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SUMMARY

THE IMPORTANCE OF GENOMICS IN PRECISION MEDICINE: EDUCATION AND PROFESSIONAL TRAINING

Precision	Medicine	uses	genetic	and	other	information	to	personalize	the	diagnosis	and	treatment	of	diseases	with	the	goal	of	
improving	health	outcomes	both	individually	and	at	the	population	level.	Genomics,	which	focuses	on	the	study	of	the	genome,	
plays	a	fundamental	role	in	Precision	Medicine,	providing	key	information	for	the	development	of	predictive	and	personalized	
therapeutic	strategies.	Molecular	biology	techniques,	such	as	massive	sequencing,	have	allowed	the	identification	of	molecular	
biomarkers	with	applications	in	diagnosis,	prognosis,	and	treatment	selection.	Pharmacogenomics,	on	the	other	hand,	investigates	
how	genetic	variations	influence	the	response	to	drugs,	facilitating	the	development	of	personalized	therapies	and	the	discovery	
of	new	pharmacological	targets.	In	the	field	of	Microbiology,	the	importance	of	the	genomics	of	pathogenic	microorganisms	and	
the	microbiota	is	highlighted,	as	well	as	the	need	to	develop	effective	treatments	for	zoonotic	diseases	and	address	antimicrobial	
resistance.	The	implementation	of	Precision	Medicine	raises	ethical	and	economic	challenges	that	must	be	carefully	considered.	
It	is	crucial	to	promote	the	development	of	skills	and	learning	abilities	in	healthcare	professionals,	fostering	interdisciplinary	coop-
eration.	Professional	training	in	molecular	biochemistry	and	precision	drug	design	must	adapt	quickly	to	address	the	demands	of	
this	new	era	in	Medicine.

RESUMEN

La	Medicina	de	Precisión	utiliza	información	genética	y	de	otras	fuentes	para	personalizar	el	diagnóstico	y	tratamiento	de	enferme-
dades	con	el	objetivo	de	mejorar	los	resultados	de	salud	tanto	a	nivel	individual	como	poblacional.	La	Genómica,	que	se	centra	en	el	
estudio	del	genoma,	juega	un	papel	fundamental	en	la	Medicina	de	Precisión,	proporcionando	información	clave	para	el	desarrollo	de	
estrategias	predictivas	y	terapéuticas	personalizadas.	Las	técnicas	de	biología	molecular,	como	la	secuenciación	masiva,	han	permitido	
identificar	biomarcadores	moleculares	con	aplicaciones	en	diagnóstico,	pronóstico	y	selección	de	tratamientos.	La	Farmacogenómica,	
por	su	parte,	investiga	cómo	las	variaciones	genéticas	influyen	en	la	respuesta	a	los	fármacos,	facilitando	el	desarrollo	de	terapias	
personalizadas	y	el	descubrimiento	de	nuevos	objetivos	farmacológicos.	En	el	ámbito	de	la	Microbiología,	se	destaca	la	importancia	
de	la	genómica	de	microorganismos	patógenos	y	de	la	microbiota,	así	como	la	necesidad	de	desarrollar	tratamientos	efectivos	para	
enfermedades	zoonóticas	y	abordar	la	resistencia	antimicrobiana.	La	implementación	de	la	Medicina	de	Precisión	plantea	desafíos	
éticos	y	económicos	que	deben	ser	considerados	cuidadosamente.	Es	crucial	promover	el	desarrollo	de	habilidades	y	capacidades	de	
aprendizaje	en	los	profesionales	de	la	salud,	fomentando	la	cooperación	interdisciplinaria.	La	formación	profesional	en	bioquímica	mo-
lecular	y	diseño	de	fármacos	de	Precisión	debe	adaptarse	rápidamente	para	abordar	las	demandas	de	esta	nueva	era	en	la	Medicina.
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INTRODUCCIÓN A LA GENÓMICA DE PRECISIÓN

La	Genómica	de	Precisión	es	un	campo	de	rápido	desarrollo	dentro	de	la	Medicina	Personalizada	que	impli-
ca	la	caracterización	detallada	de	los	genomas	individuales	de	los	pacientes	para	guiar	decisiones	respecto	a	la	
prevención,	diagnóstico	y	tratamiento	de	enfermedades	(Mirnezami	et al.	2012).	Se	basa	en	el	concepto	de	que	
cada	persona	presenta	una	combinación	única	de	variantes	genéticas	que	pueden	influir	en	una	predisposición	
diferencial	hacia	distintas	patologías	(Mardis	2017).

Las	herramientas	principales	dentro	de	la	Genómica	de	Precisión	son	los	perfiles	genómicos	exhaustivos,	in-
cluyendo	la	secuenciación	completa	del	genoma,	exoma	y	transcriptoma.	Estas	técnicas	de	secuenciación	de	nue-
va	generación	permiten	leer	e	interpretar	el	código	genético	único	de	cada	individuo	con	gran	detalle	(Goodwin	
et al.	2016).	Posteriormente,	se	cruzan	estos	datos	genómicos	con	los	antecedentes	clínicos	y	familiares	de	cada	
persona,	personalizados	(Figura	1).	

Entre	las	aplicaciones	actuales	de	la	Genómica	de	Precisión	se	encuentra	la	Farmacogenómica,	que	estudia	
cómo	las	variantes	genéticas	pueden	afectar	las	respuestas	individuales	a	fármacos	oncológicos	y	no	oncológicos	
(Wang	et al.	2011).	Otras	incluyen	diagnóstico	molecular	mejorado,	pronósticos	de	riesgo	más	precisos,	e	identifi-
cación	de	opciones	de	prevención	en	función	del	perfil	genético.	Las	limitaciones	actuales	son	los	retos	analíticos	
de	grandes	cantidades	de	datos	genómicos,	incertidumbres	en	la	interpretación	clínica	de	variantes	genéticas	y	
aspectos	éticos	relacionados	con	privacidad	y	acceso.

La	Genómica	de	Precisión	promete	transformar	profundamente	la	Medicina	hacia	un	modelo	verdaderamen-
te	personalizado	y	predictivo	que	maximice	 los	resultados	y	calidad	de	vida	de	 los	pacientes.	Su	potencial	de	
impacto	es	comparable	con	el	advenimiento	de	las	pruebas	de	DNA	en	las	ciencias	forenses	o	los	antibióticos	en	
las	enfermedades	infecciosas	(Janssens	&	van	Duijn	2008).	Sin	duda	alguna,	este	nuevo	paradigma	de	la	Medicina	
de	Precisión	basado	en	perfiles	genómicos	completos	seguirá	consolidándose	en	la	próxima	década.

Figura 1: La Genómica de Precisión, también conocida como Medicina Genómica o Medicina Personalizada, es un enfoque médico que utiliza informa-
ción genética específica de un individuo para personalizar el diagnóstico, tratamiento y prevención de enfermedades. Se basa en el análisis detallado 
del genoma de una persona, que incluye la secuencia completa de su DNA, así como variaciones genéticas, mutaciones y otros marcadores genéticos 
relevantes para la salud. (Figura extraída de Unsplash, 2024)

10

Rossi y col.



EVOLUCIÓN DE LA GENÓMICA DE PRECISIÓN

En	la	siguiente	tabla	(Tabla	1)	se	muestran	los	avances	de	la	Genómica	de	Precisión	y	su	correlato	con	la	Me-
dicina	Personalizada	desde	la	secuenciación	del	Genoma	Humano	en	1990.

Según	el	informe	más	reciente	de	la	Personalized Medicine Coalition	(PMC,	2024),	el	costo	de	secuenciar	el	
genoma	humano	completo	ha	experimentado	una	disminución	drástica	en	las	últimas	dos	décadas.	En	el	año	
2001,	cuando	se	completó	el	Proyecto	del	Genoma	Humano,	el	costo	aproximado	para	secuenciar	un	genoma	
individual	era	de	alrededor	de	100	millones	de	dólares,	una	cifra	astronómica	que	hacía	que	esta	tecnología	fuera	
inaccesible	para	la	totalidad	de	las	personas.

Sin	embargo,	gracias	a	los	avances	continuos	en	las	tecnologías	de	secuenciación	de	nueva	generación	y	el	
desarrollo	de	nuevos	métodos	computacionales	para	el	análisis	de	datos	genómicos,	los	costos	han	disminuido	
de	manera	exponencial.	Según	la	PMC,	en	la	actualidad,	el	costo	promedio	para	secuenciar	un	genoma	humano	
se	ha	reducido	a	tan	solo	1,000	dólares,	lo	que	representa	una	reducción	del	99,999%	en	comparación	con	los	
costos	iniciales.	Esta	drástica	disminución	en	los	costos	de	secuenciación	ha	sido	un	factor	clave	que	ha	impul-
sado	la	transición	hacia	la	Medicina	Personalizada	o	de	Precisión.	Con	el	acceso	más	asequible	al	conocimiento	
del	genoma	individual,	los	médicos	e	investigadores	pueden	utilizar	esta	información	para	comprender	mejor	las	
causas	genéticas	de	las	enfermedades,	identificar	biomarcadores	predictivos	y	desarrollar	terapias	personaliza-
das	basadas	en	las	características	genéticas	únicas	de	cada	paciente.

Según	los	expertos	de	la	PMC,	esta	tendencia	de	reducción	de	costos	se	espera	que	continúe	en	los	próximos	
años,	lo	que	hará	que	la	secuenciación	del	genoma	sea	cada	vez	más	accesible	para	una	mayor	proporción	de	
la	población.	Esto,	a	su	vez,	facilitará	una	mayor	adopción	de	enfoques	de	Medicina	Personalizada	en	la	práctica	
clínica,	mejorando	la	eficacia	y	seguridad	de	los	tratamientos	y	avanzando	hacia	una	atención	médica	verdadera-
mente	Personalizada	y	centrada	en	el	paciente.

1990 Proyecto	Genoma	Humano	lanza	la	secuenciación	del	genoma	completo	(Lander	et	al.,	2001).

1998 Herceptin	(Trastuzumab)	utilizado	en	el	tratamiento	del	cáncer	de	mama	HER2-positivo	uno	de	los	primeros	productos	bajo	el	
concepto	de	Medicina	de	Precisión.

2000 Finaliza	el	borrador	de	la	secuencia	del	genoma	humano	(Venter	et	al.,	2001).

2003 Se	finaliza	la	secuencia	de	alta	calidad	del	genoma	humano	(Genome	Reference	Consortium,	2004).

2007 Desarrollo	de	las	primeras	tecnologías	de	secuenciación	de	nueva	generación	(NGS)	(Shendure	et	al.,	2017)	

2008 1000	Genomes	Project	inicia	la	secuenciación	de	miles	de	genomas	para	mapear	variación	genética	humana	(Auton	et	al.,	2015).

2010 Desarrollo	de	la	secuenciación	de	exoma	clínico	diagnóstico	(Ng	et	al.,	2010)	

2011 Lancet	publica	el	primer	estudio	de	Farmacogenómica	aplicada	al	tratamiento	con	warfarina	(Pirmohamed	et	al.,	2013)

2012 Proyecto	ENCODE	analiza	la	función	de	elementos	del	genoma	humano	(ENCODE	Project	Consortium,	2012)

2014 El	presidente	Obama	lanza	la	Iniciativa	de	Medicina	de	Precisión	de	EEUU	(Collins	&	Varmus,	2015)

2015
Reino	Unido	lanza	el	plan	Genomics	England	para	secuenciar	100,000	genomas	con	fines	sanitarios	(Turnbull	et	al.,	2018)	

Edición	génica	CRISPR-Cas9,	iniciativas	de	Medicina	de	Precisión	y	biopsias	líquidas	para	la	detección	del	cáncer	(Gostimskaya	I.2022)

2016 China	lanza	proyecto	para	secuenciar	un	millón	de	genomas	humanos	(Dai	et	al.,	2016)

2017 Se	describen	las	primeras	aplicaciones	clínicas	de	edición	genética	con	CRISPR	(Ma	et	al.,	2017)

2018 La	FDA	autoriza	el	primer	test	farmacogenético	(PGx)	(FDA,	2018)

2021 Se	crea	la	primera	especialización	médica	en	Genómica	y	Salud	de	Precisión	(ACMG,	2021)

2022 El	34%	de	las	drogas	aprobadas	por	la	FDA	son	Medicinas	Personalizadas.	(PMC,	https://www.personalizedmedicinecoalition.org/)

TABLA 1: Línea	de	tiempo	con	hitos	en	la	integración	de	la	genómica	en	la	Medicina	de	Precisión	y	eventos	clave	en	la	educación	
y	formación	profesional
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LA INVESTIGACIÓN EN GENÓMICA APLICADA A LAS ENFERMEDADES

1990-2000:	-	Antes	del	Proyecto	del	Genoma	Humano	(1990-2003),	el	número	de	publicaciones	relacionadas	con	la	
Medicina	Personalizada/de	Precisión	era	muy	limitado,	probablemente	algunas	decenas	por	año	en	los	primeros	años.

2000-2010:	-	Después	de	los	avances	iniciales	del	Proyecto	Genoma,	como	el	borrador	del	genoma	humano	
en	2000,	las	publicaciones	comenzaron	a	aumentar	gradualmente,	quizás	llegando	a	algunas	centenas	por	año	
hacia	fines	de	la	década.

2010-2020:	-	Esta	década	vio	un	crecimiento	exponencial,	con	miles	de	artículos	publicados	anualmente	hacia	
el	final	del	período,	impulsados	por	avances	en	secuenciación	de	nueva	generación,	análisis	bioinformáticos	y	
desarrollo	de	Biomarcadores.

2020-Presente:	-	El	ritmo	de	publicaciones	relacionadas	con	Medicina	de	Precisión	continúa	aumentando	rápi-
damente,	superando	los	10,000-15,000	artículos	anuales	en	años	recientes	según	algunas	estimaciones	(Figura	2).	

Estos	hallazgos	revolucionarios	en	el	campo	de	la	genómica	han	tenido	un	impacto	transformador	en	el	estudio	y	
el	tratamiento	de	numerosas	enfermedades.	La	Genómica	de	Precisión	ha	logrado	avances	significativos	en	la	com-
prensión	y	el	abordaje	de	afecciones	como	el	cáncer,	los	trastornos	cardiovasculares,	las	enfermedades	infecciosas	y	
las	enfermedades	autoinmunes.	En	estas	áreas,	la	capacidad	de	analizar	el	genoma	individual	y	comprender	las	bases	
genéticas	subyacentes	ha	permitido	el	desarrollo	de	terapias	Personalizadas	y	enfoques	de	prevención	más	efectivos.

No	obstante,	es	importante	destacar	que,	en	otras	áreas	de	la	salud,	como	los	trastornos	neurológicos,	 las	
enfermedades	genéticas	 raras,	 los	 trastornos	metabólicos,	 las	enfermedades	 respiratorias,	 los	 trastornos	gas-
trointestinales	y	las	enfermedades	psiquiátricas,	los	progresos	han	sido	más	limitados	debido	a	la	complejidad	
multifactorial	de	estas	afecciones.	En	estos	casos,	los	factores	genéticos	interactúan	de	manera	intrincada	con	
influencias	ambientales,	epigenéticas	y	otras	variables,	lo	que	dificulta	la	identificación	de	biomarcadores	genéti-
cos	precisos	y	la	implementación	de	tratamientos	personalizados.

A	pesar	de	estas	limitaciones,	los	avances	en	la	Genómica	de	Precisión	han	permitido	una	comprensión	más	
profunda	de	las	bases	genéticas	que	subyacen	a	estas	enfermedades	complejas,	abriendo	nuevas	posibilidades	
para	el	desarrollo	de	terapias	más	personalizadas	y	estrategias	de	prevención	más	efectivas.	

A	continuación,	se	explorarán	los	logros	más	significativos	de	la	Genómica	de	Precisión	en	diversos	ámbitos	de	la	
salud	humana,	destacando	los	avances	más	notables	y	las	áreas	que	aún	requieren	una	investigación	más	profunda.

ONCOLOGÍA DE PRECISIÓN

La	oncología	de	Precisión	es	un	campo	de	rápido	desarrollo	que	utiliza	perfiles	moleculares	de	los	tumores,	
análisis	genómicos	y	otras	pruebas	para	personalizar	estrategias	de	prevención,	diagnóstico	y	tratamiento	del	
cáncer	(Haslem	et al.,	2022).	Surge	ante	la	necesidad	de	superar	limitaciones	de	la	clasificación	tradicional	de	los	
tumores	según	el	tejido	y	la	morfología,	dado	la	alta	heterogeneidad	molecular	intra	e	intertumoral.	

En	lugar	del	término	mutación,	se	preferirá	el	de	“variante	patogénica”,	que	define	en	forma	precisa	el	cambio	en	
la	secuencia	de	DNA	de	un	gen	que	hace	que	una	persona	tenga,	o	esté	en	riesgo	de	presentar	determinadas	enfer-
medades	o	trastornos	genéticos,	como	el	cáncer.	Es	posible	heredar	una	variante	patogénica	de	uno	de	los	padres	
o	que	se	produzca	durante	la	vida	de	una	persona.	Conocer	si	una	persona	tiene	una	variante	patogénica	puede	
ayudar	a	prevenir,	diagnosticar	y	tratar	enfermedades,	como	el	cáncer.	No	todas	las	personas	que	tienen	una	varian-
te	patogénica	presentarán	la	enfermedad.	También	se	llama	mutación	causal	de	enfermedad,	mutación	deletérea,	
mutación	en	gen	de	susceptibilidad,	mutación	predisponente	y	variante	patógena	(National	Cancer	Institute,	2024).

Las	herramientas	clave	incluyen	paneles	de	genes	para	biopsia	líquida,	secuenciación	masiva	de	próxima	ge-
neración	y	perfiles	genómicos	para	identificar	alteraciones	accionables	como	variantes	patogénicas	somáticas,	
variaciones	en	el	número	de	copias	o	rearreglos	cromosómicos	(Chen	&	Liu,	2021).	Otras	pruebas	emergentes	
analizan	metilación	de	DNA,	expresión	génica,	proteómica	y	metabolómica.	Éstas	permiten	caracterizar	subgru-
pos	moleculares	de	tumores	con	distinto	comportamiento	biológico	y	clínico.

Las	aplicaciones	actuales	consisten	en	diagnóstico	molecular	de	subtipos	tumorales,	detección	de	mínima	enferme-
dad	residual,	identificación	de	dianas	terapéuticas	para	terapias	dirigidas,	inmunoterapia	guiada	por	biomarcadores,	qui-
mioprevención	basada	en	factores	de	riesgo	genéticos	y	monitorización	genómica	de	resistencia	(Haslem	et al.,	2022).	

Un	área	de	intenso	desarrollo	es	la	Medicina	de	Precisión	para	cáncer	de	mama,	donde	perfiles	genómicos	
permiten	categorizar	tumores	en	subgrupos	con	implicaciones	pronósticas	y	predictivas	(Fleischer	et al.,	2022).	
Por	ejemplo,	la	sobreexpresión	de	HER2	indica	el	uso	de	terapias	anti-HER2.	Otras	alteraciones	accionables	son	
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variantes	patogénicas	en	BRCA1/2, PI3K, AKT,	entre	otras	(Solano	et al,	2012;	2018;	2020;	2021).
La	información	del	perfil	molecular	integrado	con	factores	clínico-patológicos	guía	recomendaciones	terapéu-

ticas	personalizadas.
Similarmente,	en	leucemias	y	linfomas,	la	citogenética	y	biología	molecular	han	identificado	distintas	altera-

ciones	cromosómicas	y	moleculares	con	valor	diagnóstico,	pronóstico	y	predictivo	de	respuesta	al	tratamiento	
(Li et al.,	2020).	Por	ejemplo,	la	traslocación	BCR-ABL	en	leucemia	mieloide	crónica	(LMC)	predice	respuesta	a	
inhibidores	tirosina-quinasa	como	Imatinib.		

La	identificación	de	una	condición	con	base	genética	no	solo	confirma	el	diagnóstico	y	permite	la	evaluación	
del	riesgo,	sino	que	también	justifica	la	investigación	de	la	presencia	o	ausencia	de	dicha	variante	en	familiares	
de	cualquier	grado.	Aquellos	familiares	que	no	presenten	esta	variante	genética	patogénica	conservan	el	riesgo	
típico	de	la	población	general	y	tienen	la	certeza	de	no	transmitirla	a	sus	descendientes.

Es	crucial	tener	en	cuenta	que	el	diagnóstico	genético	más	desafiante	es	el	del	primer	caso	analizado,	común-
mente	conocido	como	el	“caso	índice”.	Este	diagnóstico	depende	de	varios	factores,	como	la	selección	adecuada	
del	caso	y	la	eficacia	metodológica	del	análisis.	Una	vez	identificada	la	variante	genética	patogénica	en	la	fami-
lia,	se	puede	realizar	análisis	en	otros	miembros.	La	certeza	del	resultado	es	del	100%,	ya	sea	que	se	detecte	la	
variante	(considerado	como	un	verdadero	positivo)	o	no	(llamado	verdadero	negativo).	Este	último	resultado	es	
concluyente	y	libre	de	incertidumbres.	Además,	los	costos	asociados	son	significativamente	menores,	represen-
tando	aproximadamente	el	15	%	o	menos	del	valor	del	estudio	inicial	(Solano	et al.,	2020).	

Los	desafíos	actuales	incluyen	manejo	e	interpretación	de	grandes	volúmenes	de	datos,	inequidades	en	ac-
ceso	a	Medicina	de	Precisión,	falta	de	ensayos	clínicos	basados	en	perfiles	moleculares	y	aspectos	éticos	(Rodon	
et al.,	2019).	Pero	se	espera	la	consolidación	de	la	oncología	de	precisión	como	estándar	para	avanzar	en	la	cura	
personalizada	del	cáncer.

Figura 2: Evolución de los trabajos sobre Genómica de Precisión desde 1990 hasta la fecha (PubMed, 2024; EMBASE, 2024) 
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CARDIOLOGÍA GENÉTICA

La	cardiología	genética	es	una	subespecialidad	médica	emergente	que	implica	el	uso	de	pruebas	y	terapias	ge-
néticas	para	mejorar	la	prevención,	diagnóstico	y	manejo	de	enfermedades	cardiovasculares	hereditarias	(Kwok	
et al,	2016).	Se	centra	en	identificar	los	componentes	genéticos	subyacentes	que	median	el	desarrollo	de	ciertas	
patologías	cardíacas	como	la	miocardiopatía	hipertrófica,	arritmias	o	aneurismas	aórticos	familiares.	En	el	siglo	
XXI,	 las	enfermedades	cardiovasculares	continúan	siendo	una	de	las	principales	causas	de	mortalidad	en	todo	
el	mundo,	lo	que	resalta	la	importancia	de	desarrollar	herramientas	efectivas	para	su	prevención	y	tratamiento.	
En	este	contexto,	la	cardiología	genética	emerge	como	un	campo	de	estudio	crucial	que	se	centra	en	investigar,	
diagnosticar	y	tratar	las	enfermedades	cardíacas	de	origen	genético.	Estas	enfermedades	cardiovasculares,	a	dife-
rencia	de	aquellas	causadas	por	factores	de	riesgo	tradicionales	como	la	hipertensión	o	la	diabetes,	se	atribuyen	
a	cambios	en	la	secuencia	del	DNA.	Se	dividen	en	tres	grupos	principales:	miocardiopatías,	síndromes	de	arritmia	
hereditaria	y	enfermedades	de	la	aorta	torácica	y	los	grandes	vasos.	La	identificación	y	el	tratamiento	tempranos	
son	cruciales	para	evitar	complicaciones	graves.

Las	herramientas	diagnósticas	clave	dentro	de	la	cardiología	genética	son	los	paneles	de	genes	específicos,	
la	secuenciación	del	exoma	clínico	y	el	uso	de	Biomarcadores	genéticos	circulantes.	Estas	permiten	detectar	va-
riantes	patogénicas	puntuales	y	variantes	asociadas	con	distintos	fenotipos,	grados	de	severidad	y	respuestas	al	
tratamiento.	Otras	pruebas	complementarias	son	el	mapeo	genético	de	loci	de	interés,	análisis	de	segregación	
familiar	y	asesoramiento	genético	pre	y	post-test	(Millat	et al,	2020)

Las	 aplicaciones	prácticas	 incluyen	diagnóstico	etiológico	 en	 casos	 no	 explicados,	 pronóstico	de	 riesgo	 in-
dividual	y	estratificación	familiar,	Farmacogenómica	para	terapias	cardiovasculares	y	selección	de	opciones	de	
manejo	según	el	perfil	genético.	Los	desafíos	actuales	 residen	en	 la	 incertidumbre	sobre	variantes	nuevas	de	
significado	 incierto,	 limitado	 conocimiento	 de	 interacciones	 gen-ambiente	 y	 barreras	 éticas	 relacionadas	 con	
consentimiento	informado	y	confidencialidad.

El	diagnóstico	genético	desempeña	un	papel	fundamental	en	la	detección	y	el	tratamiento	de	estas	enferme-
dades.	Los	pacientes	diagnosticados	se	benefician	de	un	seguimiento	cardiovascular	especializado	y	multidisci-
plinario,	así	como	de	un	tratamiento	altamente	individualizado.	Es	esencial	que	estas	decisiones	sean	tomadas	
por	equipos	especializados.	Además	del	tratamiento	del	paciente	diagnosticado,	la	cardiología	genética	permite	
analizar	a	los	familiares	consanguíneos	en	busca	de	la	misma	variante	genética.	Esto	no	solo	ayuda	a	prevenir	la	
enfermedad	en	aquellos	que	son	portadores	de	la	variante,	sino	que	también	puede	salvar	vidas	al	detectar	y	
tratar	condiciones	potencialmente	mortales	de	manera	preventiva	(Olson,	2020).

ENFERMEDADES AUTOINMUNES

Las	enfermedades	autoinmunes	conforman	un	grupo	de	más	de	80	condiciones	caracterizadas	por	una	respuesta	
anormal	del	sistema	inmune	contra	tejidos	y	células	propias,	que	produce	inflamación	crónica	y	daño	tisular	progresivo	
(Rosenblum	et al.,	2015).	Algunos	ejemplos	son	artritis	reumatoide,	lupus	eritematoso	sistémico,	esclerosis	múltiple,	dia-
betes	tipo	1,	entre	otras.	Se	estima	que	en	conjunto	afectan	a	más	de	5%	de	la	población	mundial.

Los	avances	en	tecnologías	“ómicas”	están	permitiendo	elucidar	la	compleja	etiopatogenia	de	estas	enfermedades,	
resultante	de	interacciones	entre	factores	genéticos	de	susceptibilidad,	epigenéticos,	ambientales	e	inmunológicos	(Mak	
et al.,	2016).	Perfiles	de	expresión	génica,	técnicas	de	secuenciación	masiva	y	estudios	de	microbioma	están	identificando	
vías	disfuncionales,	autoantígenos	y	poblaciones	celulares	involucradas	para	cada	condición.

Es	de	destacar	cómo	la	Genómica	de	Precisión	está	transformando	la	forma	en	que	se	entienden	y	tratan	las	enfer-
medades	autoinmunes,	ofreciendo	nuevas	oportunidades	para	la	personalización	del	tratamiento	(Cotsapas	et al.,	2018).	
La	Genómica	de	Precisión	ha	permitido	identificar	una	serie	de	variantes	genéticas	asociadas	con	un	mayor	riesgo	de	
desarrollar	estas	enfermedades.	Comprender	estos	factores	de	riesgo	puede	ayudar	en	la	predicción	individual	y	en	la	
identificación	de	nuevas	dianas	terapéuticas	(Cotsapas	et al.,	2018).	El	análisis	genético	preciso	permite	adoptar	enfoques	
más	personalizados	para	el	tratamiento	(Javierre	et al.,	2018),	como	la	selección	de	medicamentos	específicos	según	el	
perfil	genético	del	paciente,	lo	que	puede	mejorar	la	eficacia	y	reducir	efectos	secundarios.	La	identificación	de	variantes	
también	ha	llevado	al	desarrollo	de	terapias	dirigidas	para	algunas	enfermedades	autoinmunes	(Javierre	et al.,	2018).	

La	Genómica	de	Precisión	puede	desempeñar	un	papel	en	la	prevención	y	diagnóstico	temprano	al	identificar	personas	
con	mayor	riesgo	genético	(Aggarwal	et al.,	2018).	También	está	impulsando	la	investigación	en	enfermedades	autoinmunes	
y	el	descubrimiento	de	nuevas	vías	y	objetivos	terapéuticos	para	desarrollar	mejores	tratamientos	(Mak	et al.,	2016).
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ENFERMEDADES INFECCIOSAS

Las	enfermedades	infecciosas	representan	un	desafío	constante	para	la	salud	pública,	y	la	bioquímica	desempe-
ña	un	papel	esencial	en	su	diagnóstico,	comprensión	y	tratamiento.	Estas	enfermedades	pueden	ser	causadas	por	
una	variedad	de	agentes	patógenos,	como	hongos,	virus,	bacterias	o	parásitos,	y	se	transmiten	de	diversas	formas,	
incluyendo	el	contacto	directo	entre	personas,	la	ingestión	de	alimentos	o	agua	contaminados,	y	el	contacto	con	
animales	 infectados.	Las	zoonosis,	enfermedades	transmitidas	de	animales	a	humanos,	son	un	riesgo	particular	
para	la	salud	pública.	Ejemplos	incluyen	enfermedades	endémicas	como	la	enfermedad	de	Chagas,	así	como	brotes	
importantes	como	la	peste	y	la	malaria,	y	enfermedades	emergentes	como	el	Ébola	y	el	SARS-CoV-2.	El	riesgo	se	
agrava	cuando	estas	enfermedades	ocurren	en	animales	que	reciben	tratamientos	similares	a	los	humanos,	lo	que	
puede	contribuir	a	la	resistencia	antimicrobiana.

La	detección	y	el	tratamiento	eficaz	de	las	enfermedades	infecciosas	dependen	en	gran	medida	de	la	capacidad	
para	identificar	los	microorganismos	responsables	y	determinar	su	sensibilidad	a	los	antibióticos.	La	tecnología	de	
secuenciación	del	genoma	ha	revolucionado	este	campo,	permitiendo	una	rápida	detección	de	características	rele-
vantes,	como	genes	de	resistencia	a	los	medicamentos	y	determinantes	de	virulencia.	Esto	no	solo	ayuda	en	el	diag-
nóstico	y	tratamiento,	sino	que	también	permite	comprender	mejor	la	transmisión	de	enfermedades	y	la	evolución	
de	la	resistencia	antimicrobiana.

La	identificación	de	genes	de	resistencia	a	antibióticos	es	crucial,	ya	que	más	de	1.000	tipos	de	estos	genes	han	
sido	identificados,	contribuyendo	a	la	resistencia	a	cientos	de	antibióticos.	La	comprensión	de	cómo	funcionan	
estos	genes	y	cómo	las	bacterias	se	defienden	puede	guiar	el	desarrollo	de	nuevos	tratamientos	y	estrategias	de	
control.	En	los	últimos	años,	se	han	desarrollado	pruebas	basadas	en	la	detección	de	ácidos	nucleicos	para	virus,	
bacterias	y	hongos,	que	ofrecen	resultados	rápidos	y	precisos.	Se	espera	que	estas	herramientas	de	diagnóstico	
molecular	reemplacen	gradualmente	a	los	métodos	fenotípicos	tradicionales,	proporcionando	una	forma	más	efi-
ciente	de	identificar	microorganismos	y	determinar	su	perfil	de	sensibilidad	a	los	antimicrobianos	(Wright,	2007)

La	Bioquímica	y	 la	Genómica	están	desempeñando	un	papel	 fundamental	en	 la	 lucha	contra	 las	enferme-
dades	infecciosas,	proporcionando	herramientas	poderosas	para	el	diagnóstico,	tratamiento	y	control	de	estas	
enfermedades.	Sin	embargo,	se	necesitan	esfuerzos	continuos	para	abordar	los	desafíos	en	la	prevención	y	tra-
tamiento	de	las	enfermedades	infecciosas,	especialmente	en	el	contexto	de	la	resistencia	antimicrobiana	y	las	
enfermedades	emergentes	(Jones	et al.,	2008;	Morens	&	Fauci,	2013).

ENFERMEDADES NEUROLÓGICAS

La	Genómica	de	Precisión	está	teniendo	un	gran	impacto	en	el	estudio	y	tratamiento	de	enfermedades	neuro-
lógicas	(Lappalainen	et al.,	2019).	Uno	de	los	puntos	clave	sobre	este	tema	ha	sido	la	secuenciación	del	genoma	
completo	que	ha	permitido	 identificar	variaciones	genéticas	asociadas	a	enfermedades	neurológicas	 como	 la	
enfermedad	de	Alzheimer,	Parkinson,	esclerosis	lateral	amiotrófica	(ELA),	etc.	Esto	permite	un	diagnóstico	más	
preciso	(Nalls	et al.,	2015)	y	en	algunos	casos	se	han	descubierto	variantes	genéticas	que	predicen	cómo	respon-
derá	un	paciente	a	ciertos	tratamientos.	Esto	permite	terapias	personalizadas	más	efectivas	(Jain,	2020).

La	identificación	de	biomarcadores	genéticos	está	ayudando	a	entender	mejor	los	mecanismos	subyacentes	
de	estas	enfermedades	y	el	desarrollo	de	nuevas	terapias	dirigidas	(Hoyt	et al.,	2021).	La	edición	genética	como	
la	 técnica	de	CRISPR	también	tiene	un	gran	potencial	para	el	 tratamiento	de	enfermedades	neurológicas	con	
base	genética.	Se	está	investigando	su	uso	en	trastornos	como	el	Huntington	o	la	atrofia	muscular	espinal	(Bur-
ghes	&	Beattie,	2009).	Sin	embargo,	la	complejidad	del	sistema	nervioso	y	el	componente	ambiental	de	muchas	
patologías	también	juegan	un	papel	importante.	Se	necesita	integrar	los	avances	genómicos	con	otras	áreas	de	
investigación	neurocientífica	(Manzoni	&	Mamais,	2021).

ENFERMEDADES METABÓLICAS

La	Genómica	de	Precisión	está	transformando	el	abordaje	de	las	enfermedades	metabólicas	hereditarias	(Sbo-
ner et al.,	2011).	Algunos	avances	clave	en	este	campo	son	por	ejemplo	la	secuenciación	masiva	de	genes	asocia-
dos	al	metabolismo	como	los	del	ciclo	de	la	urea,	está	permitiendo	diagnosticar	con	más	precisión	errores	innatos	
del	metabolismo	y	 realizar	un	mejor	pronóstico	 (Watson	et al.,	 2020).	Por	otra	parte,	 las	 variantes	genéticas	
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identificadas	mediante	secuenciación	de	genoma	completo	predicen	el	riesgo	de	desarrollar	complicaciones	en	
enfermedades	como	la	fenilcetonuria	o	la	tirosinemia	(Anjema	et al.,	2013).

Las	técnicas	de	edición	genética	como	CRISPR-Cas9	tienen	un	enorme	potencial	para	el	tratamiento	de	nume-
rosos	trastornos	metabólicos	mediante	terapia	génica	(Schwank	&	Andersson-Rolf,	2021).	La	Farmacogenómica	
ahora	permite	diseñar	tratamientos	personalizados	y	mejor	dirigidos	en	base	al	perfil	genético	único	de	cada	
paciente	(Bank	et al.,	2021).

La	Genómica	de	Precisión	está	empezando	a	cambiar	los	paradigmas	en	el	abordaje	sindrómico	tradicional	de	
las	enfermedades	metabólicas.	Es	de	esperar	que	su	adopción	masiva	en	los	próximos	años	mejore	significativa-
mente	el	diagnóstico,	pronóstico	y	tratamiento	de	estos	pacientes.

ENFERMEDADES GASTROINTESTINALES

La	Genómica	está	contribuyendo	a	comprender	mejor	la	patogénesis	de	numerosos	trastornos	crónicos	gas-
trointestinales	como	la	enfermedad	de	Crohn,	la	colitis	ulcerosa	o	el	síndrome	del	intestino	irritable	(Halfvarson	
et al.,	2017).	Mediante	estudios	de	asociación	de	genoma	completo	(GWAS)	se	han	identificado	más	de	240	loci 
genéticos	asociados	a	trastornos	inflamatorios	intestinales,	explicando	un	14	%	de	su	heredabilidad	(Wheeler	et 
al.,	2021).	También	gracias	a	un	GWAS	se	identificó	la	primera	variante	genética	asociada	al	síndrome	de	intestino	
irritable,	la	variante	patogénica	WFS1	(Ek	et al.,	2021).

Por	otro	lado,	la	expresión	génica	y	los	patrones	epigenéticos	del	microbioma	intestinal	están	permitiendo	cla-
sificar	distintos	subtipos	moleculares	de	enfermedad	(Halfvarson	et al.,	2019).	-	El	análisis	del	genoma	completo	
del	microbioma	gastrointestinal	también	ha	permitido	identificar	sus	contribuciones	a	varias	patologías	(Duvalelt	
et al.,	2021).	Sin	embargo,	todavía	no	hay	aplicaciones	clínicas	directas	de	estos	hallazgos	en	el	diagnóstico	o	
pronóstico	de	estas	enfermedades.	

ENFERMEDADES PULMONARES

La	genómica	está	ayudando	a	comprender	mejor	los	mecanismos	moleculares	de	enfermedades	pulmonares	
comunes	como	el	asma,	 la	enfermedad	pulmonar	obstructiva	crónica	(EPOC)	o	el	cáncer	de	pulmón	(Maurer	et 
al.,	 2019).	En	 la	EPOC,	variaciones	genéticas	en	genes	 inflamatorios	 como	MMP12, Southampton y TGFB	 están	
implicadas	en	la	progresión	de	esta	enfermedad	(Kim	et al.,	2018).	El	análisis	mutacional	en	tumores	de	pulmón	ha	
permitido	identificar	alteraciones	diana	contra	las	que	desarrollar	terapias	dirigidas,	como	variantes	patogénicas	en	
EGFR, KRAS o ALK	(Kerr	et al.,	2020).

Mediante	estudios	de	asociación	de	genoma	completo	(GWAS)	se	han	identificado	múltiples	loci	de	suscepti-
bilidad	genética	asociados	al	asma,	como	los	genes	ORMDL3 o HLA-DQ	(Torgerson	et al.,	2011).

Los	polimorfismos	encontrados	hasta	ahora	sólo	explican	una	pequeña	parte	de	 la	variabilidad	 fenotípica.	
Aunque	la	contribución	de	la	genómica	al	estudio	de	patologías	respiratorias	es	todavía	limitada,	se	espera	que	
mejore	la	caracterización	de	distintos	fenotipos	para	desarrollar	mejores	terapias	Personalizadas.

TRASTORNOS NEUROPSIQUIÁTRICOS

La	Genómica	está	contribuyendo	a	esclarecer	la	compleja	arquitectura	genética	que	subyace	a	trastornos	psi-
quiátricos	como	la	esquizofrenia,	el	trastorno	bipolar	o	la	depresión	mayor	(Schork	et	al.,	2020).	

Algunos	hitos	son:
Mediante	análisis	de	GWAS	(estudios	de	asociación	de	genoma	completo)	se	han	identificado	más	de	100	loci	de	sus-

ceptibilidad	a	la	esquizofrenia,	incluyendo	genes	inmunológicos	y	de	neurodesarrollo	(Pardiñas	et	al.,	2018).	También	en	
el	trastorno	bipolar,	análisis	de	GWAS	han	revelado	loci	compartidos	con	la	esquizofrenia,	apoyando	orígenes	biológicos	
comunes	para	ambos	trastornos	(Stahl	et	al.,	2019).	En	la	depresión	mayor,	el	análisis	de	patrones	de	metilación	del	DNA	
está	permitiendo	identificar	subtipos	biológicos	de	la	enfermedad	con	posibles	dianas	terapéuticas	(Milanese	et	al.,	2021).

No	obstante,	la	mayoría	de	las	variantes	genéticas	asociadas	a	enfermedades	psiquiátricas	tienen	efectos	pe-
queños	y	explican	una	parte	mínima	de	su	heredabilidad.	Al	igual	que	en	otras	afecciones	complejas,	se	necesitan	
más	estudios	integrativos	para	traducir	estos	hallazgos	en	aplicaciones	clínicas	beneficiosas	para	los	pacientes.
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ENFERMEDADES RARAS

La	Genómica	de	Precisión	está	transformando	el	diagnóstico	y	entendimiento	de	las	enfermedades	raras	o	
poco	frecuentes	(Chong	et al.,	2015).	-	La	secuenciación	de	exomas	ha	permitido	descubrir	variantes	patogénicas	
causales	en	más	de	6.000	genes	asociados	a	enfermedades	mendelianas	raras	no	diagnosticadas	previamente	
(Katsanis	&	Katsanis,	2021).	Sin	embargo,	alrededor	del	50	%	de	los	casos	de	enfermedades	raras	siguen	sin	un	
diagnóstico	molecular	claro,	requiriendo	más	investigación	(Dodson	et al.,	2021).

SALUD AMBIENTAL 

La	salud	ambiental	es	un	área	crítica	de	estudio	que	investiga	cómo	el	medio	ambiente	afecta	la	salud	de	humanos	
y	animales.	En	tiempos	recientes,	cambios	significativos	en	el	clima,	el	uso	del	suelo,	y	la	movilidad	de	personas	y	pro-
ductos	han	tenido	un	impacto	profundo	en	la	salud	y	el	bienestar	global.	La	Organización	Mundial	de	la	Salud	(WHO)	
y	el	Programa	de	las	Naciones	Unidas	para	el	Medio	Ambiente	(UNEP)	han	destacado	la	importancia	de	abordar	estos	
factores	ambientales	para	proteger	la	salud	pública.

Dentro	de	este	contexto,	la	Genómica	Ambiental	emerge	como	una	herramienta	esencial,	proporcionando	méto-
dos	avanzados	para	vigilar	enfermedades,	entender	la	interacción	entre	el	medio	ambiente	y	la	salud	humana,	y	desa-
rrollar	estrategias	para	mitigar	riesgos	ambientales.	Este	enfoque	puede	mejorar	sustancialmente	nuestra	capacidad	
para	prevenir	y	controlar	enfermedades	en	un	mundo	en	evolución.

Los	cambios	ambientales,	tales	como	la	deforestación	y	las	prácticas	agrícolas	intensivas,	pueden	alterar	los	hábi-
tats	naturales,	facilitando	la	transmisión	de	enfermedades	entre	animales	y	humanos.	Estudios	como	los	de	Ostfeld	y	
Keesing	(2000)	sobre	la	biodiversidad	y	el	riesgo	de	enfermedades,	y	el	trabajo	de	Morse	y	colaboradores	sobre	la	pre-
dicción	y	prevención	de	zoonosis	pandémicas,	subrayan	la	conexión	entre	los	cambios	ambientales	y	la	salud	pública.

La	Genómica	Ambiental	permite	secuenciar	el	genoma	de	microorganismos	directamente	de	muestras	ambienta-
les,	ofreciendo	un	panorama	detallado	de	la	diversidad	microbiana	y	la	función	genética	sin	necesidad	de	cultivos	en	
laboratorio.	Este	método	ha	sido	aplicado	con	éxito	en	la	vigilancia	de	enfermedades	infecciosas,	como	demuestra	el	
análisis	de	aguas	residuales	para	detectar	variantes	del	virus	SARS-CoV-2.	El	descarte	de	medicamentos	puede	tener	
implicaciones	importantes	para	la	salud	ambiental	si	no	se	realiza	adecuadamente.	Los	medicamentos	que	no	se	des-
echan	de	manera	segura	pueden	contaminar	el	agua,	el	suelo	y	el	aire,	lo	que	potencialmente	puede	tener	efectos	
negativos	en	los	ecosistemas	y	en	la	salud	humana.

Algunos	medicamentos	pueden	contener	sustancias	químicas	que	son	persistentes	en	el	medio	ambiente	y	que	
pueden	bioacumularse	en	organismos	vivos,	lo	que	puede	tener	efectos	dañinos	a	largo	plazo	en	la	vida	silvestre	y	
en	los	seres	humanos	que	consumen	alimentos	o	agua	contaminados.	Además,	los	medicamentos	pueden	alterar	los	
ecosistemas	acuáticos	y	terrestres,	afectando	a	las	poblaciones	de	peces,	insectos	y	otros	organismos.

El	descarte	inapropiado	de	medicamentos	también	puede	contribuir	a	la	resistencia	antimicrobiana,	ya	que	los	resi-
duos	de	antibióticos	en	el	medio	ambiente	pueden	promover	el	desarrollo	de	bacterias	resistentes	a	los	medicamentos.

Para	abordar	estos	problemas,	es	importante	educar	al	público	sobre	la	forma	adecuada	de	desechar	los	medica-
mentos,	como	llevarlos	a	puntos	de	recolección	de	medicamentos	no	utilizados	o	expirados	en	farmacias	o	instalacio-
nes	de	eliminación	de	desechos	designadas	y	minimizar	su	generación	que	se	estima	aumentará	significativamente	en	
las	próximas	décadas.	Además,	las	regulaciones	ambientales	y	los	programas	de	gestión	de	residuos	médicos	pueden	
ayudar	a	mitigar	los	riesgos	ambientales	asociados	con	el	descarte	de	medicamentos	(Visvikis-Siest	S,	et al.,2020).	El	
uso	de	medicamentos	personalizados	es	una	de	las	propuestas	preventivas	para	disminuir	los	descartes	de	medica-
mentos	por	falta	de	eficacia	o	reacciones	adversas	(Paut	Kusturica	et al.,	2020).

El	Proyecto	Genoma	Ambiental	es	un	esfuerzo	destacado	en	este	campo,	buscando	identificar	variantes	genéticas	
que	influyen	en	la	susceptibilidad	a	efectos	adversos	de	agentes	ambientales.	Este	proyecto	promete	tener	implicacio-
nes	significativas	para	la	evaluación	futura	del	riesgo	de	enfermedades,	proporcionando	perspectivas	valiosas	sobre	
cómo	los	factores	ambientales	afectan	la	salud	y	predisposición	genética	de	las	poblaciones.

LA FARMAGENÓMICA

La	Farmacogenómica	se	ha	establecido	como	una	disciplina	invaluable	en	la	Medicina	moderna,	ofreciendo	la	
posibilidad	de	personalizar	los	tratamientos	farmacológicos	para	mejorar	los	resultados	terapéuticos	y	minimizar	los	
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riesgos	de	efectos	adversos.	La	integración	de	la	Farmacogenómica	en	la	práctica	clínica,	junto	con	la	adopción	de	
enfoques	multidisciplinarios	como	Una	Salud,	resulta	crucial	para	superar	los	desafíos	de	la	salud	pública	y	avanzar	
hacia	una	Medicina	más	personalizada.	Esta	disciplina	se	centra	en	entender	cómo	las	diferencias	genéticas	entre	
individuos	afectan	su	respuesta	a	los	medicamentos,	tanto	en	eficacia	como	en	seguridad	(Kitzmiller	et al.,	2014).

Uno	de	los	aportes	más	significativos	de	la	Farmacogenómica	es	su	capacidad	para	adaptar	los	tratamientos	
farmacológicos	a	las	características	genéticas	únicas	de	cada	paciente.	Esto	facilita	la	selección	de	medicamen-
tos	más	efectivos	y	seguros	para	cada	persona,	reduciendo	el	riesgo	de	reacciones	adversas	y	maximizando	los	
beneficios	terapéuticos.	La	colaboración	entre	la	Farmacogenómica	y	el	enfoque	Una	Salud	es	fundamental	para	
abordar	los	desafíos	de	salud	tanto	en	humanos	como	en	animales.	Por	ejemplo,	la	Farmacogenómica	puede	ju-
gar	un	rol	importante	en	el	desarrollo	de	vacunas	más	eficientes	contra	enfermedades	zoonóticas,	considerando	
la	variabilidad	genética	de	huéspedes	y	patógenos.

Desde	una	perspectiva	preclínica,	la	Farmacogenómica	permite	la	selección	de	compuestos	farmacológicos	con	
menor	variabilidad	de	respuesta	entre	diferentes	grupos	genéticos,	optimizando	el	desarrollo	de	nuevos	medica-
mentos.	Además,	puede	identificar	perfiles	genéticos	que	sirvan	como	criterios	de	exclusión	en	ensayos	clínicos	para	
prevenir	efectos	adversos.	En	la	práctica	clínica,	la	Farmacogenómica	habilitas	prescripciones	de	medicamentos	más	
precisas,	evitando	la	necesidad	de	ajustes	basados	en	prueba	y	error	y	reduciendo	los	costos	de	hospitalización.

Los	Biomarcadores	moleculares	juegan	un	papel	crucial	en	la	Medicina	de	Precisión,	sirviendo	como	indicado-
res	de	riesgo	de	enfermedad	o	de	su	progresión.	Estos	Biomarcadores,	que	pueden	ser	genéticos,	epigenéticos,	
transcriptómicos	o	proteómicos,	permiten	una	detección	no	invasiva	y	accesible,	facilitando	su	aplicación	en	la	
práctica	clínica	(Relling	&	Klein,	2011;	Simonsson,	2019).

RELEVANCIA EN LAS PROFESIONES DE FARMACIA Y BIOQUÍMICA

La	Farmacogenómica	y	la	Medicina	de	Precisión	están	redefiniendo	el	campo	de	la	Farmacia	y	la	Bioquímica,	
impulsando	la	integración	de	tecnologías	avanzadas	como	la	inteligencia	artificial	en	la	formación	académica	(Jo-
hnson,	2013).	Para	preparar	a	los	futuros	profesionales	para	este	nuevo	paradigma,	es	crucial	que	los	programas	
educativos	se	adapten	a	estos	avances,	asegurando	que	los	estudiantes	adquieran	las	competencias	necesarias	
para	enfrentar	los	desafíos	y	maximizar	las	oportunidades	que	estas	áreas	emergentes	presentan.

El	rol	del	farmacéutico	y	el	bioquímico	se	está	transformando	gracias	a	la	Farmacogenómica	y	el	diseño	de	
fármacos	de	Precisión,	con	la	expectativa	de	que,	para	2030,	el	descubrimiento	de	drogas	se	realice	principal-
mente	a	través	de	herramientas	computacionales	e	inteligencia	artificial	(Evans	&	Relling,	2004).	Esta	evolución	
promete	acelerar	y	abaratar	el	desarrollo	de	nuevos	tratamientos,	profundizando	nuestro	entendimiento	de	las	
enfermedades	y	sus	posibles	intervenciones,	especialmente	en	áreas	donde	las	necesidades	médicas	aún	no	es-
tán	satisfechas	(Tantisira	&	Weiss,	2006).

En	América	Latina,	aunque	la	Farmacogenómica	está	en	sus	fases	iniciales,	se	perfila	como	un	elemento	crucial	
para	el	futuro	de	la	atención	médica.	Es	imperativo	que	las	instituciones	educativas	en	la	región	actualicen	sus	cu-
rrículos	para	incluir	formación	específica	en	Farmacogenómica	y	Medicina	de	Precisión	desde	el	pregrado,	con	la	
posibilidad	de	profundizar	en	estos	temas	a	través	de	residencias	o	especializaciones	(Pirmohamed,	2013).

La	colaboración	multidisciplinaria,	incluyendo	la	participación	en	ateneos	clínicos	y	la	comunicación	efectiva	entre	bio-
químicos,	médicos,	pacientes	y	sus	familias,	es	fundamental	para	el	éxito	de	la	Medicina	de	Precisión.	La	formación	debe,	
por	lo	tanto,	enfatizar	no	solo	el	conocimiento	técnico	sino	también	las	habilidades	de	comunicación	(Manolio,	2013).

Para	implementar	adecuadamente	la	Medicina	de	Precisión,	se	requiere	de	acceso	a	tecnología	avanzada,	comu-
nicación	global	y	una	interacción	efectiva	entre	los	laboratorios	y	los	médicos	especialistas.	La	seguridad	del	paciente	
debe	ser	una	prioridad	en	todas	las	etapas	del	tratamiento.	La	formación	profesional	debe	incluir	especializaciones	en	
diseño	de	fármacos	y	desarrollo	de	reactivos	de	diagnóstico	específicos	para	la	Genómica	de	Precisión,	preparando	a	
los	profesionales	para	contribuir	al	avance	de	tratamientos	innovadores	y	garantizar	el	acceso	de	la	población	a	estos.

LOS BIOMARCADORES

La	importancia	de	los	biomarcadores	en	la	Medicina	de	Precisión	ha	sido	claramente	reconocida	por	la	FDA	de	
Estados	Unidos,	destacando	su	papel	esencial	en	el	desarrollo	de	tratamientos	personalizados	(FDA,	2019).	Este	
enfoque	se	ha	visto	enormemente	beneficiado	por	los	avances	tecnológicos	surgidos	tras	el	Proyecto	Genoma	
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Humano,	tales	como	la	secuenciación	de	próxima	generación	y	la	detección	de	exosomas	circulantes,	que	han	
impulsado	la	investigación	en	biomarcadores.	Estos	no	solo	permiten	un	diagnóstico	y	seguimiento	más	precisos	
de	enfermedades,	sino	que	también	facilitan	el	desarrollo	de	tratamientos	más	efectivos	y	personalizados,	pro-
metiendo	una	atención	médica	más	afinada	a	las	necesidades	individuales.

En	el	ámbito	clínico,	los	biomarcadores	son	indispensables	para	optimizar	la	toma	de	decisiones,	permitiendo	
un	diagnóstico	preciso	y	la	evaluación	de	la	gravedad	de	las	enfermedades.	Son	especialmente	cruciales	en	onco-
logía,	donde	identifican	pacientes	que	podrían	beneficiarse	de	terapias	dirigidas	específicas.	La	secuenciación	del	
genoma	completo	se	perfila	como	una	técnica	futura	dominante	para	evaluar	el	riesgo	poligénico	de	enfermeda-
des	y	obtener	información	Farmacogenómica,	aunque	su	coste	actual	limita	su	uso	inmediato.

Para	enfermedades	con	manifestaciones	tardías	como	la	enfermedad	de	Chagas,	la	identificación	de	biomar-
cadores	alternativos	podría	mejorar	significativamente	el	seguimiento	y	la	evaluación	temprana	de	las	interven-
ciones	terapéuticas	(Vaish,	2023).	En	las	últimas	dos	décadas,	las	autoridades	sanitarias	de	los	países	desarrolla-
dos	han	creado	marcos	regulatorios	para	la	Farmacogenómica	y	la	Medicina	de	Precisión,	asegurando	la	eficacia	
y	seguridad	de	los	tratamientos	personalizados	y	abordando	los	desafíos	éticos	relacionados.

GENÓMICA DE PRECISIÓN Y LA INDUSTRIA FARMACÉUTICA

La	Medicina	de	Precisión,	impulsada	por	los	avances	en	Farmacogenómica	y	la	disponibilidad	de	tecnologías	
como	la	inteligencia	artificial,	está	transformando	la	industria	farmacéutica	global.	Para	que	este	enfoque	tenga	
éxito	en	el	futuro,	será	crucial	contar	con	el	respaldo	de	las	autoridades	reguladoras.	Los	avances	en	Farmacoge-
nómica	están	cambiando	el	proceso	de	aprobación,	evaluación	y	seguimiento	de	fármacos	y	recursos	diagnósti-
cos,	lo	que	hace	indispensable	contar	con	una	normativa	estricta	en	este	ámbito.

La	Medicina	de	Precisión	representa	un	cambio	significativo	en	la	forma	en	que	se	desarrollan	y	utilizan	los	tra-
tamientos	médicos,	y	su	implementación	exitosa	requerirá	de	la	colaboración	entre	la	industria	farmacéutica,	las	
autoridades	reguladoras	y	la	comunidad	científica.	Es	fundamental	seguir	promoviendo	la	investigación	y	la	forma-
ción	profesional	en	este	campo	para	garantizar	el	acceso	de	las	comunidades	a	la	mejor	atención	médica	posible.

La	armonización	internacional	de	este	proceso,	liderada	por	organizaciones	como	el	ICH	(International Council 
for Harmonisation of Technical Requirements for Pharmaceuticals for Human Use),	la	EMA	(Esclerosis	Múltiple	Ar-
gentina)	y	la	FDA	(Food and Drug Administration),	está	acelerando	las	vías	de	aprobación	y	estableciendo	nuevos	
estándares	para	el	desarrollo	conjunto	de	fármacos	y	biomarcadores.	Se	espera	que	esta	colaboración	impulse	
el	desarrollo	de	terapias	dirigidas	a	mecanismos	específicos	de	enfermedades,	beneficiando	a	poblaciones	más	
reducidas,	pero	con	necesidades	médicas	insatisfechas	(FDA,	2019;	EMA,	2020;	Grand View Research,	2021).

Según	consultoras	especializadas	en	el	área	de	salud,	la	revolución	de	la	Medicina	de	Precisión	comenzó	con	
el	mapeo	del	genoma	humano	y	ha	dado	lugar	a	un	mercado	dominado	por	terapias	dirigidas	a	poblaciones	es-
pecíficas.	En	los	últimos	años,	se	ha	observado	un	aumento	en	el	número	de	nuevos	productos	aprobados,	inclu-
yendo	terapias	génicas	y	celulares,	así	como	fármacos	para	enfermedades	raras	y	oncológicas.	Se	prevé	que	hacia	
el	año	2025,	el	mercado	estadounidense	disponga	de	varias	terapias	no	convencionales	gracias	a	la	investigación	
genómica	(Grand View Research,	2021).

En	el	contexto	argentino,	se	ha	observado	un	interés	creciente	en	la	Medicina	de	Precisión,	con	diversas	inicia-
tivas	y	recursos	disponibles	en	institutos	de	investigación,	laboratorios	de	diagnóstico	genómico,	estudios	clínicos	y	
asociaciones	profesionales.	Además,	se	ha	destacado	la	importancia	de	la	formación	profesional	en	este	campo,	con	
la	adaptación	de	programas	educativos	en	universidades	y	la	participación	en	sociedades	científicas	internacionales.

La	Medicina	de	Precisión	representa	un	cambio	significativo	en	la	forma	en	que	se	desarrollan	y	utilizan	los	tra-
tamientos	médicos,	y	su	implementación	exitosa	requerirá	de	la	colaboración	entre	la	industria	farmacéutica,	las	
autoridades	reguladoras	y	la	comunidad	científica.	Es	fundamental	seguir	promoviendo	la	investigación	y	la	forma-
ción	profesional	en	este	campo	para	garantizar	el	acceso	de	las	comunidades	a	la	mejor	atención	médica	posible.

OPORTUNIDADES Y DESAFÍOS

La	economía	de	la	Medicina	de	Precisión	plantea	desafíos	en	cuanto	a	la	sostenibilidad	del	sistema	de	salud	y	
la	financiación	de	tecnologías	costosas,	pero	también	ofrece	oportunidades	para	mejorar	la	eficiencia	y	la	calidad	
de	la	atención	médica.
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La	adopción	de	 la	Medicina	Personalizada,	basada	en	pruebas	genómicas	y	otras	tecnologías	de	Precisión,	
plantea	tanto	retos	como	oportunidades	económicas	en	el	sistema	de	salud.	Por	un	lado,	la	capacidad	de	estas	
pruebas	para	 identificar	 tratamientos	más	efectivos	y	evitar	procedimientos	 ineficaces	podría	 resultar	en	una	
disminución	en	el	volumen	de	procedimientos	realizados,	lo	que	impactaría	en	los	incentivos	económicos	de	los	
proveedores	de	salud.	En	Argentina,	el	derecho	a	la	salud	está	consagrado	en	la	Constitución,	y	el	Estado	tiene	la	
obligación	de	protegerlo	(Constitución	Nacional	Argentina,	1994).	Desde	1996,	el	país	cuenta	con	un	programa	de	
salud	obligatorio	que	busca	privilegiar	la	prevención	y	promoción	de	la	salud,	así	como	garantizar	el	acceso	iguali-
tario	a	las	prestaciones	de	salud	(Programa	Médico	Obligatorio).	Sin	embargo,	la	implementación	de	este	progra-
ma	ha	enfrentado	restricciones,	especialmente	en	cuanto	a	la	financiación	y	cobertura	de	prestaciones	costosas.

Para	abordar	los	desafíos	emergentes	en	el	sistema	de	salud,	muchos	países	han	establecido	agencias	de	eva-
luación	de	tecnologías	sanitarias	(ETS).	En	Argentina,	desde	2018	existe	el	Consejo	Nacional	para	la	Evaluación	de	
Tecnologías	en	Salud	y	Excelencia	Clínica	(CONETEC,	2018),	que	tiene	como	objetivo	seleccionar	las	tecnologías	
de	financiación	pública	y	privada	más	apropiadas,	a	precios	razonables	y	en	el	marco	del	derecho	a	la	innovación.

Las	grandes	compañías	farmacéuticas	también	están	adoptando	iniciativas	para	mejorar	su	imagen	y	promo-
ver	la	confianza	pública,	especialmente	frente	a	innovaciones	disruptivas	con	precios	elevados.	Estos	programas	
de	acceso	y	asequibilidad	incluyen	la	reducción	de	precios,	el	fortalecimiento	de	los	sistemas	de	salud	y	la	imple-
mentación	de	diagnósticos	precisos	(Pharma	Industry	Argentina,	2021).

LAS FUNCIONES DE LA UNIVERSIDAD

Ante	el	vertiginoso	avance	tecnológico	impulsado	por	la	irrupción	de	la	inteligencia	artificial,	la	Medicina	y	Genómi-
ca	de	Precisión,	así	como	la	omnipresencia	de	Internet,	es	imperativo	repensar	el	rol	de	la	Universidad	en	la	sociedad	
moderna.	La	Universidad	debe	adaptarse	a	las	necesidades	sociales	y	laborales	del	presente	y	anticiparse	a	los	cam-
bios	que	el	futuro	pueda	demandar.	Para	ello,	es	crucial	aprovechar	las	herramientas	tecnológicas	disponibles	para	
rediseñar	la	enseñanza,	facilitar	el	acceso	al	conocimiento	y	acelerar	su	aplicación	en	la	sociedad	productiva.	En	este	
contexto,	la	Universidad	debería	desempeñar	tres	roles	fundamentales:

1.	Impartir	una	enseñanza	más	flexible	y	adaptable	a	las	necesidades	cambiantes	del	mercado	laboral.	Esto	im-
plicaría	programas	de	estudio	más	abiertos	y	mecanismos	rápidos	de	adaptación	a	las	demandas	emergentes.

2.	Servir	como	un	centro	de	excelencia	en	investigación,	donde	los	científicos	compartan	activamente	su	co-
nocimiento	con	los	estudiantes	y	fomenten	la	generación	de	nuevo	conocimiento.

3.	Facilitar	la	transferencia	de	los	avances	científicos	al	ámbito	tecnológico	y	empresarial,	acelerando	así	su	
impacto	en	el	mercado	y	en	la	sociedad	en	general.

La	investigación	es	una	función	esencial	de	la	Universidad,	ya	que	concentra	gran	parte	de	la	actividad	científica	
y	es	vital	para	el	progreso	de	la	sociedad.	Por	lo	tanto,	es	fundamental	garantizar	la	autonomía	de	las	instituciones	
académicas,	tanto	en	términos	intelectuales	como	económicos,	para	que	puedan	dedicarse	plenamente	a	la	investi-
gación	y	la	formación	de	futuras	generaciones	de	profesionales.	Además,	es	necesario	establecer	mecanismos	efica-
ces	de	transferencia	de	conocimiento	hacia	la	industria	y	la	sociedad	en	general.	Esto	implica	una	labor	de	extensión	
y	transferencia	que	promueva	una	colaboración	sinérgica	entre	la	Universidad	y	el	sector	productivo,	contribuyendo	
así	al	desarrollo	social	y	económico	del	país.

Para	llevar	a	cabo	estos	cambios,	se	proponen	las	siguientes	etapas:
1.	Etapa	de	información:	Recopilación	de	datos	y	opiniones	de	profesionales,	colegios,	Universidades	y	orga-

nismos	estatales.
2.	Análisis	de	los	datos:	Evaluación	de	las	fortalezas	y	debilidades	actuales	de	las	carreras	universitarias	y	su	

adaptación	a	las	demandas	futuras.
3.	Diagnóstico:	Identificación	de	los	cambios	necesarios	para	modernizar	la	formación	profesional.
4.	Divulgación:	Difusión	de	los	resultados	obtenidos	y	obtención	de	retroalimentación	de	los	distintos	actores	

involucrados.
5.	Perspectivas:	Promoción	de	cambios	a	través	de	las	Academias	Nacionales	en	base	a	las	respuestas	recibi-

das	y	el	análisis	realizado.

Este	enfoque	integral	y	colaborativo	permitirá	que	la	Universidad	se	convierta	en	un	motor	de	innovación	y	desa-
rrollo,	preparando	a	los	profesionales	del	futuro	para	enfrentar	los	desafíos	de	una	sociedad	en	constante	evolución.
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En	el	siguiente	documento,	se	presenta	un	esquema	de	plan	formativo	destinado	a	los	estudiantes	de	las	carreras	de	
Farmacia	y	Bioquímica,	centrado	en	la	Medicina	de	Precisión	y	su	interrelación	con	otras	disciplinas	afines.	El	plan	abarca	
una	serie	de	temas	esenciales	para	la	formación	de	profesionales	en	este	ámbito,	desde	los	conceptos	fundamentales	
en	Genética	y	Genómica	hasta	los	aspectos	normativos	y	éticos,	así	como	las	habilidades	de	comunicación	efectiva	en	
el	ámbito	de	la	salud.	Esta	propuesta	educativa	tiene	como	objetivo	capacitar	a	los	futuros	farmacéuticos	y	bioquímicos	
para	afrontar	los	desafíos	y	aprovechar	las	oportunidades	que	ofrece	la	Medicina	de	Precisión	en	el	cuidado	de	la	salud.

GENÓMICA Y MEDICINA de PRECISIÓN

Plan para la formación de Farmacéuticos y Bioquímicos e interrelación con otras carreras conexas 
Propuesta con contenidos que deberían adaptarse a los perfiles profesionales 

1. El Farmacéutico y el Bioquímico
• Perfiles	de	desempeño
• Eventuales empleadores
• El	Farmacéutico	y	el	Bioquímico	en	la	era	de	la	Medicina	de	Precisión
• Expectativas

2. Fundamentos en Genética y Genómica Humana-Medicina de Precisión
• Conceptos	generales
• Bases	genéticas-genómicas	de	las	enfermedades-Introducción	a	la	Medicina	de	Precisión
• Tecnologías	que	se	emplean	para	 identificar	variaciones	genéticas	de	interés	clínico	-biomarcadores-	

(paneles	o	genoma	completo)
• Principales	bases	de	datos:	secuencias	genómicas,	proteínas,	variantes.	Nomenclatura	internacional	de	

variantes	genéticas
• Integración	con	datos	clínicos	y	análisis	bioinformáticos	para	interpretar	datos	genómicos

3. Base molecular de las enfermedades-Enfermedades infecciosas
• Contribución	de	las	variaciones	genéticas	al	fenotipo	humano	y	su	aplicación	clínica
• Tipos	de	enfermedades	con	base	genética:	raras,	olvidadas,	comunes,	mono	o	poligénicas
• Microorganismos	y	resistencia	a	los	antimicrobianos:	genómica	bacteriana,	ensayos	rápidos	versus	con-

vencionales,	nuevos	antibióticos
• Estrategias	de	mapeo	genético	(GWAS)
• Situaciones	particulares:	variantes	genéticas	patogénicas	en	cáncer;	patogénesis	a	nivel	RNA,	epigenética
• Casos	particulares:	enfermedad	cardiovascular,	fibrosis	quística,	diabetes,	enfermedades	neurodegene-

rativas,	ensayos	en	el	recién	nacido,	cáncer,	otras
4. Farmacogenómica

• Relación	con	fármacos	de	genes	asociados	con	Farmacodinamia,	Farmacocinética	(enzimas	del	metabo-
lismo,	transportadoras),	con	eventos	adversos,	con	interacciones

• Biomarcadores	genómicos	y	otros.	Calificación	de	su	validez	clínica.	
• Plataformas	de	diagnóstico	de	biomarcadores.	 Empresas	proveedoras.	 Plataformas	 “acompañantes”	

del	producto	farmacéutico.	Validación	analítica
• Tablas	de	asociaciones	farmacogenéticas

5. Epidemiología genética
• Principios	y	teorías
• Estudios	de	grupo	familiar	en	la	enfermedad
• Estudios	epidemiológicos:	importancia,	sesgos,	estadística,	interpretación

6. Técnicas Ómicas y su aplicación
• Enfoque	para	el	empleo	como	alternativa	de	la	información	genética,	otros	descriptores	como	proteínas,	

metabolitos	y	lípidos.	Equipos,	validación	y	control	de	calidad	(LC-MS;	otros)
• Enfoques	Multi-ómicos	en	Medicina	de	Precisión

7. Bioinformática
• Principios	generales	del	empleo	de	 la	Bioinformática	para	obtención,	análisis	e	 interpretación	de	datos	

genómicos;	repositorios	de	datos	genómicos,	identificación	de	variantes;	infraestructura	computacional;	
estandarización	y	control	de	calidad
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8. Investigación y Desarrollo farmacéutico orientado hacia la Medicina de Precisión
• Descubrimiento	 de	 nuevos	 candidatos	 (nuevos	 blancos	 o	 conocidos)-Screening	 de	 alto	 rendimiento	

(HTS),	rol	de	la	Inteligencia	Artificial,	otras	plataformas
• Ensayos	no	clínicos	y	clínicos	de	farmacocinética,	seguridad	y	farmacodinamia:	in	vitro,	en	animales	y	en	

humanos.	Impacto	de	la	farmacogenómica
• Desarrollo	galénico-analítico,	convencional	y	avanzado;	escalado	industrial
• Ingredientes	farmacéuticos	activos

9. Terapias avanzadas
• Tratamientos	basados	en	genes	(terapia	génica,	edición	genética),	células	(terapia	celular)	o	en	ingenie-

ría	de	tejidos	para	diagnóstico,	prevención,	cura	según	el	caso	o	reparar,	regenerar,	reemplazar	tejido	
humano.

• Actores	y	oportunidades	en	Argentina-región	LATAM	(investigación	y	desarrollo;	originales	o	similares)
10. Ensayos clínicos

• Nuevos	diseños	guiados	por	Biomarcadores	enriquecidos
• Softwares	para	análisis	estadísticos	nuevos	con	muestras	pequeñas	y	adecuada	potencia

11. Fuentes bibliográficas-asociaciones y otros
• Exploración	de	regulaciones	sanitarias
• Búsqueda	de	Información	en	sitios	específicos
• Otras	búsquedas	bibliográficas
• Consorcios-sociedades	profesionales	y	científicas;	asociaciones	de	pacientes

12. Aspectos regulatorios-Consensos y otros
• Regulaciones	locales,	armonizadas,	países	innovadores	aplicados	a	etapas	de	investigación,	fabricación	

y	de	comercialización	y	para	pequeñas	moléculas,	terapias	de	avanzada,	biológicos,	plataformas	para	
diagnóstico

• Consensos,	guías	de	aplicación	con	reconocimiento	internacional:	OCDE,	AACC,	OMS,	ISO,	NCI,	otras
13. Aspectos éticos

• Describir	problemas	éticos	vinculadas	a	la	genética	y	la	práctica	médica	relacionada	(privacidad,	estig-
matización	o	discriminación	de	pacientes	y	familiares)

• Explorar	principios,	normativas,	teorías	vinculadas.
• Marco	legal	para	el	uso	de	datos	genéticos	y	muestras	con	fines	de	investigación,	diagnóstico	o	terapéu-

tica
• Privacidad,	Consentimiento	Informado,	Anonimización	y	su	reversión

14. Comunicación en el ejercicio de la Medicina de Precisión
• Vínculos	entre	distintos	actores	(médicos-bioquímicos-farmacéuticos-bioinformáticos-paciente)
• Conceptos	de	Participación,	Educación	y	Detección	de	necesidades	del	paciente
• Importancia	de	 la	comunicación	de	hallazgos	 incidentales,	 incertidumbres	y/o	 resultados	de	ensayos	

genéticos/genómicos
15. Farmacoeconomía

• Evaluación	económica	de	tecnologías	sanitarias	(organismos	nacionales	y	del	exterior)
• Tipos	de	estudios	Farmacoeconómicos:	costo-efectividad;	costo-utilidad,	costo-beneficio
• Monopolización-patentes-alto	costo-accesibilidad	y	asequibilidad

16. Trabajo individual vinculado
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