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La Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH), de acuerdo al articulo 3 de sus
estatutos, incluye entre sus fines el fomento del progreso del conocimiento cientifico y
tecnoldgico de la Genética Humana, tanto en lo referente al individuo sano como a las
enfermedades que le afectan. En un momento de vertiginoso desarrollo tecnologico en
gendmica surge la Medicina Gendmica Personalizada y de Precision (MGPP) como una
herramienta esencial para aplicar estrategias preventivas, diagnésticas y terapéuticas mas
eficaces y seguras. La MGPP puede definirse como el analisis e integracion de los datos
gendmicos, y otras ciencias “émicas”, con los datos clinicos del paciente, para adaptar la
practica clinica a las caracteristicas individuales de cada paciente. La MGPP mejora los
diagnésticos de enfermedades de base genética haciéndolos mas rapidos y precisos,
contribuye a la prevencion de enfermedades mediante la identificacién de pacientes con
factores de riesgo, favorece tratamientos farmacoldgicos mas eficaces y seguros al utilizar
marcadores predictivos para guiar las terapias. Por tanto, la implementacién de la MGPP es
uno de los objetivos fundamentales de la AEGH.

La AEGH considera que la incorporacién de la MGPP al sistema de salud espafol es
una prioridad nacional inmediata, ya que su implementacién resultara en diagnosticos y
tratamientos mas eficaces, apoyando la sostenibilidad del sistema sanitario, de forma ética
y equitativa. En comparacién con el resto de paises de nuestro entorno, Espafia esta en una
posicion de desventaja que, si no se corrige, impedira a los pacientes espafioles acceder a
una medicina igualitaria y de calidad en el futuro préximo. Diversas acciones seran
necesarias para que la MGPP pueda ser una realidad en Espafia, como la creacion de
programas formativos especificos, la incorporacion de nuevos perfiles profesionales en los
procesos sanitarios y la creacion e implementacion de estandares cientificos, de calidad y
éticos de maxima exigencia. Ademas, consideramos crucial el fomentar la participacion de
los pacientes en este proceso, para incorporar su vision a las politicas sanitarias, de
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formacién y empoderamiento. La AEGH, ademas de participar y apoyar en la consecucion
de estas acciones, propone dos acciones especificas que considera imprescindibles para
implementar de forma eficaz y equitativa la MGPP en Espafia: la creacién de un Proyecto

Espafiol de secuenciacion de 100.000 Genomas y la creacion de la especialidad de Genética
Clinica.

Proyecto Espafiol de secuenciacién de 100.000 Genomas.

Actualmente en Espafa ya existen grandes diferencias en el acceso a un diagndstico
genético. Tal y como recoge el ultimo informe “Medicina Personalizada y de Precision en
Espana: Mapa de Comunidades” de la Fundacion Instituto Roche, tan solo 2 Comunidades
Autonomas, de las 17 que componen el territorio nacional, tienen un grado de desarrollo
alto de implantacion asistencial de la MGPP a través de la designacién de centros de
referencia y ordenacién de sus carteras de servicios en materia de estudios gendmicos,
mientras que so6lo 4 regiones han puesto en marcha proyectos aceleradores de traslacion
asistencial. La AEGH considera que sin un proyecto nacional en MGPP estas diferencias se
acrecentaran y la Medicina Gendmica se implementara en Espafia con retraso y de forma
lenta, ineficaz y descoordinada. Los paises europeos de nuestro entorno han desarrollado
proyectos nacionales de MGPP, como por ejemplo el Proyecto 700.000 Genomas del Reino
Unido, el proyecto Genomic Medicine France 2025 en Francia, o Genomic Medicine Sweden
en Suecia, todos ellos con el objetivo comun de implementar las tecnologias de
secuenciacion gendmica a nivel asistencial a través del estudio de pacientes con
enfermedades hereditarias raras y cancer, y un fin udltimo de ordenar la prestacion de
servicios de gendmica avanzada en los respectivos servicios nacionales de salud. De
manera implicita ademads, estos proyectos tienen una clara vocacién de contribuir a la
denominada declaracién MEGA (One-million genomes Project in 2022) de la Comision
Europea, un esfuerzo internacional sin precedentes firmado hasta el momento por 19
estados miembros entre los que se encuentra Espafa, que pretende aumentar el
conocimiento en la interpretacion de los datos gendmicos para personalizar a la atencién
sanitaria. Es por ello que desde la AEGH consideramos imprescindible la creacion de un
Proyecto nacional en MGPP con un presupuesto especifico, para recursos humanos y
materiales, cuyo objetivo sea la secuenciacién de 100.000 genomas de pacientes con
enfermedades raras y cancer, entre otros. Este Proyecto Espafiol de 100.000 Genomas
permitira un mejor diagnostico y tratamiento de los pacientes espanoles, equiparandonos
al marco Europeo actual y permitiéndonos participar en futuras acciones internacionales
en salud.

Creacion de la especialidad de Genética Clinica.

La secuenciacion del exoma o genoma completo de los pacientes con objetivos
diagnésticos esta aumentando de forma exponencial, gracias a la creciente rapidez vy
abaratamiento de los costes de la secuenciacion masiva. Actualmente no existe una
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limitacion técnica para la generacién de datos 6micos o “Big Data’. El mayor reto actual es
su analisis e integracion con los datos clinicos de los pacientes, para traducir la enorme
cantidad de informacién gendmica en alteraciones clave que ayuden al diagnéstico,
prevencion y tratamiento de las enfermedades. Esta es una labor de alta complejidad que
ha de realizarse por especialistas con una formacién adecuada. La creacién de esta
especialidad es imprescindible para poder garantizar la interpretacion de los datos émicos
de la MGPP, y la implantacion de los estandares de calidad europeos para esta disciplina.
La especialidad fue creada en Julio de 2014 y desafortunadamente suspendida con la
anulacion del Real Decreto de Troncalidad en 2016. Actualmente, Espafia es el Unico pais
europeo que no cuenta con la especialidad de Genética Clinica.

La Ponencia de estudio sobre Genémica en el Senado, en su sesién del dia 15 de
enero de 2019, aprobd, por unanimidad de todos los Grupos parlamentarios, trece
Conclusiones y Recomendaciones en relacidon con la incorporacion de la Medicina Genémica
al Sistema Nacional de Salud. La AEGH (y sociedades que se adhieran) también consideran
esencial la creacién de una Estrategia Nacional para la implementacion de la MGPP, y se
ofrecen a ayudar en la articulacién de la misma y en la consecucion de los objetivos
planteados. En este sentido, la AEGH (y sociedades que se adhieran) manifiesta su postura
en relacion a cada una de las trece conclusiones y recomendaciones de la Ponencia:

1. La AEGH (y sociedades que se adhieran) consideran imprescindible la elaboracién de una
Estrategia de MGPP que cuente con un presupuesto especifico y estiman que es
fundamental su contribucién, tanto al desarrollo de los planes como al establecimiento de
los objetivos para la implantacion de la MGPP, a corto y largo plazo, y se ofrece para facilitar
la labor del Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud.

2. Para asegurar la incorporacion de la MGPP en la cartera de servicios comunes del Sistema
Nacional de Salud en el ambito de atencién primaria y atencién hospitalaria, las Sociedades
Cientificas que suscriben este documento consideran imprescindible recoger toda la
informacién disponible en relacion a la actual situacion en las Carteras de Servicios
asistenciales de las Comunidades Autonomas, asi como de las evidencias cientificas que
apoyan las distintas actuaciones. Esto permitira hacer un detallado analisis de la situacién
de partida y determinar qué acciones seran necesarias para la implementacion de la MGPP
en el Sistema Nacional de Salud.

3. Asi mismo, considera necesario conocer la disponibilidad de recursos de las
Comunidades Auténomas en lo referente a Plataformas de Secuenciaciéon, Centros,
Unidades y Servicios que incluyan tecnologias genémicas de ultima generaciéon y equipos
de Bioinformatica aplicados a la salud humana para poder establecer una Red de Referencia
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que aproveche al maximo las estructuras asistenciales disponibles y articule un proyecto
gendmico a nivel nacional.

4. Para garantizar la buena practica asistencial, la AEGH y demas sociedades firmantes, se
comprometen en la colaboracién en la revision de los estandares de calidad y los requisitos
de acreditacion de profesionales que puedan ser necesarios para la implantacion de la
MGPP.

5. Del mismo modo, consideran necesaria la revision de la implantacion de la Historia
Clinica Electrénica del paciente en las distintas Comunidades Auténomas, para valorar la
posibilidad de implementacién de la informacidon generada a partir de la Secuenciacién
Masiva de los pacientes con enfermedades Raras, Neoplasias, Enfermedades psiquiatricas
y otras patologias susceptibles de aplicaciéon de la MGPP.

6. Planteamos como un objetivo prioritario, aportar nuestra experiencia en el
establecimiento de la Hoja de Ruta para la creacion de la Especialidad de Genética clinicay
la incorporacion de profesionales con perfiles adecuados, como bioinformaticos y otros,
para lograr un enfoque multidisciplinar capaz de gestionar los Big Data.

8. Establecer contactos con las estructuras, instituciones y organismos rectores para
colaborar en la elaboracion de planes para la promocién de la formacion, investigacion e
innovacién en MGPP.

9. En lo referente a los planes de formacion Universitaria y Continuada en las profesiones
Sanitarias a través de los Consejos Rectores y las Unidades de Formacién Sanitaria. Esta
oferta de colaboraciéon se extiende también a la divulgacion de la MGPP entre pacientes y
demas miembros de la sociedad civil, proporcionando asi herramientas para su
empoderamiento que estén firmemente basadas en el conocimiento cientifico. Proponemos
participar en la revisién de los procedimientos asistenciales para la aplicacion de la MGPP,
para garantizar la transparencia, sostenibilidad y adecuacién a iniciativas como la de
Human Genetics Commision del Reino Unido.

10. Consideramos de gran importancia contribuir a la revisién de la Normativa Nacional y
Europea en materia de Proteccion de datos, para garantizar su cumplimiento en la
aplicacion sobre datos genéticos y Big Data.

11. Participar en la elaboracion de los objetivos relacionados con la variabilidad de la
respuesta a farmacos, en colaboracion con otras Sociedades Cientificas directamente
implicadas en Farmacogenética, como la Sociedad Espafiola de Farmacogenética vy
Farmacogendmica (SEFF), para garantizar la aplicacidon con criterios cientificos rigurosos.
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12. Asegurar el desarrollo de las actividades de implementacién de MGPP integradas en el
contexto internacional mediante la identificacién de los agentes implicados.

13. Finalmente consideramos fundamental colaborar en la creacion del Comité de
Coordinacién y Direccion asi como en el Observatorio de seguimiento para el desarrollo de
la Estrategia de MGPP.

En definitiva, la AEGH (y sociedades que se adhieran) considera de vital importancia
la implementacion de la MGPP en la practica asistencial para la mejora de la Salud Publica,
suscribe las conclusiones de la Ponencia del Senado, se ofrece para diseiar y colaborar en
las iniciativas dirigidas al desarrollo de la Estrategia Nacional en MGPP y pone a disposicion
de la Administracion su Experiencia Profesional.
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