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Las sociedades de genética reclaman la
medicina de precision como “prioridad
nacional inmediata”

La AEGH se reunira con el director de Ordenacidn Profesional para reclamarle la especialidad de
genética clinica, paso clave para progresar.
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Pilar Laguna. Murcia
Vie, 08/01/2021 - 00:00

Un conjunto de sociedades cientificas encabezado por la
Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) concitan sus
intereses en defensa de la aplicacion de la medicina genémica
personalizada y de precision (MGPP) para una mejora de la
salud publica en el ambito del SNS y expresan su
posicionamiento en un documento que presentaran a la
Direccion General de Ordenacion Profesional de Ministerio de
Sanidad el proximo 11 de enero.

Como principales objetivos presentan la creacion de un Proyecto
Espaiol de Secuenciacion de 100.000 genomas de pacientes
con enfermedades raras y canceres, tomando como modelo al
Reino Unido y Suecia, y |a creacion de la especialidad de
Genética Clinica, que llevan afios reclamando.
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Este seria en realidad el contenido de la reunion de la AEGH con
el nuevo director general de Ordenacidon Profesional, Viceng
Martinez, a quien plantearan la conveniencia de aprobar la
especialidad, junto a una serie de iniciativas para favorecer la
implantacion de la MGPP con prioridad nacional inmediata.

Entre ellas estan crear programas formativos especificos,
incorporar nuevos perfiles profesionales en los equipos
sanitarios, asi como ajustar y extender los estandares
cientificos, éticos y de calidad a la medicina genomica de
precision. Quienes firman este posicionamiento también
consideran crucial propiciar la participacion de los pacientes en
el proceso para aportar su vision a las politicas sanitarias y de
formacion.

"Las diferencias entre regiones
se acrecentaran y la medicina
de precision se ira implantando
de forma lenta, ineficaz y
descoordinada”

El citado documento, elaborado por la Comision de Medicina
Personalizada de la AEGH, ha sido suscrito por otras sociedades
cientificas, asociaciones de pacientes y entidades diversas
relacionadas con el campo de la genética, que apuestan por
poner en marcha cuanto antes la medicina gendmica de
precision en todo el territorio nacional.

La iniciativa involucra a las sociedades de Diagndstico Prenatal;
Asesoramiento Genético; Genética Clinica y Dismorfologia;
Farmacogenética y Farmacogendmica, asi como al Ciberer (Ciber
de Enfermedades Raras), el Instituto Madrilefio Rare Genomics,
la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) y la de
Familias de Personas Sordas (FIAPAS). Otras entidades que
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apoyan el proyecto son el Centro Nacional de Supercomputacion
de Barcelona (BSC), el Instituto Nacional de Bioinformatica (INB)
y la Asociacion Espafiola de Bioempresas (ASEBIO).

Todas ellas abogan por los objetivos de la AEGH, sociedad
cientifica que agrupa a unos 1.100 profesionales entre bidlogos,

médicos, farmacéuticos y quimicos, principalmente. Un
importante reto para esta asociacion, creada en 1974, es la
aprobacion de la especialidad de Genética Clinica que, a
diferencia de los restantes paises europeos, no se reconoce
oficialmente en Espaiia.

| Unaespecialidad en espera

Esa demanda ha caido varias veces en saco roto tras crearse la
especialidad en 2014, ya que era una de las que contemplaba el
Real Decreto de Troncalidad anulado en 2016. De hecho ya se
habia creado la comision nacional de la especialidad, pero la
norma -y por tanto la especialidad- fue suspendida por defectos
de forma. En 2017 se volvid a presentar el proyecto en el Consejo
Interterritorial y todos los representantes autonémicos lo
aceptaron, aunque se decidié esperar a la aprobacion de un
nuevo decreto marco.

Segun Encarna Guillén, pediatra responsable de la seccion de
Genética Médica en el Hospital Clinico Universitario Virgen de la
Arrixaca (Murcia) y presidenta de la AEGH, “la aprobacién de la
especialidad es urgente para poder continuar con una
metodologia de trabajo que favorezca la traslacion al entorno
sanitario de los resultados de la Convocatoria Impact del
Instituto Carlos III”.
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En su opinion, todo lo que se consiga a través de ese proyecto
para disefar una estrategia nacional de MGPP pasa por que los
genetistas tengan especialidad y lo dice recalcando que Espafia
esta a la cola en aplicacion de la medicina gendmica respecto a
Europa. Para Guillén es esencial que el Ministerio de Sanidad y
las diferentes consejerias de Salud se impliquen junto al Carlos
[l para que en el conjunto del SNS se aborden las patologias
genéticas con criterios de medicina de precision.

La AEGH argumenta que en las 17 autonomias espaiolas
existen grandes diferencias en cuanto al acceso a un
diagnostico genético. Segun el mapa de desigualdades que
recoge un estudio del Instituto Roche: solo hay dos comunidades
auténomas que tienen implantacidn asistencial relevante de
MGPP, que cuentan con centros de referencia y han reordenado
sus carteras de servicios. Tan solo otras cuatro regiones han
puesto en marcha proyectos aceleradores de traslacion
asistencial para facilitar su puesta en marcha, una escasez que
parece predecir que “las diferencias entre regiones se
acrecentaran y la medicina de precision se ira implantando con
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Un consenso politico estancado por la
pandemia

Por otro lado, se cumple un ano desde que la Ponencia de
Estudio sobre Gendmica del Senado aprobara por unanimidad 13
puntos para la incorporacion de la medicina gendomica al SNS.
La AEGH y las sociedades adheridas a su posicionamiento
también han declarado su postura sobre cada una de las
recomendaciones acordadas en el seno de la comision
parlamentaria, comenzando por la elaboracion de una Estrategia
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Nacional de Medicina Genomica Personalizada y de Precision
que debe disponer de presupuesto especifico y formar parte de
los planes del Consejo Interterritorial del SNS.

Asimismo demandan la recogida de informacion de las carteras
de servicios de atencion primaria y hospitalaria en relacion a

MGPP, y que se conozca la disponibilidad de recursos de las
comunidades autonomas en lo referente a plataformas de
secuenciacion, centros, unidades y servicios que incluyan
tecnologias gendmicas de ultima generacion y equipos de
bioinformatica aplicados a la salud humana. Esto ultimo con el
fin de establecer una red de referencia que permita aprovechar
los recursos disponibles.

Otro de los puntos acordados en la ponencia plantea revisar el
sistema de historia clinica electrénica en cada region para
valorar la posible incorporacion de informacion generada a partir
de la secuenciacion masiva de los pacientes con enfermedades
raras, neoplasias, enfermedades psiquidtricas y otras patologias
susceptibles de aplicacidn de la medicina genémica
personalizada y de precision.

Miguel Angel Moreno, coordinador del Servicio de Genética del
Hospital Ramédn y Cajal y miembro de la Comision de Medicina
Personalizada de la AEGH, resalta la importancia de esos datos:
“Desde el punto de vista de un genetista, vemos que en
enfermedades mendelianas monogénicas podemos establecer
una buena relacion fenotipo/ genotipo y orientar a un diagndstico
a partir de la casuistica clinica, analizando ese gen
determinado”.

"Pero, cuando nos movemos en otras patologias de herencia
mendeliana que implican una variedad de genes responsables de
la misma enfermedad, como cardiopatias hereditarias o el
espectro de neuropatias de base genética, es dificil llegar a
priori a seleccionar un gen entre, quiza, 300 genes implicados
en la misma patologia. Ahi entramos en la importancia de los
registros de pacientes, abarcando parte clinica, ambiental y
genética”.

Y es que si se analiza todo el genoma, los 3.000 millones de
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bases de un determinado paciente, y teniendo muchos miles de
pacientes registrados, se puede extraer una informacién muy
valiosa con inteligencia artificial (IA). Son grupos de patologias
en los que es esencial ver qué aspectos comparten un conjunto
de pacientes, tanto a nivel clinico como genético. La algoritmia
y la IA ayudan a establecer patrones de estratificacion de
pacientes y a definir las patologias.

“Se esta haciendo una estrategia de medicina personalizada, se
le da importancia a través del Instituto Carlos Ill, pues su
proyecto /mpact es un reconocimiento a la medicina de
precision, pero la piedra angular de esa nueva medicina somos
los genetistas y que no tengamos especialidad es un
contrasentido”, lamenta Moreno, para agregar que las
instituciones (Carlos Ill y Sanidad) “tienen que hablarse”.

Por otro lado precisa que el Proyecto Impact no es solo
investigacion. “Lo vamos a poner en marcha desde el sistema
sanitario para desarrollar la medicina de precision y nos ayuda a
crear un registro de centros que ya realizamos MGPP, a
organizarnos”.

La Convocatoria Impact, que se inicié en 2017 con ayudas para
desarrollar la medicina de precision en el ambito de la ciencia 'y
la tecnologia, se divide grosso modo en tres paquetes: registro
de pacientes con su clinica, generacion de datos genomicos y
analisis bioinformatico con IA para unir toda la informacion.

"La piedra angular de esa nueva
medicina somos los genetistas y
que no tengamos especialidad
es un contrasentido”

“La vision del Carlos Ill se ajusta a la demanda que planteamos
desde la parte asistencial, pero todo ello debe ser desarrollado
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por especialistas. Mientras haya un vacio legal, otras
especialidades se estan erigiendo como genetistas y quiza no
tengan la capacidad suficiente”, arguye Moreno, subrayando que
el proyecto /mpact podria ser util para concienciar al Ministerio y
ayudarle a tomar decisiones a la hora de organizar y estratificar
la medicina genémica.

Este genetista también advierte que no todos los hospitales
estan capacitados para abarcar el proceso completo, desde la
entrada de un paciente al servicio, su clasificacion o
estratificacion clinica en base a los conocimientos y, por ultimo
la resolucidn del caso con las pruebas genéticas y genémicas
pertinentes.

Y agrega que hay “profesionales que estan enajenados del propio
conocimiento de genética porque se incardinan en servicios de
otra indole”. Ademas, cree que si no se actua coordinadamente
la estrategia nacional partira de un escenario desigual, “desde
hospitales pequefios que hacen bioquimica y tests genéticos de
los anos ochenta, a servicios o unidades con grandes expertos
en genética clinica”.
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