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Una investigacion desarrolla un
sistema pionero que revoluciona el
diagnodstico de enfermedades raras

e Lamedicina de precisiéon da un paso de gigante en Andalucia. Un estudio realizado en
el laboratorio de Genética y Genoémica de la Unidad de Medicina Maternofetal,
Genética y Reproduccion del Hospital Universitario Virgen del Rocio por un equipo
cientifico multidisciplinar que incluye a facultativos de este servicio e investigadores
del Instituto de Biomedicina de Sevilla (IBiS), en colaboracién con el Centro de
Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER) y la Plataforma de
Medicina Computacional de la Fundacion Progreso y Salud, ha conseguido integrar la
secuenciacion de nueva generacion (NGS) en un centro sanitario publico andaluz.

o Este hito abre la puerta a una nueva era en el diagnéstico de enfermedades raras y la

personalizacion de tratamientos.
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Un modelo innovador con impacto real

La secuenciaciéon masiva ha revolucionado el diagnéstico genético; sin embargo, su incorporacion efectiva
a la practica clinica sigue siendo un desafio. Con esta iniciativa, Andalucia se convierte en la primera
comunidad en impulsar un proyecto de investigacion orientado a crear un sistema publico interoperable
que combina datos clinicos y gendmicos en una historia digital Unica, accesible desde cualquier centro

sanitario de la regién.

Seglin sefala una de las responsables del estudio e investigadora del grupo Genética humana y
reproduccion del IBiS, la Dra. Cristina Méndez, “los niimeros avalan el éxito de la iniciativa: mds de 6.500
individuos analizados, logrando un diagnéstico genético en 2.061 casos. Con una tasa de éxito del 32,9%—que
oscila entreel 12%y el 62% segun la patologia—, la estrategia ha permitido ademds el diagnédstico parcial de
131 casos autosémicos recesivos y ha generado mds de 5.000 estudios adicionales, desde pruebas prenatales
hasta terapias génicas para enfermedades como las distrofias de retina o tratamientos farmacoldégicos para

la fibrosis quistica”.

Un diagndstico mas rapido y preciso
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El acceso a un diagndstico genético definitivo supone un antes y un después en la vida de muchos pacientes.
La incertidumbre de afios de pruebas médicas sin respuestas podria quedar atras, y con ella, la angustia de
sus familias. Otra de las responsables del estudio e investigadora del grupo Genética clinica y medicina
genomica del IBiS, la Dra. Nereida Bravo, sefiala que “gracias a este proyecto, los profesionales de la salud
en este centro pueden ofrecer ahora diagndsticos mds rdpidos y fiables, facilitando la planificacién familiar, el

acceso a tratamientos especificos y la personalizacién del seguimiento médico”.

Ademas, este sistema optimiza los recursos de la sanidad publica, reduciendo costes y evitando la
fragmentaciéon de la informacion. La digitalizaciéon del proceso permite que médicos sin formacion
especifica en gendmica interpreten los datos de manera eficiente, mejorando asf la toma de decisiones

clinicas.

Andalucia, referente en medicina personalizada

Los investigadores principales del estudio, Guillermo Antifiolo, Investigador responsable del grupo
Genética humana y reproduccion del IBiS y director de la Unidad de Medicina Maternofetal, Genética y
Reproduccion del Hospital Virgen del Rocio junto a Salud Borrego, jefa de los laboratorios de esta unidad
e, Investigadora Responsable del grupo Genética clinica y medicina genomica del IBiS, subrayan que, “Si
bien la implementacién completa atin requiere tiempo y esfuerzo, la combinacién de tecnologia avanzada,
bases de datos accesibles y un flujo de trabajo optimizado demuestra que la medicina de precision puede

implementarse de forma eficiente en la sanidad ptblica”.

Este estudio ha sido financiado por el Instituto de Salud Carlos IlI, y cofinanciado por la Unién europea a
través de los fondos FEDER, por las Consejerias de Salud y Familias y Universidad, Investigacién e
Innovacién de la Junta de Andalucia, la Universidad de Sevilla y la Fundacién Isabel Gemio/Fundacién

Cajasol.

Referencia: A genomic strategy for precision medicine in rare diseases: integrating customized algorithms into
clinical practice
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Imagen 1 - Profesionales de la Unidad de Medicina Maternofetal, Genética y Reproduccion junto a uno de los equipos de secuenciacion

instalados.

Sobre IBIS

El Instituto de Biomedicina de Sevilla (IBIS) es un centro multidisciplinar cuyo objetivo es llevar a cabo
investigacion fundamental sobre las causas y mecanismos de las patologias mas prevalentes en la poblacion

y el desarrollo de nuevos métodos de diagnostico y tratamiento para las mismas.

El IBiS lo forman 41 grupos consolidados y 39 grupos adscritos dirigidos por investigadores de la
Universidad de Sevilla, el Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC) y los Hospitales
Universitarios Virgen del Rocio, Virgen Macarena y Virgen de Valme organizados en torno a cinco areas
tematicas: Enfermedades Infecciosas y del Sistema Inmunitario, Neurociencias, Onco-hematologia y
Genética, Patologia Cardiovascular, Respiratoria / Otras Patologias Sistémicas y Enfermedades Hepaticas,

Digestivas e Inflamatorias.

El IBIS depende institucionalmente de la Consejeria de Salud y Consumo de la Junta de Andalucia; el Servicio
Andaluz de Salud (SAS); la Consejeria de Universidad, Investigacion e Innovacion; la Universidad de Sevilla
y el Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC). Y esta gestionado por la Fundacién para la
Gestidn de la Investigacion en Salud de Sevilla (FISEVI).

Para mas informacion

Angeles Escudero
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