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PALABRAS CLAVE Resumen La medicina personalizada, medicina de precision o medicina individualizada ha
Medicina sido definida como una manera de abordar el tratamiento y la prevencion de las enfermedades
personalizada; en base a la variabilidad genética, ambiental y al estilo de vida de cada persona. Clasifica a los
Laboratorio clinico; individuos en subpoblaciones que difieren en la susceptibilidad a desarrollar una enfermedad
Genomica; determinada o en la respuesta a un tratamiento especifico, con el fin de aplicar el seguimiento
Farmacogenética y tratamiento mas adecuado a cada paciente. La implementacion de los procesos asociados

a la Medicina Personalizada implica que los profesionales de laboratorio se enfrenten a una
tecnologia muy avanzada y poco conocida y a la dificultad de interpretacion de los hallazgos,
especialmente la valoracion de su significacion clinica. En este articulo se revisa la situacion
actual de la Medicina Personalizada, la funcion del laboratorio dentro de la misma y los retos
que se deben afrontar.
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medicine;

Laboratory medicine; Abstract Personalised medicine, precision medicine, or individualised medicine has been defi-
Genomics; ned as the way of preventing and treating diseases based on the genetic, environmental, and
Pharmacogenetics lifestyle variability for each individual. It classifies subjects into sub-populations that have

different susceptibilities to develop a specific disease or to respond to a particular treatment. Its
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aim is to follow-up and treat each patient in the more suited to the patient. The establishment
of the processes related to personalised medicine requires that specialists in Laboratory Medi-
cine cope with cutting-edge, and little-known, technology with an interpretation that is highly
complex from a clinical point of view. This review summarises the current situation of persona-
lised medicine, the role of laboratory medicine in its implementation, and the challenges that

need to be faced.
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Introduccion

Para conseguir una mejora sustancial en la prevencion y
el tratamiento de las enfermedades es preciso conocer y
entender los factores que contribuyen tanto al manteni-
miento de la salud como al desarrollo de la enfermedad.
La investigacion biomédica reciente ha permitido mejo-
rar la identificacion de las enfermedades y los factores
que las causan, con el consiguiente incremento de la cali-
dad y la esperanza de vida en las sociedades del mundo
civilizado. Sin embargo, la existencia de pacientes en los
que aparentemente los tratamientos probados son ine-
fectivos, o incluso perniciosos, ensombrece el resultado
global.

El término «medicina personalizada» (MP) hace referen-
cia auna forma de tratary prevenir la enfermedad que busca
mejorar la efectividad con base en la variabilidad genética
individual, el ambiente y el estilo de vida. Se ha definido la
MP o de precision como la aplicacion de tratamientos dirigi-
dos a las necesidades de cada paciente, teniendo en cuenta
las caracteristicas genéticas, fenotipicas, psicosociales y/o
los biomarcadores que distinguen a un paciente de otro'. El
objetivo es mejorar los resultados sanitarios a nivel indivi-
dual, minimizar los efectos secundarios y evitar los costes
innecesarios.

El desarrollo de nanotecnologias ha propiciado que el
coste de la secuenciacién de ADN sea un millon de veces
mas barato que cuando se realizo la primera secuencia del
genoma humano, asi como la reduccion de los costes para el
almacenamiento de datos y la mayor rapidez en el analisis
informatico.

La medicina del laboratorio constituye una parte esencial
en el proceso de toma de decisiones clinicas, interviniendo
en el cribado, el diagnostico, la valoracion pronodstica y la
monitorizacion de resultados de la gran mayoria de las enfer-
medades médicas. Esta claro que la MP no es posible ni
realizable sin el apoyo de los test de laboratorio. Los estu-
dios son cada vez mas diversos, los datos mas numerosos y la
interpretacion mas compleja, por lo que el papel de los pro-
fesionales del laboratorio en el manejo de la enfermedad es,
si cabe, todavia mas relevante, siendo preciso que adquieran
el conocimiento y las competencias necesarias para poder
llevar a cabo correctamente su cometido.

Las sociedades cientificas, como la Sociedad Espanola
de Farmacogenética y Farmacogendmica, la Asociacion
Espanola de Genética Humana y las sociedades cientificas
del Laboratorio Clinico (AEBM-ML, AEFA, SEQC), entre otras,
estan contribuyendo a través de sus programas formativos a
que la MP sea conocida en nuestro entorno.

Con este articulo, pretendemos realizar una puesta al dia
de la situacion actual, desarrollando el ambito de aplicacion
de la MP, haciendo un breve resumen de los proyectos mas
relevantes, explicando la funcion a desarrollar por el labo-
ratorio y, por Ultimo, describiendo los retos a los que nos
enfrentamos.

Ambito de aplicacién de la medicina
personalizada

La MP es un enfoque multifacético para la atencion al
paciente, cuya plena aplicacion engloba los siguientes
aspectos:

a) Prevencion. La identificacion de personas con un alto
riesgo de desarrollar una determinada enfermedad
permite la instauracion de medidas especificas que
disminuyan dicha probabilidad. Por ejemplo, esta demos-
trado que la mastectomia bilateral y la ooforectomia
disminuyen en mas de un 90% la probabilidad de desa-
rrollar cancer de mama en las mujeres portadoras de
mutacion en los genes BRCA1/22.

b) Deteccidon precoz. Uno de los aspectos basicos de la MP es
la identificacion de biomarcadores que permitan detec-
tar la enfermedad antes de la aparicion de los sintomas.
En general, los marcadores moleculares son mas sensi-
bles, mas precisos y mas precoces que los marcadores
tradicionales. Por ejemplo, el estudio de ADN tumoral
fecal permite la identificacion de casi el doble de lesio-
nes premalignas que el test de hemorragia oculta en
heces®.

c) Diagnostico. El diagnéstico de precision es un requisito
previo al tratamiento personalizado que caracteriza la
MP. Un ejemplo son los cambios sustanciales que han
tenido lugar en el tratamiento de las enfermedades
oncologicas. Asi, la identificacion de que la transloca-
cion que da lugar al cromosoma Philadelphia crea un
oncogén de fusion (BCR-ABL) y que este era el factor
causante del crecimiento de las células mieloides dio
lugar al desarrollo de farmacos especificos (inhibidores
de tirosina cinasas). Existen también test diagnosticos
de acompanamiento (companion diagnostic) que identifi-
can a los pacientes con mayor probabilidad de responder
favorable o desfavorablemente a un tratamiento y que
monitorizan su respuesta al mismo. Ademas, los paneles
de expresion génica basados en PCR cuantitativa y trans-
cripcion reversa sirven para la clasificacion molecular de
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