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indicaciones asistenciales y la interaccién transversal con
otras especialidades médicas.

La genética clinica se ha consolidado como un pilar
esencial de la medicina contempordnea, con un impacto
creciente en el diagndstico, la prevencidny el tratamiento de
enfermedades raras, cancer hereditario y patologfas comu-
nes de base genética. En Espafia, sin embargo, su desarrollo
como especializacion sanitaria ha sido histéricamente irre-
gular, con una implantacién heterogénea de los servicios de
genética, una oferta formativa insuficientemente estructu-
rada y un reconocimiento profesional tardio.

Este documento de opinidn ofrece un andlisis inte-
gral de la situacion actual y de las perspectivas futuras de
la genética clinica en el Sistema Nacional de Salud, a par-
tir de la reflexién consensuada de un grupo multidisci-
plinar de expertos convocado por la Fundacién Ramén
Areces. El trabajo aborda la definicién actual de la gené-
tica médica y de laboratorio, la composicidn y funciona-

miento de los equipos multidisciplinares, las principales
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Se revisa asimismo el estado de los servicios de genética
en Espafa, la ausencia de un censo oficial y la necesidad de
modelos organizativos en red que garanticen equidad, efi-
ciencia y excelencia asistencial. Especial atencion se presta
al proceso de reconocimiento oficial de las especialidades
de genética médica y genética de laboratorio, actualmente
en fase avanzada de regulacion, asi como a la formacién
prey posgrado de los profesionales implicados.

Desde la perspectiva de los pacientes, se subraya la
relevancia critica del diagnéstico genético, especial-
mente en el ambito de las enfermedades raras, donde el
retraso diagndstico sigue siendo elevado y condiciona el
acceso a tratamientos y a ensayos clinicos. Finalmente,
se analizan los retos para la préxima década, incluyendo
la incorporacién de nuevas tecnologias gendmicas, la
inteligencia artificial, la genémica funcional, las terapias
avanzadas y la gestion ética y segura de los datos.
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Este andlisis pone de manifiesto la necesidad urgente
de consolidar la genética clinica como especializaciéon
transversal, estratégica y estructural del sistema sanitario
espanol, alineada con los avances cientificos y orientada
a una medicina personalizada, equitativa y centrada en
el paciente.

Palabras clave: Genética Médica, Genética de Labo-
ratorio, especialidades médicas y biomédicas, enferme-
dades raras, cancer, Medicina Personalizada de Precisién.

SUMMARY

Clinical genetics has established itself as an essential
pillar of contemporary medicine, with a growing
impact on the diagnosis, prevention, and treatment of
rare diseases, hereditary cancer, and common genetic
disorders. In Spain, however, its development as
a healthcare specialization has historically been uneven,
with a heterogenecous implementation of genetic
services, insufficiently structured training, and delayed
professional recognition.

This opinion paper provides a comprehensive analysis
of the current situation and future prospects for clinical
genetics in the National Health System, based on the
consensus of amultidisciplinary group of experts convened
by the Ramon Areces Foundation. The paper addresses the
current definition of clinical and laboratory genetics, the
composition and functioning of multidisciplinary teams,
the main healthcare indications, and cross-disciplinary
interaction with other medical specialties.

It also reviews the state of genetics services in
Spain, the absence of an official census, and the need
for networked organizational models that guarantee
equity, efhiciency, and excellence in care. Special
attention is given to the process of official recognition
of the specialties of Medical Genetics and Laboratory
Genetics, currently in an advanced stage of regulation, as
well as to the undergraduate and graduate training of the
professionals involved.

From the patients’ perspective, the critical importance
of genetic diagnosis is highlighted, especially in the field
of rare diseases, where diagnostic delays remain high and
affect access to treatments and clinical trials. Finally, the
challenges for the next decade are analyzed, including the
incorporation of new genomic technologies, artificial
intelligence, functional genomics, advanced therapies,
and the ethical and secure management of data.

This analysis highlights the urgent need to consolidate
clinical genetics as a cross-cutting, strategic, and structural

specialization of the Spanish healthcare system, aligned
with scientific advances and oriented toward personalized,
equitable, and patient-centered medicine.

Keywords: Medical Genetics, Laboratory Genetics,
Medical and Biomedical Specialties, Rare Diseases, Can-
cer, Personalized and Precision Medicine

INTRODUCCCION

La Genética se ha consolidado como una disciplina
clave para el diagnéstico, la prevencién y el tratamiento
de numerosas enfermedades, desde patologias infrecuen-
tes, como las enfermedades raras (EERR), hasta el cancer
o las enfermedades comunes de base genética. Aunque su
desarrollo como especializacién sanitaria y profesional
en Espana ha experimentado un avance irregular, en los
tltimos tiempos el Ministerio de Sanidad ha impulsado
su reconocimiento y desarrollo por lo que se hace nece-
sario un espacio de reflexién conjunta.

En esta publicacién se conceptualizan las disciplinas
sanitarias de la genética clinica, los profesionales que la
componen, su dmbito de actuacién y el grado de imple-
mentacion de los servicios de genética, incorporando la
perspectiva de las asociaciones de los pacientes, desde
sus necesidades y recomendaciones. Estos andlisis son
imprescindibles para avanzar hacia una atencién equita-
tivay de calidad.

Ademis, se actualiza el estado de la regulacién, los
programas formativos de pre y posgrado existentes y los
indispensables, las interrelaciones profesionales y mul-
tidisciplinares, asi como el reconocimiento profesional
de la genética, el cual supone un aspecto crucial para
garantizar que los equipos multidisciplinares cuenten
con especialistas adecuadamente formados y con compe-
tencias definidas. La consolidacién de esta especialidad
impacta directamente en la eficacia del sistema sanitario
y en la proteccién de los pacientes.

Finalmente, se analiza el rdpido desarrollo tecno-
légico —como la secuenciacién masiva, la medicina
personalizada y la edicién genética— asi como sus impli-
caciones éticas, anticipando los desafios y planteando los
necesarios avances para disefiar los Servicios de Genética
y Gendmica futuros.

Mantener al sistema sanitario alineado con estos
avances es clave para mejorar la salud de la poblacién
y posicionar a Espana en un lugar competitivo dentro del
4mbito biomédico internacional.

Este articulo dedicado a analizar la situacién actual
de la Genética como especialidad sanitaria en Espana
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resulta fundamental para comprender los retos, avances
y oportunidades a los que se enfrenta este campo en un
momento de profunda transformacién hacia un modelo
sanitario moderno, equitativo y cientificamente sélido.

En concordancia con lo anterior, el Consejo Cienti-
fico de la Fundacién Ramén Areces convocé a un grupo
multidisciplinar de expertos en esta materia y les formuld
una serie de preguntas que fueron asignadas a distintos
ponentes y discutidas en conjunto por todo el grupo.
Lo que sigue a continuacién son las respuestas discutidas
y consensuadas en las que se ha buscado la mayor eviden-
cia cientifica, y cuando esta no ha sido suficiente, la opi-
nidn experta de los participantes. Este documento es el
resultado de ese proceso.

PREGUNTAS

¢.Cual es la mejor definicion de la Genética
Clinica en la actualidad?

La genética clinica es una especializacion sanitaria
dedicada a la identificacidn, interpretacion y manejo de
las enfermedades de base genética o genémica mediante
la integracién sistemdtica de datos clinicos, familiares,
moleculares y bioinforméticos.

Su préctica se articula en torno a dos componentes
y especialidades complementarias, designadas prelimi-
narmente por el Ministerio de Sanidad como genética
médicay genética de laboratorio (1). Lavertiente médica,
ejercida por genetistas médicos, de acuerdo con la defi-
nicién aprobada por la UEMS en 2023, se centra en la
identificacién, interpretacién y comunicacién de los
factores genéticos que determinan o influyen en el desa-
rrollo de enfermedades, asi como el manejo médico
y personal basado en la informacién genética individual.
Estos profesionales evaltan de forma exhaustiva el feno-
tipo mediante la exploracion fisica, el analisis de la his-
toria natural de la enfermedad y la reconstruccién de la
historia familiar, ademas de realizar una seleccién racio-
nal de las pruebas genéticas mis adecuadas, interpretar-
las clinicamente y contribuir al manejo y tratamiento.
Asimismo, participan en la prevencion y en la gestion
clinica de enfermedades hereditarias, y proporcionan
apoyo a los pacientes y sus familias mediante asesora-
miento genético y otras intervenciones especificas (2).

En la era gendmica, estos especialistas traducen los
hallazgos clinicos a vocabularios estandarizados como
Human Phenotype Ontology (3), lo que facilita una corre-
lacién mds precisa entre fenotipo y genotipo y mejora la

interpretacién diagndstica (4). Su labor abarca asimismo
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lavaloracién del riesgo individual y familiar, la comunica-
cién de diagndsticos y prondsticos, y el acompanamiento
en la toma de decisiones reproductivas, preventivas
y terapéuticas, contribuyendo al manejo integral del
paciente y de su nticleo familiar (5-7).

La vertiente de genética de laboratorio ejercida
por profesionales de grados sanitarios de biomedicina
y medicina incluye la seleccién de las técnicas mds ade-
cuadas a utilizar, la realizacién, validacién e interpre-
tacion técnica y cientifica de pruebas moleculares, de
genética bioquimica, de citogenética, de transcriptémica
y epigenética, junto con el componente bioinformético,
que se ha vuelto indispensable en la prictica moderna.
Los genetistas de laboratorio aseguran la calidad anali-
tica, la trazabilidad y la correcta clasificacién de varian-
tes siguiendo estandares internacionales, y colaboran
estrechamente con el genetista médico en el asesora-
miento genético y en la gestidn clinica de los casos, ofre-
ciendo apoyo continuado y reforzando la relacién con el
paciente (8-11).

La bioinformatica clinica integrada en el laboratorio
es responsable del andlisis computacional de datos pro-
cedentes de la secuenciacién y estudio de DNA (exoma,
genoma, epigenética), del RNA (RNAseq), asi como de
ensayos de variacion estructural, garantizando el control
de calidad, la reproducibilidad y el reanalisis periddico
conforme evoluciona la evidencia cientifica (12). Esta
estructura permite una interpretaciéon dindmica y con-
textualizada de los hallazgos genémicos, esencial para la
medicina personalizada de precision.

Ademds, la disciplina incorpora una dimensién pre-
ventivay de salud ptblica que comprende el cribado neo-
natal por genética bioquimica y en el futuro mediante
genética molecular, el cribado preconcepcional, el
diagnéstico y cribado preimplantacional y prenatal, la
estratificacion del riesgo genético y el uso emergente de
puntuaciones poligénicas o PRS por sus siglas en inglés
(Polygenic Risk Score) en enfermedades comunes, asi
como la farmacogenética (13-16).

La préctica de la genética clinica descansa asimismo
sobre principios éticos y legales (ELSI, del inglés, Ethical,
Legal, and Social Implications) especificos derivados de
la naturaleza sensible y familiarmente compartida de la
informacién genética (17). Aspectos como el consenti-
miento informado, la comunicacién de incertidumbres,
la gestion de hallazgos secundarios e incidentales y la
proteccién, acceso y uso de los datos gendmicos constitu-
yen elementos centrales del ¢jercicio profesional (18-21).

Al mismo tiempo, la investigacién traslacional con-
tribuye de forma decisiva en la genética clinica mediante
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la integracién de datos moleculares, celulares, de expre-
sidén génica, articulando un puente entre la investigacion
biomédica y la practica asistencial. Los rdpidos avances
en secuenciacion masiva, tecnologfas de lectura larga,
genémica funcional, inteligencia artificial (IA) y méto-
dos multimodales estdn ampliando de forma sustancial la
capacidad de interpretar el genoma humano y sus impli-
caciones clinicas, mejorando el diagnéstico y la terapia
de enfermedades genéticas (22, 23).

Conclusion

La genética clinica constituye un area dis-
ciplinar transversal y en continua evolucién
cuyo eje central es la interpretacion integrada
de los cambios en el genoma en el contexto cli-
nico. Su plena eficacia se despliega mediante
la interaccion estrecha entre genetistas médi-
cos, genetistas de laboratorio, bioinformati-
cos y otros profesionales sanitarios dentro de
equipos multidisciplinares, conformando un
modelo asistencial que conecta directamente
el conocimiento gendémico con la practica
médica contemporanea.

¢Cuantos hospitales disponen de estos ser-
vicios y cuantos deberian tenerlos? ;Cual es
la situacion del reconocimiento oficial de la
especialidad?

No se dispone de un censo oficial de Servicios de Gené-
tica como tales en el Sistema Nacional de Salud (SNS)
espafiol. Existe un Registro General de Centros, Servicios
y Establecimientos Sanitarios (REGCESS) dependiente
del Ministerio de Sanidad sobre la “oferta asistencial auto-
rizada de genética” reportada directamente por las comu-
nidades auténomas (24). No se especifica si es una unidad,
un servicio, un laboratorio, una consulta médica gené-
tica o de asesoramiento. Recientemente se ha publicado
informacion relativa a los centros que realizan el catdlogo
comun de pruebas genéticas y genémicas del SN, el mapa
CGEN, accesible en la web (25).

La falta de criterios a nivel nacional para considerar
un servicio de genética, unido a la ausencia de un censo
publico tnico y actualizado de los hospitales con servicio
de genética, deja como referencia datos fragmentados de
distintas fuentes, incluidas sociedades cientificas, catilo-
gos de pruebas y paginas de hospitales. Segtin estos datos
se han identificado unos 50 centros que han declarado

tener servicio de genética, que pueden estar organiza-
dos de forma muy diferente, con prestaciones parciales
o completas.

Dado el retraso en el reconocimiento y la regulari-
zacion de los especialistas de genética y su ordenacion
sanitaria corrcspondiente en Espaﬁa, no hay un estan-
dar oficial sobre cudntos hospitales deberfan tener ser-
vicio de genética o sus prestaciones. Teniendo en cuenta
argumentos de equidad sanitaria se estima que se deberfa
disponer de al menos un centro de referencia por cada
1-1,5 millones de habitantes, con capacidad de medicina
gendmica completa. Estos centros de referencia deberfan
situarse en hospitales de tercer nivel para atender EERR,
céncer hereditario, diagnéstico prenatal/neonatal y far-
macogenética, entre otros. Y se conectarian, en una solu-
ci6n en red, con grandes nodos nacionales especializados
y unidades regionales/comarcales con asistencia genética
basica y circuitos claros de derivacion y colaboracidn,
para asegurar excelencia, eficiencia operativa, cobertura
territorial y acceso equitativo de pacientes y familias.

Dado el creciente papel de la genética, su recono-
cimiento como especializacién sanitaria deberfa con-
solidarse para facilitar su implantacién sistemdtica, tal
y como se viene defendiendo desde la Asociacién Espa-
fiola de Genética Humana (AEGH), trabajando con los
distintos agentes y érganos de decisién para propiciarlo.

Tras la publicacién del Real Decreto 589/2022, de
19 de julio, por el que se regulan, entre otros, la forma-
cién 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 4rea de capacitacion especifica, se inicié el
debate sobre la especializacién sanitaria en Genética en
el grupo de trabajo de la Comision de Recursos Huma-
nos del Consejo Interterritorial del SNS. Esta Comision
es el foro donde se toman las decisiones estratégicas
sobre quiénes son los profesionales sanitarios, cémo se
forman y dénde trabajan dentro del SNS espanol. La
propuesta resultante desde dicho grupo de trabajo fue
la de dos especialidades, Genética Médica y Genética de
Laboratorio (alineadas con Europa), que fue presentada
el S de diciembre de 2024 al Pleno de la Comisién de
Recursos Humanos del Ministerio de Sanidad, consi-
guiendo su visto bueno. Tras la recogida de los diferentes
informes preceptivos, el 10 de junio de 2025, la Direc-
cién General de Ordenacién Profesional del Ministerio
de Sanidad estimé las solicitudes de creacién de ambos
titulos de especialistas en Ciencias de la Salud, con la
publicacion de sendas resoluciones, y se dispuso el inicio
del procedimiento de elaboracién de la norma para su
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creacion. En julio de 2025 tuvo lugar el tramite de Con-
sulta Publica Previa sobre los proyectos de Real Decreto
por los que se establecen los titulos de especialista en
Genética Médica y Genética de Laboratorio. Posterior-
mente se inici6 el proceso de revision de alegaciones y en
estos momentos, (primeros de junio de 2026), se estd a la
espera de la publicacién definitiva de los correspondien-
tes reales decretos.

Conclusion

No se dispone de un censo oficial de Ser-
vicios de Genética en el SNS espafiol. Los
datos oficiales disponibles actualmente son:
REGCESS: Registro General de Centros, Servi-
cios y Establecimientos Sanitarios (Ministerio
de Sanidad) con la “oferta asistencial autori-
zada de genética” reportada por CC. AA,, y el
Mapa CGEN de centros que realizan el cata-
logo comUn de pruebas genéticas y genomi-
cas del SNS sin estandar oficial. Se estima que
se deberia disponer de 1 centro de referen-
cia/1-1,5 millones de habitantes, con capaci-
dad de medicina gendémica completa.

El 10 de junio de 2025, la Direccion General
de Ordenacién Profesional del Ministerio de
Sanidad publicé dos resoluciones para la crea-
cién de dos titulos de especialistas en Ciencias
de la Salud -Genética Médica y Genética de
Laboratorio- y se dispuso el inicio del proce-
dimiento para la elaboracion de la norma en
junio 2025, a la espera de la publicacién defi-
nitiva de los correspondientes reales decretos.

;.Como se componen los equipos multidisci-
plinares en el mundo de la genética?

Los avances en gendmica, medicina personalizada
de precisién y la creciente complejidad en la interpreta-
cién de los datos que se generan con las nuevas técnicas
dmicas requieren equipos multidisciplinares capaces de
integrar experiencia clinica, analitica, bioinformdtica,
gendmica funcional, investigacién y asesoramiento. Este
modelo multidisciplinar ha demostrado mejorar la efi-
ciencia y las tasas diagndsticas (26, 27).

En Europa, los equipos estan estructurados en torno

a diferentes profesiones reguladas por el Consejo Euro-
peo de Genética Médica EBMG (1) y la Unién Europea
de Médicos Especialistas UEMS (2).
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Dentro de los Servicios de Genética podemos encon-
tramos los siguientes perfiles profesionales:

1. Genetista médico. El genetista médico o clinico
es el profesional médico especialista responsa-
ble del diagndstico integral de las enfermedades
genéticas. Realiza la evaluacién clinica completa
mediante la exploracién, la historia personal
y familiar, la construccién de gencalogias y la
caracterizaciéon del fenotipo, seleccionando
e indicando las pruebas genéticas o gendmicas
més adecuadas en cada caso. Ademds, interpreta
los resultados genéticos/gendmicos integran-
dolos con el contexto clinico para llegar a un
diagndstico, explica sus implicaciones, asesora
genéticamente con sensibilidad ética y social,
y participa en la toma de decisiones reproducti-
vas y terapéuticas. También coordina el manejo
multidisciplinar del paciente, especialmente en
patologias multisistémicas, dirige la aplicaciéon
de terapias especificas cuando estan disponibles
e integra la gendmica en la medicina de precision.
Su labor exige una actualizacién constante en
genética, genomica, epigenética y terapias avan-
zadas, asi como el adecuado manejo de aspectos
éticos, legales y de confidencialidad genética.

2. Asesor genético. El asesor genético es un profesio-
nal especializado en comunicacién clinica, eva-
luacién de riesgo hereditario y apoyo psicosocial,
cuya funcién es fundamental para garantizar que
la informacién genética sea comprendida y utili-
zada de manera adecuada. Explica los resultados
genéticos y sus implicaciones clinicas, personales
y familiares de forma accesible, construye genea-
logias detalladas y realiza evaluaciones de riesgo
precisas. Acompana a los pacientes y sus familias
en decisiones reproductivas, preventivas y tera-
péuticas, proporcionando apoyo emocional en
situaciones de alta carga psicoldgica o diagnds-
ticos complejos. Participa en comités clinicos
y equipos multidisciplinares, asegurando que la
atencion genética se integre en un contexto social,
emocional y ético adecuado. Su formacidn garan-
tiza competencia en comunicacion, ética, psico-
logia y genética clinica. Los asesores genéticos
suelen proceder de grados en Medicina, Biologia,
Genética, Biomedicina, Psicologia o 4reas afines
de ciencias de la salud, y posteriormente comple-
tan una formacion de posgrado especifica en ase-
soramiento genético (28).
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3. Genetista de laboratorio. Es el profesional espe-
cialista encargado de seleccionar, ejecutar, super-
visar y validar las pruebas diagndsticas genéticas,
incluyendo estudios de genética molecular, cito-
genética, genética bioquimica, farmacogenética
y oncogenética. Interpreta variantes genéticas
aplicando criterios estandarizados ¢ interna-
cionalmente aprobados, correlaciona genotipo
y fenotipo y elabora informes clinicos precisos que
son esenciales para el diagndstico en el contexto
médico. Asimismo, garantiza la calidad, trazabi-
lidad y fiabilidad del proceso analitico siguiendo
el c6digo de Buenas Pricticas profesional. Analiza
cada caso para determinar la necesidad de estu-
dios funcionales o pruebas démicas complemen-
tarias que garanticen el diagndstico, trabajando
de manera estrecha y coordinada con genetistas
médicos, asesores genéticos y bioinformaticos para
asegurar una interpretacién diagnéstica completa
y rigurosa (11). El genetista de laboratorio suele
proceder de grados sanitarios como Biologia, Bio-
medicina, Genética, Farmacia, Veterinaria, Bio-
quimica, Biotecnologia o Medicina (29).

4. Bioinformadtico clinico. El bioinformético clinico es
responsable del desarrollo, mantenimiento y vali-
dacién de los pipelines de andlisis para tecnologias
de secuenciacion masiva, incluidos paneles de
genes dirigidos, exoma, genoma, transcriptémica
y estudios de metilacién. Realiza la anotacién,
filtrado y priorizacién de variantes, integra datos
provenientes de diferentes capas émicas, como
transcriptdmica,  protedmica, metabolémica

y epigendmica, y garantiza la calidad, reproduci-

bilidad y trazabilidad del anélisis bioinformético.

Ademds, asegura el correcto manejo y seguri-

dad de los datos genémicos, cumpliendo con los

estandares de proteccién de datos. Su trabajo
incluye la elaboracién de informes preliminares
que sirven de base para la interpretacién clinica,
en estrecha colaboracion con genetistas de labo-
ratorio, siendo un pilar esencial para la precision
diagndstica en genética clinica. El bioinform4-
tico clinico puede proceder de grados sanitarios,
biosanitarios, informaticos, matemdticos u otros
relacionados, siempre complementados con un
posgrado en bioinformdtica (30).

Otros profesionales dentro de los equipos pueden ser
Gestores de casos, que incluyen profesionales de Enfer-
meria y/o Trabajo Social, cuya funcién es coordinar la

recogida de muestras, citas, flujo asistencial, educacién
sanitaria y seguimiento.

En estos equipos pueden y deben coexistir investiga-
dores que apoyen la validacién funcional, el despliegue
de nuevas tecnologias y estudios genotipo-fenotipo.
Los modelos de coordinacién y comunicacién entre los
diferentes perfiles profesionales dentro de los equipos
multidisciplinares de genética varian segun el sistema de
salud y el contexto clinico, pero comparten elementos
clave: reuniones periddicas multidisciplinares (MDT
meetings), protocolos de derivacion y discusién de casos,
y flujos de informacién estructurados entre genetistas
médicos, asesores genéticos, genetistas de laboratorio,
médicos de otras especialidades y bioinformaticos. La
toma de decisiones se realiza de forma colaborativa, con
papeles definidos para la interpretacién de resultados, el
asesoramiento y el manejo clinico.

Conclusion

La atencién genética moderna depende
de equipos multidisciplinares cohesionados,
donde cada profesional aporta una perspec-
tiva especifica: clinica, molecular, bioguimica,
citogenética, bioinformatica, psicosocial o de
investigacion. La integraciéon estructurada de
estos papeles, segln estdndares europeos
reconocidos (UEMS y EBMG), asegura un diag-
nostico preciso y un manejo clinico alineado
con la medicina personalizada de precisién
y la rédpida evolucion de la gendmica, desde
una perspectiva ética.

¢.Cuales son las consultas mas frecuentes
a un servicio de genética en la actualidad
y cuales son los servicios hospitalarios con
los que mas interactua?

La organizacion de los Servicios de Genética en los
hospitales espanoles presenta grandes diferencias segtin
el tamafio del centro, la comunidad auténoma y el grado
de desarrollo previo de su infraestructura. Mientras algu-
nos hospitales han logrado integrar servicios plenamente
estructurados, combinando genetistas médicos, genetis-
tas de laboratorio y asesores genéticos, otros mantienen
atin una separacion estructural y/o funcional o dependen
de laboratorios externos de referencia, o ni tan siquiera
existen como tales. Es por ello por lo que en este apar-
tado se recogen no sélo las demandas de derivacién mas
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frecuentes de un servicio clinico al servicio de Genética,
sino también las solicitudes de pruebas de genética reali-
zadas directamente desde los servicios clinicos.

Hemos de ser conscientes de que la integracion de la
genética y la gendmica en la cartera de servicios del SNS
ha transformado radicalmente el perfil de la demanda
asistencial en la Wltima década. Histéricamente, los
servicios de Genética eran unidades nicho, centradas
casi exclusivamente en la dismorfologia pedidtrica y el
asesoramiento reproductivo. En la actualidad, bajo el
paradigma de la medicina personalizada de precision
y estrategias como el programa IMPaCT (Infraestruc-
tura de Medicina de Precisién asociada a la Cienciay la
Tecnologia) en Espafia, la genética se ha convertido en
drea de especializacién transversal.

Fl andlisis de la demanda actual revela un servicio de
Genética que actia como un nodo central en el hospi-
tal moderno, con una demanda actual no homogénea
(31-33). Los datos sugieren que el modelo debe adap-

tarse a dos velocidades:

e Circuitos de alta resolucién: para la demanda
oncoldgica, farmacogenética y prenatal, donde
se requiere rapidez, estandarizacién de paneles
(NGS dirigido) y automatizacién de informes.

e Circuitos de alta complejidad: para los casos
pedidtricos y de enfermedades raras, donde la
inversidén no debe centrarse tanto en la automati-
zacioén, sino en el capital humano multidisciplinar
(bioinformaticos, genetistas médicos y genetistas
de laboratorio, asesores genéticos y otros) capa-
ces de interpretar datos gendmicos masivos (exo-
mas/genomas), reevaluar variantes de significado
incierto (VUS) y realizar una interpretacién de las
posibles variantes causales en el entorno clinico.

Oncologia médica y oncobematologia: uno de los motores
de la demanda asistencial

En términos de volumen de pacientes adultos deriva-
dos a consultas de asesoramiento genético, la oncologia
médica es una de las dreas de mayor demanda, después de
la pediatria, representando en torno al 20% de la activi-
dad ambulatoria en hospitales de alta complejidad.

Segun datos de la Sociedad Espafiola de Oncologia
Médica (SEOM) y delaliteratura internacional, se estima
que entre un 5% y un 10% de todos los tumores tienen
una base germinal hereditaria (34). Dado que en Espafa
se diagnostican anualmente cerca de 280.000 nuevos
casos de céncer (35), la presién sobre las unidades de

genética para identificar a estas familias es constante
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y creciente. La mayoria de las solicitudes se centran en
el estudio de sindromes de cidncer hereditario, como el
sindrome de mama-ovario hereditario y el sindrome de
Lynch, como los principales motivos de consulta gené-
tica en adultos (36).

Aunque los criterios de acceso a las pruebas genéticas
de céncer familiar son restrictivos, para tratar de identifi-
car los casos con mas posibilidades de éxito, la actividad
de esta 4rea se ha incrementado por los positivos en los
genes BRCA y otros genes de cancer familiar, que tras
el estudio e identificacién de la mutacién en muestras
somdticas (tejido tumoral), a los y las pacientes, poste-
riormente, se les debe analizar dicha alteracién en linea
germinal. También se estin empezando a realizar progra-
mas de cribado de cancer familiar, como ocurre en Gali-
cia con el proyecto Xenoma Galicia, que incrementan
notablemente la actividad de esta 4drea.

En los pocos centros donde se realizan pruebas de
mutacién somdtica desde servicios de genética, a soli-
citud de Oncologia y Oncohematologia, estas dreas
representan una proporcion relevante de la actividad
asistencial. En el dmbito de la farmacogenética, el analisis
de DPYD para tratamientos con 5-fluoracilo o capecita-
bina, constituye actualmente la prueba méds demandada.
Por ello, la interaccién del servicio de Genética con los
servicios de Oncologia y Hematologia resulta especial-
mente importante. No obstante, en algunos hospitales, el
manejo del cdncer familiar de mama se canaliza a través
de Ginecologia, mientras que, en otros, el cincer colo-
rrectal hereditario y el cancer géstrico familiar se gestio-
nan desde Gastroenterologia.

Con respecto a la gestion, este ﬂujo se caracteriza
por una alta protocolizacién (“mainstreaming”), donde
el reto no es la complejidad del diagndstico —ya que
los paneles estan estandarizados, aunque regularmente
aparezcan genes nuevos— sino en la alta especializa-
cién exigida, la correlacion de los hallazgos con datos
anatomo-patoldgicos y clinicos, asi como un volumen
elevado de gestion de familias y el manejo de portadores
sanos (presintomaticos).

Pediatria’y neonatologia: el reto de la alta complejidad

La gestion de servicios de genética clinica de la pobla-
cién infantil implica atender un elevado volumen asis-
tencial asociado a una complejidad técnica y un coste
significativo por prueba. Esta drea representa una pro-
porcién muy elevada de la demanda total, y consume,
ademds una parte sustancial de recursos (37, 38).

El perfil del paciente derivado responde a tres catego-
rias clinicas principales:
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o Trastornos del neurodesarrollo: incluye la disca-
pacidad intelectual de causa desconocida y los
trastornos del espectro autista, siendo la demanda
mds frecuente en pediatria. Las gufas clinicas
actuales sittian al estudio genético como prueba
de primera linea (39, 40).

o Malformaciones congénitas y dismorfologia: neona-
tos o pacientes en edad pedidtricas con anomalias
estructurales multiples y/o rasgos particulares (41).

o Errores innatos del metabolismo: patologias que
pueden detectarse en el cribado neonatal (prueba
del tal6n) o mediante pruebas de genética bioqui-
mica y requicren confirmacién molecular (40).
Existen, ademds, proyectos piloto para la intro-
duccién del cribado genético neonatal y es posible
que, a medio plazo, se introduzca de forma ruti-
naria, lo que tendrd que estar coordinado o inte-
grado con los servicios de Genética.

En cuanto al diagnéstico genético de problemas del
neurodesarrollo, ademds del aumento espectacular del
numero de casos, la gestién de esta demanda ha sufrido
una revolucién tecnolégica. Se pasé del cariotipo con-
vencional al array-CGH o arrays de SNPs como primera
linea para detectar deleciones o duplicaciones cromosé-
micas, y ya desde hace algin tiempo es la secuenciaciéon
de exoma completo (WES) la prueba recomendada en
primera linea (42). Aunque algunos facultativos siguen
solicitando arrays, la tendencia actual en hospitales de
referencia es la transicién hacia el Exoma Clinico o el
Completo (CES o WES). De hecho, los estudios con
WES ofrecen una tasa de rendimiento diagnéstico
superior al 40%-50%. Los datos que se van obteniendo
en programas como IMPaCT Gendmica apuntan a un
importante aumento de la tasa diagnéstica con la secuen-
ciacién de genomas completos, pero implican tiempos
de respuesta mds largos y costes de almacenamiento de
datos significativamente mayores (43, 44), por lo que son
necesarios estudios de coste-eficacia.

Obstetricia y reproduccion: el cribado masivo

Esta es otra drea de gran demanda, caracterizdn-
dose por tiempos de respuesta extremadamente criticos
(urgencia vital o legal por plazos de interrupcién del
embarazo) (31, 32):

e Diagndstico prenatal: la demanda se ha diversi-
ficado. Por un lado, se mantiene el diagndstico
directo, ante hallazgos ecogréficos patoldgicos,
en los que se solicitan procedimientos invasi-
vos (amniocentesis/biopsia corial) para estudios

de Array-CGH/SNPs o exoma urgente (45).
Por otro lado, existe una demanda masiva y cre-
ciente de Test Prenatal No Invasivo (TPNI) en
sangre materna para el cribado de aneuploidias
(Sindrome de Down, Edwards, Patau), con cierta
heterogeneidad en su implementacién en las dis-
tintas CC. AA. (criterios de indicacién, uso como
prueba de ler o 2° nivel, etc.) (45).

e También debe considerarse el cribado de por-
tadores en parejas con antecedentes familiares
de enfermedades monogénicas o pertenecientes
a grupos de riesgo (46) que consultan general-
mente en la etapa preconcepcional. Estas pruebas
no estdn recogidas en la cartera de servicios como
cribados poblacionales, sino que se ofrecen, como
se dice mds arriba, ante antecedentes especificos.

o Diagndstico genético preimplantacional: es un
diagndstico que combina una alta complejidad
técnica con un gran impacto emocional (47).
Estd amparado por una legislacion especifica
(Ley 14/2006 de reproduccién humana asistida
en Espana (48) y Comisién Nacional de Repro-
duccién Humana Asistida, CNRHA (49)) y cada
CC.AA. haestablecido centros de referencia para
los pacientes de su sistema sanitario.

e Reproduccion asistida: Las unidades de fertilidad
derivan sistemdticamente a parejas con infertili-
dad idiopatica, fallo ovérico precoz o azoosper-
mia en el varén (49). Aqui, las pruebas solicitadas
(cariotipo, estudio del gen FMRI, microdelecio-
nes del cromosoma Y) son de “baja complejidad”
técnica, pero de alto impacto emocional y clinico
para la toma de decisiones reproductivas, y otras
combinan la complejidad con ese mismo impacto
emocional (47).

Avreas emergentes: cardiologia, neurologia de adultos y otras

Finalmente, es crucial destacar para la planificacién
estratégica el crecimiento exponencial (con tasas anuales
superiores al 15%-20%) de derivaciones desde especiali-
dades de adultos que tenian una interaccién més desigual
con Genética (50, 51):

o Cardiogenética: se centra en dos grupos, las mio-
cardiopatfas familiares (hipertréfica, dilatada)
y las canalopatias (sindromes de QT largo, Bru-
gada) responsables de muerte stbita en jovenes.
La demanda aqui no es solo diagndstica para el
paciente, sino preventiva para toda la familia (cas-

cada familiar) (52).
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¢ Neurogenética de adultos: la demanda se focaliza en
enfermedades neurodegenerativas de inicio precoz
(Alzheimer familiar, Demencia Frontotemporal),
ataxias hereditarias, corea de Huntington y patolo-
gia neuromuscular (distrofias, ELA familiar), donde
la combinaci6n de estudios de STR y la secuencia-
cién de exoma clinico y paneles multigénicos han
incrementado la capacidad diagndsticay la solicitud
de estudios, aunque persisten diferencias regionales
en el acceso y la oferta de pruebas (53, 54).

e En oftalmologia, la genética es especialmente
relevante en distrofias retinianas, cataratas con-
génitas, glaucoma juvenil y otras enfermedades
hereditarias, donde el diagnéstico molecular
puede guiar el manejo y acceso a terapias especi-
ficas o ensayos clinicos (55, 56).

e En otorrinolaringologia, si se sospecha etiolo-
gia genética, se recomiendan pruebas especificas
(paneles multigénicos, exoma, etc.), ya que hasta
el 43% de los casos de hipoacusia pedidtrica,
a menudo detectada mediante cribado neona-
tal, pueden tener causa genética, y el diagndstico
molecular es esencial para el acceso a terapias
emergentes y para el manejo integral del paciente
y su familia (57, 58).

e En nefrologia, la literatura reciente muestra que
hasta un 10% de adultos con enfermedad renal
crénica pueden tener una forma monogénica,
y la derivacion a genética permite un diagnéstico
preciso, optimiza el tratamiento, evita procedi-
mientos invasivos innecesarios y facilita el aseso-
ramiento familiar (59, 60).

Las enfermedades humanas pueden afectar a cual-
quier 6rgano o sistema, y en muchas de ellas, suele haber
una base genética, por lo que, con mayor o menor fre-
cuencia, desde los Servicios de Genética se interactiia
con la préctica totalidad de especialidades médicas.

En algunas CC. AA. y hospitales se estin creando
Unidades de enfermedades raras, generalmente ligadas
a los Servicios de Medicina Interna o Pediatria, para el
seguimiento de pacientes con pluripatologia y que exi-
gen un abordaje multidisciplinar. La interaccién de los
genetistas con estas unidades es esencial.

La farmacogenética es otra area transversal que, aun-
que es de mayor aplicacién en Oncologfa, Cardiologia
y Psiquiatria, puede exigir la interaccién casi con cual-
quier especialidad y especialmente con Medicina fami-
liar y comunitaria, que también tiene que estar integrada

en cualquier estrategia de Medicina Personalizada.
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De esta forma, la Genética es la piedra angular de esta
nueva medicina, donde la aplicacién de biomarcadores
gendmicos estéd siendo de progresiva importancia para la
estratificacion de la enfermedad, el pronéstico y la toma
de decisiones terapéuticas.

El conocimiento del componente genético de la
enfermedad ligado a la variacién comun serd posible-
mente el drea de mayor demanda en un futuro préximo
y hay que esperar cada vez mds una interaccién con epi-
demiologfa y salud publica y una participacién progre-
siva de los servicios de genética en programas de cribado
de enfermedad.

Conclusion

La presion asistencial sobre los servicios de
genética en Espafia es una realidad creciente
impulsada por la oncologia y la pediatria,
pero que se extiende de forma transversal a la
practica totalidad de areas de la medicina, exi-
giendo una planificacién de recursos que con-
temple no solo las infraestructuras, el coste de
reactivos y la calidad, sino también la nece-
sidad de recursos humanos para el anélisis
clinico y el asesoramiento genético pre y post-
test. En definitiva, la interaccidon de los servi-
cios de Genética con todas las especialidades
y especialmente con los servicios de mayor
demanda es esencial hoy en dia.

Para una moderna medicina Personalizada
de Precisién, donde la Genética tiene un papel
tan esencial, es importante trabajar en mode-
los organizativos poniendo al paciente en el
centro de todos los procesos, y en los que flu-
jos y criterios de derivacion estén claros y el
asesoramiento genético esté integrado en la
practica clinica. Solo asi se podrd mejorar el
diagnéstico, el prondstico y el tratamiento per-
sonalizado de los pacientes.

.Coémo se estructura la formacion de un
genetista clinico en la actualidad tanto en el
pre- como en el postgrado?

En la mayorfa de las Facultades de Medicina, la
Genética se imparte en el primer ciclo dentro de asig-
naturas troncales como Biologia -y, en ocasiones, Bio-
quimica—. Solo en algunas facultades aparece Genética
Humana como disciplina independiente. Un ejemplo
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es la Facultad de Medicina de la Universidad Complu-
tense de Madrid, que incluye “Bases Celulares de la
Genética Humana” (1er curso) y “Genética Molecular
Humana” (2° curso) como asignaturas obligatorias.

Las asignaturas especificas de Genética Clinica
o Genética Médica como tales solo estdn presentes
en algunas universidades como Salamanca, Granada
y Valladolid. Otras facultades ofrecen asignaturas
optativas de Genética Clinica o Medicina Gendmica,
a menudo situadas en cursos clinicos (4° o 5°).

Esta distribucién formativa resulta insuficiente para
las necesidades actuales de la medicina. La ausencia
generalizada de una asignatura sélida y estructurada
de genética clinica dificulta que los futuros médicos
adquieran competencias esenciales para interpretar
informes genéticos, solicitar pruebas de manera ade-
cuada y comprender la importancia de un fenotipado
preciso. Esto se refleja, por ejemplo, en la frecuente falta
de informacién estandarizada —como la codificacién
mediante términos HPO- en muchas solicitudes de
estudio genético que no pasan por un genetista clinico.

Este déficit formativo estd estrechamente rela-
cionado con la forma en que se disenan los planes de
estudio en las universidades espafiolas, habitualmente
elaborados por el propio profesorado sin la partici-
pacion sistemdtica de expertos externos. Este modelo
favorece la continuidad de programas tradicionales
y retrasa la incorporacién de disciplinas emergentes
y estratégicas, como la genética o la IA, que hoy son
fundamentales para la medicina del siglo XXI.

En contraste, el 4mbito de posgrado presenta una
oferta mas adaptada a las necesidades reales: existen
numerosos masteres en Genética con itinerarios de
Genética Clinica en varias universidades del pais. En
algunos casos, como en Galicia, se ofrecen programas
interuniversitarios desarrollados conjuntamente por la
Universidad de Vigo y la Universidad de Santiago de
Compostela.

La genética de laboratorio atraviesa un proceso
decisivo de consolidacién y redefinicién dentro del
dmbito académico y profesional. Aunque no existe un
titulo universitario especifico dedicado a la genética de
laboratorio, si se ha configurado un ecosistema forma-
tivo que aporta las bases conceptuales, técnicas y com-
petenciales necesarias para su desarrollo. El Grado en
Genética disponible en diversas universidades puabli-
cas y privadas, junto con otros grados biomédicos
y sanitarios (Bioquimica, Biologia Sanitaria, Cien-
cias Biomédicas, Biotecnologia, Biologia o Farmacia)
ofrece una formacién sélida en genética humana,

ingenierfa genética, biologfa molecular y bioquimica.
Estos grados universitarios incluyen asignaturas esen-
ciales como Genética Humana, Ingenieria Genética,
Biologia Molecular, Bioquimica Clinica, Gendmica
Funcional, Citogenética o Patologia que permiten
comprender la genética humana, la estructura, fun-
cién y variabilidad del genoma y familiarizarse con las
metodologias analiticas indispensables en los labora-
torios clinicos contemporéneos. Ademds, la incorpo-
racion creciente de contenidos en terapias avanzadas,
edicién génica y modelos de gendmica funcional
refuerza la capacidad del estudiantado para participar
en investigacion traslacional y desarrollo terapéutico.
El proceso de adaptacién curricular que estd llevando
a cabo la Universidad incluye la actualizacion de asig-
naturas y ampliacién formativa y de competencias en
programas de posgrado, previsiblemente cada vez mas
orientados hacia la investigacion.

En paralelo, en la actualidad existen programas de
posgrado especializados en bioinformatica y asesora-
miento genético, que permiten profundizar tanto en la
interpretacién de datos gendémicos como en la comu-
nicacién clinica y en las aproximaciones multidiscipli-
nares propias de los servicios de genética. Entre ellos
destaca la bioinformdtica, que se ha convertido en un
eje estratégico para el analisis y la gestion de datos gené-
micos y cuyo crecimiento ha impulsado la creacién de
numerosos mdsteres interesados en adquirir competen-
cias avanzadas en algoritmia, programacién aplicada,
analisis de secuencias, mineria de datos émicos y mode-
lizacién bioldgica. Estos programas integran de forma
creciente herramientas de ciencia de datos e IA, impres-
cindibles para afrontar el volumen, la complejidad y la
velocidad a la que se generan los datos genémicos en
la actualidad. Ofertados por diferentes universidades
e instituciones estos estudios proporcionan una for-
macién interdisciplinar para graduados sanitarios y no
sanitarios que combina biologia molecular, genética
humana, estadistica, computacion y genémica, permi-
tiendo que graduados en biotecnologia, bioquimica,
genética, biologia, matemdticas, fisica, o ingenieria
informdtica adquieran las habilidades necesarias para
trabajar en investigacién, industria biotecnolégica
o laboratorios clinicos. Su objetivo principal es capa-
citar al estudiantado para manejar grandes volimenes
de informacién gendmica, aplicar herramientas com-
putacionales avanzadas, participar en proyectos de
innovacion biomédica y dar soporte técnico-cientifico
a equipos multidisciplinares.
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Conclusion

En conjunto, el sistema universitario espa-
fiol se encuentra en una fase de transforma-
cion estructural en la que la futura Formacion
Sanitaria Especializada, tanto en genética
médica como en genética de laboratorio, esta
lamada a actuar como motor de cambio,
impulsando la actualizacién de competencias,
la modernizacion curricular y la construccion
de una formacion cada vez mas coherente,
especializada y alineada con las necesidades
reales del entorno sanitario. La implementa-
cion de la Medicina Gendmica requiere que la
academia se adapte con agilidad al ritmo de
los cambios de conocimiento y tecnolégicos,
especialmente ante el crecimiento de las tera-
pias avanzadas y la incorporacion de la inte-
ligencia artificial a la gendmica, &mbitos que
redefinen tanto la préactica clinica como la for-
macion necesaria para sostenerla.

S.En qué consiste basicamente el llamado
“Asesoramiento Genético”?

El asesoramiento genético constituye un pilar
esencial en la practica de la medicina contempora-
nea. Se define como un proceso clinico especializado
y comunicativo cuyo objetivo primordial es ayudar a los
individuos y a sus familias a comprender y adaptarse
a las implicaciones médicas, psicoldgicas, familiares
y sociales de la contribucién genética a las enfermeda-
des (61, 62). Lejos de reducirse a un tramite adminis-
trativo, se trata de un proceso integral e interdisciplinar
centrado en el paciente, que busca promover su bienes-
tar y autonomia, facilitando la toma de decisiones infor-
madas de acuerdo con sus propios valores y creencias.
En el marco legal espanol, la Ley 14/2007 de Investiga-
cién Biomédica respalda este enfoque al establecer que
toda persona que se someta a un andlisis genético debe
recibir el adecuado asesoramiento por parte de perso-
nal cualificado, tanto antes como después de la prueba.
Este procedimiento debe ser fundamentalmente no
directivo, implicando que el profesional actia como
un facilitador que provee la informacién necesaria sin
imponer decisiones, permitiendo asi que el paciente
elija el curso de accién mds acorde a sus circunstancias

personales y éticas (63).
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El proceso de asesoramiento genético

Aunque el estudio genético (la prueba de laboratorio
en sf misma) es una herramienta diagnéstica, el asesora-
miento genético es el marco clinico que lo envuelve. Este
proceso se estructura habitualmente en dos fases criticas:
la consulta pre-test y la consulta post-test.

Fuse de asesoramiento pre-test

La consulta inicial es critica para establecer una
relacién de confianza y gestionar las expectativas del
paciente, se discuten los motivos, expectativas, riesgos,
beneficios y limitaciones de las pruebas genéticas. En esta
ctapa se recopila una historia clinica y familiar exhaus-
tiva, elaborando un 4rbol genealdgico de al menos tres
generaciones siguiendo la nomenclatura internacional
estandarizada (64), se evalta la probabilidad de transmi-
sidn o recurrencia y se ofrece informacion sobre las posi-
bles opciones diagndsticas y reproductivas.

Un componente central de esta fase es la gestion de
expectativas. Existe la creencia errénea de que acudir
auna consulta de genética implica necesariamente la rea-
lizacién de una prueba de DNA. Es responsabilidad del
clinico aclarar que el objetivo es evaluar si dichas pruebas
son apropiadas. Si el estudio genético estd indicado y dis-
ponible, se debe explicar detalladamente en qué consiste,
sus beneficios potenciales (como la confirmacién diag-
néstica o el acceso a terapias), sus limitaciones técnicas
y los posibles resultados (65).

La culminacién de esta fase es la obtencién del con-
sentimiento informado que representa un imperativo
ético y legal que garantiza que el paciente ha compren-
dido la naturaleza del estudio. El consentimiento debe
ser exhaustivo, abordando explicitamente informacién
sobre el procedimiento, sus limitaciones, resultados posi-
bles, y las implicaciones psicosociales, familiares, legales
y de privacidad. En Espana, la Ley 14/2007 de Investiga-
cién Biomédica (66), la Orden SND/606/2024 sobre la
Cartera Comun de Servicios en el Area de Genética (67)
y el Real Decreto 942/2025, de 21 de octubre, por el que
se regulan los productos sanitarios para diagnéstico in
vitro (68), exigen que todo paciente reciba este aseso-
ramiento y que el consentimiento sea personal, volun-
tario, especifico y firmado en conformidad a la edad
y capacidad legal. Este documento debe garantizar que el
paciente comprende el propdsito del estudio, las posibles
implicaciones para ¢l y sus familiares, y la gestion de la
privacidad de los datos (69, 70). Es fundamental discutir
la posibilidad de resultados no concluyentes o hallazgos
inesperados antes de iniciar el andlisis.
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Fase de asesoramiento post-test

Tras el andlisis, el proceso contintia con la interpre-
tacién y comunicacién de los resultados, su interpre-
tacién en el contexto de los antecedentes personales
y familiares del individuo, revisién de las implicaciones
para el tratamiento médico, explicaciéon de la impor-
tancia para los miembros de la familia, evaluacién de la
comprensidn, prestacién de apoyo psicolédgico, y acla-
racién de las limitaciones de la prueba. Esta sesién
suele requerir un enfoque sensible, centrada no solo
en la informacién médica, sino en ayudar a las familias
a gestionar las consecuencias emocionales, psicolégicas
y sociales derivadas del diagnéstico.

Ademas, el asesoramiento post-test debe abordar las
opciones reproductivas disponibles (como el diagndstico
prenatal o preimplantacional) y coordinar la derivaciéon
a los especialistas necesarios para el seguimiento clinico.
Finalmente, se entrega un informe escrito claro y accesi-
ble, disenado para ser compartido con otros profesiona-
les y familiares en riesgo.

Implicaciones éticas, legales y sociales

El asesoramiento genético opera en una intersec-
cién compleja entre la medicina y el derecho, dado que
la informacién genética es compartida biolégicamente
y tiene cardcter predictivo y permanente. Asimismo,
dado que el tema del asesoramiento genético tiene con-
secuencias cruciales tanto a corto como a largo plazo,
sus aspectos éticos son primordiales. En el centro de
las cuestiones éticas se encuentra la exhaustividad de la
informacidn proporcionada a las parejas o pacientes y el
asesoramiento sobre los resultados y la toma de decisio-
nes informadas y fundamentadas. Ademds, es crucial
cémo se trata la informacién personal sensible y si debe
hacerse ptiblica y de qué manera (71).

La proteccién de la informacién genética es priori-
taria. Normativas como la Health Insurance Portability
and Accountability Act (HIPAA) en EE. UU. o la regu-
lacién europea de proteccidn de datos, establecen estdn-
dares estrictos. Sin embargo, éticamente, el profesional
puede tener que enfrentarse al dilema de equilibrar la
confidencialidad del paciente con el deber de advertir
a los familiares en riesgo de una enfermedad prevenible
(72,73). La préictica estindar favorece alentar y apoyar al
paciente para que sea ¢| quien comparta la informacién
con sus familiares, preservando la confianza en la rela-
cién médico-paciente (72).

El temor a la discriminacién laboral o en seguros
es una barrera para el acceso a los servicios genéticos.

En EE. UU, la ley GINA (Genetic Information Nondis-
crimination Act) prohibe el uso de informacién genética
parala discriminacidn en seguros de salud y empleo, aun-
que no cubre seguros de vida o discapacidad. En Europa,
la situacién es heterogénea; aunque el Convenio de
Oviedo prohibe la discriminacién por patrimonio gené-
tico, existen diferencias significativas en la legislacion
nacional de los Estados miembros que pueden generar
desigualdades en el acceso y proteccién (74, 75). Es res-
ponsabilidad del asesor informar sobre el marco legal
vigente en su jurisdiccién para mitigar estos temores.

El respeto a la autonomia incluye el derecho del
paciente a decidir cudnta informacién desea recibir. Esto
es especialmente relevante ante la posibilidad de hallaz-
gos incidentales o secundarios: variantes patogénicas
no relacionadas con el motivo de consulta original pero
que tienen implicaciones para la salud (por ejemplo,
predisposicion al cdncer en un estudio cardioldgico).
Organismos como el Colegio Americano de Genética
Médica (ACMG) recomiendan la bisqueda activa de
ciertas variantes accionables (76), sin embargo, no existe
un consenso global sobre la revelacién obligatoria de
hallazgos incidentales, aunque existen documentos de
recomendaciones de diversas sociedades cientificas inter-
nacionales, incluyendo la Sociedad Europea de Genética
Humana (ESHG), que guian sobre cémo y qué buscar
y reportar (77, 78). Por tanto, durante el asesoramiento
pre-test, se debe ofrecer al paciente la opcién de conocer

o no estos hallazgos, respetando su “derecho a no saber”.

Conclusion

El asesoramiento genético es un proceso
clinico y comunicativo esencial en la medicina
moderna, orientado a acompafiar a las perso-
nasy sus familias en la comprension y gestion
de las implicaciones médicas, psicologicas,
éticasy sociales de la informacién genética. Su
objetivo fundamental es promover decisiones
autonomas e informadas, bajo un modelo no
directivo que respete los valores del paciente.
Integrando las dimensiones cientifica, legal
y humana, este proceso -respaldado por la
legislacion vigente- se desarrolla en fases pre
y post-test que garantizan el consentimiento
informado, la confidencialidad y la proteccion
de losderechos delindividuo, consolidandose,
asi como una practica médica centrada en la
personay guiada por la éticay la evidencia.
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¢Cual es la perspectiva de los pacientes?
¢Como deberia ser el proceso de diagndstico
genético, en enfermedades raras (EERR) y el
papel de la comunidad profesional?

En Espana, se estima que mds de 3 millones de per-
sonas conviven con EERR o son familiares de estas,
y muchas estdn en busca de diagndstico (79). Son perso-
nas que se enfrentan a enfermedades que:

e Unaa una, afectan a muy poca gente, lo que hace
que exista muy poco conocimiento y experiencia
en atenderlas, pero que, en conjunto, incluyen
a muchas personas.

e En su mayoria, aparecen en la infancia, son gené-
ticas, graves, discapacitantcs y pueden poner en
riesgo la vida de quienes las padecen (79).

e Apenas se investigan, pueden tardar afos en ser
diagnosticadas y, con frecuencia, no hay medica-
mentos eficaces frente a ellas.

Hay que imaginar lo que todo esto supone para una
familia que acaba de iniciar uno de los viajes ms apasio-
nantes de su vida: ser progenitores, traer una nueva vida
al mundo. Pero también para todas aquellas personas
que, ya adultas, conocen que aquello que les pasa desde
que eran pequefios es una enfermedad de la que casi
nadie sabe nada. O para aquellas que, un dfa, amanecie-
ron con unos sintomas tan nuevos como desconocidos
que cambiaron su vida, su trabajo, su pareja y su familia
para siempre. O para la comunidad profesional que se
enfrenta a una enfermedad desconocida.

Para todas ellas, el momento del diagnéstico fue o serd
clave. Porque el diagndstico es una respuesta a la incerti-
dumbre y a unos sintomas, pero también una puerta de
entrada a una atencidn personalizada, a un tratamiento que
pueda frenar o curar las consecuencias de la enfermedad.

Sin embargo, el diagnéstico continta siendo una de
las necesidades mas urgentes del colectivo de pacientes.
Principalmente porque el tiempo medio de consecucién
de un diagndstico en Espana supera los 6 afios (80). Un
periodo en el que las familias pasan por muchas pruebas,
diagndsticos errdneos o falta de respuestas, ademds de ser
un tiempo en el que la enfermedad avanza.

Entre las principales razones se encuentra la falta de
informacion y desconocimiento que rodea a las EERR,
que suman mds de 6.528 s6lo en Europa (81-83). Actual-
mente, se estima que sélo el 20% de ellas estan siendo
investigadas y, en consecuencia, no se conoce la causa de
muchas de estas patologfas, ni tampoco su prondstico

o su abordaje.
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Pero a ello también se une un acceso desigual a los
recursos existentes. Un ejemplo muy evidente de esto es
la conocida cominmente como “la prueba del talén”, esta
prueba es el primer paso para diagnosticar precozmente
enfermedades graves, antes de que aparezcan sus sinto-
mas. Cada afio, 400.000 bebés en Espana se someten
a esta prueba sobre sangre de talén impregnada en papel
obtenida entre las 48 y 72 horas después del nacimiento.
Dependiendo de la Comunidad Auténoma donde se
nazca, este test incluye mas o menos pruebas (84), lo que
supone distintas oportunidades para el bebé y su familia
respecto a la deteccion precoz y la prevencién de compli-
caciones graves en EERR.

La homogenecizacién de estas pruebas permitirfa
mejorar la calidad de vida de muchos pacientes desde
los primeros dias de vida y por ello es una prioridad para
FEDER que, durante la tltima década, viene trabajando
para lograrlo. También con el diagndstico genético de
forma particular, porque si bien el diagndstico puede
llegar por varias vias, lo cierto es que cerca del 80% de
las mismas tienen carédcter genético, por lo que el acceso
temprano a estas prucbas es determinante (85).

Para ello, el Ministerio de Sanidad puso en marcha en
2023 un nuevo catdlogo de pruebas genéticas con el fin
de también homogeneizar el acceso a las mismas. Este es
un primer paso para lograr el acceso en equidad al diag-
nostico genético, peroes igualmente importante garanti-
zar la formacidn especializada para los profesionales con
el reconocimiento de la especialidad de genética médica
y genética de laboratorio.

Junto a esta necesidad, es fundamental impulsar el
desarrollo de la Red Unicas, con el objetivo de compartir
datos, establecer rutas de derivacion claras, incluyendo
los Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR)
y asegurar que el catdlogo. de pruebas para EERR esté
actualizado, incorporando de manera 4gil el conoci-
miento cientifico y nuevos grupos de enfermedades. La
importancia del diagnéstico radica, en gran medida, en
que es la puerta de entrada a un potencial tratamiento.

Se sabe que se pueden tratar muchas de ellas si se
hace el diagnéstico de forma precoz. Un ejemplo muy
evidente en un futuro es el cribado genémico neonatal
que estd dando sus primeros pasos a través de proyectos
como GenNatal, CRINGENES (86) y GENEBORN
(87). Estas iniciativas permiten evolucionar del cribado
neonatal tradicional al cribado genémico, sobre todo, en
esta nueva era de la medicina genémica, personalizada
y de precisién que permitird abordar de forma mds espe-
cializada y efectiva cada caso.
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El proceso diagndstico en si mismo es un proceso que
genera mucho impacto en la vida de las personas y fami-
lias con EERR; un proceso cargado de incertidumbre,
de peregrinaje entre especialistas y de muchas dudas, en
muchos casos, en momentos inesperados que rompen
por completo el proyecto de vida de quienes se enfren-
tan a este proceso. Por ello, lo primero y fundamental es
garantizar la humanizacién a lo largo de todo el proceso.

En esta misma linea, teniendo en cuenta que la
mayoria de las familias se ven obligadas a asistir a mul-
tiples especialistas, muchas veces en hospitales fuera
de su provincia e incluso de su comunidad, garantizar
tanto las derivaciones como contar con rutas claras que
faciliten el proceso diagnéstico y eviten duplicidades es
crucial. En lo relativo al diagndstico genético, donde
ademds entra en juego el resto de la familia, es priorita-
rio garantizar un acompanamiento tanto en el proceso
como en la informacién. En estos casos es muy impor-
tante contar con un asesoramiento genético que per-
mita a las familias conocer los posibles riesgos y tener
apoyo formado para tomar decisiones.

En aquellos casos en los que se han agotado todas
las vias de diagndstico habituales, entran en juego otros
proyectos clave como SpainUDP o ENoD que histdrica-
mente han acompanado a los pacientes a la consecucién
de un nombre para su enfermedad (88). Otras iniciativas,
como el programa IMPaCT-Gendmica, evidencian la
importancia de las pruebas genéticas para la consecucién
de un diagndstico. Se trata de proyectos especialmente
enfocados en la equidad y que han motivado, entre otros,
la implantacién de un catélogo de pruebas genéticas por

parte del Ministerio de Sanidad en 2023 (85, 89).

Iniciativas encaminadas a reducir el tiempo diagndstico
y posibilitar el acceso a un medicamento

El diagnéstico es el primer reto que deben asumir las
familias, pero no el tinico: en términos generales, la esca-
sez de tratamientos es la principal barrera y actualmente,
sélo el 6% de las EERR cuentan con tratamiento farma-
coldgico.

La existencia de firmacos activos no siempre es siné-
nimo de acceso, por lo que se debe garantizar el acceso
a los tratamientos que ya existen dentro y fuera de nues-
tras fronteras. Sélo el 66% de los medicamentos huér-
fanos autorizados en Europa estin comercializados en
Espana (90, 91).

Por tltimo, FEDER anima a todos los expertos
a seguir trabajando e investigando, al considerar que la
investigacion constituye el futuro y una fuente de espe-
ranza para las personas con EERR, especialmente en un

contexto en el que el conocimiento en genética avanza
de forma constante y se dispone de terapias cada vez mis
eficaces y répidas.

Asimismo, FEDER expresa su agradecimiento ala
comunidad profesional, clinica e investigadora, que acom-
pana a este colectivo, en muchos casos con un alto grado
de compromiso, lo que permite atender sus necesidades,
estén o no reguladas. Gracias a esta implicacién, en la
actualidad se dispone de mayor investigacién, mds conoci-
miento, més posibilidades y, en definitiva, mds esperanza.

Conclusion

Unos 3 millones de personas conviven con
EERR que suelen debutar en la infancia. Con
alta frecuencia son graves y discapacitantes,
y ponen en riesgo la vida de los afectados.
Se han descrito mas de 6.528 EERR de las que
solo el 20% estan siendo investigadas.

El diagnostico se retrasa una media en
Espafia de 6 afios y el estudio genético es su
componente principal y la potencial puerta de
entrada al tratamiento.

Es necesario y urgente garantizar la equi-
dad en la investigacion, diagndstico y trata-
miento de las EERR.

SEn qué proporcion de pacientes con alte-
raciones genéticas es y va a ser posible una
intervencion curativa?

Es dificil estimar el nimero de pacientes que podrén
beneficiarse de las terapias avanzadas en los préximos
afios debido al ripido ritmo de los avances.

En Espafia, en el tltimo lustro se han autorizado 4.715
ensayos clinicos, 1.066 para EERR (23%), incrementdn-
dose exponencialmente aquellos sobre terapias avanzadas,
con un total de 199 en Espafia entre 2020y 2024 (91).

Existen més de 20 terapias avanzadas, aprobadas por la
FDA y la EMA, muchas de ellas terapias génicas basadas
en la introduccién del gen funcional (transfeccién génica)
dirigidas a una variedad de enfermedades: oncoldgicas
y hematolégicas, enfermedades neuroldgicas (como la
atrofia muscular espinal, o la leucodistrofia metacroma-
tica), enfermedades oftalmolégicas y hemofilias graves
entre otras.

Por otra parte, las terapias con células CAR-T (92),
consistentes en la modificacién genética de linfocitos T
para que expresen un receptor de antigeno quimérico
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(CAR) que les permita reconocer mejor determinadas
células cancerosas, se utilizan fundamentalmente para
enfermedades hematoldgicas.

Se dispone, ademds, de terapias de reemplazo enzimé-
tico que ya han sido aprobadas para varias enfermedades
metabdlicas y lisosomales (93).

Los oligonucleétidos antisentido (ASO) se han
aprobado para la atrofia muscular espinal (AME) (94).
Ademis, existen ensayos clinicos en fase ITb y I basados
en ASO para algunas distrofias hereditarias de la retina.

El futuro se presenta muy prometedor con los avances
en edicién génica mediante tecnologias como CRISPR
(95), edicién de calidad (Prime editing) (96) y edicio-
nes de bases (base editors) (97). Estas se han demostrado
como buenas aproximaciones para tratar enfermedades
como la beta-talasemia, la anemia falciforme (98) y la
amiloidosis por déficit de transtirretina (98) entre otras.
Sin embargo, para maximizar el impacto de estas tera-
pias, es necesario superar varios desafios:

1. Diagnéstico precoz y eficacia terapéutica: la eficacia

de las terapias para enfermedades de curso progre-
sivo disminuye considerablemente tras los prime-
ros estadios. Esto se debe a que el érgano o tejido
diana ya no existe o es apenas funcional.
Esto subraya la necesidad de una deteccion tem-
prana. Uno de los objetivos del International
Research of Rare Diseases Consortium (IRDiRC)
es lograr un diagndstico antes del primer afno
desde la primera consulta asistencial (99).

2. Desafio del diagndstico genético: se estima que el
80% de las enfermedades raras es de origen gené-
tico. No obstante, cerca del 40% de los pacientes
permanece sin un diagnéstico molecular, incluso
tras la secuenciacion del exoma o el genoma com-
pleto (100).

Para aplicar una terapia génica es imprescindible
conocer el gen responsable e, incluso, la variante
genética concreta que la causa. Por ello, es necesario
profundizar en las bases moleculares de estas enfer-
medades para resolver los casos no diagnosticados.

3. Financiacion y sostenibilidad econdmica: los tra-
tamientos basados en terapia génica son gene-
ralmente muy costosos. La aparicién de nuevas
terapias obliga a plantear medidas de reembolso
alternativas a las clasicas para evitar el colapso de
la sanidad publica.

Se estan produciendo avances tanto a nivel admi-

nistrativo (tipos alternativos de financiacién)
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como en investigacion con las terapias agnésticas,
en las cuales el tratamiento se dirige a un meca-
nismo patogénico comun o a una via molecular
alterada en multiples formas de la enfermedad, en
lugar de a una variante patogénica.

Ejemplos: la edicién génica con CRISPR basada
en transposasas (CAST) (101), que permitirfa
editar todas las variantes de un gen entero. Otro
ejemplo es la herramienta PERT, desarrollada por
el grupo de David Liu, que introduce un RNA de
transferencia para corregir las variantes patogénicas
que generan codones de parada prematuros. Dado
que este tipo de mutaciones causa entre el 25% y el
30% de las enfermedades genéticas, PERT podria
ser util para un porcentaje muy alto de pacientes,
independientemente de su enfermedad (102).

4. Sistemas de entrega (vectores): otro elemento de
mejora son los vectores utilizados para introducir el
gen o la maquinaria de edicién en las células diana.
Tradicionalmente se han usado vectores viricos
(principalmente virus adenoasociados, y en oca-
siones lentivirus o adenovirus). Recientemente, se
estin explorando alternativas como la utilizacién
de nanoparticulas de distintos tipos para sustituir
alos vectores viricos y solventar sus inconvenientes.

Estos enfoques experimentales son muy activos, pero
la mayoria de ellos atin no se han trasladado a la prictica
clinica. En cualquier caso, el desarrollo exponencial de
los distintos tipos de aproximaciones terapéuticas para
enfermedades de base genética permite concebir un
futuro muy alentador para los pacientes.

Conclusion

El avance exponencial en el campo de las
terapias avanzadas, los vectores de entrega
y el diagndstico molecular permiten vislum-
brar un futuro prometedor para los pacientes
con enfermedades de origen genético, espe-
cialmente, las EERR o de baja prevalencia.
Sin embargo, todavia hay que esperar a que la
mayoria de estas aproximaciones terapéuticas
pasen a fases clinica y su eficacia y seguridad
se demuestren en ensayos clinicos.
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¢Cudles son los principales retos asisten-
ciales de la Genética clinica para la proxima
década?

Durante gran parte de los anos 80 y 90, los servicios
de genética se centraron en el estudio de EERR mende-
lianas, mediante técnicas como el andlisis de ligamiento
en familias amplias, el mapeo de loci y la secuenciacién
Sanger de genes candidatos.

Eran servicios con una capacidad diagndstica limi-
tada y con un ritmo de descubrimiento de nuevos genes
y mecanismos moleculares lento. El papel clinico se cen-
traba en una evaluacién clinica por evidencias fenotipi-
cas, en el asesoramiento genético y en la interpretaciéon
causal de unos pocos genes por proceso. Hasta comien-
zos de los 2000 solo se habian caracterizado alrededor
de mil enfermedades monogénicas, y muchas patologias
permanecian sin explicacién molecular (103).

La llegada del borrador del genoma humano y de las
nuevas tecnologias, como los arrays de genotipado v,
posteriormente, de la secuenciacién masiva del exoma
y del genoma, transformaron por completo este escena-
rio (104). Los servicios de genética empezaron a dispo-
ner de herramientas capaces de analizar miles de genes
simultdneamente, lo que permitié una reduccidn dras-
tica del tiempo diagndstico (105). El acceso a bases de
datos poblacionales como gnomAD, a repositorios clini-
cos como ClinVar o LOVD y a plataformas colaborativas
como DECIPHER o Matchmaker Exchange posibilité
un salto cualitativo en la interpretacién de variantes, lo
que hizo que la préctica clinica fuese cada vez més depen-
diente de la comparticion de datos o “daza sharing” y de
la colaboracién global (106).

En los tltimos anos, la irrupcidn de la secuenciacion
de lecturas largas (junto con otras émicas) ha supuesto
un nuevo punto de inflexién. Esta tecnologia estd
permitiendo resolver regiones altamente repetitivas,
detectar variacién estructural compleja, reconstruir
haplotipos completos y caracterizar genes muy homé-
logos que escapan a la secuenciaciéon de lectura corta
(107-109). Combinada con el emergente Pangenoma
Humano, que reemplaza a una referencia lineal sesgada
y de exclusividad poblacional, estas tecnologias estin
aumentando la tasa diagndstica (110). Con la incor-
poracion de estos avances, los servicios de genética
podrédn convertirse en centros capaces de resolver casos
histéricamente sin diagndstico, especialmente aque-
llos con sospecha de variacién estructural, mosaicismo

o variantes en regiones complejas del genoma (111).

Otro ejemplo del cambio es la adopcién de las nue-
vas tecnologias en los diagndsticos preimplantaciona-
les y prenatales incluyendo las pruebas no invasivas o la
deteccion de portadores en parejas con deseo reproduc-
tivo (112). Y mdés recientemente los proyectos piloto
de aplicacién de la gendmica a la complementacién
y ampliacion del actual cribado neonatal. En la préxima
década se podran analizar genéticamente en todos los
recién nacidos cientos de genes, lo que permitird detectar
patologfas antes de que aparezcan los sintomas y aplicar
el tratamiento precozmente (113).

Finalmente, la genética ha cambiado la forma de tra-
tar a los pacientes, pasando de un concepto de misma
terapia para todos los pacientes con la misma enferme-
dad a terapias personalizadas basadas en los datos gené-
micos de cada individuo. La importancia de marcadores
genéticos relacionados con eficacia o efectos secundarios
incluyen la implementacién de la farmacogenética, que
ya es una realidad en multiples servicios, para una mas
eficaz y mejor aplicacién farmacolégica (114).

El cuello de botella actual en los servicios de genética
no es la secuenciacion, sino la interpretacién de los datos
que se generan ya que un nimero considerable de varian-
tes permanece clasificado como VUS, lo que limitala tras-
lacién clinica de los hallazgos y la aplicacién terapéutica
si existe. Asi, las tecnologias de gendmica funcional estin
empezando a cambiar este panorama. Ensayos de edicién
genémica mediante CRISPR a gran escala, evaluaciones
dmicas en estos modelos o en muestras de pacientes (san-
gre, saliva, fibroblastos, entre otros) o tejidos diferen-
ciados de iPSC (115) permiten medir de forma directa
el impacto de una variante sobre la expresién génica, el
splicing, la accesibilidad de la cromatina o la homeostasis
celular (115-119). En la préxima década, muchos Ser-
vicios de Genética pasardn de ser centros que “leen” el
genoma a convertirse en nodos capaces de validar fun-
cionalmente variantes candidatas en colaboracién con
plataformas y equipos de investigacién (120). Esta tran-
sicién es clave para reducir el nimero de VUS, priorizar
variantes realmente patogénicas y convertir la interpreta-
cién genética en un proceso mds objetivo, reproducible
y clinicamente ttil.

La TA estd acelerando atn mdis esta evolucién.
Algoritmos como AlphaMissense, popEVE o mode-
los multimodales capaces de integrar secuencia, datos
dmicos, estructura proteica y fenotipo permiten prio-
rizar variantes, predecir su impacto funcional y reducir
drasticamente el tiempo de andlisis (121). La IA puede
ademds integrar datos clinicos complejos, como HPO
o imdgenes, para generar diagndsticos diferenciales mas
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completos y automatizar el reandlisis de genomas con-
forme avanza la evidencia cientifica. Esto convertird a los
servicios de genética en entornos donde la interpretacién
requiere de modelos computacionales potentes y en con-
tinua actualizacién (122).

Las tecnologias emergentes estin impactando tam-
bién en las enfermedades comunes y multifactoriales.
Los servicios de genética, tradicionalmente centrados
en enfermedades mendelianas, necesitan incorporar
anélisis de PRS, que agregan millones de variantes para
estimar la predisposicién individual a patologias como
diabetes tipo 2, cardiopatia isquémica o trastornos psi-
quidtricos (123). Aunque su implementacién es todavia
desigual y requiere guias clinicas més sélidas, los PRS
marcan la transicién hacia una genética que abarca
desde grandes efectos mendelianos hasta modelos poli-
génicos continuos, ampliando el alcance de la practica
asistencial (124).

Todo este progreso tecnoldgico pone de manifiesto
la necesidad critica de un sistema de comparticién y ges-
tion de datos ético, seguro y estandarizado. La reciente
normativa europea del Reglamento relativo al Espacio
Europeo de Datos de Salud (EEDS) (125) permitird una
regulaciéon armonizada del acceso y uso de estos datos.

El intercambio de datos clinicos y gendmicos es
indispensable para comparar casos, identificar genes
nuevos, validar asociaciones y reducir el nimero de
VUS. Ademds, es la base que permite que la IA sea pre-
cisa y eficaz: los modelos requieren grandes volumenes
de datos diversos para evitar sesgos y mejorar su rendi-
miento (126, 127).

Los servicios de genética del futuro formardn parte de
un ecosistema global interconectado en el que los datos
se comparten de forma federada y donde los diagndsticos
se benefician de la experiencia acumulada a nivel inter-
nacional.

En la préctica, las tecnologias emergentes obligarin
areorganizar los Servicios de Genética. La secuenciacién
de genoma completo y de lecturas largas tenderdn a con-
vertirse en pruebas de primera linea para muchas indica-
ciones, desplazando a paneles mas restringidos.

La interpretacion dejard de ser un acto puntual para
convertirse en un proceso dindmico de reandlisis perid-
dico, apoyado en sistemas de IA que monitorizaran las
bases de datos, actualizando la clasificacién de variantes
y emitiendo alertas, cuando nuevos datos resulten rele-
vantes para un paciente.

Los equipos deberdn integrar genetistas médicos,
genetistas de laboratorio, bioinformdticos, especialis-

tas en datos, asesores genéticos, y perfiles de enlace con
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otras especialidades (neurologfa, oncologfa, cardio-
logfa, psiquiatria). Los servicios de genética pasardn
a ser verdaderos servicios centrales, actuando como
plataformas transversales que dan soporte a multiples
especialidades, ampliando su actividad mas alld de las
EERR mendelianas, incluyendo plenamente aspectos
diagndsticos y terapéuticos, a través de la farmacogené-
tica y otras terapias basadas en gendmica, junto con el
abordaje genémico de las enfermedades comunes y su
integracion en el modelo asistencial.

Principales retos asistenciales de la Genética clinica para la
proxima década

A pesar de estos avances, los Servicios de Genética
deberdn abordar desafios importantes:

e Desigualdad en el acceso a exomas, genomas
y pruebas gendmicas avanzadas, especialmente en
regiones con mMenos recursos.

o Falta de guias clinicas actualizadas que integren
nuevas tecnologias como PRS, genomas de lec-
tura larga o IA.

e Gestién y proteccidn de datos, incluyendo aspec-
tos éticos (consentimientos), regulatorios y técni-
cos (sistemas de almacenamiento seguro).

e Necesidad de personal especializado en bioinfor-
mdtica, andlisis computacional, genética médica
y laboratorio, debido al aumento de complejidad.

e Interpretacion y validacién de VUS, que seguird
siendo uno de los principales obsticulos clinicos
hasta que los ensayos funcionales y la genémica
regulatoria estén mas escalados.

¢ Integracién de factores no genéticos (ambiente,
exposoma, estilo de vida) en modelos predictivos
para una medicina realmente personalizada.

¢ Implementacion responsable de terapias génicas
y edicién genética, que requerirdin una estrecha
colaboracién entre laboratorios de genética, uni-
dades clinicas y comités éticos.

Mirando al futuro, los servicios de genética formaran
parte de un ecosistema de medicina de precisién en el que
la informacién genémica serd solo una de las capas de datos
a integrar. Los modelos predictivos combinardn variantes
germinales y somdticas con informacién transcriptémica,
protedmica, metaboldmica, datos epigenéticos, imagen
médica y variables ambientales o de estilo de vida. La TA
y los modelos multimodales serdn esenciales para extraer
patrones clinicamente ttiles de esta complejidad.

En este escenario, la misién de los servicios de
genética no se limitard a informar resultados de
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secuenciacion, sino a coordinar la integraciéon de todas
estas capas de informacién en la toma de decisiones cli-
nicas. Las tecnologfas emergentes, por tanto, no solo
cambiardn qué pruebas se realizan, sino también cémo
entendemos la enfermedad, cémo estratificamos el riesgo
y cédmo elegimos la intervencién mas adecuada para cada
paciente en cada momento.

Conclusion

Los servicios de genética han pasado de
ser unidades centradas en el analisis de unos
pocos genes mediante técnicas manuales,
a convertirse en servicios centrales, con pla-
taformas altamente tecnolégicas donde con-
vergen secuenciacion de nueva generacion,
analisis computacional avanzado, IA, ensa-
yos funcionales y colaboracién global a gran
escala, como parte sustancial de la atencion
integral a los pacientes con patologias raras
o comunes y de la salud poblacional.

Las tecnologias emergentes no solo
aumentaran su capacidad diagnostica, sino
que transformaran la practica asistencial en
un proceso mas preciso, integrativo, automati-
zadoy equitativo, con un impacto directo en la
prevencion, el diagnéstico y el tratamiento de
EERRy complejas.

¢Cual es la produccion cientifica de la Gené-
tica espanola, en comparacion con la de otros
paises de nuestro entorno? ;Qué nos puede
deparar el futuro?

La produccién cientifica espaiola en el ambito de la
genética clinicay la gendmica es sélida y relevante a nivel
internacional.

A nivel internacional la investigacién en genética rea-
lizada en Espana estd muy bien considerada, apareciendo
en los primeros lugares tanto en produccién de articu-
los cientificos como en nimero de citaciones donde se
cita significativamente por encima de la media mun-
dial. Como dato objetivo, cuando se consulta la Web of
Science para las publicaciones en el campo de genética
clinica a nivel internacional, Espafa se sitGa en décimo
lugar tan solo por debajo de paises con un presupuesto
para la investigacion mucho mayor como Estados Uni-
dos, Reino Unido, Alemania, China, Francia, Italia, Pai-
ses Bajos, Canadd o Australia (128).

Esta investigacion se centra en el diagndstico gené-
tico, fundamentalmente de EERR, cdncer hereditario
y farmacogenética, aunque también en enfermedades
comunes poligénicas y multifactoriales y en el desarrollo
de terapias génicas.

Existen varias iniciativas que promueven la investiga-
cién en genética y gendmica en Espana y favorecen ese
posicionamiento a nivel internacional. Un ejemplo de
ellas es el Centro de Investigaciéon Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER), que ha propiciado la
investigacién en EERR, de las que se estima que alrede-
dor del 80% son genéticas (129), y que ha reunido desde
su creacion en 2006 a los principales grupos de investi-
gacion en EERR de nuestro pais siendo los ejes de éste
los objetivos del IRDiRC tales como la investigacion
en el diagndstico genético de estas enfermedades, o en
la identificacién y accesibilidad a terapias (130, 131).
Esta organizacién en red de CIBERER ha permitido la
financiacién de 135 proyectos intramurales por un valor
de mds de 7 millones de euros desde su creacién, obte-
niendo como frutos una alta produccién cientifica con
mids de 11.000 publicaciones desde su creacién acumu-
lando 308.746 citaciones.

Otra iniciativa importante ha sido el proyecto
IMPaCT-Gendémica (132) liderado por CIBE-
RER vy financiado por el Instituto de Salud Carlos III
(ISCIII). IMPaCT-Genémica en su inicio formé parte
del proyecto IMPaCT en el que se encontraban también
los proyectos IMPaCT-Cohorte e IMPaCT-Datos. Este
proyecto busca crear las bases para la implantacién de la
medicina de precision en el SNS mediante una estrate-
gia basada en la ciencia y la innovacién. Los objetivos del
proyecto IMPaCT Gendmica incluyen:

1. El establecimiento de una infraestructura que
facilite el diagnéstico de EERR vy otras enferme-
dades genéticas de manera equitativa en todo el
territorio espafiol utilizando tecnologias genémi-
cas avanzadas, otras Omicas y gendmica funcional
en aquellos casos en los que los recursos asisten-
ciales no han podido dar con la causa de la enfer-
medad dentro del SNS.

2. Fomentar la participacion ciudadana y la cola-
boracién cientifica a nivel nacional e internacio-
nal, alinedndose con iniciativas europeas como
Beyond 1+Million Genomes (B1+MG) (133).
Este proyecto es una iniciativa emblemdtica de la
Uni6n Europea que tiene por objeto permitir un
acceso seguro a la gendmica y a los datos clinicos
correspondientes en toda Europa para apoyar la
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investigacion innovadora y la elaboracién de poli-
ticas sanitarias € incentivar tratamientos sanita-
rios personalizados con el potencial de mejorar la
prevencién de enfermedades.

3. Avanzar en la prevencion, diagnéstico e investiga-
cién terapéutica, contribuyendo a un ecosistema
de datos en salud mas eficiente y compartido con
la participacién de todas las Comunidades Auté-
nomas y més de 100 hospitales.

Por supuesto, existen muchos més grupos a nivel
nacional que investigan en el campo de la genética clinica
y genémica que no pertenecen al CIBERER. La mayoria
de los investigadores de esos grupos son miembros de la
AEGH (134) que, ademds de albergar grupos de investi-
gacion enfocados en distintas temdticas de investigacion
y distintas enfermedades, publica guias y documentos de
consenso para la buena préctica clinica relacionada con la
genética y la gendmica (135-137).

Otra 4rea de investigacion activa en genética clinica es
la encaminada a la obtencién de PRS para enfermedades
comunes, que se refleja en publicaciones de alto impacto
y en la participacién en grandes consorcios internacionales
(138-140). Para el célculo de las puntuaciones de riesgo
poligénico es fundamental tener una base de datos de la
poblacién diana. En este sentido, el Servidor Colaborativo
de Variabilidad Espanola (CSVS) (141, 142) es el primer
repositorio local de variabilidad producido enteramente
por un esfuerzo de crowdsourcing y que constituye un
ejemplo para futuras iniciativas en otros paises para carac-
terizar la variabilidad local en todo el mundo (143).

Otros proyectos de interés son CRINGENES, Gen-
Natal, y Genborn, de financiacién publica el primero
(ISCIII) y privada los dos tltimos (Fundacién Ramon
Areces), orientados a explorar la futura implementacion
del cribado neonatal genémico.

Por otra parte, las principales iniciativas y entida-
des promotoras de la investigacién en terapia génica en
Espana incluyen:

La Red Espanola de Terapias Avanzadas [RED
TERAV (144)]. Esta es una red de excelencia del ISCIII
iniciada en 2022 al amparo de la primera convocatoria
RICORSs que agrupa a 32 grupos de investigacion per-
tenecientes a 11 Comunidades Auténomas distintas.
Su objetivo es desarrollar ATMPs (terapia génica, inmu-
noterapia celular, y terapia celular somdtica) y transfe-
rirlos a la sociedad una vez validados cientificamente.
Es una red muy activa en estudios preclinicos y ensayos
clinicos, a menudo en colaboracién con programas euro-

peos como Horizon Europe.
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Otra iniciativa importante es el Consorcio Estatal en
Red de Terapias Avanzadas (CERTERA) creado bajo
el PERTE para la Salud de Vanguardia y financiado con
fondos NextGenerationEU. Este consorcio ha sido creado
para el desarrollo de medicamentos de terapias avanzadas.
Agrupa a 43 entidades en 14 Comunidades Auténomas,
impulsando la investigacién traslacional en este campo.

De la misma forma que la AEGH, la Sociedad Espa-
fiola de Terapia Génica y Celular (SETGYC) (145)
reune a los principales grupos de investigacién que traba-
jan en terapia génica y celular y actia como interlocutor
clave entre la investigacion y las empresas farmacéuticas,
promoviendo la generacién de patentes y la implementa-
cién de la terapia génica en el sistema de salud.

Conclusion

La produccién cientifica en genética clinica
y gendémica es de alto nivel, equiparable a pai-
ses de nuestro entorno con una mejor financia-
cion de la investigacién cientifica y enfocada
a su traslacién a la medicina asistencial y a la
sociedad.

¢;Qué aspectos éticos y legales son de parti-
cular relevancia en el mundo de la genética
clinica actual y cuales se vislumbran en el
futuro?

El primer problema es la desigualdad de acceso
a pruebas genéticas que, si a escala global es enorme,
a nivel nacional también la hay y la equidad en salud es
un derecho fundamental.

La medicina genémica, base de la medicina perso-
nalizada, es una aproximacién del primer mundo y que
incluso en este no estd cubierta por un sistema publico
de salud en muchos paises desarrollados. Afortunada-
mente, no es el caso de Espafia, pais en el que ademds
se estd publicando una cartera de servicios de pruebas
genoémicas por parte del Ministerio de Sanidad a través
del consejo interterritorial que estd contribuyendo de
forma notable a la equidad. Persisten, no obstante, des-
igualdades en el acceso a las pruebas genéticas, a las tera-
pias y en el diagnéstico prenatal y el cribado neonatal de
enfermedades genéticas.

Ademas, de un modo general, la genética clinica plan-
tea importantes desafios éticos, entre ellos la proteccion de
la privacidad y confidencialidad de la informacién gené-
tica, que afecta no solo al paciente sino a sus familiares.
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El consentimiento informado es fundamental debido
a la complejidad e implicaciones de los resultados, que
pueden generar impacto psicoldgico y emocional, y que
a veces son muy dificiles de comunicar. Un correcto ase-
soramiento genético pre y post test con personal entre-
nado es esencial para afrontar estos desafios.

También existe riesgo de discriminacién genética en
dmbitos como los seguros de vida privados y el empleo,
afortunadamente minimizados en paises que gozan de
una cobertura universal de la salud para su ciudadania.
Ademas, surgen numerosos debates éticos en pruebas
prenatales, seleccién embrionaria y terapias.

Muy preocupante es la aparicion de pruebas dirigidas
al consumidor, en ocasiones sin un asesoramiento gené-
tico adecuado, y algunas veces sin los estandares cientifi-
cos y éticos necesarios.

En el futuro proximo la genética serd cada vez mds
predictiva y se aplicard a la estima de riesgo genético de
la enfermedad comutn. Aqui hay que entender que entre
la validez clinica y la utilidad clinica hay una distancia
importante y que aspectos como el impacto psicold-
gico, el estigma o la posible discriminacién de personas
a riesgo son aspectos que hay que valorar de forma cuida-
dosa antes de su introduccién.

Conclusion

La genética clinica avanza répidamente,
pero su integracién responsable exige que
el progreso cientifico vaya acompafiado de
reflexion ética, garantias legales y equidad
social, situando siempre a la persona -y no
solo a su genoma- en el centro del sistema.

¢Como podrian solventarse las dificulta-
des que existen para integrar la informa-
cion genética en la practica clinica de otras
especialidades?

La integracién de la informacién genética y gené-
mica en la practica clinica de especialidades distin-
tas a la Genética Médica y Genética de Laboratorio
enfrenta multiples desafios que limitan su adopcién
y utilidad clinica. Estos retos incluyen la falta de for-
macidn adaptada para estos clinicos, dificultades técni-
cas y organizativas para la integracién y conservacién
de informacién genémica en la historia clinica, y la
necesidad de valoracién de los pacientes por equipos
multidisciplinares.

Falta de formacion adaptada para los clinicos

La mayoria de los especialistas médicos y personal
de enfermerfa que trabajan tanto en atencién primaria
como hospitalaria carecen de conocimientos y habilida-
des suficientes para incorporar la genética y la genémica
en su préctica habitual. Esto se traduce en baja confianza
para iniciar discusiones con pacientes y familiares sobre
genética, dificultades para encontrar recursos y guias cli-
nicas accesibles a sus conocimientos y necesidades, y pre-
ocupacién por las implicaciones éticas y psicoldgicas de
la informacién genética y cémo transmitirla (146, 147).
La literatura destaca que esta brecha de conocimiento
limita el acceso de los pacientes y sus familiares a infor-
macién genética relevante y puede llevar a evitar hablar
de temas genéticos en la consulta (146, 148).

Para abordar este problema, se recomienda el desa-
rrollo de programas educativos inmersivos, interdisci-
plinarios y basados en herramientas digitales, asi como
la integracion de la formacién genética en todos los
niveles de la educaciéon médica, incluyendo a personas
que estdn cursando una formacién reglada y a otras
que completaron dicha formacién hace mucho tiempo
(148-150). Ademds, la capacitacién continua y la cola-
boracién con personas formadas en asesoramiento
genético y profesionales del imbito de Genética Médica
y Genética de Laboratorio son estrategias efectivas para
mejorar la competencia en genética de clinicos de dis-
tintas especialidades (150, 151). Asimismo, es funda-
mental abordar las preocupaciones éticas mediante
procesos robustos de consentimiento informado y poli-
ticas de proteccidn de datos (29, 152).

Dificultades de integracién y conservacion de informacion

gendmica en la historia clinica

La complejidad de los datos genémicos (en cuanto
a su interpretacion, el tamafo en bytes de los datos cru-
dos,...), la falta de estdndares de interoperabilidad, la
escasa funcionalidad de los sistemas de historia clinica
electronica (HCE) y los repositorios (tipo y tamafio)
donde se almacena la informacidn clinica, dificultan la
integracion efectiva de la informacién genética en el flujo
de trabajo clinico (153). Los sistemas actuales suelen ser
insuficientes para soportar el almacenamiento, visualiza-
ciény uso de datos gendmicos, lo que genera barreras para
la comunicacién y el aprovechamiento de los resultados
de pruebas genéticas (153). La integracién de la gend-
mica en la HCE requiere el desarrollo de infraestructuras
informdticas robustas, la adopcién de esténdares de datos
y la implementacién de algoritmos de soporte a la deci-
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sion clinica que permitan a los médicos acceder a infor-
macién relevante en el momento adecuado (153-155).
Se necesita definir marcos de gobernanza y evaluar la
capacidad organizativa para la implementacién sosteni-
ble de la medicina genémica, adaptando los modelos de
atencion a las necesidades y recursos locales (150).

Experiencias como la red IGNITE han demostrado
que el uso de técnicas de almacenamiento de datos y la
colaboracién entre informaticos, clinicos y laboratorios
son fundamentales para superar estos retos (155).

Por otra parte, no debe perderse de vista la necesidad
del reanalisis de los datos genémicos o la reclasificacién
de las variantes identificadas, procedimientos necesarios
debido a la evolucién clinica del paciente o a la propia
naturaleza dindmica del conocimiento genético y la
continua actualizacién de la evidencia sobre variantes
y asociaciones genotipo-fenotipo, asi como por la posi-
bilidad de acceso a nuevos tratamientos. Esta revisiéon
continua de los datos gendmicos puede aumentar el
rendimiento diagndstico, permitiendo identificar nue-
vas variantes patogénicas o reclasificar variantes previa-
mente reportadas como de significado incierto, lo que
puede impactar directamente en el manejo clinico y el
prondstico del paciente (156). Sin embargo, la mencio-
nada falta de infraestructura informatica adecuada con
repositorios adecuados para el almacenamiento de los
datos gendmicos y su necesidad de continuo acceso, la
heterogeneidad en los sistemas de registro electrénico,
y la ausencia de procedimientos estandarizados para el
reandlisis o revisién de los datos y la reinterpretacion de
variantes suponen un obstdculo para esta integracion de
la informacién genémica en la historia clinica o para la
automatizacién de los reanalisis (157). Si a eso le suma-
mos que no estdn claramente definidas a nivel interna-
cional la periodicidad y responsabilidad del reandlisis,
se genera mayor incertidumbre ética y legal sobre quién
debe iniciar el proceso y cdémo comunicar los resultados
relevantes a los pacientes o registrarlos en su historia cli-
nica (158).

Algunos modelos proponen un enfoque de responsa-
bilidad compartida, donde los laboratorios monitorizan
la evidencia y actualizan las interpretaciones, mientras
que los clinicos gestionan el recontacto y la integra-
cién de nueva informacién en la atencién del paciente
(158, 159). Existen algunas herramientas como Genome
Alert (160) que permiten la automatizacién de procesos
y el uso de herramientas para facilitar el reandlisis siste-
mético y reducir la carga de trabajo manual, sin embargo,
atin no han sido implementados en la mayoria de nues-

tros centros sanitarios.
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Necesidad de valoracion de los pacientes por equipos mul-
tidisciplinares

La atencién genémica efectiva exige la participacién
de equipos multidisciplinares que incluyan médicos de
distintas especialidades, genetistas médicos, genetistas de
laboratorio, asesores genéticos, farmacéuticos, bioinfor-
miticos y otros profesionales de la salud (150, 151, 161).
La implementacién de servicios centralizados de genética
clinica y la colaboracién entre especialidades han demos-
trado mejorar la integracién y el manejo de la informacién
gendética, facilitando el acceso a expertos y optimizando el
uso de recursos institucionales. Modelos de atencién que
incluyen la incorporacién de personas con formacion en el
dmbito de genética en atencidn primaria, el uso de teleme-
dicina y la creacién de servicios centralizados de genética
han demostrado ser efectivos para ampliar el acceso y la
calidad de la atencién gendémica (150).

Conclusion

La integracién de la informacidn genética
en la practica clinica requiere de un enfoque
coordinadoy basado en la evidencia, que com-
bine la formacion profesional, la innovacién
tecnoldgica y la colaboracion multidisciplinar
para garantizar una atencién efectiva, equita-
tiva y sostenible. En un campo tan exponen-
cialmente cambiante como es la Gendmica en
los Ultimos afios, la actualizacién continua de
la evidencia y la adaptacion de las guias cli-
nicas a la réapida evolucion del conocimiento
genético son esenciales para una integracion
efectiva y segura en la practica clinica.

;Qué demanda hoy la genética espanola al
estado?

La principal demanda de la genética espanola, vehicu-
lizada mayoritariamente a través de la voz de la AEGH,
es la creacién oficial de las especialidades de Genética
Meédica y Genética de Laboratorio, con la publicacion
urgente de los correspondientes reales decretos, tras sendas
resoluciones del Ministerio de Sanidad en julio 2025. Esto
dard lugar a las Comisiones Nacionales de Especialidad, el
disefio de los programas formativos y la convocatoria de
plazas formativas en el programa de Formacién Sanitaria
Especializada del SNS. Esto normalizard nuestra situacion
respecto a Europa y el resto de paises desarrollados.
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Paralelamente es necesario reconocer y regularizar los
restantes perfiles profesionales de los equipos esenciales de
la medicina gendmica, como asesores genéticos y bioinfor-
mdticos, con programas oficiales de capacitacién.

;Qué medidas consideran prioritarias para
potenciar el papel de la genética clinica en
el sistema sanitario espanol en los préximos
5-10 afnos?

1. Disenar e implantar una Estrategia o Plan Estatal
de Medicina Gendmica en el SNS que establezca
su uso clinico, los criterios de organizacién, cali-
dad y seguridad, el trabajo en red, la gestién y el
almacenamiento de datos genéticos y las conside-
raciones ¢éticas y legales relacionadas.

2. Asegurar la formacién pregrado, especializacién
sanitaria, capacitacién y formacién continuada de
los profesionales en ciencias de la salud, ademds de
la formacién de la ciudadania, para la implementa-
cién efectiva de la genéticay la gendmica en el SNS.

3. Reducir la desigualdad territorial propiciando
la organizacién en red, con centros de referencia
y circuitos eficientes de derivacion.

4. Establecer un sistema especializado nacional de
evaluacién de tecnologia sanitaria genética y de
calidad, seguridad y eficiencia de los servicios
asistenciales e iniciativas de salud publica en el
ambito de la genética y genémica con especial
énfasis en la medicién de resultados en salud.

5. Converger y estabilizar programas, planes y estra-
tegias nacionales y/o regionales relacionados
con la genética y gendmica, de alto impacto para
pacientes y familias y coste-eficientes, tales como
Red UNICAS, IMPaCT GENOMICA o SiGE-

Nes, entre otros.

Conclusion

El fortalecimiento de la genética clinica
en Espafia exige la creacion de las especia-
lidades de genética médica y genética de
laboratorio, asi como una estrategia estatal
coordinada que integre la medicina genoé-
mica en el SNS con criterios comunes de cali-
dad, seguridad y ética.

Debe priorizarse la formacién transversal
de profesionales y ciudadania para garantizar
una implementacion real y sostenible.

La organizacién en red con centros de refe-
rencia es clave para reducir desigualdades
territoriales y optimizar derivaciones.

Asimismo, se requiere un sistema nacional
de evaluacion tecnolégica que mida resulta-
dos en saludy eficiencia.

Finalmente, la convergencia y estabilidad
de programas existentes permitird maximizar
el impacto clinico, la equidad y la coste-efec-
tividad para pacientes y familias.

¢Como imaginan los genetistas espanoles el
funcionamiento de sus unidades dentro de 10
a 20 afnos?

Desde la perspectiva de los genetistas espafioles y de
la AEGH, se imaginan unidades basicas y servicios de
genética o de medicina gendmica integrales, consolidados
y reconocidos en el SNS, formados por equipos multidis-
ciplinares de especialistas de genética médica, de genética
de laboratorio, junto con asesores genéticos y bioinforma-
ticos, con programas formales de formacién. Muy inte-
grados, de forma transversal, con el resto de los servicios
clinicos, a nivel hospitalario y de primaria, ya que el peso
de la informacidn genética en la toma de decisiones clini-
cas serd cada vez mayor. A su vez, estas unidades o servi-
cios estardn interconectadas dentro de una red nacional
(e internacional), que incluird nodos especializados, con
interoperabilidad real, y un sistema de comparticién fede-
rada de datos con plena calidad y seguridad, trabajando
con estandares comunes. El uso de las herramientas de
IA de interpretacion de datos y toma de decisiones, estard
totalmente extendido, permitiendo procesos mds répidos
y seguros. Estos servicios trabajardn en intima conexion
con el sistema de salud publica, en colaboracién con comi-
tés de ética y de calidad del dato, a través de programas
poblacionales que propiciardn una medicina predictiva
y preventiva mds eficiente y con mejores resultados en
salud. Y de esta forma, vertebrando la medicina personali-
zada de precisién en el SNS.

Conclusion

En las préximas décadas, la genética cli-
nica en Espafia evolucionara hacia servicios
de medicina genémica plenamente integrados
y reconocidos en el SNS, con equipos multidis-
ciplinares y redes nacionales interoperables.
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La incorporacion sistematica de la IA, la com-
particion segura de datos y la conexién con la
salud publica permitiran consolidar una medi-
cina predictiva, preventiva y personalizada de
precision, con mayor impacto en la toma de
decisiones clinicasy en los resultados en salud.

CONCLUSIONES Y
REFLEXIONES FINALES

1. La Genética Clinica es ya un pilar estructural
de la medicina moderna, con impacto trans-
versal en enfermedades raras, oncologia, salud
reproductiva, pediatriay, de forma creciente, en
enfermedades comunes. Su integracion efectiva
es indispensable para una Medicina Personali-
zada, Predictiva y Preventiva.

2. El reconocimiento oficial de las especialidades
de Genética Médica y Genética de Laboratorio
supone un hito histdrico, pero su impacto real
dependerd de una implantacion 4gil, bien planifi-
caday acompanada de dotacién presupuestaria, pla-
zas formativas y estructuras asistenciales adecuadas.

3. La formacién constituye un reto estructural
clave para la consolidacién de la Genética Cli-
nica. La presencia insuficiente y heterogénea
de la genética clinica en el grado limita las com-
petencias para solicitar e interpretar pruebas
genéticas, mientras que en el posgrado resulta
imprescindible que la futura Formacién Sanitaria
Especializada en Genética Médica y Genética de
Laboratorio actie como ¢je vertebrador.

4. Desdelaperspectivadelos pacientes, el diagnds-
tico genético temprano es la principal necesi-
dad no cubierta, especialmente en enfermedades
raras, donde el retraso diagndstico genera impacto
clinico, psicoldgico, social y econdémico evitable.

5. El avance de las terapias avanzadas y de la edi-
ci6én génica abre una ventana real a intervencio-
nes curativas, pero estas solo serdn efectivas si van
acompanadas de diagnéstico precoz, acceso equi-
tativo y sostenibilidad econdmica.

6. Las tecnologias emergentes (secuenciacién
masiva, lectura larga, genémica funcional ¢ IA)
transformardn radicalmente la practica diaria,

desplazando el foco de la generacién de datos

Situacion-Genetica-Clinica.indd 23

hacia su interpretacién clinica, la validacién fun-
cional y el reandlisis dindmico.

. El futuro de los Servicios de Genética pasa por

modelos en red, con centros de referencia, nodos
regionales y circuitos bien definidos de deriva-
cién, apoyados en sistemas seguros de comparti-
cién de datos y en estandares éticos, legales y de
calidad robustos.
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