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31 de marzo de 2026

PROCESO DE LAS ESPECIALIDADES SANITARIAS DE GENETICA

El 26 de febrero de 2026, a peticion de la AEGH, se celebré una reunion en el
Ministerio de Sanidad con el nuevo director general de Ordenacién Profesional, Miguel
Angel Mafiez, la subdirectora general Tania Cedefio, la presidenta de la AEGH,
Encarna Guillén, y el vicepresidente Miguel Angel Moreno. Los representantes de la
junta directiva de la AEGH, con casi 1500 asociados, transmitieron la urgente
necesidad de la aprobacion de los Reales Decretos (RDs) que regularan las
especialidades de Genética Médica y Genética de Laboratorio, y su incorporacion
inmediata al Sistema Nacional de Salud (SNS).

El director general, Miguel Angel Mafiez, comunico que estan trabajando intensamente
para lograr la publicacién de los RDs a la mayor brevedad.

y ‘ 3 —{ L AN b
Miguel Angel Moreno, Tania Cedefio, Miguel Angel Mafiez y Encarna Guillén, tras la reunién mantenida
en el Ministerio de Sanidad el pasado 26 de febrero.
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Tras el periodo de informacion publica, analisis y recogida de los informes preceptivos,
la aprobacion por el Consejo de ministros precedera a la publicacion de los Reales
Decretos en el Boletin Oficial del Estado y su entrada en vigor; procediendo a la
constitucion de las Comisiones Nacionales de las especialidades, el desarrollo de los
programas formativos y las convocatorias de Formacion Sanitaria Especializada.

Previamente, en diciembre de 2024, el Pleno de la Comision de Recursos Humanos
del Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud dio su visto bueno a la
propuesta del Grupo de Trabajo, tras dos afios de deliberaciones, para crear las
especialidades sanitarias de Genética Médica y Genética de Laboratorio (esta ultima
multidisciplinar), en linea con el entorno europeo y siguiendo el procedimiento
establecido en el Real Decreto 589/2022, de 19 de julio, por el que se regula, entre
otros, el procedimiento y criterios para la propuesta de nuevos titulos de especialista
en Ciencias de la Salud; y la Direcciéon General de Ordenacion Profesional del
Ministerio de Sanidad resolvié favorablemente, en junio de 2025, la solicitud de
creacion de ambas especialidades a través de sendas resoluciones donde se acordé
iniciar el procedimiento de elaboracion de los proyectos de RDs.

Pendiente desde el afio 2016

La demanda de la AEGH se ha centrado en recuperar la especializaciéon sanitaria de
Genética, que ya existié formalmente en Espafia durante afio y medio. El Real Decreto
639/2014 recogia la aprobacion de Genética Clinica, tras décadas de reivindicaciones
de la AEGH. Sin embargo, el Real Decreto de Troncalidad, donde se incluia, fue
anulado en 2016 por el Tribunal Supremo por un defecto de forma, que nada tenia que
ver con la especialidad.

Desde 2016, la AEGH luchd por recuperar dicha especialidad a través de distintas
iniciativas. En 2018, el Ministerio de Sanidad del nuevo gobierno decide como paso
previo el desarrollo de un RD marco para regular la aprobacién de nuevas
especialidades. En el afio 2022 se aprobd el Real Decreto 589/2022, de 19 de julio,
por el que se regulan "la formacion transversal de las especialidades en Ciencias de la
Salud, el procedimiento y criterios para la propuesta de un nuevo titulo de especialista
en Ciencias de la Salud o diploma de area de capacitacion especifica, y la revision de
los establecidos, y el acceso y la formacién de las areas de capacitacion especifica; y
se establecen las normas aplicables a las pruebas anuales de acceso a plazas de
formacion en especialidades en Ciencias de la Salud”.

Tras intensos afnos de negociaciones de nuevo por parte de la AEGH, apoyada por las
asociaciones de pacientes (como la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras,
FEDER), dicho Real Decreto permitid abrir, de nuevo, el proceso de solicitud de la
especializacion sanitaria de genética, finalmente a propuesta de la Comision de
Recursos Humanos del Consejo Interterritorial de Salud, tras las deliberaciones del
grupo de trabajo especifico con el planteamiento de las especialidades de Genética
Médica y Genética de Laboratorio
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PARTICIPACION INSTITUCIONAL DE LA AEGH A NIVEL NACIONAL Y EUROPEO

Jornada sobre la implementacion del WGS en el diagnostico de las
enfermedades raras pediatricas en Hospital Universitario La Paz-INGEMM.
Madrid

El 14 de enero la AEGH, a través de la junta directiva y socios, participé en esta
jornada, organizada por Karen Heath, donde se incidi6 en la necesidad de la
publicacion de los RD de Genética Médica y Genética de Laboratorio.

Encarna Guillén, Angel Carracedo, Santiago de la Riva, Belén Pérez y Carmen Ayuso

Jornada en Fundacion Ramén Areces: “Situacion y perspectiva de la genética
clinica en Espaina” en Madrid.

El 19 de enero la AEHG participd en la jornada “Situacion y perspectiva de la genética
clinica en Espafa”, organizada por la Fundacion Ramén Areces junto a destacados
profesionales del ambito de la genética clinica.

FUNDACION
RAMON ARECES

’m?a?von Jiménez Diaz
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de la genética clinica en Espafia

Guiomar Pérez Nanclares y José Miguel Garcia Sagredo.


https://www.facebook.com/fundacionareces?__cft__%5b0%5d=AZbvpajOw70-6QuXwwDJ4Dmjxwd0zyhmTr6ioSytnhZxljuRR3dy92hxchO5kLduMQR4wfHRkO-vVRBNsMmapDvAkw0IFy5xpYhpPhHApFVFf869KMuAz9DcJrWwJbh1sHPfZJe_IhpcV0tfadkr_4PHeU_NpTL09qXgX-qzR8SDi0XORRSXukRFZbbo30GxUtM&__tn__=-%5dK-R
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¢ Situacion y perspectiva 5
“ dela genética clinica en Espana

En la mesa 2: Carmen Ayuso, Juan Carrién, Encarna Guillén,
José Maria Millan y José Miguel Garcia Sagredo.

Un espacio clave para reflexionar sobre los retos y oportunidades de la genética como
especialidad sanitaria, su papel en el diagndstico, la prevencion y el tratamiento, y su
desarrollo dentro de nuestro sistema sanitario.

Queremos dar las gracias a la Fundacion Ramoén Areces por contar con la voz de la
AEGH vy el resto de profesionales que contribuyeron al intercambio de ideas,
conocimiento y la vision de futuro.

Celebracion del 25 aniversario del Primer Borrador del Genoma Humano en el
Ministerio de Ciencia, Innovaciéon y Universidades en Madrid: De la lectura del
genoma a la medicina de precision: impacto en biomedicina y salud.

El Ministerio de Ciencia, Innovacion y Universidades (MICIU) junto con el Centro
Nacional de Anadlisis Gendémico (CNAG) y la iniciativa europea EASIGEN-DS,
conmemoraron el primer cuarto de siglo del Proyecto Genoma Humano con un evento
que se celebré el pasado 10 de febrero en el salén de actos del Ministerio de Ciencia,
Innovacion y Universidades.

' ‘ d |90tura ucI eV . ed
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De la lectura del genoma a la medicina de precision
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Cumbre del Dia Mundial contra el Cancer en Congreso de los Diputados, Madrid

Con motivo del Dia Mundial contra el Cancer, el Grupo Espanol de Pacientes con
Cancer organizo la VIII Cumbre Espafiola contra el Cancer, en el marco de la iniciativa
“Cancer: Cuestion de Estado”, celebrada el 23 de febrero de 2026 en la Congreso de
los Diputados. La jornada, desarrollada en la Sala ErnestLluch en horario de mafiana,
constituyd un espacio de reflexion y didlogo centrado en el papel del movimiento
asociativo en cancer, su impacto en pacientes y familias, y la importancia de reforzar la
colaboracion institucional y la participacion en politicas publicas.

A lo largo del encuentro se celebraron mesas de debate con asociaciones de
pacientes, profesionales sanitarios y representantes institucionales, culminando con la
presentaciéon de un Acuerdo de Estado por el Movimiento Asociativo en Cancer. En
representacion de la AEGH asistid nuestro vicepresidente, Miguel Angel Moreno
Pelayo, quien particip6 activamente en el intercambio de opiniones con los ponentes.

Cumbre Dia Mundial contra el Cancer - 23 de febrero - Congreso de los Diputados

Presentacion de la Estrategia Sanitaria y Sociosanitaria de Enfermedades Raras
en Castilla-La Mancha en Toledo

El 23 de febrero, la AEGH ha participado en la presentacion de la Estrategia Sanitaria
y Sociosanitariade Enfermedades Raras en Castilla-La Mancha, un marco que impulsa
una atencién mas coordinada, equitativa y centrada en la persona.

Nuestra presidenta, Encarna Guillén, intervino en el acto con la ponencia ‘Iniciativas
para la equidad en Enfermedades Raras: IMPaCT-GENOMICA y Red UNICAS' en la
que ha destacado la importancia del diagnéstico genético temprano y la coordinacion
entre niveles asistenciales y el ambito sociosanitario. Ademas de reivindicar la
necesidad de las especialidades sanitarias de genética en Espafa.
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Las enfermedades raras requieren planificacion estratégica, cooperacion institucional y
liderazgo clinico. Este tipo de iniciativas suponen un paso relevante hacia modelos
asistenciales mas integrados y eficientes, contando con la especializacion sanitaria de
genética como eje vertebrador.

Castilla-LaMancha

Encarna Guillén en la Jornada de Castilla La Mancha

Jornada del Dia Mundial de las Enfermedades Raras en Castellon

El 3 de marzo, la presidenta de la AEGH, Encarna Guillén, asistié al acto celebrado en
Castellén bajo el lema ‘Porque cada pERsona importa’ y que fue presidido por la Reina
Letizia.

Alba Parejo (FEDER), la Ministra de Sanidad Monica Garcia; Encarna Guillén (AEGH) y David Sanchez
(FEDER), en el acto celebrado en Castellon el pasado 3 de marzo.

Encarna Guillén, aproveché para hablar con la ministra de Sanidad, Ménica Garcia,
sobre la necesidad de acelerar la publicacién de los RDs de Genética Médica y
Genética de Laboratorio.

Juan Carridn, presidente de FEDER, reclam6 a las autoridades presentes la
publicacion de los RDs que regularan las especialidades de Genética Médica y
Genética de Laboratorio.
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Xl Jornada Interdisciplinar sobre Avances en Enfermedades Raras, organizadas
por el IBIMA Plataforma Bionand en Malaga

Nuestra presidenta, Encarna Guillen, participé6 en Malaga el dia 6 de marzo de 2026
en las Xll Jornada Interdisciplinar sobre Avances en Enfermedades Raras,
organizadas por el IBIMA Plataforma Bionand. Durante su intervencion dio a conocer
como se encuentra el proceso de aprobacion de las Especialidades de Genética
Médica y Genética de Laboratorio en Espafia y la necesidad de acelerar los tramites.

B

o B
Especializac:on samtgna el
genéticaen Espana

Encarna Guillén Navarro
Presidenta AEGH
Jeta Area de Genética & Directora Estratégica UNICAS-SID
Hospital Sant Joan de Déu- Barcelona %
IMIB P. Parrilla, CIBERER. UMU.
7 =/
Tt
VIERNES 6 DE MARZO
2026 09:00-15:00H

Encarna Guillén (AEGH)

Jornada de Enfermedades Raras en el Senado en Madrid

El pasado 16 de marzo con motivo de esta jornada se volvié a reivindicar ante los
senadores la urgencia de la aprobacion de las especialidades de genética médica y
geneética de laboratorio.

7 Miembros de la AEGH y FEDER
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PUBLICACIONES
Anuario 2025 isanidad

La presidenta, Encarna Guillén, ha colaborado en el anuario 2025 de isanidad para
reclamar la aprobacion de los RDs de genética médica y genética de laboratorio.

©Sancac ©Sanidad

La medicina genémica en pausa: urge
aprobar los reales decretos de genética
médica y genética de laboratorio

-

Se puede encontrar el anuario en:
https://isanidad.com/362008/anuario-isanidad-2025-la-sanidad-contada-por-sus-

protagonistas/

FundacionQuaes

La presidenta Encarna Guillén, con motivo de la celebracion del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras, habla sobre las especialidades de genética médica y genética
de laboratorio.

Se puede consultar aqui: htips://www.fundacionquaes.org/retos biomedicina/las-
enfermedades-raras-el-reto-de-tres-millones-de-personas-en-espana/

Documento de consenso Programa poblacional de cribado prenatal de
anomalias cromosomicas en el SNS-Ministerio de Sanidad

Desde la Unidad de Programas de Cribado Poblacional del Ministerio de Sanidad se
comunicé la elaboracion del “Documento de consenso para el desarrollo e
implementacién del programa poblacional de cribado prenatal de anomalias
cromosomicas en el SNS”, desarrollado en el marco del grupo de trabajo dependiente
de la Ponencia de Cribado Poblacional de la Comisiéon de Salud Publica.


https://isanidad.com/362008/anuario-isanidad-2025-la-sanidad-contada-por-sus-protagonistas/
https://isanidad.com/362008/anuario-isanidad-2025-la-sanidad-contada-por-sus-protagonistas/
https://www.fundacionquaes.org/retos_biomedicina/las-enfermedades-raras-el-reto-de-tres-millones-de-personas-en-espana/
https://www.fundacionquaes.org/retos_biomedicina/las-enfermedades-raras-el-reto-de-tres-millones-de-personas-en-espana/
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Este documento tiene como objetivo establecer requisitos y recomendaciones que
permitan un abordaje homogéneo y con criterios de calidad en todo el territorio
nacional. Dada la relevancia de la genética en este ambito, se invité a la Asociaciéon
Espafola de Genética Humana a participar como revisora externa, designando como
representantes a Belén Gil Fournier, Encarna Guillén y Francisco Javier Fernandez
Martinez.

SEMINARIOS
ASESORAMIENTO GENETICO
El 17 de marzo se celebr6 un webinario de asesoramiento genético a peticion de

FEDER para familias y mujeres portadoras, con la participacion de Encarna Guillén y
Adrian Moreno.

CONGRESOS Y JORNADAS AEGH

XXX CONGRESO AEGH y V CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA
HUMANA

La ciudad de Granada acogera del 15 al 17 de abril de
2026 el XXX Congreso AEGH y el V Congreso V
Interdisciplinar en Genética Humana, organizado por la

. .y ~ Ly . CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN
Asociacion Espafiola de Genética Humana junto con la e PRI 11
Asociacion Espanola de Diagndstico Prenatal, la Sociedad XXX CONGRESO AEGH
Espariola de Genética Clinica y Dismorfologia, la Sociedad ¢ >
Espafiola de Farmacogenética y FarmacogenoOmica, la [
Sociedad Espafiola de Asesoramiento Genético, la
Sociedad Espafiola de Bioinformatica y Biologia
Computacional y la Asociacion Salud Digital. Este
encuentro se plantea como un espacio clave para el
intercambio de conocimiento y la colaboracién entre
profesionales, consolidandose como un punto de referencia
para debatir y avanzar en el ambito de la genética humana.

www.geneticahumana.org

JORNADA AEGH 2027

La decisiéon de la organizacion/sede para la Jornada 2027 de la Asociacion Espafiola
de Genética Humana se votara de manera presencial durante la Asamblea General
Ordinaria, a partir de las candidaturas presentadas para la organizacion de la Jornada
AEGH 2027.
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MEMBRESIAS

Desde octubre de 2025 hasta la fecha se han producido 15 bajas y 79 altas, lo
que ha dejado la masa social de la AEGH en los 1.499 miembros a 17 de marzo

de 2026.

En el siguiente grafico, podemos observar la serie historica de altas y bajas

desde la creacion de la Sociedad:
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BECAS Y BOLSAS DE VIAJE

Premio Joven en Investigacion de la AEGH

El “Premio Joven en Investigacion de la AEGH’
(convocatoria 2025) reconoce la trayectoria investigadora
destacada en genética humana de jévenes cientificos/as
miembros de la AEGH. Esta dotado con 2.000 € netos,
inscripcion gratuita al XXX Congreso Nacional de Genética
Humana (en el marco del V Congreso Interdisciplinar, del
15 al 17 de abril de 2026 en Granada), y una ayuda de
hasta 600 € para viaje y alojamiento. Pueden optar
socios/as con al menos dos anos de antigiiedad y <40
afos a 31/12/2025. La solicitud requiere CV, autobaremo,
justificante de cuota, documentacion de edad y méritos
cientificos acreditados, y debe enviarse antes del 15 de
febrero de 2026.

10



AEGH

ASOCIACION ESPANOLA Boletin Nim. 4 Informativo
DE GENETICA HUMANA Asociacion Espariola de Genética Humana

Bolsas de Viaje AEGH - XXX Congreso AEGH y V Congreso Interdisciplinar en
Genética Humana del 15 al 17 de abril de 2026, Granada

La Asociacion Espafnola de Genética Humana (AEGH) convoco tres bolsas de viaje
para asistir al XXX Congreso AEGH y V Congreso Interdisciplinar en Genética
Humana (15-17 de abril de 2026 en Granada), dirigidas a jovenes profesionales (<35
anos) o socios/as en desempleo. Estas ayudas cubren la inscripcién al congreso y
hasta 600 € para viaje y alojamiento. Pueden solicitarlas miembros con mas de dos
anos de antigledad que hayan enviado una comunicacion cientifica como primer o
ultimo autor y que no hayan recibido esta ayuda previamente.

(f [ e cerssiode mitess esiabolsasupone i en Kiclatiis cotarativas, ‘
una oportunidad en un momento clave de mi comoel | Hackathon del proyecto UNICAS, ha
carrera investigadora. Asistir al Congreso me reforzado mi vision del trabajo en red como una
permitird compartir los parte fundamental del avance de la genética
— resultados de mi trabajo, conocer dinica. Para mi, asistir al congreso es
\ los proyectos de otros gruposy una oportunidad para seguir ,
establecer contactos que puedan aprendiendo, conocer el trabajo
traducirse en futuras que estén desarrollando otros
colaboraciones” gruposy compartir experiencias
con otros profesionales del
ambitode lagenéticahumana. ¢

Durante mi trayectoria profesional he ido . .
descubriendo el mundo de lagenéticayel
diagnéstico molecular, centrado en
enfermedadesraras. Me apasiona por su
repercusion en el paciente. Agradezco la ayuda

que me brinda la AEGH con esta

bolsa deviaje para poder hacer

posible la asistencia al congreso [(

o

degenética al queiré con
grandes expectativas de
aprendery establecer
contactos.

Lidén Carretero

Belénd

Beca ESHG 2026 para asistir a la ESHG 2026
BECA NACIONAL

La Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) ofrece la [Ra%ez=0

posibilidad de nominar a una persona para la Beca Nacional del AN LS

congreso de la EuropeanSociety of Human Genetics 2026, que CONFERENCEA‘?gigam e

se celebrara en Gothenburg del 13 al 16 de junio. La beca

incluye inscripcidon gratuita al congreso (con almuerzos) y una

ayuda de 600 € para viaje. Esta dirigida a miembros activos de

la AEGH con <4 anos de experiencia postuniversitaria, que

hayan demostrado excelencia en genética humana o

presentado comunicacion en el ultimo congreso interdisciplinar

(Malaga), y que no hayan recibido esta beca previamente.

11
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Becas AEGH para acudir al ESHG 2026

La Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) convoco tres becas para asistir
al congreso europeo de genética de la EuropeanSociety of Human Genetics (ESHG
2026), que se celebrara en Gothenburg del 13 al 16 de junio de 2026, dirigidas a sus
miembros jovenes. Las becas cubren integramente la inscripcion y aportan 1.200 €
para viaje y alojamiento. Pueden optar candidatos menores de 40 afios, con mas de
dos afos de antigiedad en la AEGH, que hayan enviado una comunicacion cientifica
al congreso como primer o ultimo autor y que no hayan sido beneficiarios previamente.

desde laoncologiahastalas enfermedades raras. A
través de ConGen, impulso el desarrollo de este campo
con compromiso y actualizacién constante. Participar

“Asistir al congreso de la ESHG 2026 gracias a la beca
representa un paso fundamental en mi etapa actual
como investigadoray docente. En un campo que

“Los avances en genética tienen un impacto directo en
los pacientes, especialmente de enfermedades raras.
Recibir esta beca supone una gran oportunidad para
conocer los principales avances

evoluciona de forma tan vertiginosa como lagenética
humana, esta oportunidad me permite conectar con
los lideres internacionales del sector, actualizar
avance delagenética en Espafia, conocimientos en las Giltimas tecnologias de
enunmomentoclave para iacion y diagndstico, y fortalecer redes de
ladisciplina.” colaboracién europea’.

i onale e
dinica, intercambiar experiencias

NereaBilbao ‘
Aldaiturriaga < ,{

Convocatoria de Becas Estancia Profesional AEGH

La Asociacion Espafola de Genética Humana (AEGH) convoca una beca de estancia
profesional dirigida a sus miembros para realizar formaciéon en centros nacionales o
internacionales, con dos modalidades: junior (hasta 40 afios) y senior (41 o mas). La
ayuda cubre hasta 3.000 € para estancias nacionales y hasta 5.000 € para
internacionales, con una duracién de 1 a 3 meses (a completar antes del 1 de mayo de
2027). El plazo de solicitud finaliza el 31 de marzo de 2026 y requiere envio
electronico de documentacién como CV, carta de aceptacion del centro receptor y
memoria del proyecto. Pueden optar miembros con al menos dos afos de antigiiedad
y cuotas al dia.. Estas becas estan aun en periodo de resolucion.

12
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COMISIONES

COMISION DE ACREDITACION

Acreditaciones:
e Solicitadas: 34
e Concedidas en primera revision: 17 (50%) - Plazo de alegaciones abierto
hasta el 10 de abril.
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Evolucion histérica del proceso de acreditacion. En este momento, la AEGH cuenta
con 485 miembros acreditados, que suponen el 32,35% de los miembros de la
Asociacion.

COMISION DE ATENCION PRIMARIA
e La préxima actividad sera la Jornada de Genética Clinica y Atencion Primaria
que tuvo lugar el viernes 13 marzo 2026 en el Hospital Miguel Servet de
Zaragoza.

COMISION DE CANCER HEREDITARIO
e Actualizacion del mapa de centros de cancer hereditario en Espafia.En
colaboracion con la comision de cancer hereditario de SEOM, se ha revisado y
actualizado el cuestionario destinado a recoger informacion de las unidades de
asesoramiento genético y laboratorios implicados en cancer hereditario en
Espafa. Tras incorporar mejoras a partir del feedback recibido de distintos
centros, el cuestionario ha sido aprobado por ambas asociaciones y esta listo
para su distribucién, con el objetivo de actualizar el mapa existente e incorporar

13
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informacion adicional, incluyendo datos de unidades de cancer infantil.
Préximamente se publicara en el foro de la AEGH una invitacién a los socios
para completar el cuestionario.

Actualizacion y difusion del diptico informativo para ciudadanos y pacientes.Se
ha finalizado una segunda version del diptico informativo dirigido a ciudadanos
y pacientes de las unidades de consejo genético en cancer hereditario,
elaborada en colaboracion con SEAGen, SEOM, SEHOP, AECC y CRIScancer.
Tras consensuar el contenido con estas entidades, se ha realizado una nueva
magquetacion del folleto y se han preparado versiones para impresion y lectura
en linea, asi como nuevos banners para su difusién en redes sociales. Los
materiales ya estan disponibles y se publicaran préximamente en la web de la
AEGH; asimismo, se han enviado a las asociaciones colaboradoras para
facilitar su difusion.

Divulgacion cientifica.Ante la solicitud de un medio de comunicacion, el
presidente de la comisién, Juan Cadifianos, participd6 como experto en genética
en un reportaje televisivo sobre investigacién en variantes genéticas asociadas
al riesgo de cancer, contribuyendo asi a la divulgacion publica en el ambito del
cancer hereditario.

Actividades propuestas:

Difusion del cuestionario para la actualizacion del mapa de centros de cancer
hereditario entre los miembros de AEGH y otras sociedades cientificas
implicadas.

Difusion del nuevo diptico informativo y de los materiales asociados a través de
los canales institucionales y redes sociales.

Desarrollo de materiales graficos de apoyo para las consultas de
asesoramiento genético en cancer hereditario, en colaboracion con otras
sociedades cientificas.

COMISION DE ENFERMEDADES RARAS

El 28 de junio de 2025 la comisidn se sumo a la iniciativa del estreno global del
documental "La vida en una gota" (https://lavidaenunagota.es/), promovido por
la organizacion Mas Visibles. Nuestra participacion consistio en apoyar la
difusion del documental a través de los canales de la AEGH, y se incluy6 el
logo de nuestra asociacion entre los colaboradores.

Revision de objetivos de la comisién — pendiente de aprobacion por la junta.

Actividades propuestas:

Jornada cribado neonatal: Para conmemorar el Dia Mundial del Cribado
Neonatal, estamos organizando una jornada cientifica que tendra como finalidad
ofrecer una actualizacion del estado del cribado neonatal en Espafa, asi como
revisar los avances mas recientes en cribado bioquimico y genético. Asimismo,
el encuentro servira para presentar proyectos estratégicos de ambito nacional,
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analizar iniciativas legislativas y de divulgacion, y fomentar un espacio de
debate cientifico y estratégico entre profesionales del sector.

Nuevas propuestas de divulgacion: Estamos ideando posibles formatos de
divulgacion y foros de discusion.

COMISION DE ETICA

Se ha publicado el articulo con el titulo “Acceso a la secuencia del genoma (ll).
Consideraciones éticas, legales y sociales" en la Revista de Bioética y
Derecho, 2025; 65: 55-81. DOI 10.1344/RBD2025.65.49385

Se esta elaborando un articulo con el titulo “retos éticos del cribado poblacional
de portadores para enfermedades hereditarias recesivas en el contexto
reproductivo. Perspectiva de la comision de ética de la asociacion espafiola de
genética humana (AEGH)”.

COMISION DE GENETICA ONCO-HEMATOLOGICA

Jornada on-line “AVANCES RECIENTES EN TECNICAS GENETICAS PARA
EL DIAGNOSTICO ONCOHEMATOLOGICO’. En esta jornada se conté con
expertos que revisaron diferentes patologias hematoldgicas como la Leucemia
Aguda Mieloide (LMA), la Leucemia Aguda Linfoblastica B (LAL-B), el Mieloma
Multiple (MM) y los Sindromes Mielodisplasicos (SMD) con el fin de repasar las
técnicas minimas a realizar para obtener la informacién necesaria para el
optimo diagnéstico, prondstico y tratamiento de estas patologias. (25.11.2025).
Jornada on-line “AVANCES RECIENTES EN TECNICAS GENETICAS PARA
EL DIAGNOSTICO ONCOHEMATOLOGICO’. En esta jornada se conté con
expertos que revisaron diferentes patologias hematologicas como la Leucemia
Aguda Mieloide (LMA), la Leucemia Aguda Linfoblastica B (LAL-B), el Mieloma
Multiple (MM) y los Sindromes Mielodisplasicos (SMD) con el fin de repasar las
técnicas minimas a realizar para obtener la informacién necesaria para el
optimo diagndstico, prondstico y tratamiento de estas patologias. (25.11.2025).

Actividades propuestas:

Para el afio 2026, hemos estado preparando una nueva jornada on-line, que
creemos que va a ser de gran interés para todos los miembros de la AEGH, y
que tratara sobre la secuenciacion de cadena larga (Long-readsequencing). En
esta jornada queremos contar con la participacion de diferentes empresas
dedicadas a esta tecnologia y a expertos que ya estén usandolo en diferentes
ambitos de la genética para que compartan aspectos teodricos-técnicos vy
también sus aplicaciones en la rutina y/o investigacion. La fecha es aun
provisional, pero se ha programado para noviembre de 2026.

Este afio también va a haber la renovacion parcial de la comision, con la salida
de la presidenta Blanca Espinet y el vocal Alberto Valiente, tras afios de valiosa
dedicacion. Esperamos también la entrada de nuevos companeros que aporten
gran valor a la comisién para afrontar los nuevos retos que tenemos por
delante.
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COMISION DE CALIDAD

Documento “RECOMENDACIONES DE LAAEGH RESPECTO A LAENTREGA
DE RESULTADOS DE ESTUDIOS GENETICOS’.

Recomendaciones AEGH sobre el reanalisis de resultados de estudios
genéticos y gendmicos, y la reclasificacion de variantes genéticas. Documento
“REANALISIS DE ENSAYOS DE NGS Y RECLASIFICACION DE VUS”.
Contacto con una empresa de tecnologia sanitaria que dispone de una
plataforma digital para la automatizacion de la generacién de documentacion a
generar de cara a los procesos regulatorios del diagndstico in vitro (Platomics).
Asesoramiento a ENAC sobre la recomendacion de la utilizacion del genoma
de referencia hg38 en los estudios genéticos diagnodsticos.

Participacion de un miembro de la CC-AEGH en el Grupo de trabajo para
intercambio con la Agencia Espafiola del Medicamento (AEMPS) de
informacion sobre requisitos de acreditacion de laboratorios conforme a la
norma 15189, en el marco de la implementacién de la normativa espafola de
diagnéstico in vitro (IVDR).

Actividades propuestas:

Reactivacion de la colaboracion de AEGH con ENAC.

Guia AEGH para validaciones in house de procedimientos no IVDR.

Cribado de portadores heterocigotos en familiares de condiciones hereditarias
de herencia autosdmica recesiva.

Invitaciéon del Ministerio de Sanidad a la AEGH, a un miembro de la Comisién
de Calidad, para participar en la “Iniciativa No Saber” de GuiaSalud.

COMISION DE MEDICINA PERSONALIZADA

Jornada sobre medicina de precision, tal y como se hizo en 2021.

Elaborar un documento que recoja las actividades e iniciativas de
implementacion de la medicina personalizada que se estan desarrollando a
nivel estatal para difundir entre los socios y ponerla a disposicion de todo el
mundo (SiGenes, IMPaCT, UNICAS vy otras iniciativas nacionales y de las
CCAA). Se plantea que podria ser el tema central de la jornada.

Revision del manifiesto sobre medicina personalizada realizado hace afios.
Hasta la fecha no se ha recibido respuesta por parte de la JD y por lo tanto no
se ha producido ningun avance.

Actividades propuestas:

Elaborar un documento que recoja las actividades e iniciativas de
implementacion de la medicina personalizada que se estan desarrollando a
nivel estatal para difundir entre los socios y ponerla a disposicion de todo el
mundo (SiGenes, IMPaCT, UNICAS vy otras iniciativas nacionales y de las
CCAA). Se plantea que podria ser el tema central de la jornada.

Jornada sobre medicina de precision en la que se presentara el documento
anterior.

Revision del manifiesto sobre medicina personalizada realizado hace afios.
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COMISION DE FORMACION Y DIVULGACION

1. Seccioén de divulgacion:

I. Diadel ADN 2025

Debido a la escasa participacién por parte de socios al dia del ADN en 2024, la
Comisién decidié involucrarse mas en los eventos relacionados con dicho dia y
preparar material divulgativo (o actualizar el ya presente) para conseguir una mayor
participacién por parte de colegios e institutos.
En 2025, la Comisién prepard 9 actividades divulgativas para centros de secundaria
(ESO, Bachillerato, diversificacion...) y 2 folletos con la informacién para participar
(uno para las universidades). Ademas, ciertos centros manifestaron su interés en
participar al afo siguiente, aunque no pudieran hacerlo este afio. También se hicieron
talleres ideados por los propios profesores (por ejemplo, pulseras de ADN, ARN y
proteinas). Los siguientes centros participaron y enviaron fotos y videos de las
actividades propuestas:

e |ESO Conde Sancho Garcia en Espinosa de los Monteros (Burgos): extraccion
ADN de platano y de saliva
IES Campos y Torozos (Valladolid): extraccion ADN de fresas
IES Alfonso VI (Valladolid): Taller de criminologia y elaboracién de cariotipos
IES Poeta Claudio Rodriguez (Zamora): extraccion ADN de saliva, platano y de
fresa
IES Siglo XXI de Leganés (Madrid): cluedo genético
Colegio Jesus Maria (Madrid)
IES Ramoén Menéndez Pidal (Asturias): extraccion ADN de fresa
IES Valle de Aller (Asturias): cariotipo y cluedo genético
IES Pravia (Asturias): extraccion del ADN
IES Mata Jove en Gijon (Asturias)
IES Lope de Vega de Nador (Marruecos)
Liceo Espafiol Cervantes de Roma (ltalia): cariotipo, cluedo genético,
extraccion de fruta (kiwi y fresas)
Universidad Europea de Madrid, Campus de Villaviciosa de Odoén
Instituto Hm — formacién profesional
Unidad de Genética del HU Jaén

Il. Diadel ADN 2026

Para el 2026, se ha creado algun folleto mas (uno para ESO/diversificaciéon y uno para
Bachillerato, en vez de uno conjunto de secundaria). Se estan actualizando las
actividades para que sean mas explicativas y tengan mas informacion con enlaces a
paginas oficiales, de manera que el profesorado pueda utilizarlas también para ampliar
temario en caso de que asi lo quisieran.

El proceso de actualizacion se ha ampliado para incluir algunas de las actividades que
la Comision anterior habia preparado, de manera que todas tengan el mismo formato
(incluyendo logos y plantillas oficiales de la AEGH). Ademas, se intentara aumentar el
numero de actividades disponibles.
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2. Seccidén de formacion:
I.  Curso de citogenética

Se ha establecido contacto con Xpeer, que esta pendiente de que ellos confirmen la
implicacién de lllumina en la financiacién del curso en la plataforma. Se ha preparado
el programa y seleccionado posibles docentes.

Xpeer facilitaria la obtencion de créditos europeos ECMEC.

Il. Taller practico de Comunicacion Cientifica

La Comision 'y la empresa Orion de  Comunicacion  Cientifica
(https://orioncomunicacion.wordpress.com/)  trabajan  conjuntamente para la
organizacion de un Taller practico de Comunicacion Cientifica, que se llevara a
cabo los dias 27, 28 y 29 de Abril 2026 via Zoom, con clases sincronas por un total de
6 horas de clase, repartidas en 3 sesiones. El taller esta abierto a socios y no socios
(con cuota), aunque priorizando a socios.

Actividades Propuestas
e Informacién para pacientes
Actualmente, gracias a la actualizaciéon de la pagina web de la AEGH, se ha
organizado toda la informacion para pacientes (https://aegh.org/para-pacientes/) con
enlaces a otras paginas webs, informaciones sobre las pruebas genéticas y enlaces a
federaciones y asociaciones para pacientes.
Por nuestra parte, la Comisién ha estado trabajando en actualizar la informacion
durante este periodo de tiempo. Nuestra idea es:
e Crear videos y animaciones sencillas para un publico no experto para afadir
a esta seccion de la AEGH y a sus otros canales de RRSS. Se ha contactado
con la compaiia H501 Studios (https://h501studio.com/inicio/). Estamos
valorando presupuesto.
e Generar infografias de apoyo a la informacion actualmente disponible en la
web
e Creacion de pildoras de conocimiento (pequefios videos inferiores a 10
minutos disponibles en el canal de youtube de la AEGH) para socios, pacientes
y genetistas. Temarios identificados como de interés para este tipo de video:
o Actualizacion guias para creacion de pedigrees para incluir diversidad
de género.
Nomenclatura variantes moleculares
Nomenclatura variantes cariotipo ISC
Consultas pre-test

REUNIONES DE LA JUNTA DIRECTIVAPRIMER TRIMESTRE 2026

e 27 de enero

e 25 de febrero

e 26 de febrero (extraordinaria)
e 31de marzo
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LA AEHG ESTRENA NUEVA PAGINA WEB

La AEGH ha lanzado la nueva version de su pagina web, con un disefio mas moderno,
una navegacion mas sencilla y una seccion de noticias ampliada para mantener a
todos sus socios e interesados informados sobre las actividades y novedades de la
asociacion.

| 2 Asdoiate | | B vea privada | (£ 1O in > ]8¢]
aasociacion +  Comisicnes y Delegados + oticias + Eventos « leoy Ayudas +  ParaPacientes
§ ASOCIACION ESPAROLA m be smociect Comisiones y Delegad: Ntici Event Empleoy Ayuda raPacientes O

DE GENETICA HUMANA

| B3 Contacto

AEGH - Asociacion Espanola de Genética Humana

Os damos la bienvenida a la Asociacion Espanola Agenda
de Genética Humana v

13  Renovacion parcial Comisicnes
AECH 2026

MAR  Eecha limite: 13/03/2026

en el diagnéstic

13 Jornada sobre Genética Clinicay
Atencién Primaria, organizada por

MAR la Comisién de Atencion Primaria
de la AEGH

15 Becas AECH para acudir al ESHC
2026
MAR' Eecha limite: 15/03/2026

31 Convocatoria de Becas Estancia
Profesional AEGH

MAR  Eacha limite: 31/03/2026

15 -7 VCongresonterdisciplinar en
~ i Genética Humana
Reunién de la AEGH

La Asociacior ABR  xxx Congreso de la AEGH

< de Genética con el nuevo director >
se solidariza con los general de Ordenacién
e — ST — - .29 TALLER PRACTICO DE
pa:u tesy fam h? es >rofesional para 27 COMUNICACION CIENTIFICA
de FEDER en el Diade apremiar la Leermas » ABR
las Enfermedades
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Leer mas » ‘.
sanitarias de Genética )
Leer mis » N 7&&
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Aséciate ala AEGH y disfruta de Iosrcontenidbs exclusivos

i Te invitamos a visitarla y descubrir todas las novedades!
https://aegh.org/
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