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“Dado el carácter y la finalidad exclusivamente docente y 
eminentemente ilustrativa de las explicaciones en clase de esta 
presentación, el autor se acoge al artículo 32 de la Ley de Propiedad 
Intelectual vigente respecto del uso parcial de obras ajenas como las 
imágenes, gráficos u otros materiales contenidos en las diferentes 
diapositivas”.



1. Concepto de Medicina Personalizada (de Precisión)
2. Obstáculos para su implementación
3. Retos
4. Conclusiones

GUIÓN



TODOS QUEREMOS UNA MEDICINA 
INDIVIDUALIZADA

•Trato amable, cálido

•Que nos hagan sentirnos 
importantes

QUEREMOS UNA MEDICINA QUE NOS TRATE COMO 
PERSONAS

•Que sepan “de que pie 
calzamos”



X. Estivill - 2000



MEDICINA PERSONALIZADA





Medicina personalizada (guiada por la 
genética)

• implica un cuidado médico individualizado
que aprovecha las características genética de 
una persona…. (o del tumor o del virus) 



Medicina personalizada (guiada por la 
genética)

•Las expectativas han crecido conforme los 
avances en los estudios genómicos se han
acelerado



Keyan Salari,1 Hugh Watkins,2 and Euan A. Ashley. Eur Heart J. 2012 Jul; 33(13): 1564–1570.

Medicina personalizada: las 
aplicaciones
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(Algunos de) los obstáculos para su
implementación

• La continua progresión de conocimiento sobre
la base genética de la enfermedad

• El conocimiento limitado en genética de los 
médicos

• El número restringido de expertos genéticos



Un conocimiento basado en un desarrollo tecnológico
constante de las tecnologías de secuenciación
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Proteína
funcional

Proteïna 
no funcional

VARIANTE DE SIGNIFICADO DESCONOCIDO 
(VSD)

DNA

DNA

mRNA

mRNA

Un conocimiento que no tiene necesariamente una
interpretación fácil ni automática



(Algunos de) los obstáculos para su
implementación

• El número restringido de expertos genéticos

• La tardanza en el reconocimiento de la 
especialidad de Genética Clínica y de la 
introducción en la cartera de servicios



El desarrollo de la genética en nuestro 
país va con retraso

El año 2014 se intentó regular la 
especialidad de Genética Clínica 

sin éxito

Sólo hace 7 años que se ha 
reconocido la atención de las 

enfermedades de base 
genética como parte de la 

cartera de servicios



Cartera de servicios: atención clínica

• El diagnóstico de enfermedades o trastornos de base 
genética, mediante la integración de la información clínica 
personal y familiar y la obtenida tras la realización de los 
estudios genéticos



Cartera de servicios: atención clínica
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El reto principal de la Medicina 
personalizada

Convertir el (nuevo y parcial) conocimiento en 
práctica clínica rutinaria (aceptada y 
reembolsable)



Genetic Counseling

Genomic Counseling

Reto 1: estar preparados para 
comunicar resultados inesperados



Reto 2: aprender de las experiencias en 
marcha para acelerar la implementación



• Traducción a la clínica: ¿Qué y Cómo?

– Genoma vs “subpanel”

– Plataformas para generar e interpretar información

• Integración de la perspectiva genómica en el contexto clínico
(circuitos, información clínica y genética)

• Almacenamiento de Datos

• Aspectos bioéticos

• Coste no trivial

CLL Genome Consortium
Retos



Reto 3: el DNA no debe patrimonializar la 
medicina personalizada





Reto 4: los datos, la implementación, 
la perspectiva del ciudadano









Infraestructura de Medicina de Precisión asociada a la 

Ciencia y Tecnología:IMPaCT

Reto 5: disponer de las 
infraestructuras necesarias



IMPaCT Cohort

Similar cohorts already developed in other countries:  

▪ UK Biobank

▪ All of US  (EEUU)

▪ Francia: Constances

▪ Alemania: NAKO

▪ LifeGene (Suecia)

The recent experience in Spain: ENE-COVID
(Nationwide seroepidemiological study on SARS-CoV-2



OBJECTIVES

Establishment of a cohort of 200,000 people representative of the Spanish population with 
implantation throughout the territory and integrated into the National Health System in 
order to: 

1) Improve understanding of the causes of major diseases and health conditions, 
including age-related functional decline, injury, and disability.

2) Monitor the health status of residents in Spain, with special attention to health 
inequalities.

3) Predicting the risk of disease and other health conditions, including functional decline 
associated with age, injury, and disability

4) Identify biomarkers of subclinical or early-stage disease, as well as biomarkers of 
specific phenotypes useful in clinics

IMPaCT Cohort



IMPaCT Data





IMPaCT-GENóMICA

Objetivo principal:

Dotar al Sistema Nacional de Salud (SNS) de una estructura colaborativa (IMPaCT-GENóMICA) que sea la

base de la implementación de la Medicina Genómica en el SNS, de forma que los pacientes puedan acceder

con equidad y con tiempos adecuados de respuesta a a pruebas genómicas de alta complejidad, y a la vez

obtener datos genómicos que puedan ser utilizados en investigación, mejorando así el conocimiento de las

enfermedades, el diagnóstico y la personalización del tratamiento.

-Más allá del diagnóstico habitual

-Utilidad clínica



Clinical centers

Sequencing platforms

Coordination management

Clinical coordinators CCAA

40 clinical
associated
centers



WP 1 Coordinación
Coordinación con hospitales y servicios de salud de las CCAA
Coordinación con programas 1 y 2
Coordinación con iniciativas internacionales (1+M Genomes)
Plan de explotación de los datos 
Comunicación y diseminación

WP2  Red de centros de secuenciación genómica de soporte al SNS

WP3 Enfermedades raras

WP4 Cáncer 

WP5 Farmacogenómica y Genómica poblacional 

IMPaCT-GENóMICA



IMPaCT-GENóMICA

Fondo Europeo de Desarrollo Regional (FEDER) “Una manera de hacer Europa”

Interrelación con los Programas de Medicina Predictiva y Ciencia de Datos

Programa de Medicina Predictiva
• Proporcionar servicios de secuenciación y

genotipado de la cohorte.

Programa de Ciencia de Datos
• Definición de un caso de uso (ej.

enfermedades neuropediatricas) para el
desarrollo de herramientas que permitan
integrar datos clínicos y genómicos.

• EGA federado
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Conclusiones
• La falta de conocimiento y de la especialidad de 

Genética, el retraso en la definición de la cartera de 
servicios en Genética así como el continuo desarrollo 
tecnológico son obstáculos para la implementación

• Entre los retos destacan aprender mejor de proyectos 
PoC, integrar muchos datos y tipos de evidencia, 
incorporar al paciente/ciudadano, y centrarse en la 
implementación cuidando la ética y la economía

• El desarrollo de nuevas infraestructuras colaborativas 
será fundamental para que impacte de manera 
equitativa en la salud de la población


