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RESUMEN EJECUTIVO

El riesgo de padecer una enfermedad vy la
probabilidad de respuesta a los tratamientos
médicos estan condicionados por nuestros
genes y el ambiente al que estamos expues-
tos como resultado de nuestro entorno y es-
tilo de vida. La integracion de los datos ge-
ndmicos y de otras ciencias omicas con el
conjunto de datos clinicos del paciente y su
entorno, permite una practica clinica adapta-
da a las caracteristicas individuales de cada
paciente, en lo que se denomina Medicina
Personalizada de Precision (MPP).

La MPP supone un cambio de paradigma en
la asistencia sanitaria y favorece interven-
ciones médicas preventivas, diagndsticas vy
terapéuticas mas eficaces y seguras, ofre-
ciendo la oportunidad de evitar gastos inne-
cesarios y contribuyendo a la sostenibilidad
de los sistemas sanitarios. Sin embargo, su
aplicacion de manera generalizada plantea
importantes retos.

Con este documento nos hemos propuesto
conocer como se esta trabajando en las di-
ferentes comunidades autéonomas (CCAA)
para implantar la MPP en el entorno sanita-
rio, empleando como punto de partida, los
elementos clave que tienen en comun las
principales estrategias de éxito internacio-
nales. Este anélisis contribuye a identificar
con gué recursos contamos, como se es-
tan utilizando, cdmo se puede maximizar su
aprovechamiento, aprender de las iniciativas
de valor que se estadn desarrollando y definir
areas de intervencion que ayuden en el dise-
Ao de una futura Estrategia Estatal de MPP
teniendo en cuenta las particularidades de
cada comunidad auténoma y gque garantice
la calidad y equidad de acceso.

Todas las CCAA presentan iniciativas para
implantar la MPP en el ambito asistencial,
aungue las aproximaciones son heterogéneas
y dependiendo de la comunidad, el énfasis
se ha concentrado en unos u otros aspectos
clave, que en conjunto determinan el grado
de desarrollo de la MPP en cada comunidad.

Hay comunidades mas centradas en un en-
foque operativo, de reorganizacion de recur-
SOS y circuitos sanitarios en torno a la MPP,
empezando por areas terapéuticas como el
cancer y las enfermedades raras, como es el
caso de Baleares, Castilla y Ledn, la Region
de Murcia, Catalufia o el Pais Vasco.

Otras, estan realizando proyectos de amplio
alcance en el entorno sanitario, que ademas
de generar conocimiento, estan generando
los recursos informaticos para el almace-
namiento vy la explotacion de grandes volu-
menes de datos, como Andalucia (Proyec-
to Genoma Médico), Extremadura (Medea),
Navarra (NAGEN y PharmaNAGEN) y tam-
bién Cataluia (PerMedCan, URDCat).

En otros casos, las CCAA cuentan con una
infraestructura potente que podria actuar de
base para construir los circuitos que permi-
tan acelerar la implantacion de la MPP en el
ambito asistencial, como es el caso de Cana-
rias, la Comunidad de Madrid o la Comuni-
dad Valenciana.

Los investigadores y profesionales sanitarios
son el principal elemento de influencia en la
inclusion de la MPP en las politicas sanitarias
y de |+D+i autondmicas. El apoyo institucio-
nal es el elemento mas diferenciador en las
CCAA gue avanzan con mayor rapidez en la
implantacion de la MPP.

La actividad investigadora y la financiacion
de la misma es también uno de los elemen-
tos mas determinantes en el grado de de-
sarrollo de la MPP en las CCAA. Ademas de
generar conocimiento, contribuye a la crea-
cion de nuevas empresas biotecnoldgicas en
el dmbito de la MPP. Estas empresas tienen
programas de |+D+i propios y colaboran con
instituciones publicas actuando como palan-
ca para la innovacion cientifica y tecnologi-
ca, la transferencia de tecnologia, la atrac-
cion de talento y el crecimiento econdmico
en Espafa.
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INTRODUCCION

El desarrollo de las tecnologias émicas de alto rendimiento, como la secuenciacién de
genomas y exomas completos, junto con el avance de otras tecnologias émicas como la
protedmica, la metabolémica, la farmacogendmica, la epigendmica, la transcriptémica o
la microbiémica, y la posibilidad de integracion de esta informacion con los datos clinicos
del paciente, estan acelerando la incorporacion real de la Medicina Personalizada de

Precision (MPP) a la practica clinica.

La Medicina Personalizada de Precision
(MPP) se entiende como la identificacion y
aplicacion del abordaje preventivo, diagnds-
tico y terapéutico méas efectivos para cada
paciente, utilizando como herramienta la
Medicina de Precision.

La Medicina de Precision constituye una
herramienta esencial para la aplicacion de
criterios de segmentacion de la poblacion,
posibilitando adaptar las estrategias pre-
ventivas, diagnosticas y terapéuticas a las
caracteristicas de los pacientes. Supone, por
tanto, una potente herramienta para mejorar
la efectividad, evitar efectos secundarios in-
necesarios y racionalizar el gasto sanitario.

Los continuos y recientes progresos de las
tecnologias asociadas ala obtencién de datos
moleculares y genéticos en individuos, como
por ejemplo, las plataformas de secuencia-
cion masiva de ADN, estan permitiendo un
avance sin precedentes en la investigacion
biomédica, ampliando el conocimiento de las
bases moleculares y genéticas de las enfer-
medades e identificando un gran ndmero de
biomarcadores gue permiten la generacion
de protocolos mas precisos y ajustados al
paciente para el diagnodstico y tratamiento.
La introduccion de estas nuevas técnicas de
analisis, asi como el tratamiento de los datos
asociados, constituye un cambio de para-
digma en investigacion, y también para los
modelos asistenciales, posibilitando nuevos
enfoques para el abordaje de multiples en-
fermedades. Sin embargo, su aplicacion de
manera generalizada plantea, igualmente,

“La Medicina de Precisidon
constituye una herramienta
esencial para la aplicacion de
criterios de segmentacion de la
poblacidn, posibilitando adaptar
las estrategias preventivas,
diagnosticas y terapéuticas a las
caracteristicas de los pacientes.
Supone, por tanto, una potente
herramienta para mejorar la
efectividad, evitar efectos
secundarios innecesarios y
racionalizar el gasto sanitario”

importantes retos para la aplicacion en la
practica clinica, de aquellas aproximaciones
gue hayan demostrado su eficacia, efectivi-
dad, seguridad y coste-efectividad.

Desde la Fundacion Instituto Roche trabaja-
mos para traer al presente la medicina del
futuro. Con este objetivo, impulsamos diver-
sas actividades, entre las que se incluye la
creacion de la primera Catedra de Medicina
Personalizada de Precision en colaboracion
con la Universidad Auténoma de Madrid
(UAM), un Observatorio de Tendencias, ela-
boracion de informes y organizacion de jor-
nadas y debates sobre MPP.

Con la ayuda de un Comité Asesor, en 2017
impulsamos la elaboracién del documento
“Propuesta de Recomendaciones para una
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| INTRODUCCION

Estrategia Estatal de Medicina Personaliza-
da de Precisién”. El trabajo desarrollado, nos
permitié identificar los elementos clave que
estan permitiendo a otros paises avanzar en
la implementacion de la MPP en la practica
clinica y proponer una serie de acciones gque
pueden contribuir a posicionar nuestro pais
en la vanguardia de la aplicacion de estrate-
gias para la aplicacion de la MPP en nuestro
Sistema Nacional de Salud (SNS).

La definicion de este tipo de estrategias re-
guiere de un enfogque multifactorial, inclu-
yendo acciones de nivel cientifico-técnico,
institucional, ético o legal, de infraestructura,

de comunicacion y formacion, entre otros,
asi como la implicacion de multiples actores
y colaboracion entre los mismos.

El objetivo de este documento es analizar
como se estad abordando la implantacion
de la MPP en el &mbito asistencial desde la
perspectiva de las CCAA: identificar los re-
cursos existentes, coémo se estan utilizando,
las iniciativas de valor y las potenciales areas
de intervencion, que puedan ayudar en el di-
seflo de la futura Estrategia Nacional de MPP
gue tenga en cuenta los recursos vy las forta-
lezas ya existentes.
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*Nota: Los cargos reflejados corresponden con los desempenados durante la realizacion del estudio.
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*Nota: Los cargos reflejados corresponden con los desempenados durante la realizacion del estudio.
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METODOLOGIA

A continuacion, se describen las distintas fa-
ses en las que se estructurd el estudio. En
primer lugar, sefalar que no existe una defi-
nicion Unica ni una diferenciacion clara entre
los conceptos de Medicina Personalizada,
Medicina de Precision o Medicina Gendomica,
asi que, en el marco de este analisis, los he-
mos considerado equivalentes y empleamos
el término de Medicina Personalizada de
Precision (MPP) como concepto que englo-
ba a todos ellos.

FASE 1. SITUACION DE PARTIDA
Y DISENO DEL ANALISIS

Durante esta fase realizamos un analisis bi-
bliografico de las iniciativas que las CCAA
estan poniendo en marcha en MPP. Basan-
donos en esta informacion, en las dreas clave
previamente identificadas en el documento
“Propuesta de Recomendaciones para una
Estrategia Estatal de Medicina Personaliza-
da de Precision” y el analisis de estrategias
de éxito internacional, elaboramos un cues-
tionario para la recogida de informacion diri-
gido a los expertos, articulado en base a los
elementos clave identificados (figura 1).

FASE 2. RECOGIDA DE
INFORMACION DE LAS CCAA

Para ejecutar esta fase contamos con un
grupo multidisciplinar de expertos con di-
ferentes responsabilidades en la gestion de
hospitales, institutos de investigacion y so-
ciedades cientificas. Estos expertos incluyen
clinicos especialistas en diferentes servicios
hospitalarios y que ademas realizan de ma-
nera simultdnea o en exclusiva tareas de in-
vestigacion. Por otro lado, también participa-
ron representantes de las administraciones
sanitarias autondmicas con el fin de recoger

una vision mas politico-estratégica de la im-
plantacion de la MPP en el ambito asisten-
cial. La informacidén obtenida a través de las
entrevistas, que se realizaron entre enero vy
diciembre de 2018, se integrd con la informa-
cion derivada del anélisis bibliografico previo
sobre las iniciativas de MPP en las CCAA y se
elaboraron los informes para cada comuni-
dad autonoma.

FASE 3. ELABORACION
DEL MAPA DE MPP

En esta fase se procedid al analisis global
de la informacion, representacion grafica de
las iniciativas mas relevantes de las CCAA a
través de mapas nacionales organizados por
items analizados vy la valoracion del grado
de concentracion de los items clave en las
CCAA.

De manera general, las CCAA agrupadas en
la categoria mas alta en el apartado “Planes
y estrategias autonémicas” son aquellas que
recogen la MPP en diferentes documentos
estratégicos, concretan objetivos para la or-
ganizacion de los recursos en torno a la MPP
y establecen la MPP como area de financia-
cion prioritaria en las convocatorias de ayu-
das a proyectos de investigacion. En el apar-
tado “Traslacién al ambito asistencial” se
han agrupado en la categoria mas alta aque-
llas CCAA gue han definido centros de refe-
rencia para la realizacion de pruebas de MPP,
cuentan con una estructura organizativa cla-
ramente definida (centralizada, en red etc.),
con proyectos traslacionales de amplio alcan-
ce para la aplicacion de la MPP en el ambito
asistencial y tienen una cartera de servicios
complementaria que recoge de manera orde-
nada y actualizada las pruebas de MPP. En el
apartado “Procesamiento y almacenamien-
to de datos” se han agrupado en la categoria
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3. METODOLOGIA

mas alta agquellas CCAA gque estan desarro-
llando proyectos orientados a la generacion
de herramientas para la explotacion de da-
tos dmicos a gran escala, con integracion
prevista de estos datos con la Historia Cli-
nica Electréonica (HCE) y con infraestructu-
ra operativa o prevista para la explotacion y
almacenamiento de datos. En el apartado de
“l+D+i” se han agrupado en la categoria mas
alta aquellas CCAA gue concentran grupos
de investigacion de liderazgo reconocido en
MPP vy que participan en proyectos para la
transferencia de resultados de investigacion
al Ambito asistencial, que colaboran en pro-
yectos europeos de MPP o estan implicados
en proyectos que enlazan con iniciativas re-
gionales singulares orientadas a la implanta-
cion de la MPP. En el apartado de “Forma-
ciéon” se han agrupado en la categoria mas
alta aguellas CCAA que ofrecen masteres
universitarios con contenidos importantes
en MPP vy que tienen cursos especificos for-
mativos y continuados orientados a los pro-
fesionales sanitarios en activo. En el aparta-
do “Colaboracién publico-privada” se han
agrupado en la categoria mas alta aquellas
CCAA que han desarrollado iniciativas de
Compra Publica Innovadora en MPP, gque
presentan otras iniciativas de colaboracion
publico-privada (como Unidades mixtas en
hospitales o colaboraciones en proyectos
de investigacion liderados desde el ambito
academico) y que presentan un ndmero re-
lativamente elevado de empresas spin-off
(creadas desde el ambito académico) o que
aungue no estén asociadas a ninguna insti-
tucion académica publica, nazcan fruto del
conocimiento cientifico-técnico de los pro-
fesionales del sector. En este item también
se ha valorado positivamente la existencia
de estructuras tipo cluster para la innova-
cion en salud, que favorecen la creacién de
empresas biotecnoldgicas.

En funcion del grado de concentraciéon de
los diferentes elementos clave, hemos defi-
nido tres estados, que se corresponden con
comunidades que presentan un grado de
desarrollo de la MPP para su implantacion

en el ambito asistencial alto, medio o bajo.
Esta categorizacion, sin pretender que sea
extremadamente exhaustiva, nos permite
diferenciar de manera clara aquellas comu-
nidades que mas y menos elementos clave
concentran para el desarrollo de la MPP en
nuestro palis. Las comunidades gque presen-
tan un grado de desarrollo definido como
medio, presentan una gran heterogeneidad
y estan avanzando en la aplicacion de la
MPP haciendo énfasis en diferentes aspec-
tos clave, gque no siempre estan actuando de
manera coordinada (por ejemplo, presencia
de la MPP en planes y estrategias a nivel or-
ganizativo, pero sin definicion de centros de
referencia, o presencia de grupos de investi-
gacion lideres pero sin convocatorias auto-
nomicas de financiacion para proyectos de
investigacion). Este analisis nos ha permitido
identificar areas de fortaleza y de mejora en
cada CCAA con el fin de contribuir a disefar
futuras acciones que faciliten la aplicacion
de la MPP en la practica clinica habitual.

FASE 4. ELABORACION
Y VALIDACION DEL DOCUMENTO

En esta fase se elabord el presente docu-
mento, que fue revisado y validado por los
expertos participantes en el estudio.

LIMITACIONES DEL ESTUDIO

Aunqgue la metodologia empleada ha permi-
tido cumplir de manera exitosa el objetivo
global del trabajo, el estudio presenta limita-
ciones que es preciso mencionar.

En primer lugar, para el analisis de las dife-
rentes estrategias y planes autondmicos nos
hemos basado en la informacion disponible.
Algunas CCAA han comunicado que estan
elaborando nuevas estrategias o planes que
podrian ser relevantes para la traslacion de
la MPP al modelo asistencial, pero al no estar
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Figura 1. Elementos clave analizados en el estudio “MPP en Espafa: Mapa de Comunidades".

AI]III]III] MPP en las estrategias autondémicas sanitarias y

—— / de investigacion
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(gendmica, bioinformatica,
etc.).

¢ Integracién de datos
gendmicos en la Historia

¢ QOrganizacién de procesos
asistenciales en torno a
la MPP.

¢ Ordenacién de pruebas de

¢ Lineas de investigacion generales en
MPP.

e Grupos con liderazgo reconocido en MPP.

¢ Participacion en proyectos de I+D+i de relevancia

destacada para el avance
de la MPP (nacionales e internacionales).
¢ Infraestructuras para tecnologias émicas.

al ambito asistencial
¢ Realizacion de proyectos piloto m

ELEMENTOS
Clinica Electronica. CLAVE

MPP en cartera de servicios.
Investigacion e innovacién

Formacién en MPP

e |dentificacion de cursos oficiales de
posgrado en MPP o con contenido
importante en MPP.

e Cursos de formacion en MPP
dirigidos al personal sanitario.

Tejido empresarial y colaboracion
publico-privada

¢ Iniciativas de Compra Publica
Innovadora en MPP.
|dentificacion de empresas tipo
spin-off (surgidas de instituciones
académicas) o creadas por
profesionales del ambito
investigador.

|dentificacion de empresas que
hayan apoyado proyectos de
investigacion o estructuras de
caracter asistencial con sus
recursos.

|dentificacion de estructuras

tipo cluster con potencial

para favorecer el desarrollo
biotecnoldgico en torno a la MPP.

Principales retos
e |dentificacion de las principales
areas de mejora para la traslacion
de la MPP al ambito sanitario.

¢ Recomendaciones para el avance
de la MPP en la comunidad.

suficientemente avanzados durante el proce-
so de recogida de informacion han quedado
excluidos del analisis.

Por otro lado, la informacion analizada presen-
ta variabilidad en cuanto a contenido y con-
crecion, lo que se traduce en cierto grado de
heterogeneidad entre CCAA. La participacion
de los expertos ha contribuido de manera im-
prescindible a la obtenciéon de informacion de
primera mano sobre iniciativas para las que la
informacioén publica era escasa o inexistente,
y a determinar el grado de traslaciéon al am-
bito asistencial de dichas iniciativas. Aungue
los expertos tengan un conocimiento muy
profundo de las iniciativas de MPP de su co-
munidad autdnoma, no podemos excluir que
alguna iniciativa puntual se haya guedado
fuera del analisis.

Aunque se ha tratado de mantener un crite-
rio de homogeneidad, el nUmero de expertos
por comunidad gue han participado en el es-
tudio presenta cierto grado de variabilidad,
qgue de alguna manera se relaciona con el
tipo de modelo identificado en cada CCAA
(desarrollo de la MPP mas o0 menos centrado
en personas concretas) vy la variabilidad de
perfiles involucrados (aproximacion desde
la investigacion y/o desde el &mbito clinico).
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ANALISIS GLOBAL

DE LAS COMUNIDADES AUTONOMAS

4.1 MEDICINA PERSONALIZADA
DE PRECISION EN LAS
POLITICAS Y ESTRATEGIAS
INSTITUCIONALES

Con diferentes enfoques y desde diferentes
ambitos, todas las CCAA presentan algu-
na iniciativa englobada en el desarrollo vy la
practica de la MPP en el entorno asistencial.
Estas iniciativas se concentran en la atencion
de patologias donde la MPP ha avanzado
con mayor velocidad, y en las que se consi-
dera que la MPP es intrinseca a la atencion
de los pacientes, como son la oncologia y las
EERR mayoritariamente.

4.1.1. PLANES DE SALUD

En muchos de los planes de salud se recogen
objetivos de creacion u ordenamiento de los

Mapa 1. Planes de Salud de las CCAA.

Aungue con diferentes enfoques
y desde diferentes dmbitos,
todas las CCAA presentan alguna
iniciativa para la aplicaciéon de la MPP
en sus planes, especialmente en lo
relativo a cancer y EERR.

recursos para ofrecer consejo genético a
pacientes con enfermedades de base gené-
tica (EERR o cadncer hereditario) como as-
pecto mas directamente relacionado con la
aplicacion de la MPP en la practica asisten-
cial. Sin embargo, Catalufia y el Pals Vasco
son las comunidades que de manera mas ex-
plicita y concreta presentan lineas de accion
de MPP. En el anexo Il se puede consultar el
detalle de coémo se recoge la MPP en las di-
ferentes estrategias sanitarias y de I1+D+i en
aquellas CCAA en las que se ha identificado
alguna referencia (mapa 1).

Plan de Salud de Cantabria

(2014-2019) \
! .

Plan Estratégico
Servicio Gallego
de Salud (2014)

IV Plan de Salud
de Castillay Ledn
Perspectiva 2020

Plan de Salud
de Extremadura —_—
(2013-2020)

Politicas de Salud para
Euskadl (2013-2020)

Plan de Salud de Navarra
(2014 2020)

™

IV Plan de Salud
de la Comunidad Valenciana
(2016-2020)

Plan de Salud
de Cataluna
(2016-2020)

\ Plan de Salud de la Region de Murcia
(2010-2015)

Il Acciones con mayor nivel de concrecion en la aplicacién de la MPP
[ Ordenacion de recursos en areas especificas de MPP

MPP se recoge en los apartados de [+D
Ninguno de los elementos anteriores
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4.1.2. ESTRATEGIAS Y PLANES
POR PATOLOGIAS Y/O TRANSVERSALES

En el analisis de planes y estrategias sanita-
rias dirigidas a patologias concretas o pla-
nes orientados a la organizacion de servicios
transversales como los de genética, a nivel
nacional, tan solo la Estrategia en Enfer-
medades Raras del SNS establece como
objetivo desarrollar e integrar los estudios
gendmicos y omicos para el desarrollo de la
medicina personalizada en las EERR.

A nivel autondmico, Andalucia, Catalufa,
Extremadura, Castilla-La Mancha y Castilla
y Ledn cuentan con planes o programas on-
coldgicos de acceso publico que incluyen al-
gun objetivo particular para la organizacion
de recursos como el consejo genético en el
ambito oncoldgico. EI Plan Oncolégico de
Euskadi (2018-2023) ecstablece objetivos
muy concretos para la aplicacion de estrate-
gias de MPP en cancer. En concreto, estable-
ce como horizonte temporal el 2019 para la

determinacion del perfil molecular de todos
los pacientes de cancer de pulmon. Por su
parte, la Comunidad de Madrid ha aproba-
do recientemente un nuevo Plan Oncoldgi-
co. Entre sus lineas estratégicas se incluye la
MPP vy la innovacién en el diagndstico y en
los tratamientos, incorporando tecnologias
de Ultima generacion y nuevos biomarcado-
res moleculares'.

Comunidades como Andalucia, Extremadura,
Castilla-La Mancha, Castillay Ledn, la Comu-
nidad de Madrid y la Region de Murcia, cuen-
tan con un plan especifico para EERR donde
se establecen objetivos relacionados con la
organizacion de los recursos y la atencion
de estos pacientes, especialmente en el drea
de consejo genético v la realizacion de prue-
bas genéticas. Otras CCAA, como Asturias y
Canarias reconocen la necesidad de abordar
proyectos futuros en esta misma direccion,
analizando los recursos disponibles y orde-
nando la prestacion de servicios mediante la
elaboracién de nuevos planes (mapa 2).

Mapa 2. Estrategias y Planes autonomicos por patologia/transversales.

Plan para el Desarrollo de la Genética del Pais Vasco
Plan Oncoldgico de Euskadi (2018-2023)

Programa de Consejo Genético en
Céncer Hereditario

Programa de Atencidén Sanitaria
para las Enfermedades Raras en
Castilla y Leodn (en preparacion)

Plan contra el Cancer
de Catalufia (2015-2020)

Plan integral de Oncologia de la
Comunidad de Madrid (2017-2020)
Plan de Asistencia a Personas con

Enfermedades Raras (2016-2020) Plan Oncoldgico de Castilla-La Mancha (2007-2010)

Plan Sectorial de Enfermedades Raras
Plan integral contra el Cancer en de Castilla-La Mancha (2011-2020)

Extremadura (2017-2021)
Plan de Enfermedades Raras en

Plan Integral de Enfermedades
Extremadura (2010-2014)

Raras de la Regién de Murcia

Plan de Genética de Andalucia
Plan Andaluz de Enfermedades Raras (2008-2012)
Plan Integral de Oncologia de Andalucia

M Acciones con mayor nivel de concrecion en la aplicacidon de la MPP

[ Ordenacion de recursos en areas especificas de MPP
No se han identificado estrategias con ninguno de estos elementos

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 0

TInformacion obtenida a partir de la entrevista de D. Enrique Ruiz Escudero (Consejero de Sanidad de la Comunidad de Madrid) a la
revista SEOM en septiembre de 2018. El documento no era de domino publico en el momento de este estudio por lo que no se ha
podido verificar el contenido especifico en MPP.
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4.2 TRASLACION DE LA
MEDICINA PERSONALIZADA
DE PRECISION AL MODELO
SANITARIO

4.2.1. INICIATIVAS ORIENTADAS
A LA PRACTICA CLINICA

Desde el afio 2003 se han desarrollado a ni-
vel autondmico diferentes iniciativas orien-
tadas a la generacion de conocimiento, pero
también a la creaciéon y ordenacion de los re-
Ccursos gque permitan la practica clinica de la
MPP (mapa 3).

La primera iniciativa para la aplicacion coor-
dinada de la MPP en la practica asistencial
fue la creaciéon de la Fundacién Piblica
de Medicina Xendmica en Galicia (FPMX)
en 2003. La fundacién constituye el mejor
ejemplo a nivel nacional de la centralizacion
de los analisis genéticos en un centro de re-
ferencia aplicados al contexto diagnostico vy
al tratamiento de diferentes patologias. Sus
funciones son garantizar el acceso de los
ciudadanos a pruebas gendmicas en condi-
ciones de equidad, y promover la coordina-
cion con los servicios hospitalarios de la red
sanitaria publica de Galicia, tanto en la aten-
cion primaria, como en la atencién especia-
lizada. La FPMX también realiza actividades
de investigacion, que se organizan a través
de distintas estructuras, entre ellas, el Insti-
tuto de Investigacion Sanitaria de Santiago
de Compostela (IDIS), el centro de Investi-
gacion Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER) vy el grupo de Medicina Xe-
nomica, que es una unidad de investigacion
conjunta formada por investigadores con
afiliaciones a las instituciones anteriores y la
Universidad de Santiago de Compostela.

Por otro lado, destacar que la metodolo-
gia definida para la aplicacion de la MPP en
Castilla y Ledn se considera un modelo de
referencia a nivel estatal, con potencial de
implementacion en otras CCAA. En la practi-
ca asistencial de la MPP, se han definido dos

La FPMX en Galicia y los protocolos
asistenciales de MPP definidos
en Castilla y Ledn constituyen
modelos reconocidos y consolidados
en la practica asistencial de la MPP
de nuestro pais.

tipos de protocolos bien diferenciados: el
protocolo de MPP aplicado al diagnéstico
(particularmente de EERR) con un funciona-
miento en red y el protocolo de MPP apli-
cado al tratamiento o de farmacogenética
(también conocido como 5SPM), y que se
realiza en el Complejo Hospitalario de Sala-
manca donde no sdélo se emplean factores
genéticos, sino también otras caracteristicas
gue permiten la personalizacion de la terapia.
Tras mas de diez anhos en funcionamiento,
la unidad de farmacogenética ha analizado
mas de 1.500 casos de pacientes con efectos
adversos o fracaso terapéutico. Se han ge-
notipado mas de 19.000 marcadores y mas
de 3.400 genes en muestras de 13 servicios
clinicos. Sus resultados son cuantificables vy
se basan en la efectividad, la capacidad de
innovacion y la continuidad. La experiencia
positiva de la unidad ha llevado a la propues-
ta de recomendaciones de buenas practicas
clinicas para la MPP que se recogen en re-
vistas de prestigio internacional. La unidad
cuenta también con datos econdmicos gque
indican ahorro de recursos derivado del em-
pleo de la MPP para tratamientos.

INICIATIVAS SURGIDAS A PARTIR DE
PROYECTOS DE INVESTIGACION

Por otro lado, diferentes iniciativas lidera-
das desde el ambito de la investigacion, se
han convertido en piezas clave para la tras-
lacion de la MPP al ambito sanitario. Las
CCAA apoyan con recursos econdmicos
el funcionamiento de estos proyectos ace-
leradores, en su totalidad, como es el caso
de los proyectos NAGEN, PharmaNAGEN,
y MedPerCan o en parte, como Medea vy
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Los principales proyectos
traslacionales de MPP que incluyen
financiacion autonémica, se
desarrollan en Andalucia, Catalufa,
Extremadura y Navarra.

el Proyecto Genoma Médico (MGP). Estos
proyectos tienen por objetivo no solo con-
tribuir a la generacion de conocimiento en
MPP (como la identificacion de nuevas va-
riantes gendmicas asociadas a patologias),
sino también ofrecer un enfoque mas prac-
tico orientado a la aplicacion clinica directa,
como la generacion de nuevas herramientas
informaticas que permitan la integracion de
datos gendomicos en la HCE de la comunidad.
Esto pone de relieve que la investigacion ac-
tua como motor principal en la implantacion
de la MPP en el ambito asistencial.

Una de estas iniciativas se inicia en 2011 en
Andalucia, con el Proyecto Genoma Médico
(MGP, del inglés Medical Genome Project).
Como resultado, se secuenciaron por prime-
ra vez exomas completos de cerca de 300
individuos, representativos de la poblacion
espafola sana y 500 exomas de individuos
con mas de 20 enfermedades monogénicas
(causadas por un solo gen) y que en su ma-
yoria son EERR.

Otrainiciativarelevante es el Proyecto AMER
(Accion Multidisciplinar en Enfermedades
Raras y Medicina Personalizada), puesto en
marcha en 2012 en Andalucia. El proyecto
ha derivado en la creacion de herramientas
bioinformaticas para integrar la informacion
clinica completa presente en la HCE con los
datos gendmicos. Estas herramientas han
permitido desarrollar nuevos recursos diag-
nosticos y de gestion del conocimiento que
ya se estdn aplicando para el diagnodstico de
EERR en el Hospital Universitario Virgen del
Rocio.

Ambos proyectos han ido sentando los ci-
mientos para impulsar la creacion de un

Programa de Medicina Personalizada en An-
dalucia que esta en fase de elaboracion.

En Navarra, el Proyecto NAGEN tiene como
objetivo secuenciar el genoma de 1.000 pa-
cientes con EERR vy algunos tipos de cancer.
Incluye como objetivo integrar la informa-
cion gendmica en la HCE de los pacientes. El
proyecto se desarrollard de 2017 a 2019 y se
prevé gue tenga una utilidad diagnostica en
un 20-30% de los pacientes que participen
en el estudio.

Por otro lado, el proyecto PharmaNAGEN,
tiene como objetivo implementar la me-
todologia y los procedimientos que per-
mitan el empleo de la informacion genod-
mica en la prescripcion farmacoldgica del
SNS-Osasunbidea como herramienta en la
toma de decisiones clinicas. Inicialmente, se
prevé priorizar los pacientes candidatos a
trasplante hematoldgico y pacientes con en-
fermedad inflamatoria intestinal.

En Extremadura se esta desarrollando desde
2017 el Proyecto Medea. Una iniciativa pione-
ra en nuestro pais, que tiene como principal
objetivo generar un Moédulo de Prescripcion
Farmacoldgica en el Servicio Extremefio de
Salud (SES), que integre la informacion ge-
nética del paciente con otros datos como los
antecedentes personales, familiares y otros
condicionantes fisioldgicos de respuesta a
farmacos, gue permita guiar la seleccidn del
medicamento mas adecuado para cada pa-
ciente. Por otro lado, se pretende que este
nuevo sistema contribuya a seleccionar de
manera mas eficiente pacientes y volunta-
rios susceptibles de participar en proyectos
del dmbito de la investigacion clinica.

La mayor parte de las iniciativas
desarrolladas para la implantacion
de la MPP surgen de proyectos de

secuenciacion e integracion de datos
gendmicos y clinicos.
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En Catalufa, se estan desarrollando dos pro-
yectos muy relevantes para el avance de la
MPP. Por un lado, el Proyecto MedPerCan,
un estudio piloto que tiene como objetivo
la aplicacion de la secuenciacion masiva en
cancer hereditario, la prediccion de resisten-
cia a terapias o la identificacion de nuevas
dianas terapeéuticas en fases metastaticas
avanzadas. Por otro lado, el Proyecto URD-
Cat, que integra a los Servicios de Genética
de los principales Hospitales de Catalufa vy
estd dirigido en una primera fase a pacientes
con EERR neuroldgicas no diagnosticadas.
En el proyecto se han reanalizado los exo-
mas y genomas de mas de 250 casos dando
lugar a nuevos datos gendmicos para 550
pacientes y aumentando significativamente
la tasa de diagnostico.

Para los proyectos NAGEN, MedPerCan
y URDCat, el Centro Nacional de Analisis

Mapa 3. Modelos para la traslacion de la MPP al ambito asistencial

Gendmico (Cnag-CRG) ha creado plata-
formas especificas para la gestion integra-
da de los datos clinicos y gendmicos, con
herramientas para compartir y analizar los
datos de los pacientes en la practica clinica.

Por otro lado, destacar el proyecto GCAT,
Genomes for Life, un estudio prospectivo
con informacién gendmica que consiste en
una caracterizaciéon fenotipica extensa y un
seguimiento clinico detallado de 20.000 vo-
luntarios sanos residentes en Catalufa, de
entre 40 y 65 afos reclutados entre 2014-
2017. El objetivo de este tipo de estudios
prospectivos es catalogar la variabilidad
genética y hacer un seguimiento de la salud
de los participantes para identificar a futuro
aquellas variantes genéticas que pueden ser
predictoras del desarrollo de diferentes en-
fermedades.

pharmaNAGEN

Fundacién Publica de
Medicina Xendmica (FPMX)

Complejo Hospitalario
Universitario de Salamanca

Proyecto MEDEA

NAGEN V2

R 100 Ay

3

) o

PoreCist SGCAT

gURDCat

-y

A

:
-
NGP &

Programa de Medicina Personalizada de Andalucia

o
[ Iniciativas de MPP ambito de la I+D+i con pilotos a nivel asistencial

[ sin iniciativas identificadas
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4.2.2 MODELOS ORGANIZATIVOS
EN EL AMBITO CLIiNICO

A falta de una estrategia nacional y/o de es-
trategias a nivel autondmico especificas para
el desarrollo de la MPP, conviven actualmen-
te una gran variedad de modelos organizati-
vos en las diferentes CCAA para la aplicacion
de la MPP en el entorno asistencial (mapa 4).

En general, y de manera individual, cada
CCAA ha ido adaptando sus recursos e in-
corporando a sus carteras de servicios las
determinaciones genéticas o anatomo-pa-
toldgicas que les permitiesen prestar servi-
cio en areas que se engloban dentro de la
MPP, como el Consejo Genético en cancer
hereditario, EERR, la farmacogendmica o la
aplicacion de estrategias personalizadas de
tratamiento adaptadas a las caracteristicas
del paciente en areas como la oncologia. Las

La mayoria de las CCAA no tienen
definidos centros de referencia en
MPP vy las pruebas se concentran
en aquellos hospitales con mayores
recursos, iniciativa y liderazgo.

pruebas genéticas o anatomo-patoldgicas se
solicitan normalmente por los médicos espe-
cialistas y éstas se realizan en las diferentes
Unidades/Servicios de Genética o Anatomia
Patoldgica que, dependiendo de la comuni-
dad autdénoma, pueden realizarse en el mis-
mo hospital donde se solicita, derivarse a
otro hospital en la misma comunidad, enviar-
se a otra comunidad auténoma o contratarse
con empresas privadas especializadas.

Galicia y Castilla y Ledn tienen definidos cen-
tros de referencia oficiales para el diagnodstico

Mapa 4. Modelo organizativo para la realizacion de determinaciones geneticas.

Hospital Universitario
Central de Asturias
(HUCA)

Fundacion Publica
de Medicina
Xendmica (FPMX)

v

P

Complejo Hospitalario
de Salamanca (CHS)

Hospital Universitario Marqués
de Valdecilla (HUMV)

/ Red de Diagndstico Bioldgico

Hospital San Pedro

/ Complejo Hospitalario de Navarra (CHN)

Red Oncoldgica Catalana
Red de Unidades

de Experiencia

Clinica (XUEC)

Hospital Universitari
Son Espases

Hospital Universitario de La Fe

™~

Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca

M Centro de referencia para determinaciones genéticas
[l Organizacion en red para las determinaciones genéticas
Centro con un elevada concentracion de pruebas genéticas

Determinaciones genéticas en varios hospitales (sin red definida)

22

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISIGN EN ESPARA: MAPA DE COMUNIDADES



genético. Galicia lo centraliza en la FPMX,
mientras que Castilla y Ledn cuenta con la
Unidad de Referencia Regional de Diagndsti-
co Avanzado (DIERCyL), que se organiza en
red e integra todas las areas de salud de la
comunidad auténoma. El resto de las CCAA
no ha definido centros de referencia oficial-
mente, aungue de manera informal se realizan
habitualmente en determinados hospitales
o0 centros gque, debido a la concentracion de
recursos y experiencia profesional, realizan la
mayoria de las determinaciones.

4.2.3 INCORPORACION A LA CARTERA
DE SERVICIOS

Todas las CCAA realizan, en mayor o menor
medida, pruebas genéticas y anatomo-pato-
l6gicas que se engloban dentro de la practi-
ca de la MPP a nivel asistencial. La oferta de
estos analisis estd muy fragmentada y son
los propios servicios de los hospitales los
qgue manejan y gestionan sus propias carte-
ras de servicios. En la mayoria de los casos,
la cartera de servicios complementaria de las
CCAA no recoge un listado detallado de las
pruebas genéticas y otras determinaciones
en el ambito de la MPP. En Galicia, el DOGA
(Diario Oficial de Galicia) recoge un listado
de las tarifas aplicadas en pruebas genéti-
cas que si estdn especificadas. Por otro lado,
los 6rganos de gestion sanitaria correspon-
dientes en Canarias, Castilla y Ledn y el Pais
Vasco cuentan con un registro actualizado
de las pruebas de MPP que se realizan en la
comunidad autonoma. Ante esta situacion,
cabe destacar el papel que estan desempe-
Aando algunas sociedades cientificas a tra-
vés de diferentes iniciativas para la recogida

La cartera de servicios
complementaria se gestiona
mayoritariamente en cada hospital y
en muchos casos, en cada servicio,
sin que haya iniciativas de ordenacioén
centralizadas organizadas desde los
servicios autondmicos de salud.

de informacion sobre las determinaciones
genéticas vy la tecnologia empleada en los
diferentes hospitales publicos, asi como en
la definicion de los criterios que permitan
incorporar nuevas determinaciones genéti-
cas a la cartera de servicios con garantias
de calidad, eficacia y equidad. La platafor-
ma SCReN? en colaboracion con la Sociedad
Espafnola de Farmacogenética y Farmaco-
gendmica (SEFF) ha finalizado una primera
fase de recogida de informacion para iden-
tificar los analisis genéticos incluidos en las
carteras de servicios realizados en los cen-
tros integrados en SCReN.

Por su parte, la Asociacion Espanola de Ge-
nética Humana (AEGH) ha realizado dos en-
cuestas en los afhos 2013-2014 y 2016-2017
para analizar las pruebas diagndsticas gené-
ticas y la tecnologia empleada, en una mues-
tra de los hospitales publicos con Servicio de
Genética.

De los datos reco-

gidos se observa en
primer lugar, que el
nimero de diag-
nosticos genéticos
realizados/solicita-

La oferta de
tecnologias de
ultima generacion
como el NGS
por parte de los

dos por hospitales
del SNS mantiene
una tendencia cre-
ciente en el perio-
do 2014-2017. Sin
embargo, el grado
de internalizacion
de la tecnologia
por parte de los
hospitales publicos
analizados es ex-
tremadamente dis-
par y ofrece un area de mejora clara. La dis-
tribucion del nimero de pruebas por afio y
hospital varia considerablemente, (figura 2)
especialmente para las pruebas que requie-
ren de un eguipamiento técnico y humano
muy especializado como es el caso de la tec-
nologia Next Generation Sequencing (NGS)
gue se emplea en el analisis de paneles de

hospitales publicos

presenta una gran
heterogeneidad
dificultando las
condiciones de
equidad en el

acceso a pruebas
de diagndstico

genético.

2 Plataforma SCReN (Spanish Clinical Research Network), es una estructura de apoyo a la investigacion clinica vy, en particular, a los
ensayos multicéntricos, compuesta por 31 unidades de apoyo integradas en centros asistenciales del SNS, que presta servicios en
el apoyo metodoldgico, farmacovigilancia, estadistica y gestion de datos, asi como en la gestién global de proyectos, monitoriza-

cién y gestion administrativa.
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genes concretos, secuenciacion de exomas gue para otras determinaciones genéticas. El
clinicos o secuenciacién de exomas com-  grado de internalizacion/externalizacion tie-
pletos (tabla 1). Como resultado, el grado  ne como vectores principales el acceso de
de externalizacion de este tipo de pruebas centros de investigacion o los acuerdos con
por parte de los hospitales es mas elevado  empresas privadas de base biotecnoldgica.

Figura 2. Distribucion del niumero de pruebas de paneles NGS realizado en 40 hospitales del SNS

con Servicio de Genética entre los anos 2016 y 2017.
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Fuente. Encuesta elaborada por la Asociacidon Espafnola de Genética Humana (AEGH). Datos por cortesia de Juan Cruz Cigudosa,
presidente de la AEGH.
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Tabla 1. Resultados de las encuestas realizadas por la AEGH.

Ano de realizacién de las encuestas

2013-2014

2016-2017

eccecccccccce e0ccccc0cc0cccccccccoe 0000000000000 000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

Hospitales Terciarios con Servicio/Seccion
Genética

41 enviados
30 (73%) recibidos

55 enviados
43 (78%) recibidos

Poblacion estimada cubierta

Resultados por tecnologia aplicada
en las determinaciones genéticas:

Numero de Array CGH/SNP array anuales
Indicaciones clinicas para Array

CGH/SNP array
(por orden de frecuencia)

20.000.000

4.077

Sospecha de sindrome
cromosomico, discapaci-
dad intelectual, autismo.

30.000.000

6.362

Discapacidad Intelectual,
dismorfias, autismo,
prenatal invasivo.

Grado de externalizacion 1% 17%
Rango del nimero de pruebas por hospital N.D. 0-200
NuUmero de paneles Next Generation 1041 13.637

Sequencing (NGS)

Indicaciones clinicas para paneles NGS
(las 4 mas frecuentes de mayor a menor)

Cardiopatias, cancer
familiar, encefalopatias,
epilepsia, neuropatias, en-
fermedad neuromuscular.

Encefalopatias, epilepsia,

neuropatias, cardiopatias,

enfermedad neuromuscu-
lar, cancer familiar.

Rango del numero de pruebas por hospital N.D. 0-8.000
Grado de externalizacién 26% 37%
Numero de Exomas Clinicos N.D. 1.231, disponible
en 28 centros
Rango del numero de pruebas por hospital N.D. 0-800
Grado de externalizacion N.D. 20%
Numero de Exomas completos N.D. 382, disponible
en 8 centros
Grado de externalizacion: N.D. 83%

eccecccccccce e0ccccc0cc0cccccccccoe 0000000000000 000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

Fuente. Datos por cortesia de la Asociacidon Espafola de Genética Humana (AEGH) y facilitados por Juan Cruz Cigudosa,

presidente de la AEGH.
N.D.= No Disponible
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4.2.4 INTEGRACION DE DATOS OMICOS
EN LOS SISTEMAS DE INFORMACION
SANITARIA

Otro de los elementos importantes en el de-
sarrollo de la MPP, es la creacion e implan-
tacion de herramientas que permitan la in-
tegracidon de datos clinicos, gendmicos, de
imagen, de habitos de vida o efectos adver-
sos previos en la HCE (mapa 5).

La mayor parte de las CCAA tratan los re-
sultados de las pruebas genéticas como una
prueba diagnostica mas y se incluyen en la
HCE. Sin embargo, los sistemas informati-
cos no estan preparados para la integracion
de resultados dmicos a gran escala. El reto
en este sentido es la falta de herramientas
de data mining que permitan explotar la in-
formacion gendmica y clinica en formato
estructurado y no estructurado (principal-
mente, en formato de texto). Otra de las
limitaciones se situa en la falta general de
interoperabilidad de las HCE entre los dife-
rentes centros de atencidén sanitaria y a nivel
nacional.

La mayor parte de los sistemas
informaticos del sistema sanitario
no estan preparados para ofrecer

acceso a los datos obtenidos
de tecnologias dmicas.

Algunas CCAA han puesto en marcha inicia-
tivas orientadas a generar herramientas que
permitan la explotacion de la informacion y
la integracion de datos dmicos con los datos
clinicos. Este es el caso de Andalucia, con los
proyectos MGP y AMER, Catalufa, con los
proyectos MedPerCan, URDCat y Hospital
liquido 4.0, Navarra con el proyecto NAGEN
y PharmaNAGEN vy Extremadura, con el pro-
yecto MEDEA.

Otras comunidades trabajan en otro tipo de
iniciativas. Asi, en Madrid y Canarias se han
detectado iniciativas orientadas a mejorar la

interoperabilidad de la HCE en los diferentes
servicios sanitarios de la comunidad autdno-
ma. La armonizacion de las HCE permitira en
un futuro facilitar la explotacion de los datos
de interés en el contexto de la MPP.

Andalucia, Cataluia, Navarra y
Extremadura trabajan en el desarrollo
de herramientas para la explotacion
de datos a gran escala.

4.2.5 MARCO NORMATIVO AUTONOMICO
RELEVANTE EN EL AMBITO ASISTENCIAL

Los datos genéticos, asi como los datos
biométricos v los datos relativos a la salud,
son de caracter personal y se situan fuera del
comercio. Estan protegidos a nivel europeo
por el Reglamento General de Proteccidon
de Datos RGPD UE 2016/679 vy a nivel na-
cional por la ley Organica de Protecciéon de
Datos (LOPD) 15/1999 de 13 de diciembre.
Sin embargo, iniciativas que contribuyan a
garantizar que los titulares de los datos ge-
némicos vy clinicos en general no pierdan sus
derechos sobre los mismos (informacion,
cancelacién, acceso etc.), ofrecen transpa-
rencia y generan confianza entre los pacien-
tes, los profesionales y la sociedad en gene-
ral en lo relativo al uso de este tipo de datos
tan sensibles. En este sentido, paises como
Estados Unidos han creado un marco nor-
mativo ad hoc para regular el uso de datos
provenientes de proyectos de secuenciacion
de genomas a nivel poblacional.

En cuanto al uso de datos de pacientes para
la investigacion biomédica, éste se regula a
nivel nacional a través de la ley de Investi-
gaciéon Biomédica 14/2007, de 3 de julio
vy el Real Decreto 1716/2011, de 18 de no-
viembre, que regula el funcionamiento de
los biobancos. En general, el uso de los da-
tos de pacientes para la investigacion bio-
medica requiere el consentimiento expreso
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Mapa 5. Integracion de informacion dmica en HCE.

Proyecto
MEDEA

/

Hospital Liquido 4.0

Hospital Universitario de La Fe

\ Hospital Universitario Virgen del Rocio

B Proyectos piloto para integracion de datos émicos en HCE

Sin iniciativas concretas

De la entrada en vigor del nuevo
Reglamento Europeo de Proteccidn
de Datos se espera una mayor
flexibilidad en el uso de datos
de pacientes aplicados a dominios
mas amplios de investigacion
gue agilicen la traslaciéon de
resultados al ambito sanitario.

y la seudonimizacion de los mismos para
cada investigacion en la que se requieran
sus datos. Desde diversas sociedades cien-
tificas, se aboga por un modelo que flexibi-
lice la obligacion de pedir consentimiento
expreso para cada investigacion concreta,
con el objetivo de agilizar la llegada de los
avances derivados de la investigacion clini-
ca al paciente. Con la entrada en vigor del

Reglamento General de Protecciéon de Da-
tos RGPD UE 2016/679 se permite una apli-
cacion mas flexible de la Ley de Investigacion
Biomédica, puesto que los datos de los pa-
cientes (convenientemente seudonimizados,
y mediante consentimiento expreso) servi-
ran para una rama amplia de investigacion y
no Unicamente para investigaciones concre-
tas. Esta interpretacion mas amplia y flexible
también se aplicard sobre los supuestos que
contemplala Ley de Investigacion Biomédica
para realizar investigaciones sin consenti-
miento vy para investigaciones que sean de
interés general y que autoricen los comités
de ética de la investigacion.

Por otro lado, la realizacion de Pruebas Ge-
néticas y el Consejo Genético se ordena a
nivel nacional a través de la Cartera de servi-
cios comunes del SNS, que se regula a través
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de la Orden SS1/2065/2014, de 31 de octu-
bre, por la que se modifican los anexos |, Il
y Il del Real Decreto 1030/2006, de 15 de
septiembre, que a su vez, establece dicha
Cartera de Servicios Comunes del SNS.

Las comunidades auténomas tienen ca-
pacidad para legislar en materia sanitaria,
siguiendo las pautas marcadas por la nor-
mativa europea y nacional. Por ejemplo,
Andalucia cuenta con la ley autonémica
11/2007 Reguladora del Consejo Genético,
de proteccién de los derechos de las per-
sonhas que se someten a andlisis genéticos
y de los bancos de ADN humano. Por su
parte, la Comunidad Valenciana regula los
dispositivos organizativos para la realiza-
cion de consejo genético en cancer a través
de la Orden 5/2015 (DOGV nim. 7559 de
29/06/15). Cataluita también cuenta con la
Instruccién 06/2015 del 21 de mayo del Ser-
vicio Catalan de Salud a través de la cual, se
ordena el consejo vy el analisis genético en
trastornos o enfermedades genéticas vy defi-
ne las unidades de alta especializacion vy la-
boratorios de referencia.

Aungue la normativa espafola actual reco-
ge gran parte de los aspectos relacionados
con la secuenciacion gendmica, ésta ha sido
concebida para regular la realizacion de ana-
lisis genéticos parciales o muy localizados en
situaciones concretas. La secuenciacion ma-
siva de genomas plantea problemas éticos vy
legales, como gué informacion obtenida se
le transmite al paciente, especialmente, ante
la presencia de genes deletéreos o hallazgos
inesperados.®

A pesar de tener competencias legislativas
en materia sanitaria, y de que se reconocen

Las CCAA prevén que la llegada
de un marco normativo ad hoc que
dé respuesta a los conflictos legales

y éticos derivados del analisis
de datos gendmicos provenga
del ambito nacional.

las implicaciones legales y éticas del mane-
jo cada vez mas generalizado de datos ge-
némicos, desde las CCAA se prevé que las
pautas vengan marcadas desde el ambito
nacional.

Cabe mencionar gue la ausencia de la espe-
cialidad sanitaria de Genética Clinica dificul-
ta una aplicacion de las pruebas genéticas
ajustada a la normativa vigente para que
los profesionales de la genética asistencial
cuenten con estructura formativa regulada,
apoyo institucional especifico y los sistemas
de control de calidad adecuados.

Aungue la mayor parte de las pruebas ge-
néticas que se llevan a cabo en la actualidad
forman parte de la practica médica, en para-
lelo, también se ha producido una expansion
de las pruebas genéticas directas al consu-
midor, que no siempre vienen acompanados
de la mediacion de un profesional sanitario
o institucion médica. Esta serd imprescindi-
ble siempre que la prueba genética tenga
por objeto detectar una predisposicion o
una susceptibilidad genética a una enferme-
dad, predecir la aparicion o manifestacion
en una persona de una enfermedad genéti-
ca, identificar a la persona como portadora
de un gen responsable de una enfermedad,
o estudiar las diferencias interindividuales en
la respuesta a los farmacos vy las interaccio-
nes genético-ambientales. Constituyen actos
meédicos y por tanto, deben ser realizados en
un contexto clinico, que esta regulado por la
ley 14/2007. Esta ley no aplicaria en pruebas
genéticas sin indicacion clinica.

La regulaciéon de las pruebas genéticas es
clave para evitar que se produzcan poten-
ciales discriminaciones en base a las carac-
teristicas genéticas. En este sentido, el Con-
sejo Europeo aprobd en 2016 la directiva
UE2016/2102 sobre el procesamiento de
datos sanitarios en relacion al sector asegu-
rador, incluyendo los resultados de las prue-
bas genéticas, para evitar una interpretacion
excesiva o incorrecta sobre el estado de sa-
lud de la persona y sobre un futuro a veces

$Retos éticos y necesidades normativas en la actividad asistencial en Medicina Personalizada de Precisidon (2018).

Fundacion Instituto Roche.
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muy distante. En Espafia, no existe todavia
una regulacion especifica sobre el uso de la
genética en el campo asegurador. Sin em-
bargo, Espafa, firmod vy ratificd el Convenio
para la Proteccion de los Derechos Humanos
y la Dignidad del Ser Humano con respecto
a las aplicaciones de la biologia y medicina
donde “se prohibe toda forma de discrimi-
nacion de una persona a causa de su patri-
monio genético”. En base a este convenio,
las pruebas genéticas predictivos no pueden
ser requeridos por las entidades asegurado-
ras en las solicitudes de seguros.

Para profundizar en los aspectos éticos v le-
gales derivados de la aplicacion de la MPP
en el ambito asistencial, referimos al lector
al documento “Retos éticos y necesidades
normativas en la actividad asistencial en
Medicina Personalizada de Precisiéon”, pu-
blicado en 2018, e impulsado por la Funda-
cion Instituto Roche.

4.3 INVESTIGACION E
INNOVACION EN MEDICINA
PERSONALIZADA DE PRECISION

4.3.1 ESTRATEGIAS DE I+D+i

Todas las CCAA cuentan con numerosos
grupos de investigacion que, en conjunto,
contribuyen a la generacién de conocimien-
to y al desarrollo de la MPP en nuestro pais.
La actividad de estos grupos se financia en
gran parte a través de fondos obtenidos di-
rectamente de la Unidn Europea y de pro-
gramas nacionales en los que la MPP cons-
tituye una linea de financiacion prioritaria.
La ejecucion de estos proyectos revierte de
manera imprescindible en el conocimiento vy
el desarrollo de la MPP en las CCAA de los
grupos participantes, y de manera global, en
el avance de la MPP en nuestro pais, no solo
a través de los resultados de los proyectos
de investigacion, sino también mediante la

creacion de infraestructuras, plataformas vy
redes de trabajo colaborativas.

La Unidn Europea financia de manera priori-
taria proyectos de investigacion colaborati-
vos en MPP a través de diferentes convoca-
torias gque se enmarcan en el programa de
I+D+i Horizon 2020 (H2020), las actividades
del Consorcio Internacional PerMed (ICPer-
Med) vy las estructuras ERA (European Re-
search Area)-Net Cofund, como el proyecto
ERA-PerMed (especifico de MPP), para el
que el Instituto de Salud Carlos 1l (ISCIII)
actiua como nodo coordinador. El objetivo
de estas iniciativas es favorecer el posicio-
namiento de Europa como lider global en in-
vestigacion en MPP, coordinar los esfuerzos
de I+D+i y generar evidencias que demues-
tren los beneficios de la MPP para los ciuda-
danos vy los sistemas sanitarios (mapa 6).

La estrategia nacional de |+D+i estd alinea-
da con las prioridades del programa marco
H2020. Por ello, El Plan Estatal de Investi-
gacioén Cientifica y Técnica y de Innovacién
2017-2020, incluye como area de trabajo
prioritaria el desarrollo de la MPP como es-
trategia para la sostenibilidad y eficiencia
del SNS. A través de la Accion Estratégica
en Salud (AES), el ISCIII gestiona los instru-
mentos y ayudas a la [+D+i en salud, donde
la MPP es un area de financiacion prioritaria.
Entre estas ayudas se incluye la financiacion
de nuevas plataformas de apoyo a la inves-
tigacion (biomoleculares y bioinformaticas).
En 2018, la AES ha convocado por primera
vez ayudas destinadas a la contratacion de
técnicos bioinformaticos de apoyo a la in-
vestigacion en los Institutos de Investigacion
Biosanitarios.

Entre 2012 y 2016 el ISCIII
ha destinado mas de 26 millones
de euros a la financiacion de
proyectos de investigacion en MPP
y al menos 17,5 millones
a plataformas de apoyo
a la investigacion.
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Los grupos integrados en estructuras del 1S-
Clll como los Centros de Investigacion Bio-
médica en Red (CIBER) o las Redes Temati-
cas de Investigacion Cooperativa en Salud
(RETICs) constituyen también elementos
potenciadores de la innovacion en MPP a
nivel nacional y actlan por otro lado como
estructuras que fomentan la colaboracion en
proyectos de investigacion de alcance inter-
nacional.

La MPP es una prioridad tematica en las
convocatorias de las ayudas a Proyectos
de Investigacion en Salud (Pl) y un requisito
desde el ano 2014 para acceder a las ayudas
para los Proyectos Integrados de Excelencia
(PIE) del ISCIII. Entre los afios 2012 vy 2016, se
estima que el ISCIII ha financiado cerca de
60 proyectos de investigacion en MPP. En el
anexo IV se puede consultar el detalle de los
principales proyectos PIE concedidos desde
el afo 2013.

Finalmente, cabe destacar que en 2015 el
ISCIIl lanzd una convocatoria Unica hasta la

Mapa 6. Estrategias de [+D+i Autonémicas.

V Plan Riojano de I+D+i (2017-2020)

fecha para la subvencion de Proyectos
de Desarrollo en Medicina Personalizada
(PMP). El detalle de los proyectos financia-
dos, centrados fundamentalmente en céan-
cer, enfermedades cardiovasculares, neu-
romusculares, artritis reumatoide y EERR,
puede consultarse en el anexo V.

Por su parte la Fundacién para la Innova-
cion y la Prospectiva en Salud en Espaia
(FIPSE), incluye desde 2017 proyectos en
el ambito de la MPP en sus convocatorias
anuales de Ayudas para el Estudio de Viabi-
lidad de la Innovacion en Salud.

A nivel autondmico, cada comunidad auto-
noma cuenta con estrategias vy planes de fo-
mento de la [+D+i. Se han analizado, en este
sentido, las Estrategias de Investigacion
para la Especializaciéon Inteligente (RIS3,
por su denominacion en inglés), asi como los
principales Planes de I+D+i autondmicos.

Nueve de las 17 CCAA mencionan expre-
samente la MPP entre sus prioridades de

Plan Estratégico de Innovacion en Salud de La Rioja (2017-2022)

RIS3-Madrid

RIS3 Extremadura

v 4

~—

RISS Euskadi

.

' 4

~
—— RIS3 Valencia

Plan Estratégico de Investigacion
e Innovacion en Salud de Catalufa
(2016-2020)

RIS3 Baleares

~— Estrategia Regional de Investigacion e Innovacion
Biosanitaria (2018-2022)

Iniciativa Andaluza de Terapias Avanzadas (2010-2015)
Plan Andaluz de Investigacion, Desarrollo e Innovacion 2020
RIS3 Andalucia

I La MPP es un area de investigacion prioritaria
Sin mencidn expresa a la MPP en estrategias y planes de [+D+i
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Nueve de las diecisiete CCAA
recogen la MPP como un area
de investigacion prioritaria en sus
Planes de [+D+i.

investigacion, bien en la RIS3 o en estrate-
gias autonomicas de 1+D+i (Cataluia, Anda-
lucia, Pals Vasco, Comunidad Valenciana, La
Rioja, Extremadura, Comunidad de Madrid,
Islas Baleares y Regidon de Murcia). Catalufa
y el Pais Vasco convocan de manera regular
ayudas para la financiacion de proyectos,
donde la MPP es una tematica prioritaria.

4.3.2 ACTIVIDAD INVESTIGADORA

A nivel nacional, plataformas en el ambito
de la bioinformatica vy las tecnologias dmi-
cas juegan un papel fundamental prestan-
do servicio y favoreciendo el desarrollo de
proyectos de investigacion cooperativos de
MPP en las diferentes CCAA. Algunas de es-
tas plataformas, pertenecientes al ISCIII, pre-
sentan un funcionamiento en red con cen-
tros en diferentes CCAA. Este es el caso de
la plataforma ProteoRed (formada por 22
nodos) o el Centro Nacional de Genotipa-
do CEGEN (formada por dos nodos). En este
ultimo caso, los nodos estan situados en la
Universidad de Santiago de Compostelay en
el CNIO de Madrid, donde se ofrece a todos
los investigadores y consorcios espanoles la
posibilidad, mediante estudios de asociacion
masivos del genoma, de buscar biomarca-
dores de estratificacion de enfermedad o de
respuesta a farmacos. La informacion con-
creta sobre el papel y la organizacion de es-
tas estructuras nacionales puede consultar-
se en el anexo VI

Por otro lado, el Centro nacional de ana-
lisis genédmico (Cnag) en Cataluna ofrece
apoyo en todo el dmbito estatal para lle-
var a cabo proyectos de secuenciacion
masiva, analisis de datos gendmicos vy la
implementacion de soluciones para la ges-
tion de informacion gendmica. Cuenta con

una unidad de bioinformatica que trabaja
en colaboraciéon con el Barcelona Super-
computing Center-Centro Nacional de Su-
percomputacion (BSC-CNS), que también
ofrece soporte a los grupos de investiga-
cion de todo el &mbito estatal.

Todas las CCAA cuentan con grupos de in-
vestigacion que desarrollan lineas de trabajo
en MPP. Muchos de estos grupos estan inte-
grados en las diferentes areas tematicas del
Centro de Investigacion Biomeédica en Red
(CIBER) del ISCIII. Los grupos de investiga-
cion centrados en MPP se concentran prin-
cipalmente en los centros de investigacion
biosanitarios asociados a los hospitales vy re-
ciben financiacion de diferentes fuentes. Las
diferentes lineas de investigacion se enfocan
principalmente en las siguientes patologias:
cancer, EERR, enfermedades psiquiatricas vy
neuroldgicas, diabetes, enfermedades car-
diovasculares, enfermedades infecciosas,
enfermedades autoinmunes y enfermedades
respiratorias.

La participacion de grupos de
investigacion espafnoles en proyectos
de MPP europeos mantiene una
tendencia creciente.

Ademas, la participacion de grupos espafio-
les en consorcios y proyectos europeos de
MPP mantiene una tendencia creciente. Di-
versos centros de investigacidon espafoles
actuan como coordinadores en proyectos
de investigacion europeos como HARMONY
y MedBioinformatics.

Otros proyectos europeos con participacion
espafola son BlIGMedilytics, U-PGx, SPI-
DIA4P, IASIS, Elixir, MedBioinformatics,
MLPM, SYSCOL, Personalized Medicine,
DECanBio, UEPHA-MS, PanCanRisk y Sol-
ve-RD. Ademas, también hay grupos partici-
pantes en otro tipo de iniciativas internacio-
nales y europeas como el programa EJP-RD
(del inglés, European Joint Program- Rare
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Diseases) y el BCAC (del inglés, Breast Can-
cer Association Consortium). Las CCAA vy
entidades participantes, asi como los princi-
pales objetivos de los proyectos de investi-
gacion de MPP europeos pueden consultar-
se en el anexo VII.

4.3.3 INFRAESTRUCTURAS
PARA EL ALMACENAMIENTO
Y EL PROCESAMIENTO DE DATOS

La dotacion de infraestructuras y recursos
de computacion para el almacenamiento vy
el analisis de datos son elementos clave para
el desarrollo de la MPP. A nivel nacional, el
ISCIII cuenta con el Instituto Nacional de
Bioinformatica (INB), una red de diez cen-
tros asociados localizados en Andalucia, Ca-
taluia, Comunidad de Madrid y Comunidad
Valenciana. Estos nodos colaboran en pro-
yectos de investigacion en salud proporcio-
nando capacidad de computo y/o de alma-
cenamiento para la explotacion de datos a
gran escala a todas las CCAA. Como uno de
los centros integrantes del INB, el Barcelona
Supercomputing Center (BSC), nodo princi-
pal del Centro Nacional de Supercomputa-
cidn, tiene como prioridad el analisis y ges-
tion de datos biomédicos relacionados con
la MPP. Este centro se encuentra conectado
al Cnag, sirviendo de forma coordinada al
analisis computacional de datos omicos en
numerosos estudios clinicos con hospitales
a nivel nacional e internacional.

A nivel autondmico, comunidades como Ga-
licia (Centro de Supercomputacién de Gali-
cia, CESGA), Canarias (Instituto Tecnoldgi-
co de Energias Renovables, ITER) o Castilla
y Ledn (Fundacidon Centro de Supercom-
putacion Castilla y Ledn, SCAYLE) cuentan
con centros de supercomputacion.

Contamos con importantes
infraestructuras para el manejo y
almacenamiento de datos a gran

escala, pero su uso se circunscribe en
su mayoria al ambito investigador.

El establecimiento de las condiciones
para conectar el entorno investigador
con el hospitalario es una pieza
clave para que las nuevas tecnologias
impacten en la toma de
decisiones clinicas.

Es importante sefialar que estos recursos se
circunscriben al ambito investigador, v no
hay establecidos flujos de comunicacion di-
namicos entre centros de supercomputacion
y el entorno hospitalario, lo que plantea di-
ficultades para su futura integracion en los
sistemas sanitarios y su utilizacion en la toma
de decisiones clinicas. Como iniciativa desta-
cada, el Instituto de Investigacion Biomédi-
ca Augusto Pi i Sunyer (IDIBAPS), asociado
al Hospital Clinic de Barcelona, ha creado un
grupo de trabajo multidisciplinar coordinado
por la direccion médica y la de investigacion
para abordar estos aspectos. Investigado-
res, informaticos, bioinformaticos, asesores
juridicos, el Departamento de Etica y el De-
partamento de Informacion Médica tratan
de resolver la complejidad gque supone esta
integraciéon desde diferentes puntos de vis-
ta: ético, legal, tecnoldgico, logistico (quién
nutre las bases de datos) o mas de tipo con-
ceptual (qué datos son de utilidad). También
se estdn produciendo conversaciones entre
otros hospitales de Catalufa y el BSC para
la creacion de bases de datos integrales. En
este sentido, el Cnag-CRG vy el BSC colabo-
ran en el desarrollo de sistemas estandariza-
dos de procesamiento y almacenamiento de
datos gendmicos a gran escala.

Otras comunidades apuestan por desarrollar
la capacidad de almacenamiento y procesa-
miento de datos desde los propios hospita-
les. En Andalucia se trabaja en la creacién de
una Unidad de Medicina Gendmica, integra-
da en el Hospital Universitario Virgen del
Rocio, v en el marco del futuro Programa de
Medicina Personalizada de Andalucia. Como
ventaja de este sistema, se establece la posi-
bilidad de vincular la informacion generada
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con el ambito asistencial, gracias al desarro-
llo de herramientas especificas, que permiten
integrar informacion gendmica en la propia
HCE del paciente.

Otras comunidades como Navarra planean
desarrollar su capacidad de cémputo vy al-
macenamiento a través de proyectos piloto
como el proyecto NAGEN.

Mapa 7. Infraestructuras para el almacenamiento y el procesamiento de datos.
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4.4 FORMACION EN MEDICINA
PERSONALIZADA DE PRECISION

La promocién de la formacion en areas de
capacitacion como la genética clinica, la ge-
némica o la bioinformatica a través de pro-
gramas de postgrado o de formacién conti-
nuada al personal sanitario, es indispensable
para facilitar la traslacion de la MPP a la
practica asistencial.

Como iniciativa a nivel nacional, el ISCIII or-
ganiza el Master en Bioinformatica Aplicada
a Medicina Personalizada vy Salud y el Cur-
so de Analisis Bioinformatico de Datos de

Secuenciacion Masiva Aplicado al Diagnosti-
co Genético e Investigacion Traslacional.

En las diferentes comunidades se ha ana-
lizado la oferta de estudios de postgrado
con contenidos relevantes de MPP. Se han
identificado numerosos programas de mas-
ter oficiales que tratan diferentes aspectos
de la MPP, como la bioinformatica, la gené-
tica clinica o la oncologia molecular (mapa
8). A pesar de gue nuestro pais cuenta con
numerosas iniciativas de postgrado en for-
ma de masteres con un contenido importan-
te en MPP, cabe sefialar que se ha detecta-
do una escasez muy acusada de formacion
continuada y reglada en MPP disefiada para
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los profesionales sanitarios, que no fuesen
jornadas puntuales o iniciativas aisladas de
hospitales concretos o asociaciones de pro-
fesionales.

La implementacién de la MPP en la practi-
ca clinica requerird de la incorporacion de
nuevos perfiles profesionales (bioinforma-
ticos, bidlogos moleculares, matematicos,
economistas de la salud etc.). En este sen-
tido, la incorporacion del bioinformatico en
las plantillas organicas de los hospitales y en
particular, del bioinformatico con formacion
en genética clinica, se ha seflalado como una
de las grandes necesidades.

Finalmente, en este apartado dedicado a la
formacion, cabe sefalar que la falta de la es-
pecialidad de Genética, entre otras nuevas
especialidades, constituye una necesidad
para garantizar la aplicacion de la MPP con
las maximas garantias de calidad. En lo refe-
rente a la especialidad de Genética, Espafa
es actualmente el Unico pais europeo gque
carece de esta especialidad clinica. La anu-
lacion del Real Decreto de Troncalidad por
el Tribunal Supremo gue recogia su creacion
ha supuesto de nuevo un freno a su desa-
rrollo. Conscientes de su relevancia, se si-
gue apoyando su creacion desde diversas
entidades. En 2017 se anuncio la aprobacion
por el Consejo Interterritorial de una direc-

Se han detectado diferentes
masteres de MPP o con contenidos
importantes en aspectos de MPP. Sin
embargo, las iniciativas de formacion
continuada para el profesional
sanitario son limitadas.

tiva para iniciar los tramites de estudio que
conduzcan a la creacion de la especialidad
de Genética Clinica en una accion legislati-
va independiente, al margen del desarrollo
gue en un futuro pueda tener el Programa
de Troncalidad.

Otras iniciativas formativas:

La Universidad Autdénoma de Madrid ha
creado la primera Catedra de Medicina Per-
sonalizada de Precision, para la generacion
de conocimiento en el campo de MPP en co-
laboracion con la Fundacion Instituto Roche.
Por otro lado, cabe destacar la actividad de
la asociacidn Bioinformatics Barcelona, cuyo
objetivo es promover actividades formativas
en ambitos como la bioinformatica y actuan
como plataforma de interaccion entre ins-
tituciones de diferentes dmbitos (académi-
co, tecnoldgico o financiero) y en diferentes
CCAA.
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Mapa 8. Master postgrado con un contenido relevante en MPP.
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4.5 TEJIDO EMPRESARIAL
SURGIDO DEL AMBITO
CIENTIFICO Y COLABORACION
PUBLICO-PRIVADA EN MEDICINA
PERSONALIZADA DE PRECISION

Varias de las iniciativas y estrategias interna-
cionales conceden un papel primordial al de-
sarrollo de un ecosistema de MPP, integrado
por agentes publicos y privados, identifican-
do este sector como fuente de desarrollo vy
riqueza para el pais. El desarrollo de estas
colaboraciones publico-privadas esta siendo
facilitado por diversas herramientas y mo-
delos de financiacion de la investigacion y la
innovacion.

El mercado global de la MPP
crece un 12% anual y alcanzara los
2770 millardos de dolares en el
2022.

4.5.1 OPORTUNIDADES DE MERCADO

A nivel global el mercado de la MPP crece
a un ritmo de entre el 11y el 13% anual, y se
prevé que alcance los 2.770 millardos de
dolares americanos en el 20224 Por otro
lado, se estima que el mercado de NGS
pasara de los 4.150 millones registrados en
2016 a los 12.000 millones de ddlares en
20245,

Figura 3. Tamafo estimado del mercado mundial para la MPP del 2015 al 2022.
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4 Dossier on Personalized Medicine (2018). https://www.statista.com/statistics/728124/global-market-for-personalized-medicine/
5 Statista. https://www.statista.com/statistics/866656/next-generation-sequencing-market-value-worldwide/
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A nivel nacional, y segun datos del Institu-
to Nacional de Estadistica (INE), el numero
de empresas en el sector biotecnoldgico, ha
crecido significativamente de 554 en 2013
a 651 en 2017 (un 18%). La aportacion total
del sector biotecnoldgico de forma directa e
indirecta ascendid al 7.8% del PIB, y contri-
buye al mantenimiento de mas de 847.000
empleos, mientras que su aportacion a las
arcas publicas derivadas de toda su activi-
dad econdmica, superod los 25.000 millones
anuales®. Las comunidades autdnomas con
mayor concentracion de empresas dedica-
das a la biotecnologia son Andalucia, Cata-
lufa, y la Comunidad de Madrid®.

El 58,8% de las innovaciones promovidas
por el sector biotecnoldgico en Espana es-
tan ligadas a la salud humana. La oncologia
continla siendo el area terapéutica en la que
hay un mayor nimero de farmacos biotec-
noldgicos en investigacion en Espafna (29%),
seguida del sistema nervioso central (18%).
Dentro de los productos vy servicios de diag-
nostico y medicina personalizada, el 39%
de ellos van dirigidos al area oncoldgica, el
18% a enfermedades infecciosas vy el 14% al
tratamiento de enfermedades autoinmunes
e inflamatorias’. Aungue no se disponen de
datos historicos acerca del niumero de em-
presas de base biotecnoldgica creadas en el
ambito del diagnostico molecular y la MPP
en Espafa, si se dispone del nimero de pro-
ductos y servicios lanzados al mercado en
este ambito por las empresas asociadas a
ASEBIO y que permite observar una tenden-
cia creciente en el lanzamiento de este tipo
de productos’.

4.5.2 EMPRESAS SURGIDAS DEL AMBITO
CIENTIFICO

El emprendimiento en el ambito biotecnolo-
gico tiene la capacidad de actuar como pa-
lanca de innovacion cientifica y tecnologica,
avanzar el conocimiento en MPP, acelerar la
transferencia de tecnologia, atraer talento
y promover el crecimiento econdmico en
Espana.

La inversidon publica en [+D+i
contribuye a incrementar
el tejido productivo biotecnoldgico
en nuestro pais.

La MPP estd promoviendo la creacion de
nuevas empresas de base biotecnoldgica. En
la mayoria de las CCAA hay empresas con
actividad relevante en el ambito de la MPP,
Cerca de la mitad de las empresas identifi-
cadas surgen a partir de los resultados ob-
tenidos en investigaciones, que se llevan a
cabo en el ambito publico. Este es el caso
de empresas spin-off surgidas desde uni-
versidades o centros de investigacion como
DREAMgenics con su origen en la Universi-
dad de Oviedo, HealthSens (Hospital Uni-
versitario Central de Asturias), Lorgen (Uni-
versidad de Granada), Integromics (Centro
Nacional de Biotecnologia y Universidad de
Malaga), Genetaq (Universidad de Malaga),
CEAMED (Universidades de La Laguna y Las
Palmas de Gran Canaria, DBGen (Universi-
dad de Barcelona), AB Biotics (Universidad
Autonoma de Barcelona), qGenomics (CRG
vy Universidad Pompeu Fabra), Xenopat (Ins-
tituto Cataldn de Oncologia, Hospital Univer-
sitario de Bellvitge, IDIBELL), Health in Code
(Universidad de La Corufa), Owl Metabolo-
mics (CIC bioGUNE), GeneTracer (surgida
en la Universidad del Pais Vasco, aungue
asentada en Cantabria), AC-Gen Reading
Life (Universidad de Valladolid), CELLBIO-
CAN (HUMV), Sistemas Gendémicos, Bio-
techvana, Genometra e IMEGEN (creadas
desde la Universidad de Valencia) entre
otras (mapa 9).

Estos resultados muestran como la inversion
en |+D+i publica contribuye de manera di-
recta a incrementar el tejido productivo de
base biotecnoldgica de nuestro pais. Ade-
mas, la mayoria de estas empresas tienen
programas de [+D+i propios y colaboran en
proyectos de investigacion nacionales y eu-
ropeos mediante convenios de colaboracidn

6 Situacioén y tendencias del sector de la biotecnologia. Informe Asociaciéon Espafiola de Biotecnologia (2017).
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con universidades, fundaciones, organismos
puUblicos de investigacion e institutos de in-
vestigacion sanitaria.

Otras empresas, aungue no han nacido en el
seno de un organismo académico publico,
han surgido a partir del conocimiento y del
espiritu emprendedor de los profesionales
del dmbito biosanitario o de las TICs. Este es
el caso de NIMGenetics, Savana, Mendelian,
Proalt, Genomica, Euroespes, Oncomatrix,
Progenika, CIMA Lab, MakingGenetics, Ci-
togen, Made of Genes, Whole Genix, Gen-
Diag, Era7 Bioinformatics o Vivia Bioterch
entre otras (mapa 9).

Las empresas de diagnostico genético cons-
tituyen actualmente uno de los elementos
facilitadores en la aplicacion de la MPP en el

ambito sanitario y ofrecen servicio tanto al
sector privado como al publico.

Hay empresas que se han implicado direc-
tamente en proyectos piloto orientados a la
implantacion de la MPP en las CCAA. Este
es el caso de NASERTIC y Avantia, que co-
laboran en el proyecto NAGEN de Navarra.
Ademas, la empresa Everis ha colaborado
en el desarrollo de herramientas para la in-
tegracion de datos gendmicos en la HCE en
Andalucia.

Por otro lado, cabe mencionar también el
papel de empresas multinacionales, sobre
todo farmacéuticas, que trabajan para el de-
sarrollo y la aplicacion de la MPP en todo el
ambito estatal.

Mapa 9. Algunos ejemplos de empresas surgidas del ambito cientifico.

W Empresas surgidas del ambito cientifico
No se identifican
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4.5.3 INICIATIVAS DE COMPRA PUBLICA futura incorporacién de la MPP a la practi-
INNOVADORA ca asistencial. Es actualmente uno de los ve-

hiculos de financiacién mas empleados por
La compra publica innovadora (CPI) es un las CCAA en proyectos de MPP, como es el
mecanismo que esta resultando de vital im- caso de Andalucia, Extremadura, Galicia vy
portancia para fomentar el desarrollo vy la Ceuta y Melilla.

¢Qué es la Compra Publica Innovadora?

La CPI consiste en la compra publica de un bien o servicio por parte de la administracion,
gue no existe en el momento de la compra, pero gque puede desarrollarse en un periodo
de tiempo razonable. Por otro lado, la Compra Publica Precomercial (CPP) se circuns-
cribe exclusivamente a la compra de servicios de |+D+i dirigidos a conseguir unos resul-
tados innovadores, pero con riesgos y beneficios compartidos. Como paso previo a las
iniciativas de compra publica, las instituciones hacen publica una Consulta Preliminar al
Mercado (CPM), que son convocatorias abiertas para recibir diferentes propuestas que
den respuesta a las necesidades identificadas.

Mapa 10. Principales iniciativas de compra publica innovadora y colaboracio

CPI MEDEA _—

—~— CPP Diagndstico y Tratamiento de Precision en
Enfermedades Infecciosas y Cancer

Ceuta @ @ Melilla M Convenios de CPI o CPP con priorizacién de MPP
No se han detectado iniciativas

CPP Big Data para
diagndstico y tratamiento
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Andalucia, Extremadura, y Galicia son
las comunidades que mas emplean la
CPIl en el ambito de la MPP.

En Galicia, el proyecto €Cédigo 100 es una
iniciativa de CPI donde se priorizan licita-
ciones relacionadas con MPP vy Terapias
avanzadas. En Extremadura, el proyecto
MEDEA también es una iniciativa de CPI de
MPP. En Andalucia, se ha utilizado la férmula
CPP para el desarrollo de un proyecto para
el diagndstico y tratamiento de precision
en enfermedades infecciosas y cancer.
Finalmente, en Ceuta y Melilla, a través de
INGESA, se desarrollard un proyecto de CPP
en Big Data que permitan mejorar el diag-
ndstico y tratamiento de enfermedades
cardiovasculares y diabetes.

4.5.4 OTRAS INICIATIVAS

Existen otros ejemplos de colaboracién pu-
blico-privada. En este sentido, la Agencia
Gallega de Innovacioén (GAIN), promueve la
creacion de Unidades de Investigacion mix-
tas entre empresas e instituciones publicas a
través de convocatorias especificas.

En Andalucia, se ha creado el Centro de Ge-
némica e Investigacién Oncoldgica (GEN-
YO) para promover el estudio de enfer-
medades con base genética vy la influencia
gendmica en la respuesta a farmacos.

En algunas CCAA se han destinado espa-
cios para la concentracion de empresas o
clusteres especializados en salud, donde se
ofrecen facilidades para la creacion de nue-
vas compafias en el sector biotecnoldgico,
incluidas empresas que desempefen su acti-
vidad en el ambito de la MPP (mapa 11).

Mapa 11. Principales clusteres y biorregiones en salud.
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M Clusteres especializados en Salud
Sin iniciativas identificadas

7 Un cluster de empresas se define como una agrupacion de empresas e instituciones relacionadas entre si, pertenecientes a un
mismo sector (en este caso sector salud), que se encuentran geograficamente proximas, proporcionando espacios de colaboracion
gue fomenten la competitividad de las empresas integrantes y fomenten el desarrollo de la regién a la que pertenecen.
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N, PRINCIPALES RETOS DE LA MEDICINA
PERSONALIZADA DE PRECISION

" ENLAS CCAA

En este apartado se recogen, en base a la
opinion de los expertos vy representantes ins-
titucionales entrevistados, algunos de los re-
tos sefalados para la implantacion de la MPP
(preguntas 11, 18 y 23 del cuestionario, anexo
D). Para facilitar su presentacion, los retos se

Figura 4. Retos para el desarrollo de MPP.

han agrupado en cinco grandes ambitos que
ofrecen una oportunidad de actuacién para
la administracion: planificacion y ordenacion
sanitaria, traslacion al modelo asistencial,
formacion y recursos humanos, infraestruc-
turas o TICs e |+D+i (figura 4).
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6. PRINCIPALES RETOS DE LA MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION ENLAS CCAA

Tabla 2. Comunidades Auténomas (%) en las que se detectan retos dentro de las

definidas.

Area de accién

Comunidades que presentan retos

Planificacion y Ordenacion Sanitaria 64%

Traslacién al Modelo Asistencial 64%

Formacion y Recursos Humanos 64%

Infraestructuras o TICs 47%

[+D+i 23%
PLANIFICACION sefalado el alto coste de la implantacién,

Y ORDENACION SANITARIA

El 64% de las CCAA presentan retos en el
area de planificacion y ordenacién sanita-
ria. Principalmente, se sefala la carencia de
una estrategia definida y de liderazgo a
nivel nacional, que ofrezca un marco gene-
ral al desarrollo de la MPP en nuestro SNS.
También se percibe una insuficiente orga-
nizaciéon y coordinacién, que permita una
optimizacion de los recursos ya existentes
a nivel nacional, incluyendo la posible cen-
tralizacion de pruebas para la aplicacion de
la MPP en un determinado ndimero de hospi-
tales establecidos en cada comunidad.

Uno de los retos mas mencionados
es la insuficiente organizacion
y coordinacién para la optimizacion
de los recursos.

TRASLACION
AL MODELO ASISTENCIAL

El 64% de las CCAA presenta retos en el area
de la traslacion al modelo asistencial. En este
sentido, se sefala en gran medida la necesi-
dad de definir sistemas de acreditacion para
gue la realizacion de los analisis de MPP se
realicen bajo criterios que garanticen la ca-
lidad vy la reproducibilidad. También se ha

especialmente en lo relativo al equipamiento,
el personal especializado y la continua reno-
vacion tecnoldgica, con una elevada ratio de
obsolescencia de los equipos. Ademas, esta
percepcion se ve reforzada por la escasez de
estudios coste-efectividad, que documenten
el beneficio y coste real de la internalizacion
de estas tecnologias en el dmbito sanitario.

Otros retos que se han detecto son: |a resis-
tencia al cambio por parte de los gestores
sanitarios y profesionales, ante el cambio de
paradigma que la MPP supone para la prac-
tica asistencial, la inequidad en el acceso a
determinadas pruebas, la carencia de guias
y protocolos actualizados y los elevados
tiempos de respuesta en las determinacio-
nes de MPP.

Los retos mas recurrentes para la
traslacion al modelo asistencial son
la falta de sistemas de acreditacion,

estudios coste-efectividad y la
resistencia al cambio de paradigma.

FORMACION
Y RECURSOS HUMANOS

El 64% de las CCAA sefala retos en el ambi-
to de la formacién. En este sentido, la ausen-
cia de formacion especifica, la dificultad de

12
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incorporar determinados perfiles profesio-
nales al SNS vy la falta de formacion reglada
constituyen retos que abordar en el futuro.
La falta de la especialidad de Genética Cli-
nica se identifica como un obstaculo general
a la implantacion de la MPP. También se ha
seflalado la necesidad de mejorar la oferta
de formacién de postgrado en aspectos di-
rectamente relacionados con la MPP, como
los dos anteriormente citados, a través de
masteres especializados.

De manera muy relevante, se destaca tam-
bién la necesidad de incluir en la plantilla
organica de los hospitales nuevos perfiles
profesionales como bidlogos moleculares,
bioinformaticos y otros, no estrictamente
del dmbito de la salud, como matematicos,
ingenieros informaticos, bioinformaticos o
economistas de la salud para la creacién de
equipos multidisciplinares.

Promover la formacion de
los profesionales en MPP vy la
incorporacion de nuevos perfiles
profesionales son los principales
retos en el dmbito de la formacion.

INFRAESTRUCTURAS O TICS

El 47% de las CCAA han sefalado retos en
el drea de infraestructuras y sistemas de in-
formacion. En este sentido, se han encon-
trado retos en cuanto a infraestructuras de
tipo tecnoldgico (por ejemplo, acceso limi-
tado a secuenciadores de gran escala) o de
tipo informatico, como la poca capacidad de
almacenamiento de datos que garanticen
una custodia adecuada, y falta de capacidad
de computacion para el procesamiento de
grandes cantidades de datos. Sin embargo,
la carencia mas importante es la necesidad
de desarrollar herramientas de data mining,
gue permitan la explotacion de la informa-
cion relevante disponible estructurada y no
estructurada. En este punto, hay que sefalar
gue, si bien estas herramientas tienen la ca-

pacidad de maximizar el aprovechamiento
de la informacion para asistir al profesional
en la toma de decisiones clinicas, no deben
de tomarse como agentes que puedan re-
emplazar el juicio y la experiencia del pro-
fesional sanitario, quien continda siendo el
responsable final de las decisiones clinicas.

En el dambito del manejo de datos a
gran escala, la mayor necesidad es
desarrollar herramientas
de data mining.

1+D+i

El 23% de las CCAA han seflalado retos en el
area de la investigacion y la innovacion. En
este sentido, se ha identificado como reto el
trasladar de manera eficiente los resultados
obtenidos en proyectos de investigacion en
MPP a la practica asistencial. Principalmente,
se apunta a la necesidad de ofrecer un mar-
co legislativo adecuado con garantias de
privacidad que permita generar estructuras
de informacion compartida, romper silos en-
tre el ambito asistencial e investigador y que
flexibilice la obligacion de pedir consenti-
miento expreso para cada investigacion, con
el objetivo de agilizar la llegada de los avan-
ces derivados de la investigacion clinica al
paciente. La escasez de financiacion, es otra
de las carencias mencionadas en el ambito
de la 1+D+i en MPP.

Generar sistemas de informacion
compartida entre el ambito
investigador y el clinico sera esencial.
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7 CONCLUSIONES

Del analisis de las diferentes acciones desa-
rrolladas en ambitos clave en las CCAA, he-
mos obtenido una visidon general de su nivel
de desarrollo en la implantacion de la MPP
en la practica asistencial (tabla 3 y mapa 12).
Este analisis ofrece una visidén general sobre
los aspectos concretos en los que cada una
destaca, el tipo de aproximacién o modelo
gue estan adoptando vy, cuales son las areas
principales de mejora para favorecer una im-
plantacion mas homogénea y equitativa a
nivel estatal.

Las principales conclusiones que se des-
prenden del analisis realizado incluyen:

1. LAS CCAA AVANZAN CON DIFERENTES
GRADOS DE DESARROLLO DE

LA MEDICINA PERSONALIZADA DE
PRECISION PARA SU IMPLANTACION EN
EL AMBITO ASISTENCIAL

Andalucia, Castilla y Ledn, Catalufa, Gali-
cia y el Pais Vasco son las CCAA con mas
desarrollo hacia la implantacion de la MPP.
Estas CCAA cuentan con apoyo institucio-
nal en materia de planificacién, organizacion
de los recursos sanitarios o financiacion di-
recta a proyectos de investigacion de MPP,
u otros aspectos como infraestructura para
dar servicio de MPP a nivel asistencial. Al-
gunas cuentan con una cartera de pruebas
de MPP bien definida a nivel regional. En
general, cuentan con infraestructura para el
procesamiento y almacenamiento de datos
a gran escala. Han definido o estan definien-
do centros y unidades de referencia para el
diagndstico molecular, y comunidades como
Andalucia o Catalufia, estdn realizando pro-
yectos piloto de amplio alcance que incluyen
secuenciacion a gran escala, y que estan re-
sultando en la generaciéon de las herramien-
tas bioinformaticas que permitan aplicar una
MPP al paciente, su validacion vy la identifica-
cion de problemas a resolver con un enfo-
que practico.

Cuentan con una buena masa critica inves-
tigadora, que estd acompafnada de un gra-
do importante de iniciativas de colaboracion
publico-privadas, bien a través de iniciativas
de CPI promovidas a nivel institucional o
bien, a través de colaboraciones en proyec-
tos de [+D+i entre empresas biotecnoldgicas
e instituciones académicas.

En comunidades como Baleares, Extrema-
dura, Madrid, Murcia, Navarra o Valencia,
puede observarse un buen desarrollo en al-
gunos elementos clave. En general, la mayor
parte del apoyo institucional viene en mate-
ria de |+D+i, que incluye la MPP como area
prioritaria en investigacion, y en algun caso
como en Extremadura y Navarra, este apoyo
viene acompafado de inversion directa en
proyectos de investigaciéon aceleradores de
la practica asistencial de la MPP. Aunqgue el
nivel de infraestructuras en el manejo vy al-
macenamiento de datos es en general bue-
no, estas comunidades presentan una velo-
cidad menor en acciones clave para acelerar
la implantacién de la MPP en los sistemas
sanitarios, como la definicidn de centros de
referencia y ordenacién de la cartera de ser-
vicios autondmica.

Comunidades como Asturias, Aragon, Cana-
rias, Cantabria, Castilla-La Mancha y La Rioja
son las que, a nivel global, presentan un de-
sarrollo menor. En algunas comunidades se
han encontrado elementos clave puntuales
sobre los que empezar a trabajar para defi-
nir el abordaje de la MPP en sus respectivas
comunidades.

2. HETEROGENEIDAD EN LAS
APROXIMACIONES DE LAS CCAA

A LA MEDICINA PERSONALIZADA DE
PRECISION

A falta de unas pautas generales sobre las
qgue definir la estrategia de traslacion de

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISIGN EN ESPARA: MAPA DE COMUNIDADES
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Mapa 12. Grado de desarrollo de implantacion de

la MPP al entorno sanitario, las CCAA han
empleado diferentes aproximaciones que
podemos clasificar en tres grandes grupos.

Aproximaciéon operativa: La iniciativa en
las diferentes comunidades evaluadas nace
mayoritariamente de los profesionales. En
todos los casos, se estd promoviendo la or-
ganizacion de los circuitos de atencion al pa-
ciente, la definicion de centros de referencia
vy la homogeneizacion de protocolos. Este es
el caso de Baleares, Castilla y Ledn, Galicia o
el Pais Vasco.

Aproximacion desde proyectos de investi-
gacion traslacionales: en comunidades que
emplean proyectos piloto de MPP de amplio
alcance en el entorno sanitario, y que se es-
pera que actlen como fuerza tractora del
cambio. En todos los casos, estos proyectos
han venido acompanados de apoyo institu-
cional, que ha destinado financiacion auto-
nomica. Es el caso de Andalucia, Catalufia,
Extremadura o Navarra.

Aproximacion desde la creacion de infraes-
tructuras: En otros casos, la comunidad

la Medicina Personalizada de Precision.

‘N

)

B Grado de desarrollo alto
[ Grado de desarrollo medio
Grado de desarrollo bajo

auténoma ha contribuido en la creacion de
infraestructuras sobre las que seria posible
empezar a construir circuitos que permi-
tan un acercamiento a la MPP. Este es el
caso de Canarias, Valencia, Catalufa o Ma-
drid, que presentan centros potentes para
el manejo de datos a gran escala y otras
infraestructuras como hospitales donde se
concentran otros recursos tecnolodgicos vy
humanos necesarios, pero gue no se han
llegado a crear sinergias para maximizar su
potencial en la implantacion de la MPP en el
entorno sanitario.

3. LAS COMUNIDADES AUTONOMAS
DEMANDAN UNA ESTRATEGIA ESTATAL
DE MEDICINA PERSONALIZADA

DE PRECISION

El Consejo Interterritorial del SNS anuncid
la elaboracion de una Estrategia Estatal de
MPP, donde se espera la definicidon de lineas
estratégicas, objetivos y acciones concretas
gue actuen como hilo conductor en el proce-
so de implantacion de la MPP en el entorno

lig
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sanitario de manera ordenada y teniendo en
cuenta las particularidades de cada comu-
nidad autonoma. Los expertos sehalan que
esta estrategia debe de estar consensuada,
dotada de recursos, coordinada a nivel es-
tatal y ser mantenida en el tiempo. Asi mis-
mo, debe garantizar su implantaciéon en la
practica asistencial de forma equitativa vy
con garantias de calidad, eficiencia y garan-
tia juridica.

4. NINGUNA COMUNIDAD AUTONOMA
TRABAJA, POR EL MOMENTO, EN UN
MARCO NORMATIVO AD HOC PARA LA
APLICACION DE LA MEDICINA
PERSONALIZADA DE PRECISION EN EL
AMBITO ASISTENCIAL

La adecuacion del marco normativo para el
manejo de datos derivados de analisis ge-
néticos es uno de los factores clave identi-
ficados en el andlisis de iniciativas de éxito
internacionales. En general se espera una re-
gulacion desde el ambito estatal.

5. LOS INVESTIGADORES Y
PROFESIONALES SANITARIOS SON EL
PRINCIPAL ELEMENTO DE INFLUENCIA
EN LA INCLUSION DE LA MEDICINA
PERSONALIZADA DE PRECISION EN LAS
POLITICAS AUTONOMICAS

Los investigadores vy los profesionales sani-
tarios a través de iniciativas de investigacion
y de auto-organizacion, que comienzan en
su mayoria a nivel de hospital, son los que
actuan como principal motor en este cam-
bio de paradigma asistencial, y los que con
sus logros y perseverancia, consiguen la im-
plicacion de las instituciones autondmicas, la
inclusion de aspectos de MPP en los docu-
mentos estratégicos y organizativos y gene-
ran la necesidad del cambio a nivel politico.

6. LAS CCAA CON MAYOR ACTIVIDAD
INVESTIGADORA AVANZAN MAS RAPIDO
EN EL DESARROLLO DE LA MEDICINA
PERSONALIZADA DE PRECISION

Como patron general cabe destacar que
las CCAA con mas elementos de avance de

implantacion en la MPP son aguellas con una
mayor masa critica investigadora.

7. EL APOYO INSTITUCIONAL ES EL
ELEMENTO MAS DIFERENCIADOR
EN LA LLEGADA DE LA MEDICINA
PERSONALIZADA DE PRECISION AL
ENTORNO SANITARIO

Aun con infraestructuras, masa critica inves-
tigadora y actividades formativas en MPP,
las comunidades que cuentan con mayor
apoyo institucional son capaces de avanzar
mas rapidamente en la implantacion de la
MPP. Esto se observa de manera muy clara
en Baleares, Castilla y Ledn, Galicia o el Pais
Vasco.

8. LAS PATOLOGIAS CON MAYOR GRADO
DE IMPLANTACION DE PRACTICAS

DE MEDICINA PERSONALIZADA DE
PRECISION SON LAS ENFERMEDADES
RARAS Y LAS ONCOLOGICAS

Las EERR y oncoldgicas requieren, por su
naturaleza, estrategias diagndsticas y tera-
péuticas que atiendan a las caracteristicas
individuales de los pacientes de una mane-
ra mas acusada. La presencia de una masa
critica investigadora muy elevada a nivel na-
cional en estas patologias, y la inclusion de
aspectos de MPP en los planes y estrategias
transversales o especificos de estas enfer-
medades a nivel autondmicos, han favoreci-
do el avance de la implantaciéon de la MPP en
estas areas. Debido a ello, estas patologias
son un buen punto de inicio para la puesta
en marcha de proyectos piloto e importar
buenas practicas a partir de otras experien-
cias que ya se han puesto en marcha en al-
gunas CCAA como Andalucia, Catalufia, Ex-
tremadura o Navarra.

9. LA FORMACION Y LA INCORPORACION
DE NUEVOS PERFILES PROFESIONALES
PARA LA CREACION DE EQUIPOS
MULTIDISCIPLINARES ES UNA DE LAS
PRINCIPALES NECESIDADES DETECTADAS

La falta de formacion especifica en MPP,
asi como la dificultad de incorporar al
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6. MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION EN ESPANA: MAPA DE COMUNIDADES. CONCLUSIONES

SNS nuevos perfiles profesionales como
bioinformaticos, bidlogos moleculares, ge-
netistas clinicos y otros no estrictamente
del ambito de la salud como matematicos,
ingenieros informaticos, bioinformaticos o
economistas de la salud para la creacion de
equipos multidisciplinares, es uno de los prin-
cipales retos sefialados por los profesionales
que participaron en el estudio. A diferencia
del resto de paises europeos, la especialidad
de Genética Clinica no esta reconocida en
nuestro pais. Por otro lado, los avances tec-
noldgicos y en el campo de la bioinformati-
ca son fundamentales, pero tienen que venir
acompafados de una adecuada orientacion
clinica para optimizar su interpretacion y su
aplicacion. En este sentido, sera necesaria la
incorporacion a los sistemas de salud de nue-
vos perfiles hibridos, como el de Bioinforma-
tico con formacion combinada en Genética
Clinica, y nuevos perfiles como los bidlogos
moleculares o los economistas de la salud.

10. EL AMBITO ACADEMICO ES LA
PRINCIPAL FUENTE GENERADORA DE
TEJIDO EMPRESARIAL.

Cerca de la mitad de las empresas que de-
sarrollan su actividad en MPP provienen de
los resultados obtenidos en investigaciones
gue se llevan a cabo en el &mbito académico
e investigador, del conocimiento técnico de
los profesionales que trabajan en estos pro-
yectos y de su espiritu emprendedor. Estas
empresas ademas, tienen programas de |+-
D+i propios o en colaboracién con institucio-
nes académicas. Un tejido empresarial fuerte
puede actuar como palanca de innovacion
cientifica y tecnoldgica, acelerar la transfe-
rencia de tecnologia, atraer talento y promo-
ver el crecimiento econdmico en Espafa.

18
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~ GRADO DE DESARROLLO DE LA MEDICINA
| PERSONALIZADA DE PRECISION

POR CCAA Y RECOMENDACIONES

Como resultado del estudio realizado, y para
ayudar a la comprension de este documen-
to, hemos categorizado las CCAA en tres
grupos (tabla 3) en funcion de la concen-
traciéon y el grado de desarrollo (alto, medio,
bajo) de los diferentes aspectos clave anali-
zados (ver metodologia).

En funcion del grado de concentraciéon de
los diferentes elementos clave, hemos de-
finido tres estados, que se corresponden
con comunidades que presentan un grado
de desarrollo de la MPP para su implanta-
cion en el ambito asistencial alto, medio o
bajo. Esta categorizacion, sin pretender que
sea extremadamente exhaustiva, nos per-
mite diferenciar de manera clara aquellas
comunidades que mas y menos elementos
clave concentran para el desarrollo de la
MPP en nuestro pais. Las comunidades que
presentan un grado de concentracion me-
dio, presentan una gran heterogeneidad vy
estan avanzando en la aplicacion de la MPP
haciendo énfasis en diferentes aspectos

clave, que no siempre estdn conectados
unos con otros (por ejemplo, presencia de
la MPP en planes y estrategias a nivel orga-
nizativo, pero sin definicion de centros de
referencia, o presencia de grupos de investi-
gacion lideres pero sin convocatorias auto-
ndmicas de financiacion para proyectos de
investigacion o iniciativas que fomenten la
aparicion de spin-offs). Este analisis nos per-
mite cumplir el objetivo de identificar pun-
tos fuertes y potenciales areas de interven-
cion en cada CCAA con el fin de contribuir
al diseflio de un camino que lleve la MPP al
ambito asistencial.

Presentamos, a continuacion, una tabla re-
sumen para cada comunidad auténoma,
que pretende reflejar con mayor detalle el
grado de desarrollo de la MPP en base a los
diferentes aspectos analizados, seguido de
una propuesta de acciones que contribuyan
a acelerar la implantacion de la MPP en el
ambito asistencial.
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Tabla 3. Resultado global del mapeo de recursos y acciones en las diferentes CCAA
para la implantacion de la MPP en el ambito sanitario.

MPP EN ESTRATEGIAS
Y PLANES AUTONOMICOS

©000000000000000000000000000000000000 00000

Incorporacion de la MPP
en los Planes de Salud

COM VAL

Incorporacion en otros planes
sanitarios

Incorporacién de MPP
en planes de [+D y financiacion

IMPLANTACION A NIVEL ASISTENCIAL

Proyectos aceleradores
de traslacion asistencial

Designacidén de centros
de referencia

Ordenacién de la Cartera
de Servicios en pruebas de MPP

PROCESAMIENTO Y ALMACENAMIENTO DE DATOS

Proyectos para integracion datos
omicos en HCE (datos clinicos)

Centro de Supercomputacion/
analisis/almacenamiento de datos

MASA CRITICA INVESTIGADORA

Total proyectos (Europeos, PI, PIE)

FORMACION

Masters en MPP

Formacioén continuada reglada
en MPP para el personal sanitario

COLABORACION PUBLICO-PRIVADA

Iniciativas de Compra Publica
en proyectos de MPP

Otras iniciativas de colaboracion
publico-privada

Concentracion de empresas
con actividad relevante en MPP

GRADO DE DESARROLLO
DE LA MPP

Abreviaturas por comunidad auténoma:AND, Andalucia; AR, Aragon; AST, Principado de Asturias; Bal, Islas Baleares; CAN, Canarias;
CNTB, Cantabria; CLM, Castilla La Mancha; CYL, Castilla y Leodn; CAT, Catalufa; COMVAL, Comunidad Valenciana; EXT, Extremadura,
GAL, Galicia; LR, La Rioja; MAD, Madrid; Nav, Navarra; PVASCO, Pais Vasco; MUR, Region de Murcia.

M Grado de desarrollo alto [ Grado de desarrollo medio Grado de desarrollo bajo

b0

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISIGN EN ESPARA: MAPA DE COMUNIDADES



ANDALUCIA

Planes y Estrategias autonémicas

e Sin mencion a MPP en el Plan de Salud. Plan
de Oncologia y de EERR (2012), donde la
MPP se articula a través del Plan de Genéti-
ca y Medicina Gendmica. Programa de Me-
dicina Personalizada en preparacion. MPP es
una linea prioritaria en los planes de [+D.

¢ Financiacion de proyectos de I+D en MPP
(MGP).

2N
aonon

Traslacién ambito asistencial

e Configuracion en red de las Unidades de
] Genética Clinica (GC).
e Sin ordenacion centralizada de cartera de
servicios complementaria.
e Con proyectos traslacionales de amplio al-
cance (Programa de Medicina Personaliza-
da de Precision en preparacion).

Procesamiento y almacenamiento de datos

e Con proyectos importantes de Data Mi-
ning/integracion datos émicos/Big Data
sanitario.

¢ Con planificacién e implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

1+D+i
é\\\ e Con grupos de investigacion con liderazgo
D% reconocido en medicina gendmica y analisis
< L e
AN bioinformatico.
e Con participacion en proyectos europeos
de MPP.
Formacién

¢ Con masteres de contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

¢ Sin formacion continuada en MPP para el
personal sanitario.

Colaboracién publico-privada

e Con iniciativas de colaboracién (CPI, pro-
yectos etc.).

¢ Alta concentracion de empresas biotecno-
|6gicas dmbito MPP.

e Con cluster de salud (ecosistemas dina-
mizadores de la innovacion): Andalucia
BioRegion.

Grado de desarrollo

@ » Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja

L

GRADO

[ Concentracion media

RECOMENDACIONES

© 0000000000000 000000000 0 00

Actualizar los documentos estraté-
gicos sanitarios y concretar acciones
para el desarrollo de la MPP. Estudiar
encaje del Plan de Medicina Persona-
lizada de Andalucia en la futura Es-
trategia Estatal de MPP.

Favorecer la financiacion de proyec-
tos de investigacion de MPP.

Definir encaje de las unidades con
experiencia en patologias concretas
o0 en ambitos de la MPP diferentes de
la GC.

Recopilacion desde el Servicio de
Salud de las pruebas de MPP dispo-
nibles.

Continuar el apoyo a proyectos tras-
lacionales en MPP.

Continuar liderando la generacién de
herramientas de Data Mining e inte-
gracion de datos gendmicos y clini-
cos en la HCE.

Contribuir con su experiencia al de-
sarrollo en otras CCAA.

Apoyar el liderazgo investigador con
financiacion para proyectos en MPP.
Es este liderazgo el motor para la
generacion de conocimiento pero
también, para la implantacion de la
medicina gendmica en los sistemas
de salud.

Implantacion de programas de for-
macion continuada y reglada orien-
tados al personal sanitario.
Iniciativas de comunicacién gque pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Continuar favoreciendo la colabora-
cion publico-privada y el emprendi-
miento de base biotecnoldgico en la
region.

@0 0000000000000 000000000 0 00

[l Concentracion alta

Concentracion

Baja Alta
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/. GRADO BE DESARROLLO DE LA MEDICINA PERSONALIZADA

ARAGON vy 41

GRADO RECOMENDACIONES

Planes y Estrategias autonémicas e .
y 9 ¢ Planificacion de la MPP a través de

) Planes y Estrategias Sanitarias y de
PN e E|l Plan de Salud no contiene aspectos de
I +D.
MPP.
o } o ] ) . e Priorizacion en la financiacién de pro-
. II\\I/”ojse prioriza financiacidon en investigacion yectos de investigacion de MPP.
Traslacién ambito asistencial » Definicion de centros de referencia v
ordenacion efectiva de los circuitos y
e Sin designacion oficial de centros de refe- pruebas de MPP desde el sistema de
@ rencia. salud.
H H e Sin ordenacion centralizada de cartera de * Promover proyectos aceleradores
servicios complementaria. con objetivos que contemplen la im-

plantacion ademas de la generacion

e Sin proyectos traslacionales de amplio al- o
broy P de conocimiento en MPP.

cance.

Procesamiento y almacenamiento de datos . )
¢ Planificar como se van a recoger, al-

macenar, procesar e integrar en la

HCE grandes volumenes de datos

que permitan apoyar la toma de de-

¢ Sin planificacion de infraestructura almace- cisiones clinicas.
namiento/procesamiento de datos.

* Sin proyectos de Data Mining/integracion
datos émicos/Big Data sanitario.

1+D+i e Fomentar el desarrollo de masa cri-
2 tica investigadora en la comunidad
Y e Baja concentracion de grupos de investiga- y dotar de financiacion continuada
'_f cién con liderazgo reconocido en MPP. para contribuir a la generacion de co-
e Baja participacion en proyectos europeos n_omm|er1to, d_gsarrollo_de proyectos

de MPP. piloto y creacion de spin-offs.
Formacién e La promocion de formacion de per-

files hibridos (bioinformatico clini-
co etc.) es un area de actuacion asi
como al desarrollo de formacion con-
tinua para el personal sanitario.

e Sin formacién continuada en MPP para el « Iniciativas de comunicacion que pon-

personal sanitario. gan en valor la formacidn en MPP.

¢ Hay un master con contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

Colaboracién publico-privada
e Promover iniciativas de CPl en MPP.
e Sin iniciativas de colaboracion (CPI,

e Aprovechamiento del cluster Ara-
proyectos etc.)

health como ecosistema dinamizador
¢ Empresas biotecnoldgicas dmbito MPP. del emprendimiento biotecnoldgico

e Con Cluster de salud (ecosistemas con po- regional.
tencial para la innovacion): Arahealth.
Grado de desarrollo
@ e Concentracion de los elementos clave.
Concentracion baja [ Concentracion media M Concentracion alta
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PRINCIPADO DE ASTURIAS
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Planes y Estrategias autonémicas

|]|]|]|]|] * No se han encontrado aspectos de MPP.

¢ No se prioriza financiacion en investigacion
MPP.

RECOMENDACIONES

Incrementar la presencia de la MPP
en Planes y Estrategias Sanitarias y
de I+D.

Priorizacion en la financiacion de pro-
yectos de investigacion de MPP.

Traslacién ambito asistencial

e Sin designacion oficial de centros de refe-

[H] rencia.

HEH e Sin ordenacion centralizada de cartera de
servicios complementaria.

e Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Definicion de centros de referencia y
ordenacion efectiva de los circuitos y
pruebas de MPP desde el sistema de
salud.

Promover proyectos aceleradores
con objetivos que contemplen la im-
plantacion ademas de la generacion
de conocimiento.

Procesamiento y almacenamiento de datos

* Sin proyectos de Data Mining/integracion
datos émicos/Big Data sanitario.

¢ Sin planificacion de infraestructura almace-
namiento/procesamiento de datos.

Planificar como se van a recoger, al-
macenar, procesar e integrar en la
HCE grandes volumenes de datos
gue permitan apoyar la toma de de-
cisiones clinicas.

Apovyar el liderazgo investigador de
la comunidad con financiacion para
la realizacion de proyectos en MPP,
qgue ademas puedan derivar en pro-
yectos piloto y favorecer la creacion
de spin-offs.

1+D+i
A . . L .
e Con grupos de investigacion con liderazgo
,_f reconocido en MPP.
e Con participacidon en proyectos europeos
de MPP.
Formacion

¢ Con maéasteres con contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.
e Sin formacion continuada en MPP para el

personal sanitario.

Ofrecer formacion continuada en
areas de capacitacion de MPP orien-
tada la personal sanitario en activo.

Iniciativas de comunicacién que pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Colaboracién publico-privada

e Sin iniciativas de colaboraciéon (CPI, proyec-
tos etc.)

e Con empresas biotecnoldgicas &mbito MPP.

e Con Cluster de salud (ecosistemas con po-
tencial para la innovacion): Cluster de Bio-
medicina y Salud.

Promover iniciativas de CPl en MPP.

Aprovechamiento del clister de bio-
medicina como ecosistema dinami-
zador del emprendimiento biotecno-
l6gico regional.

Grado de desarrollo
@ ¢ Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja

[l Concentracion media

W Concentracion alta
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[SLAS BALEARES
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Planes y Estrategias autonémicas

e En el de Plan de Salud no se especifican
acciones concretas de MPP, aungue se pro-

Am"]l“] mueve reorganizar los recursos. La MPP
_— consta como dominio clave en la estrategia
1+D.

¢ No se financian proyectos de investigacion
autondmicos de |+D donde la MPP sea una
prioridad.

RECOMENDACIONES

Incrementar la concrecion sobre las
acciones relativas a la implantacion
de la MPP en Planes y Estrategias Sa-
nitarias y de [+D.

Priorizacion en la financiacion de pro-
yectos de investigacion de MPP.

Traslacién ambito asistencial

[H] e Con centros de referencia designados.

HEH e Cartera de servicios complementaria en
proceso de reorganizacion.

e Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Monitorizar los circuitos de deriva-
cion implantados para identificar
potenciales dreas de mejora en la efi-
ciencia de los procesos.

Procesamiento y almacenamiento de datos

* Sin proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos émicos/Big Data
sanitario.

¢ Sin planificacion e implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

Planificar como se van a recoger, al-
macenar, procesar e integrar en la
HCE grandes volumenes de datos
gue permitan apoyar la toma de de-
cisiones clinicas.

1+D+i

e Baja concentracion de grupos de investiga-
cion con liderazgo reconocido en MPP.

e Baja participacion en proyectos europeos
de MPP.

Fomentar el desarrollo de masa cri-
tica investigadora en la comunidad
y dotar de financiacion continuada
para contribuir a la generacion de co-
nocimiento, desarrollo de proyectos
piloto y creacion de spin-offs.

Formacioén

e Sin masteres con contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Sin formacién continuada en MPP para el
personal sanitario.

Promover iniciativas formativas de
postgrado en areas de capacitacion
para la MPP asi como la formacion
continua y reglada enfocada al per-
sonal sanitario.

Iniciativas de comunicacién gque pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Colaboracién publico-privada

e Con iniciativas de colaboraciéon de CPI.

e Baja concentracion de empresas biotecno-
|6gicas ambito MPP.

e Con cluster de salud (ecosistemas dinami-
zadores de la innovacion).

Politicas de apoyo a la I+D+i y que fa-
ciliten la creacion de empresas.

Aprovechamiento del clister de bio-
medicina como elemento dinamiza-
dor del emprendimiento regional.

Grado de desarrollo
@ e Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja

[l Concentracion media

W Concentracion alta
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CANARIAS R

Planes y Estrategias autonémicas
~ ¢ No se recogen aspectos de MPP. Nuevo
|]|"]|]|] Plan de Salud en preparacion donde se pre-

—_—— vé recoger iniciativas de MPP.

¢ No se prioriza financiacion en investigacion
MPP.

Traslacién ambito asistencial
e Sin designacion oficial de centros de refe-
- rencia.

HEH ¢ Puesta en marcha de iniciativas para la or-
denacion de cartera de servicios comple-
mentaria en MPP.

e Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Procesamiento y almacenamiento de datos

» Sin proyectos de Data Mining/integracion
datos émicos/Big Data sanitario.

e Sin planificacion pero con infraestructura
para almacenamiento/procesamiento de
datos.

1+D+i
2, . ., . )
e Baja concentracion de grupos de investiga-
% cion con liderazgo reconocido en MPP.

* Baja participacion en proyectos europeos

de MPP.
Formacion

e Sin masteres con contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Sin formacién continuada en MPP para el
personal sanitario.

Colaboracién publico-privada

e Sin iniciativas de colaboracion (CPI, proyec-
tos etc.).

e Baja concentracion de empresas biotecno-
|6gicas ambito MPP.

¢ Clusteres de salud (ecosistemas con poten-
cial para la innovacion).

Grado de desarrollo
e Concentracion de los elementos clave.
Concentracion baja [l Concentracion media

3

A

RECOMENDACIONES

Incrementar la presencia de la MPP
en Planes y Estrategias Sanitarias y
de I+D.

Priorizacion en la financiacion de pro-
yectos de investigacion de MPP.

Definicion de centros de referencia y
ordenacion efectiva de los circuitos
asistenciales.

Promover proyectos aceleradores
con objetivos que contemplen la im-
plantacion ademas de la generacion
de conocimiento.

Cuenta con una infraestructura po-
tente para el almacenamiento y pro-
cesamiento de datos gendmicos en
investigacion. Planificar cémo apro-
vechar estos recursos en el ambito
sanitario.

Fomentar el desarrollo de masa cri-
tica investigadora en la comunidad
y dotar de financiacion continuada
para contribuir a la generacion de co-
nocimiento, desarrollo de proyectos
piloto y creacion de spin-offs.

Promover iniciativas formativas de
postgrado en areas de capacitacion
para la MPP asi como la formacién
continua y reglada enfocada al per-
sonal sanitario.

Iniciativas de comunicacién que pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Promover iniciativas de CPl en MPP.

Generar espacios gue proporcionen
recursos y faciliten la creacién de
empresas de base biotecnoldgica.

Il Concentracion alta
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CANTABRIA |

GRADO RECOMENDACIONES
Planes y Estrategias autonédmicas
* No se recogen aspectos especificos de MPP Incrementar la presencia de' la MPP
P pero el Plan de Salud establece la creacion en Planes y Estrategias Sanitarias vy
nonnn de una Consulta de Consejo Genético cen- de I+D.
= 4 tralizada con Unidad de Genética Molecular. Priorizacién en la financiacion de pro-
* No se financian proyectos de investigacién yectos de investigacion de MPP.
autondmicos de |+D donde la MPP sea una
prioridad.
Traslacién ambito asistencial Definicidn de centros de referencia y
ordenacion efectiva de los circuitos y
e Sin designacion oficial de centros de refe- pruebas de MPP desde el sistema de
@ rencia. salud.
H n e Sin ordenacion centralizada de cartera de Promover proyectos aceleradores
servicios complementaria. con objetivos que contemplen la im-
e Sin proyectos traslacionales de amplio al- plantauoh a}demas de la generacion
de conocimiento en MPP.
cance.
Procesamiento y almacenamiento de datos - ,
Planificar cdmo se van a recoger, al-
) o - macenar, procesar e integrar en la
* Sin proyectos de Data Mining/integracion .
datos émicos/Big Data sanitario. HCE graqdes volumenes de datos
que permitan apoyar la toma de de-
¢ Sin planificaciéon infraestructura almacena- cisiones clinicas.
miento/procesamiento de datos.
1+D+i Fomentar el desarrollo de masa cri-
2 tica investigadora en la comunidad
@ ¢ Baja concentracidon de grupos de investiga- y dotar de financiacion continuada
,_f cion con liderazgo reconocido en MPP. para contribuir a la generacion de co-
e Baja participacion en proyectos europeos ”‘?C'm'e”tol dle:sarrollolde proyectos
de MPP piloto y creacion de spin-offs.
Formacién Promover iniciativas formativas de
postgrado en areas de capacitacion
] ) ) ) para la MPP asi como la formacion
. §|n masteres c_on gpntenldo importante en continua vy reglada enfocada al per-
areas de capacitacion para la MPP. sonal sanitario.
e Sin formauo_n ;ontlnuada en MPP para el Iniciativas de comunicacidn que pon-
personal sanitario. gan en valor la formacién en MPP.
Colaboracién publico-privada
¢ Iniciativas de colaboracion (CPI, proyectos Promover iniciativas de CPl en MPP.
etc.). ) )
Generar espacios que proporcionen
e Baja concentraciéon de empresas biotecno- recursos y faciliten la creacién de
l6gicas ambito MPP. empresas de base biotecnoldgica.
e Clusteres de salud (ecosistemas con poten-
cial para la innovacion).
Grado de desarrollo
@ e Concentracion de los elementos clave.
Concentracion baja [ Concentraciéon media [l Concentracion alta
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CASTILLA-LA MANCHA
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Planes y Estrategias autonémicas

e El Plan Oncoldgico y el Plan Sectorial de
EERR recogen objetivos para la organiza-
cion del Consejo Genético.

2N
ITIEI

¢ No se prioriza financiacion en investigacion
MPP.

Traslacién ambito asistencial

e Sin designacion oficial de centros
[H] de referencia.

e Sin ordenacioén centralizada de cartera
de servicios complementaria.

e Sin proyectos traslacionales de amplio
alcance.

Procesamiento y almacenamiento de datos

» Con proyectos de Data Mining/integracion
datos émicos/Big Data sanitario.

e Sin planificacion infraestructura almacena-
miento/procesamiento de datos.

RECOMENDACIONES

Incrementar la presencia de la MPP
en Planes y Estrategias Sanitarias y
de I+D.

Priorizacion en la financiacion de pro-
yectos de investigacion de MPP.

Definicion de centros de referencia y
ordenacion de circuitos de MPP.

Promover proyectos aceleradores
con objetivos que contemplen la im-
plantacion ademas de la generacion
de conocimiento.

Planificar como se van a recoger, al-
macenar, procesar e integrar en la
HCE grandes volumenes de datos
provenientes de tecnologias dmicas.

1+D+i e Fomentar el desarrollo de masa cri-
3 ) . ) ) tica investigadora en la comunidad
@ . B_qja conc_entraoon de grupos de investiga- y dotar de financiacién continuada
,_f cion con liderazgo reconocido en MPP. para contribuir a la generacién de co-

e Baja participacion en proyectos europeos
de MPP.

Formacién

e Sin masteres con contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Sin formacién continuada en MPP para el
personal sanitario.

Colaboracién publico-privada
e Sin iniciativas de colaboracién (CPI,
proyectos etc.).

¢ Baja concentracion de empresas biotecno-
|6gicas ambito MPP.

¢ Sin clusteres de salud (ecosistemas con po-
tencial para la innovacion).

Grado de desarrollo

@ e Concentracion de los elementos clave.

nocimiento, desarrollo de proyectos
piloto y creacion de spin-offs.

Promover iniciativas formativas de
postgrado en areas de capacitacion
para la MPP asi como la formacién
continua y reglada enfocada al per-
sonal sanitario.

Iniciativas de comunicacién que pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Promover iniciativas de CPl en MPP.

Generar espacios gue proporcionen
recursos y faciliten la creacién de
empresas de base biotecnoldgica.
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Concentracion baja [l Concentracidon media M Concentracion alta
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CASTILLA'Y LEON
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Planes y Estrategias autonémicas

e El Plan de Salud establece la ordenacion de
los recursos en ambitos de aplicacion de la
MPP. Con Programas para EERR y Cancer
hereditario. La MPP es una linea prioritaria
en los planes de I+D.

N
aonon

¢ No se financian proyectos de investigacion
autondmicos de |+D donde la MPP sea una
prioridad.

Traslacién ambito asistencial

] ¢ Con designacion de Centros de Referencia.

HEH e Con la cartera de servicios complementaria
relativa a MPP ordenada.

e Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Procesamiento y almacenamiento de datos

* Sin proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos omicos/Big Data sanitario.

e Con planificacion o implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

1+D+i

e Con grupos de investigacion con liderazgo
reconocido en MPP.

I

e Con participacion en proyectos europeos
de MPP.

Formacioén

¢ Sin masteres de contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Sin formacion continuada en MPP para el
personal sanitario.

Colaboracién publico-privada

e Sin iniciativas de CPI proyectos concretos
etc.

e Baja concentracion de empresas biotecno-
l6gicas dmbito MPP.

e Con clusteres de salud (ecosistemas dina-
mizadores de la innovacion): BioteCyl y Sivi.

Grado de desarrollo

®

e Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja

GRADO

’M

,I"*-J-

RECOMENDACIONES

Incrementar la concrecion sobre las
acciones para fomentar la investiga-
cion en MPP en los planes de I+D.

Crear convocatorias de ayudas para
fomentar la investigacion en MPP.

Fomentar el desarrollo de proyectos
piloto con objetivos que contemplen
la generacidon de conocimiento pero
también otros objetivos mas amplios
como la explotaciéon de datos clinicos
a gran escala.

Existe una infraestructura muy po-
tente para el almacenamiento de da-
tos aunque se recomienda planificar
coémo se va a abordar la explotacion
de datos gran escala y su integra-
cion en la HCE desde los sistemas de
salud.

[ Concentracion media

Apovyar el liderazgo investigador de
la comunidad con financiacion para
la realizacion de proyectos en MPP,
que ademas puedan derivar en pro-
yectos piloto vy la creacién de spin-
offs.

Promover iniciativas formativas de
postgrado en areas de capacitacion
para la MPP asi como la formacion
continua y reglada enfocada al per-
sonal sanitario.

Iniciativas de comunicaciéon que pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Promover iniciativas de CPl en MPP.

Politicas de apoyo a la I+D+i y que fa-
ciliten la creacion de empresas.

Aprovechamiento de los clisteres
como elementos dinamizador del
emprendimiento regional.

[l Concentracion alta

b8
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CATALUNA
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Planes y Estrategias autonémicas

¢ Plan de Salud y Plan Oncoldgico con objeti-
VOS y acciones concretas para el desarrollo
de la MPP. La MPP es una linea prioritaria en
los planes de I+D.

e Convocatorias autonémicas para la finan-
ciacion de proyectos donde la MPP es una
prioridad.

=)

Traslacién ambito asistencial

¢ Con designacion de Centros de Referencia y
redes expertas en diferentes areas terapéu-
ticas de MPP.

* Sin ordenacion centralizada de cartera de
servicios complementaria (en cada hospital).

e Con varios proyectos traslacionales de am-
plio alcance.

Procesamiento y almacenamiento de datos

« Con proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos dmicos/Big Data sanitario.

¢ Con planificacion e implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

1+D+i
2, ) ) -, )
< e Con grupos de investigacion con liderazgo
% reconocido en MPP.
e Con participacion en proyectos europeos
de MPP.
Formacién

e Con masteres de contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Con formacion en MPP para el personal sa-
nitario que participa en proyectos piloto.

Colaboracién publico-privada

¢ Sin iniciativas de colaboracion de CPI. Con
proyectos concretos con empresas privadas.

e Alta concentracion de empresas biotecno-
|6gicas dmbito MPP.

e Con cluster de salud (ecosistemas dinami-
zadores de la innovacion): Catalonia Bio &
Healthtech.

Grado de desarrollo

@ e Concentracion de los elementos clave.
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Concentracion baja

GRADO

Concentracion media

—T

RECOMENDACIONES

@0 0000000000000 000000000 0 00

Actualizar y comunicar los resultados
de los diferentes proyectos piloto
promovidos por los planes autono-
mMicos.

Finalizar y difundir el Libro Blanco de
la MPP en fase de elaboracion.

Recoger vy actualizar desde el CatSa-
lud la informacion relativa a las prue-
bas de MPP.

Definir qué sistemas de acreditacion
se estan empleando en los centros de
referencia como ejemplo de buenas
practicas.

Continuar con el desarrollo y segui-
miento de los proyectos para la ge-
neracion de herramientas de Data
Mining e integracién de datos geno-
micos y clinicos en la HCE.

Facilitar el acceso a las infraestruc-
turas para otras regiones del dmbito
estatal.

Continuar fomentando la intensa acti-
vidad investigadora de la comunidad.
Fomentar la colaboracidn en proyec-
tos de MPP con otras regiones para
aunar esfuerzos en el desarrollo de la
MPP en el ambito estatal.

Promover formacion de perfiles hibri-
dos (bioinformatico clinico etc.). Re-
forzar la formacion continua reglada
para el personal sanitario.

Promover iniciativas de CPl en MPP.
Generar espacios gue proporcionen
recursos y faciliten la creacién de
empresas de base biotecnoldgica.

@0 0000000000000 000000000 0 00

M Concentracion alta

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION EN ESPANA: MAPA DE COMUNIDADES



/. GRADO BE DESARROLLO DE LA MEDICINA PERSONALIZADA

EXTREMADURA

Planes y Estrategias autonémicas

e Plan de Salud, Plan Oncoldgico y de EERR

P con objetivos para la ordenacion del Con-

oonnn sejo Genético como &rea de MPP. La MPP

— es una linea de financiacion prioritaria en los
planes de I+D.

¢ Financiacion de proyectos de |+D con MPP
como prioridad.

RECOMENDACIONES

Incrementar la presencia de la MPP
en Planes y Estrategias Sanitarias.
Concretar lineas estratégicas y obje-
tivos para extender su implantacion.

Traslacién ambito asistencial

] ¢ Sin designacién de Centros de Referencia.

HEH e Sin ordenacion centralizada de cartera de
servicios complementaria en MPP.

e Con proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Definicion de centros de referencia y
ordenacion efectiva de los circuitos y
pruebas de MPP desde el SES.

Monitorizacion del proyecto Medea
y generacion de resultados que per-
mitan evaluar coste-efectividad de la
MPP en el contexto clinico.

Procesamiento y almacenamiento de datos

» Con proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos dmicos/Big Data sanitario.

e Sin planificacion para la implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos desde el SES.

El proyecto Medea introducird la
prescripcion farmacoldgica persona-
lizada en el SES. No obstante, cabria
aprovechar proyectos como HERI-
TAGEN para abordar la necesidad
de procesar grandes volumenes de
datos desde el sistema sanitario (Big
Data Sanitario) en el futuro.

Fomentar el desarrollo de masa cri-
tica investigadora en la comunidad
y dotar de financiacion continuada
para contribuir a la generacion de co-
nocimiento, desarrollo de proyectos
piloto y creacion de spin-offs.

1+D+i
2
¥ e Baja concentracion de grupos de investiga-
% cién con liderazgo reconocido en MPP
—~L '
¢ Baja participacion en proyectos europeos
de MPP.
Formacion

¢ Sin masteres de contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Sin formacion continuada en MPP para el
personal sanitario.

Promover iniciativas formativas de
postgrado en areas de capacitacion
para la MPP asi como la formacion
continua vy reglada enfocada al per-
sonal sanitario. Promover formacion
de perfiles hibridos (bioinformatico
clinico etc.).

Colaboracién publico-privada

e Con iniciativas de colaboracién de CPI.

e Baja concentracion de empresas biotecno-
|6gicas ambito MPP.

e Sin cluster de salud (ecosistemas dinamiza-
dores de la innovacion).

Generar espacios que proporcionen
recursos y faciliten la creacién de
empresas de base biotecnoldgica.

Grado de desarrollo
@ ¢ Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja [l Concentracion media M Concentracion alta
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GALICIA

Planes y Estrategias autonémicas

e Presencia de la MPP limitada en los Planes
Estratégicos sanitarios. Sin mencion en los
Planes de [+D.

P
aonon

e Sin convocatorias autondmicas para la fi-
nanciacion de proyectos donde la MPP sea
una prioridad.

Traslacién ambito asistencial

e Con definicion de un Centro de Referencia de
[H] Medicina Gendmica integrado en el SERGAS.

* Ordenacion centralizada de cartera de servi-
cios complementaria en Medicina Gendmica.

e Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Procesamiento y almacenamiento de datos

* Sin proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos émicos/Big Data sanitario.

¢ Con planificaciéon o implementacién de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

1+D+i

< e Con grupos de investigacion con liderazgo
% reconocido en MPP.

e Con participacion en proyectos europeos
e Con masteres de contenido importante en
¢ Sin formacién continuada en MPP para el

de MPP.
Formacion
areas de capacitacion para la MPP.
personal sanitario.
Colaboracién publico-privada
e Con fuertes iniciativas de CPl y proyectos

concretos con empresas privadas.
¢ Concentracion media de empresas biotec-
e Clusteres de salud (ecosistemas dinamizado-
Grado de desarrollo

noldgicas del dmbito de la MPP.
res de la innovacion): Bioga. Cluster Saude.
@ e Concentracion de los elementos clave.

L

GRADO

0o

f

RECOMENDACIONES

Incrementar presencia y concretar
objetivos de MPP en Planes y de I+D.

Priorizacién en la financiacion de pro-
yectos de investigacion de MPP.

Definicion de los circuitos asistencia-
les y optimizacion de los recursos en
las aplicaciones de MPP gue no re-
quieran gendmica.

La experiencia y la integracion de la
Fundacion de Medicina Xendmica en
el SERGAS ofrece la oportunidad de
realizar estudios piloto prospectivos
de salud.

Existe una infraestructura muy po-
tente para el almacenamiento vy
procesamiento de datos aunque se
recomienda planificar como se va a
abordar la explotaciéon de datos gran
escala y su integracion en la HCE
desde los sistemas de salud.

Apoyar el liderazgo investigador de
la comunidad con financiacion para
la realizacion de proyectos en MPP,
gue ademas puedan derivar en pro-
yectos piloto para la implementacion
asistencial y favorecer la creacidn de
spin-offs.

Promover formacion de perfiles hibri-
dos (bioinformatico clinico etc.).

Promover la formacion continua re-
glada para el personal sanitario.

Iniciativas de comunicacién gue pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Aprovechamiento del clUster de bio-
medicina como elemento dinamiza-
dor del emprendimiento regional.

Concentracion baja [l Concentracion media M Concentracion alta
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GRADO RECOMENDACIONES
Planes y Estrategias autonémicas
Incrementar la presencia de la MPP
* No se recogen aspectos de MPP en las Es- en Planes y Estrategias Sanitarias.
trategias Sanitarias. MPP muy presente en Concretar lineas estratégicas vy
oonnn las estrategias de 1+D donde es un &rea prio- objetivos.
" 4 ritaria de financiacion. i
) ) o ) Crear convocatorias de ayudas para
¢ Sin convocatorias autondmicas para la fi- fomentar la investigacion en MPP.
nanciacion de proyectos de investigacion
de MPP.
Traslacién ambito asistencial L )
Definicion de centros de referencia y
¢ Sin designacion oficial de centros de refe- ordenacion efectiva de los (_:|rCU|tos Y
[ . pruebas de MPP desde el sistema de
rencia.
E salud.
H n e Con ordenacion centralizada de cartera de Promover provectos piloto que per-
servicios complementaria. . . proy s P q P
mitan impulsar la integracion de la
e Sin proyectos traslacionales de amplio al- MPP en el sistema de salud.
cance.
Procesamiento y almacenamiento de datos - ,
Planificar cdmo se van a recoger, al-
) o - macenar, procesar e integrar en la
* Sin proyectos de Data Mining/integracion .
datos émicos/Big Data sanitario. HCE graqdes volumenes de datos
que permitan apoyar la toma de de-
e Sin planificacion infraestructura almacena- cisiones clinicas.
miento/procesamiento de datos.
1+D+i Fomentar el desarrollo de masa cri-
2 tica investigadora en la comunidad
@ ¢ Baja concentracidon de grupos de investiga- y dotar de financiacion continuada
,_f cion con liderazgo reconocido en MPP. para contribuir a la generacion de co-
* Baja participacion en proyectos europeos n?ch|ento, dlgsa(rjrollolde ;royectos
de MPP. piloto y creacion de spin-offs.
Formacién Promover inici_ati\/as formativas de
postgrado teniendo en cuenta las
] ) ) ) nuevas necesidades de formacion de
* Sin masteres con contenido importante en perfiles hibridos (bioinformatico clini-
areas de capacitacion para la MPP. co ete).
e Con formacion continuada en MPP para el Iniciativas de comunicacién que pon-
personal sanitario. gan en valor la formacién en MPP.
Colaboracién publico-privada
¢ Sin iniciativas de colaboraciéon (CPI, proyec- Promover iniciativas de CPl en MPP.
tos etc.). Generar espacios que proporcionen
e Baja concentraciéon de empresas biotecno- recursos y faciliten la creacién de
l6gicas ambito MPP. empresas de base biotecnoldgica.
¢ Sin clusteres de salud (ecosistemas con po-
tencial para la innovacion).
Grado de desarrollo
@ e Concentracion de los elementos clave.
Concentracion baja [l Concentracién media M Concentracion alta
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Planes y Estrategias autonémicas

e | a Estrategia de EERR establece la coordi-
nacion de los recursos para EERR El Plan In-
tegral Frente al Cancer prevé recoger lineas
estratégicas de MPP. La MPP es una linea
prioritaria en los planes de |+D.

P
aonon

Se convocan ayudas a proyectos de 1+D con
priorizacion de la MPP.

Traslacién ambito asistencial

- Sin designacion de Centros de Referencia.
Sin ordenacién centralizada de cartera de
servicios complementaria en MPP.

Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Procesamiento y almacenamiento de datos

* Sin proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos dmicos/Big Data sanitario.

e Con planificacion o implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

1+D+i

¢ Alta concentracién de grupos de investiga-
cién con liderazgo reconocido en MPP.

e Con participacion en proyectos europeos
de MPP.

Formacién

¢ Con masteres de contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Sin formacién continuada en MPP para el
personal sanitario.

Colaboracién publico-privada
e Sin iniciativas de colaboracién (CPI, proyec-
tos etc.)

e Alta concentracion de empresas biotecno-
|6gicas ambito MPP.

e Sin cluster de salud (ecosistemas dinamiza-
dores de la innovacion).

Grado de desarrollo

@ e Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja

GRADO

[l Concentracion media

RECOMENDACIONES

Incrementar y concretar las acciones
para implementar la MPP en Planes y
Estrategias Sanitarias. Desarrollar un
Plan de Genética para la organiza-
cion y optimizacion de los multiples
recursos de la Comunidad de Madrid.

Definicion de centros de referencia y
ordenacion de circuitos de MPP.

Promover proyectos aceleradores
con objetivos que contemplen la im-
plantacion de la MPP ademas de la
generacion de conocimiento.

Aunque existe una infraestructura
potente para el almacenamiento vy
procesamiento de datos, se reco-
mienda planificar como se va a abor-
dar la explotacidn de datos a gran es-
cala y su integracién en la HCE (Big
Data sanitario) de manera coordina-
da desde el Servicio de Salud.

Apoyar el liderazgo investigador de
la comunidad con financiacion para
la realizacion de proyectos en MPP,
gue ademas puedan deriven en pro-
yectos piloto para la implementacion
asistencial.

Promover formacion de perfiles hibri-
dos (bioinformatico clinico etc.).

Promover la formacion continua re-
glada para el personal sanitario.

Iniciativas de comunicacién gue pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Promover iniciativas de CPl en MPP.

Generar espacios gque proporcionen
recursos y faciliten la creacién de
empresas de base biotecnoldgica.

W Concentracion alta
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Planes y Estrategias autonémicas

e Plan de Salud: concentra las intervenciones
de MPP en Cancer hereditario y las EERR La
atencion a las EERR se articula a través del
Plan Integral de EERR La MPP se recoge en
los planes de [+D.

N
aonon

¢ |La MPP es una linea prioritaria en la financia-
cion de proyectos de investigacion.

Traslacién ambito asistencial

] ¢ Con designacion de Centros de Referencia

HEH e Se trabaja en la ordenacion centralizada de
cartera de servicios complementaria.

e Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Procesamiento y almacenamiento de datos

» Sin proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos émicos/Big Data sanitario.

¢ Con planificacién e implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

1+D+i
2
\ e Concentracion media de grupos de inves-
'_f tigacion con liderazgo reconocido en MPP.
e Baja participacion en proyectos europeos
de MPP.
Formacion

e Con masteres de contenido relevante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Con un programa formativo y continuado
de Gendmica para el personal sanitario.

Colaboracién publico-privada
e Sin iniciativas de colaboracion de CPI en
MPP.

¢ Baja concentracion de empresas biotecno-
|6gicas dmbito MPP.

e Con cluster de e-salud (ecosistemas dinami-
zadores de la innovacion).

Grado de desarrollo

@ e Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja

GRADO

0o

RECOMENDACIONES

Avanzar en la materializacion del
Plan de Gendmica Regional.

Crear convocatorias de ayudas a la
investigacion en MPP en el marco del
nuevo plan de [+D.

Monitorizar los circuitos de deriva-
cion implantados para identificar
potenciales dreas de mejora en la efi-
ciencia de los procesos.

Promover proyectos aceleradores
con objetivos que contemplen la im-
plantacion ademas de la generacion
de conocimiento.

Planificar cdmo se van a integrar en
la HCE grandes volumenes de datos
que permitan apoyar la toma de de-
cisiones clinicas.

Apoyar el liderazgo investigador de
la comunidad con financiacion para
la realizacion de proyectos en MPP,
gue ademas puedan derivar en pro-
yectos piloto y favorecer la creacion
de spin-offs.

Promover formacion de perfiles hibri-
dos (bioinformatico clinico etc.).

Iniciativas de comunicacién que pon-
gan en valor la formacion en MPP.

[l Concentracién media

Promover iniciativas de CPl en MPP.

Aprovechamiento del cluster de
e-salud como elemento dinamizador
del emprendimiento regional.

B Concentracién alta

i

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISIGN EN ESPARA: MAPA DE COMUNIDADES




COMUNIDAD FORAL Dt NAVARRA =

© © 0 0 0000000000000 00000000000000000000000 00

Planes y Estrategias autonémicas

¢ |a MPP se recoge fundamentalmente en los
Planes y Estrategias de |+D. En el Plan de
Salud se ordenan los recursos para Conse-

m jo Genético y se promueve la innovacion en
e Se convocan ayudas a proyectos de investi-
gacion donde la MPP es una linea prioritaria.
Se han financiado proyectos importantes de

MPP.

Traslacién ambito asistencial
e Sin designacion oficial de centros de refe-
- rencia.

* Sin ordenacion centralizada de cartera de
servicios complementaria.

e Con varios proyectos traslacionales de am-
plio alcance: NAGEN, PHARMAGEN entre
otros.

Procesamiento y almacenamiento de datos

» Con proyectos de Data Mining/integracion
datos émicos/Big Data sanitario.

e Con planificacion infraestructura almacena-
miento/procesamiento de datos.

1+D+i
é‘\‘ e Con grupos de investigacion con liderazgo
% reconocido en MPP.
=L
e Con participacion en proyectos europeos
de MPP
Formacioén

¢ Sin masteres con contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

¢ Sin formacion continuada y reglada en MPP
para el personal sanitario. Cursos para los
coordinadores de NAGEN.

Colaboracién publico-privada

¢ Colaboracion con empresas en proyectos
piloto.

¢ Baja concentracion de empresas biotecno-
|dgicas ambito MPP.

e Sin cluster de salud (ecosistemas con po-
tencial para la innovacion).

Grado de desarrollo

@ ¢ Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja

GRADO

RECOMENDACIONES

Incrementar la presencia de la MPP
en Planes y Estrategias Sanitarias.
Concretar lineas estratégicas y obje-
tivos.

[ Concentracion media

Definicion de centros de referencia y
ordenacion efectiva de los circuitos vy
pruebas de MPP desde el sistema de
salud.

Monitorizacion proyectos piloto ge-
neracion de resultados que permitan
evaluar coste-efectividad de la MPP
en el contexto clinico.

Desarrollar la infraestructura vy las
herramientas necesarias para la ex-
plotacion de datos gendmicos e inte-
gracion en HCE a través del Proyecto
NAGEN.

Continuar apoyando el liderazgo in-
vestigador de la comunidad con fi-
nanciacion para la realizacion de pro-
yectos en MPP, que ademas puedan
derivar en proyectos piloto y favore-
cer la creacién de spin-offs.

Promover iniciativas formativas de
postgrado en MPP. Promover for-
macion de perfiles hibridos (bioin-
formatico clinico etc.). Promover la
formacion continua y reglada para el
personal sanitario.

Iniciativas de comunicacion que pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Valorar financiacion de proyectos a
partir de iniciativas de CPl en MPP.

Generar espacios gue proporcionen
recursos y faciliten la creacion de
empresas de base biotecnoldgica.

[l Concentracion alta
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Planes y Estrategias autonémicas

¢ E| Plan de Salud, el Plan de Genética y el
Plan Oncoldgico incluyen la MPP desde dife-
rentes puntos de vista (organizativo, fomen-
to de la innovacion...) con lineas estratégi-
cas, objetivos concretos e hitos que cumplir
como en el caso del Plan Oncoldgico.

¢ Financiacion de proyectos de |+D en MPP.
Traslacién ambito asistencial
¢ Con designacion de Centros de Referencia

organizados en red.

e Con ordenacion centralizada de cartera de
servicios complementaria.

e Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.
Procesamiento y almacenamiento de datos
* Con proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos dmicos/Big Data sanitario.

e Con planificacién e implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

1+D+i

e Con grupos de investigacion con liderazgo
reconocido en medicina gendmica y analisis
bioinformatico.

e Con participacion en proyectos europeos
de MPP.
Formacién
e Con masteres de contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.
¢ Sin formacion continuada en MPP para el
personal sanitario.
Colaboracién publico-privada
e Sin iniciativas de colaboracién de CPl y pro-
yectos concretos con empresas privadas.

e Alta concentracion de empresas biotecno-
|6dgicas ambito MPP.

e Cluster de salud (ecosistemas dinamizado-
res de la innovacion): Basque Health Cluster.

Grado de desarrollo

e Concentracion de los elementos clave.

Concentracion baja

GRADO

Concentracion media

o

RECOMENDACIONES

@0 0000000000000 000000000 0 00

e El Pafs Vasco es una de las comuni-
dades con mayor nivel de concrecion
en el apoyo a la MPP a tanto a través
de sus estrategias sanitarias, como
de I+D.

e Poner en marcha proyectos piloto
orientados a dar respuesta a las ne-
cesidades de implantacion de la MPP.
Por ejemplo, en el manejo de grandes
volumenes de datos (Big Data sani-
tario).

e Desarrollar proyectos piloto orien-
tados a implantar la infraestructura
necesaria para el almacenamiento vy
la explotacion de datos a gran escala,
con integracion en la HCE.

e Continuar apoyando el liderazgo in-
vestigador de la comunidad con fi-
nanciacion para la realizaciéon de pro-
yectos en MPP, que ademas puedan
derivar en proyectos piloto y favore-
cer la creacion de spin-offs.

¢ Promover formacion de perfiles hi-
bridos (bioinformatico clinico etc.).
Organizar la formacion continua re-
glada para el personal sanitario.

¢ |niciativas de comunicacién gque pon-
gan en valor la formacion en MPP.

e Promover iniciativas de CPl en MPP.

¢ Aprovechamiento del cluster de bio-
medicina como elemento dinamiza-
dor del emprendimiento regional.

@0 0000000000000 000000000 0 00

M Concentracion alta

b
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Planes y Estrategias autonémicas

¢ E| Plan de Salud recoge la incorporacion de
las plataformas tecnoldgicas moleculares

GRADO

L]

RECOMENDACIONES

Incrementar la presencia de la MPP
en Planes y Estrategias Sanitarias.
Concretar lineas estratégicas y obje-

PN para cancer hereditario. La MPP estd pre- tivos en otras areas terapéuticas em-
|]|]|]|]|] sente en la estrategia de 1+D. Existe un do- pleando como base el documento de

cumento de trabajo para una estrategia de trabajo ya existente de MPP.
MPP centrada en enfermedades complejas. Priorizar la financiacién de proyectos

* Se convocan ayudas a proyectos de |+D pero de investigacion en MPP.
sin referencia a la MPP como &rea prioritaria.

Traslacién ambito asistencial Definicion de centros de referencia
desde la Conselleria de Sanidad. Or-
m + Sin designacion de Centros de Referencia. denacion de recursos disponibles y

Sin ordenacién centralizada de cartera de
servicios complementaria en MPP.

e Sin proyectos traslacionales de amplio al-
cance.

Procesamiento y almacenamiento de datos

* Sin proyectos importantes de Data Mining/
integracion datos émicos/Big Data sanitario.

e Con planificacidon o implementacion de
infraestructura almacenamiento/procesa-
miento de datos.

1+D+i

¢ Concentracion media de grupos de inves-
tigacion con liderazgo reconocido en MPP.

e Con participacion en proyectos europeos
de MPP.

Formacioén

e Con masteres de contenido importante en
areas de capacitacion para la MPP.

e Sin formacion continuada en MPP para el
personal sanitario.

Colaboracién publico-privada

e Sin iniciativas de colaboraciéon (CPI, proyec-
tos etc.)

e Alta concentracion de empresas biotecno-
|6gicas ambito MPP.

e Con cluster de salud (ecosistemas dinami-
zadores de la innovacion): Bioval.

Grado de desarrollo

@ e Concentracion de los elementos clave.

circuitos de MPP.
Promover proyectos aceleradores
con objetivos que contemplen la im-
plantacion ademas de la generacion
de conocimiento.

Existe un proyecto e infraestructura
en el CIPF. También hay un proyecto
en el Hospital La Fe, que cuenta con
un Data Warehouse. Definir como
crear sinergias entre estos proyectos
desarrollados desde diferentes cen-
tros para una implantacion coordina-
da y mas eficiente de la explotacion
de grandes volumenes de datos clini-
cos y dmicos.

Apoyar el liderazgo investigador de
la comunidad con financiacion para
la realizacion de proyectos en MPP,
gue ademas, puedan derivar en pro-
yvectos piloto para la implementacion
asistencial.

Promover formacion de perfiles hi-
bridos (biocinformatico clinico etc.).
Organizar la formacién continua re-
glada para el personal sanitario.
Iniciativas de comunicacién que pon-
gan en valor la formacion en MPP.

Promover iniciativas de CPl en MPP.
Aprovechamiento del clister de sa-
lud como elemento dinamizador del
emprendimiento regional.

Concentracion baja [l Concentracion media M Concentracion alta
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AES: Accion Estratégica en Salud.

CCAA: Comunidades Autonomas.

CIBER: Centro de Investigacion Biomédica en Red.
CPI: Compra Publica Innovadora.

CPP: Compra Publica Precomercial.

CPM: Consulta Preliminar al Mercado.

EERR: Enfermedades Raras.

HCE: Historia Clinica Electronica.

I+D+i: Investigacion, desarrollo e innovacion.
ISCIII: Instituto de Salud Carlos Il

MPP: Medicina Personalizada de Precision.
NGS: Next Generation Sequencing.

OSI: Organizacion Sanitaria Integrada.

PIE: Proyectos Integrados de Excelencia.

Pl: Proyectos de investigacion en Salud.

PIB: Producto Interior Bruto.

SNS: Sistema Nacional de Salud.
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ANEXO I. CUESTIONARIO PARA LA RECOGIDA
DE OPINION DEL GRUPO DE EXPERTOS

Opinién. Coordinador/experto CCAA

ESTRATEGIAS Y POLITICAS AUTONOMICAS

1 (Aparece recogida la MPP en el plan de salud de su comunidad auténoma? éSe
especifica algun objetivo, linea o acciéon dirigida a la implementacion de MPP en la
practica asistencial?

Respuesta:

2 (En qué otros planes y estrategias autondmicas se ha incluido la MPP como ob-
jetivo o estrategia? (por ejemplo, en enfermedades raras, cancer, enfermedades
hereditarias, etc.) cQué objetivos se han especificado?

Respuesta:

3 ¢éSe ha desarrollado algun documento estratégico autondmico especifico sobre
MPP/medicina gendmica en su comunidad auténoma? Si es asi, écudles son las
principales lineas estratégicas relacionadas con la MPP?

Respuesta:

4 (Existe alguna guia o protocolo asistencial para la aplicacion de biomarcadores,
diagndstico y consejo genético en su comunidad autonoma?

Respuesta:

5 (Se destina financiacion especifica para proyectos, tanto de investigaciéon como
asistenciales, relacionados con la MPP?

Respuesta:

6 ¢Se ha desarrollado legislacion autondmica especifica/marco normativo especifico
para la proteccion de datos de pacientes en relacion con alguno de los proyectos
sobre MPP? Y de aplicaciéon general en el dmbito sanitario?

Respuesta:
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CARTERA DE SERVICIOS

7 En la cartera de servicios complementaria autondmica, ése especifican pruebas o
técnicas especificas para la aplicacion de MPP? {Cuales? {Ddnde se recogen? éSe
han dotado de recursos?

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

8 JQué analisis genéticos se incluyen en la cartera de servicios de su comunidad au-
ténoma?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

PILOTOS Y EVALUACION

9 (Se estd o se ha desarrollado algun programa piloto de implantacion de MPP en la
comunidad autdénoma? ¢En qué consiste?

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

10 (Se han evaluado resultados? ¢Cuales han sido, o son, los principales resultados
obtenidos?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

11 (Cudles considera son las principales barreras en la implementacion de la MPP en
la practica clinica?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

PROYECTOS DE INVESTIGACION

12 ¢éHay vigente un plan autondmico de investigacion? Si es asi, dcodmo se recoge la
MPP? éQué indicadores de seguimiento se estadn empleando? {Se ha apoyado al-
gun proyecto de investigacion estratégico sobre MPP en la comunidad?

Respuesta:

13 (Cuales son los principales grupos que desarrollan lineas de investigacion sobre
MPP en la comunidad? {Participan en algun consorcio internacional? {Qué lineas
de investigacion relacionadas con la MPP estan actualmente activas en su comuni-
dad autdonoma? éCuantos grupos de investigacion estan actualmente operando en
Iineas relacionadas con la MPP?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o
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14 En qué patologias se estdn enfocando los principales proyectos de investigacion?
(cancer, enfermedades raras, diabetes, respiratorio etc.) éPor qué motivos?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

FORMACION

15 (Existe algun estudio de postgrado especifico sobre MPP en su comunidad auto-
noma?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

16 (Se ha desarrollado algun programa de formacion continuada en MPP para profe-
sionales sanitarios?

Respuesta:

17 (Existe algun plan de formacion dirigido a médicos de Atencidn Primaria enfocado
a promover abordajes preventivos personalizados?

Respuesta:

18 (Qué perfiles estan siendo mas demandados para impulsar estrategias de MPP en
su comunidad auténoma? ¢Cuales considera que son las principales carencias en
cuanto a recursos humanos?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

INFRAESTRUCTURAS Y PLATAFORMAS

19 ¢Se han definido centros/unidades/laboratorios de referencia para la realizacion de
analisis gendmicos? &Y otros tipos de pruebas/determinaciones? éCOmo se orga-
niza la realizacion de pruebas genéticas en la comunidad? {Qué plataformas dan
soporte a las actuales pruebas/determinaciones para la aplicacion en la practica de
la MPP?

Respuesta:

20 ({Hay algun proyecto dirigido a la creacién de un centro de referencia de compu-
tacion gendmica en su comunidad auténoma? Si es asi, dgué ventajas o inconve-
nientes supone?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o
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21 iComo se integra el perfil genético del paciente en su historia clinica? ¢Se ha desa-
rrollado algun proyecto especifico relacionado con la gestion de la informacion ge-
nética por los distintos profesionales sanitarios? ¢Se ha definido alguna estrategia
de acceso compartido a la informacion? ¢En qué condiciones?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

22 (Se hacreado algun centro especifico para el desarrollo de proyectos de investiga-
cion en MPP?

Respuesta:

23 (Cudles considera que son, a nivel de infraestructuras, las principales carencias del
sistema de salud de su comunidad auténoma para la implementacion de estrate-
gias de MPP? iCree que las infraestructuras existentes son adecuadas para una
gestion eficiente y eficaz de la informacidn obtenida?

Respuesta:

24 (Cree gue los sistemas de informacidon empleados en el sistema autondmico de
salud son adecuados para la integracidon de datos gendmicos/otras dmicas de pa-
cientes en la practica clinica? ¢Cuales son las principales barreras? ¢Se estd desa-
rrollando algun plan /proyecto orientado a la integracion de dichos datos?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o

TEJIDO EMPRESARIAL

25 (Cudles considera son las organizaciones/empresas con mayor aportacion al desa-
rrollo de la MPP en su comunidad auténoma? ¢En qué tipo de proyectos estan par-
ticipando? {Cual es su papel en la implementacion de la MPP en la practica clinica?

Respuesta:

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 o
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ANEXO Il. ANALISIS DE DOCUMENTOS ESTRATEGICOS SANITARIOS Y
DE I1+D+i AUTONOMICOS

Se recopilaron los diferentes documentos publicos de planificaciéon sanitaria general (planes
de salud, planes dirigidos a patologias concretas o transversales (como planes de genética)
o planes de I+D+i. Se buscaron las siguientes palabras clave: “Personalizada”, “Precision”,
“Gendmica”, “Farmacogenodomica”, “Gendmica”, “Farmacogenetica”, “Consejo genético”,
“Pruebas genéticas”, “Anatomia Patoldgica” v se analizd el contexto en el que aparecian es-
tos términos. En este sentido, se valord si estaban incluidas en lineas estratégicas, objetivos
0 acciones concretas para implementar la MPP en la practica asistencial. También se analizo
con gqué objetivos concretos: para el manejo de pacientes con enfermedades de base gené-
tica, para la ordenacién de los recursos sanitarios expresada en términos concretos (quién
hace qué), la futura ordenacion de los recursos como objetivo o como area prioritaria en el
ambito de la [+D+i.

En la siguiente tabla se recogen en cuales de los planes autondmicos y en qué términos se
recoge la MPP.

ANDALUCIA PLAN DE SALUD

IV Plan Andaluz de Salud (2013-2020):

Sin referencias a los términos sefialados.

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS
POR PATOLOGIAS/TRANSVERSALES

Plan de Genética de Andalucia (2006-2010):

Ordena los recursos para la realizacion de pruebas genéticas. Algunos de
los términos especificados anteriormente se recogen dentro del apartado
“Provision de Servicios de Genética Clinica” como ambito de actuacion:
Consejo Genético y Farmacogenética. También se incluye un listado de
pruebas genéticas y en qué hospitales se realizan (afio 2012).

Ademas, en la “Linea de Accion: Investigacion” se recoge:

e “Impulsar el desarrollo y la aplicacion de la epidemiologia en el campo
de los estudios de genética y genémica facilitando el trabajo multidis-
ciplinar”.

e “Mejorar los trabajos de investigacidon sobre genética y gendémica ge-
nerando un mayor conocimiento respecto a los diferentes desarrollos
técnicos y estadisticos en esta area”.

Plan Andaluz de Enfermedades Raras (2008-2012):

Establece los recursos para la realizacion de pruebas genéticas en el mar-
co del Plan de Genética y enumera los recursos con los que cuenta la co-
munidad con actividades generales dedicadas a enfermedades raras, entre
otros: “Consejo Genético en Enfermedades Raras”.

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION: MAPA DE COMUNIDADES
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ANDALUCIA

BALEARES, ISLAS

CANARIAS

Plan Integral de Oncologia de Andalucia, PIOA (2007-2012):

El Unico aspecto relacionado con la MPP que aparece en el PIOA es en lo
relativo a la prestacion de servicio de Consejo Genético. El PIOA establece
como objetivo: “Garantizar el acceso equitativo y riguroso (siguiendo los
protocolos emanados de las mejores evidencias) de la totalidad de pacien-
tes y ciudadania susceptibles de recibir Consejo Genético a todas las acti-
vidades que conlleva.”

Al igual que el Plan Andaluz de Enfermedades Raras, el PIOA se organiza
a través del Plan de Genética en lo relativo a la prestacion de los servicios
de genética.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

Plan Andaluz de Investigacién, Desarrollo e Innovacién (PAIDI 2020)

“Como prioridades en el programa y alineados con la RIS3 se establecen:
Creacion de aplicaciones y tecnologias para nuevos servicios de Salud y
bienestar social, que permitan abordar una medicina personalizada, predic-
tiva, participativa y preventiva, y huevos modelos de atencion sanitaria a los
enfermos cronicos y pluripatolégicos.”

RIS3 de Andalucia (2014-2020):

“Linea de accion 53. Terapias avanzadas y medicina regenerativa. Con esta
linea se pretende convertir Andalucia en referente en materia de iniciativas
innovadoras en la investigacion y desarrollo de terapias avanzadas y medici-
na regenerativa. Ello se consigue impulsando la investigacion de excelencia
y la colaboracion en diversas areas: Terapia Celular y Medicina Regenerativa;,
Genética Clinica y Medicina Genémica; Nanomedicina, etc.”

PLAN DE SALUD

Plan IB-SALUT 2020:

Sin referencia a los términos sefalados.

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

No se han encontrado otros documentos estratégicos sanitarios.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

RIS3 de las Islas Baleares (2014-2020):

En el apartado Dominios Tecnoldgicos Clave para la especializacion, la Me-
dicina Personalizada se recoge como un area potencial para el desarrollo
de la region.

PLAN DE SALUD

Plan de Salud de Canarias 2016-2017

Sin referencia a los términos sefalados.

/6
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CANARIAS

CANTABRIA

CASTILLA-
LA MANCHA

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

No se han encontrado otros documentos estratégicos sanitarios.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

RIS3 de Canarias (2014-2020):

Sin referencia a los términos sefalados.

PLAN DE SALUD

Plan de Salud de Cantabria (2014-2019):

“Objetivo Estratégico Transversal (OET) 7. Generar una historia electronica
comun y establecer los mecanismos necesarios para que los informes de
Anatomia Patolégica estén disponibles en tiempo real en la historia electrd-
nica del paciente, en todos los hospitales de Cantabria.”

“OETIO. Consolidar la puesta en marcha de una consulta de Consejo Genéti-
co centralizada y unica para todos los canceres, multidisciplinar, dotada con
Unidad de Genética Molecular, que asegure la cobertura a toda Cantabria. E/
funcionamiento de esta unidad consolidara la aplicacion del tratamiento a
la carta o personalizado de /os pacientes con cancer hereditario.”

PLAN DE SALUD

No hay Plan de Salud accesible.

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

Plan Oncoldgico de Castilla-La Mancha 2007-2010

Desarrollo de las lineas de accion, objetivos y recomendaciones.
4.2.5. Cancer hereditario. Consejo Genético.

Objetivo general:

“Elaborar y poner en marcha un Programa de Cancer hereditario y consejo
genético a /a poblacién con riesgo hereditario de céncer.”

Se desarrollan los objetivos especificos para la consecucion del objetivo
general.

Plan Sectorial de Enfermedades Raras de Castilla-La Mancha (2011-2020).

“Objetivo 6: “Se creard al menos una consulta regional de Consejo Genético
a la que se derivarad a los pacientes diagnosticados de EERR y sus familias.
Estara vinculado a una Unidad de Genética clinica hospitalaria, para el ase-
soramiento de profesionales, familiares y pacientes que incluya el Diagnds-
tico Genético Preimplantacional (DGP).”

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION EN ESPANA: MAPA DE COMUNIDADES
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CASTILLA Y LEON

PLAN DE SALUD

IV Plan de Salud de Castilla y Leén 2020:

Se establecen objetivos relacionados con la ordenacidon de los recursos
como el establecimiento de unidades de referencia, la ordenacion de las
carteras de servicios o recursos centrados en dominios concretos direc-
tamente relacionados con la aplicaciéon de la MPP como la oncologia vy las
enfermedades raras:

Obijetivo especifico 42. Avanzar en deteccion mejorando el seguimiento es-
pecifico de la poblacidon con riesgo de padecer cdncer hereditario.

“Medida 137. Homogeneizar el funcionamiento de las unidades de consejo
genético en la comunidad mediante la constitucién de un grupo de trabajo.
Difundir los criterios de derivacion en atencién primaria y hospitalaria con
el fin de aumentar el numero de pacientes que son derivadas a estas con-
sultas”,

“Medida 138. Promover la valoracion del riesgo individual incluyendo la in-
dicacion de realizacion de estudio y consejo genético en las personas que
cumplen criterios de alto riesgo personal o riesgo de céancer familiar o here-
ditario y en caso de confirmarse, su seguimiento a través de protocolos de
actuacion especificos en las unidades de consejo genético.”

Objetivo especifico 44. Proporcionar una atencion sanitaria integrada e in-
tegral a los pacientes con cancer

“Medida 144. Incorporar en la cartera de servicios aquellas técnicas que per-
miten diagnosticar el perfil genético y quimico de los/as pacientes con tu-
mores (test genémicos, biomarcadores), con evidencia cientifica estableci-
da, v optimizar el tratamiento de algunos tipos de tumores.”

Obijetivo especifico 66. Avanzar en prevencion y deteccion precoz de las
Enfermedades Raras:

“Medida 246. Garantizar que cualquier persona, hombre o mujer, susceptible
de padecer o estar afectada por una enfermedad genética o con riesgo de
transmitirla a su descendencia, tenga acceso a un adecuado consejo gené-
tico y, cuando esté indicado, al correspondiente analisis genético, asi como
al diagndstico genético preimplantacional u otros tratamientos cuando co-
rresponda.”

“Medida 247. Conocer los servicios y pruebas que se realizan en los labora-
torios de la comunidad destinadas al diagndostico y deteccion precoz de las
enfermedades poco frecuentes o raras (diagndstico genético preimplanta-
cional (DGP), pruebas de diagndstico prenatal y pruebas diagnosticas de
cribado neonatal).”

“Medida 248. Establecer una unidad de referencia en genética clinica, para el
diagnodstico y consejo de aquellas enfermedades realmente poco frecuentes.”

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

Programa de Consejo Genético en Cancer Hereditario (2005).

Con varios objetivos especificos orientados a reducir la morbilidad y morta-
lidad en sujetos con predisposicion genética a padecer un cancer heredita-
rio y mejorar su calidad de vida.

/8
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CASTILLA Y LEON

CATALUNA

EXTREMADURA

Programa de Atencidén Sanitaria para las EERR en Castilla y Leén (do-
cumento en revisién). Cuenta con siete lineas estratégicas: Informacion,
Prevencion y Deteccion Precoz, Asistencia Sanitaria, Terapias, Atencion so-
ciosanitaria, Investigacion y Formacion.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

RIS3 de Castilla y Ledn (2014-2020):

Se recoge la MPP como ambito de actuacion prioritario dentro de la in-
vestigacion en cancer y para desarrollar nuevas soluciones diagndsticas vy
terapéuticas.

PLAN DE SALUD

Pla de Salut de Catalunya (2016-2020):

Dentro del apartado “Areas prioritarias de salud y proyectos singulares”, se
recoge un proyecto singular “Medicina respiratoria de precision.”

“Objetivo para el 2020. Implantar en toda Catalufia un modelo de medicina
respiratoria de precision para las enfermedades de las vias aéreas (que in-
cluyen la enfermedad pulmonar obstructiva cronica y el asma), la patologia
del suerfio y el diagndstico del cancer del aparato respiratorio.”

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

Pla contra el Cancer a Catalunya (2015-2020):

“"Accion 29: concentrar el diagndstico molecular del cancer en centros con
experiencia acreditada en todos los ambitos relevantes vy la investigacion
traslacional y clinica de acuerdo con los criterios de una instruccion futura
de genética y diagnostico molecular del Cat Salud...”.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

Pla estratégic de recerca i innovacion en salut, PERIS (2016-2020):

El PERIS esta alineado con el Plan de Salud 2016-2020.

2.3 La medicina personalizada: de la investigacion a la practica asistencial.”

Dentro del apartado de prioridades tematicas:

“Las tecnologias dmicas y de la imagen médica como base operativa para
impulsar una medicina personalizada que tenga en cuenta el perfil del indi-
viduo y no tan solo la enfermedad.”

Estratégia de recerca i innovacién per a léspecialitzacié intel-ligent de
Catalunya, RIS3CAT (2014-2020)

No se han encontrado menciones.

PLAN DE SALUD

Plan de Salud de Extremadura (2013-2020):

Se establecen objetivos relacionados con la ordenacion de recursos que se
emplean en estrategias de MPP como el establecimiento de unidades de
genética.

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION EN ESPANA: MAPA DE COMUNIDADES
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EXTREMADURA “9.10.3 Unidades de Genética:

(..) En Extremadura existen 3 Unidades de Genética Molecular (ubicadas
en el H. Infanta Cristina, H. San Pedro de Alcéntara y H. de Mérida) y una
Unidad de Citogenética (convencional y molecular) en el H. Infanta Cristina,
donde se realizan la mayor parte de los estudios citogenéticos y molecu-
lares postnatales y prenatales de Extremadura, con carteras de servicios
complementarias y manteniendo contacto directo con las Unidades Clinicas
demandantes.”

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

Plan Integral Contra el Cancer en Extremadura, PICA (2017-2021)

En el apartado “Consejo genético en sindrome de predisposicion heredita-
ria al cancer”:

(..) Como recursos en este ambito, Extremadura dispone de:
- Unidad de Cancer Hereditario del Complejo Hospitalario de Caceres

- Una consulta de Cancer Hereditario en el Servicio de Oncologia Médica del
Hospital Infanta Cristina (..).

- Un Laboratorio de Cancer Hereditario y Genética del Cancer pertenecien-
te al Servicio de Inmunologia y Genética Molecular del Complejo Hospita-
lario Universitario de Caceres. En él, se realizan los estudios de Secuencia-
cion Genética tanto de los pacientes indice como de los familiares. Estos
estudios consisten en la ultra secuenciacion simultanea de paneles de 80
genes implicados en cancer hereditario. Se estudian ademas las mutacio-
nes en oncogenes (K-ras, N-ras, Braf, etc.), lo que permite una Medicina
Personalizada de Precisiéon. Dispone de los siguientes recursos: Secuen-
ciador Masivo MiSeq (lllumina), Secuenciador Capilar (AB3130), Pirose-
cuenciador Quiagen.”

“Linea de actuacion 2.8: Elaboracion de un Programa Regional de deteccion
precoz de los principales tipos de cancer hereditario;, fomento del Progra-
ma de Consejo Genético en Céncer Hereditario en Extremadura, mediante:
camparias de sensibilizacion y educacion sanitaria y la elaboracion y publi-
cacion de una guia destinada a los profesionales sanitarios, que incluya los
criterios de derivacion necesarios para la valoracion de pacientes en una
Unidad de Cancer Hereditario.”

Plan de Enfermedades Raras en Extremadura (2010-2014):
En el apartado “Consejo, diagndstico y analisis genético.”

“El consejo genético tiene por objeto asesorar y valorar, desde el punto de
vista genético, qué acciones hay que adoptar para facilitar la prevencion, el
diagnostico precoz, el abordaje terapéutico y el seguimiento mas adecuado.
(..). Los analisis genéticos junto con las pruebas bioquimicas constituyen
un elemento esencial del diagndstico y el consejo genético. Actua/mente,
existen aproximadamente pruebas genéticas para mas de mil enfermeda-
des raras”.
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EXTREMADURA

GALICIA

“Ejemplos de instrumentos de deteccion precoz sobre enfermedades raras”

C.)

e “Unidad de Consejo Genético en Cancer Familiar del Hospital “San Pe-
dro de Alcantara” de Céaceres y laboratorio de Cancer Hereditario” (..)

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

VI Plan Regional de 1+D+i (2017-2020).

“En el sector Salud las actividades de [+D+i estratégicas se agruparian en
dos grandes lineas... las actividades dirigidas al diagndstico y tratamiento de
enfermedades a partir de la gendmica, protedmica y otras tecnologias émi-
cas, desarrollo de tecnologias sanitarias, dispositivos médicos y de nuevos
farmacos”.

Estrategia RIS3 Extremadura (2014-2020)

“El V Programa Regional de Investigacion reconoce las siguientes priorida-
des en Salud:

Medicina personalizada (genética, farmacogendmica, farmacovigilancia,
tecnologias dmicas para el diagnostico y tratamiento de enfermedades)”.

PLAN DE SALUD

Plan Estratégico Servicio Gallego de Salud (2014):

En el apartado “Impacto de la nueva ciencia” se cita “"El proyecto genoma
humano vy el desarrollo de la gendmica y la protedmica estan posibilitando
un impulso hacia la medicina personalizada en diagnodsticos y tratamien-
tos”. el apartado “Fuerzas que influyen globalmente en el sector salud”.

En el apartado “Principios de la Estrategia SERGAS 2014.”

“Para ello, somos conscientes de que tenemos que introducir elementos in-
novadores tales como un nuevo modelo organizativo, una medicina mas
personalizada, unos sistemas de informacion agiles y eficientes, dar un im-
pulso a la telemedicina y a las tecnologias de la informacion y comunicacion,
potenciar la participacion efectiva de profesionales y ciudadanos y el buen
uso de los recursos en general y de los medicamentos en particular.”

Estrategia SERGAS 2020:
No se han encontrado menciones.

Plan de Prioridades Sanitarias 2014-2016:
Sin referencias.

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

No se han encontrado otros documentos estratégicos sanitarios.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

Estrategia de Especializacion Inteligente de Galicia RIS3 (2014-2020):
No se han encontrado menciones.
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LA RIOJA

PLAN DE SALUD

11l Plan de Salud La Rioja (2015-2019):

Linea de trabajo 2: Elaborar plan para el desarrollo de la Genética en La
Rioja.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

V Plan Riojano de I+D+i 2017-2020

En el apartado “8.32. Plan 4.2 Areas temdaticas de financiacion preferente:
8.3.2.1 Programa de Trabajo 4.2.1. Cambio demografico y envejecimiento de
la poblacion” (..) En este contexto, se dara prioridad a la investigacion de las
enfermedades de mayor prevalencia, la investigacion clinica de las enferme-
dades humanas, la salud publica y los servicios de salud y, en dltimo término
al desarrollo de la medicina personalizada en la que el reto se situa en tratar
al individuo y no la enfermedad. Este enfoque innovador se hace tanto mas
necesario ya que los Servicios de Salud deben maximizar la eficiencia en el
uso de los recursos para lograr la sostenibilidad financiera del sistema.

“Este impulso en materia de [+D+i incluiréd actuaciones destinadas a maxi-
mizar el potencial de tecnologias como la gendémica, proteémica, biotecno-
logia, nanotecnologia y TIC. Igualmente, se contemplaran las innovaciones
sociales como elemento critico de futuros avances tecnoldgicos ligados a la
salud y al cambio demografico”

I Plan Estratégico de Innovacién en Salud de La Rioja (2017-2022)
En el apartado “3.3.2 Innovacion en La Rioja”

(..) “Se contemplan actuaciones destinadas a maximizar el potencial de tec-
nologias como la genémica, protedémica, biotecnologia, nanotecnologia y
TIC y también contempla innovaciones sociales como elemento critico de
futuros avances tecnoldgicos ligados a la salud y al cambio demografico”

C.)

En el apartado “3.3.5. Vision de futuro de la innovacion tecnolégica en Sa-
lud”,

(..) Respecto al diagnostico y pronostico, se aplicaran biomarcadores de
uso clinico para realizar terapias personalizadas y para predecir el metabo-
lismo y sus efectos secundarios en los pacientes, asi como nuevos anticuer-
pos monoclonales (..).

(..) “La produccion de farmacos de bajo coste junto al impulso de farmacos
biotecnoldgicos y de la llamada farmaco- genémica, entendida como el es-
tudio del total de los genes relacionados con el metabolismo de farmacos,
as/ como de la forma en que dichos genes manifiestan sus variaciones y de
qué manera éstas pueden interactuar para configurar el fenotipo de cada
individuo en lo que afecta a la respuesta a medicamentos, permitira diseriar
tratamientos individualizados en base a criterios de eficacia y toxicidad, la
reutilizacion de farmacos rechazados por sus efectos toxicos, mejorara el
diseio de ensayos clinicos mediante una mejor seleccion de pacientes y, en
definitiva, un mejor conocimiento de la enfermedad a través de la identifica-
cién de subtipos genéticos y descubrimiento de nuevas dianas.” (..)
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LA RIOJA

MADRID,
COMUNIDAD DE

(..) “En lo que se refiere a la ayuda al diagnostico, también se percibe la
incorporacion de las TICs como un elemento clave para que se produzcan
importantes avances en los métodos de diagnostico, lo que permitira avan-
ces hacia un modelo real orientado a la prevencion y a la clasificacion de los
pacientes y la combinacion de informacion clinica y gendémica con bases de
datos de pacientes, lo que facilitara un diagnostico temprano de las enfer-
medades y la administracion de tratamientos pre-sintomaticos” (...)

(..) “La medicina personalizada permitiré la administracion a cada individuo
del medicamento adecuado para la patologia que padece, en la dosis ade-
cuada para salvaguardar la eficacia y seguridad del mismo”. (..)

PLAN DE SALUD

Plan de Actuacién 2017 Madrid Salud.

No se han encontrado menciones.

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

Plan de Asistencia a Personas con Enfermedades Raras (2016-2020).

Incluye como objetivos la ordenacion de recursos para garantizar el acceso
al asesoramiento genético de pacientes y enfermedades.

“Acceso libre a base de datos internacionales y otros recursos nacionales e
internacionales no gratuitos para facilitar el analisis de los datos genéticos”.

“Garantizar la equidad del acceso a pruebas genéticas y adecuado aseso-
ramiento genético para las personas susceptibles de padecer o estar afec-
tadas por una enfermedad genética o con riesgo de transmitirla a su des-
cendencia’.

Plan Integral Frente al Cancer (2017-2020):

Entre sus lineas estratégicas se incluye la medicina de precision y la inno-
vacion en el diagndstico y en los tratamientos incorporando tecnologias
de ultima generacion y nuevos biomarcadores moleculares. El documento
no es de acceso publico, informacién obtenida a partir de una entrevista
del Consejero de Sanidad de la Comunidad de Madrid a la revista SEOM en
septiembre de 2018.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

Estrategia RIS3 de la Comunidad de Madrid (2014-2020)

Dentro del apartado “5. Medidas e instrumentos”, se incluye el apartado
“5.9. Apoyo a la investigacion e innovacion en medicina personalizada.”

“Desarrollar procesos sostenibles e innovadores en el tratamiento de pa-
cientes dentro del sector de la salud, en especial, la implantacion y desa-
rrollo de una unidad de medicina personalizada que permita identificar los
tratamientos mas adecuados para cada paciente atendiendo a sus caracte-
risticas bioldgicas. El grupo destinatario es la poblacion de la Comunidad de
Madrid que presente predisposicion genética para ciertas enfermedades”.
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MADRID,
COMUNIDAD DE

MURCIA,
REGION DE

En el “Anexo V. Subsectores tecnoldgicos de las areas prioritarias para las
actuaciones destinadas a empresas”:

o “Adrea de salud, biotecnologia, agua y agroalimentacion”:

* “Bases genémicas del efecto de la alimentacion sobre la salud: geno-
mica nutricional y cancer.”

* “Farmacogenémica y farmacogenética cn e/ tratamiento de las enfer-
medades neurologicas y psiquiatricas”.

* “Farmacogenémica y farmacogenética cn e/ tratamiento de las enfer-
medades cronicas y en la modulacion de procesos inflamatorios.”

e “Farmacogenética, farmacogenémica y nutrigenémica”.

V Plan Regional de Investigacién Cientifica e Innovacién Tecnoldgica
(V PRICIT) 2016-2020

No se han encontrado menciones.

Plan Regional de Innovacién en Sanidad, PRIS (2018): Este plan incluira
una linea estratégica para garantizar el acceso rapido y equitativo a las
innovaciones terapéuticas y diagndsticas, y en este sentido, incluye actua-
ciones en el ambito de la MPP. Ademas, se implementara la CPl como vehi-
culo de financiacion en el desarrollo e incorporacion de nuevos productos y
servicios que den respuesta a necesidades no cubiertas por los productos
ya comercializados. El documento, aprobado en diciembre de 2018 no es
de acceso publico. La informacion se ha obtenido a partir de una nota de
prensa del gobierno de la Comunidad de Madrid.

PLAN DE SALUD

Plan de Salud (2010-2015)

Se incluyen objetivos en el apartado dedicado a EERR relacionados con la
creacioén de registros, atencién integra lo asesoramiento genético:

“Garantizar una adecuada atencion sanitaria que incluya el asesoramiento
genético, el diagnostico y el tratamiento, incorporando la coordinacion y
cooperacion entre los distintos niveles asistenciales”.

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

Plan Integral de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia, PIER (2017-
2020)

Existen objetivos orientados a proporcionar un tratamiento personalizado
a pacientes con EERR.

“Linea Estratégica. Prevencion, Deteccion Precoz y Diagnostico
Objetivo 8. Mejorar el Diagndéstico Prenatal de EERR.
Lineas de actuacion:

8.7 Ampliar la cartera de servicios a los tests genéticos prenatales de aCGH
y secuenciacion masiva y diagnostico genético preimplantacional de EERR.”

gl

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION EN ESPARNA: MAPA DE COMUNIDADES



MURCIA,
REGION DE

NAVARRA,
COMUNIDAD
FORAL DE

“Objetivo 10. Mejora el Diagndstico y el Asesoramiento Genético de
EERR”

Lineas de actuacion:.

10.1 Ampliar la acreditacion por ENAC de todos los ensayos que se realizan
en el CBGC

10.2 Actualizar la cartera de servicios a la demanda del diagndstico genético
de EERR.

10.3 Identificar los laboratorios de anélisis genéticos y servicios de genética
médica y asesoramiento genético con actividad en la Region

10.4 Elaborar el Plan de Genética de la Region de Murcia.”

“Objetivo 18. Fomentar el acceso seguro de las personas afectadas por
ER a terapias avanzadas”

Linea Estratégica: Investigacion

Objetivo 40. Potenciar proyectos de investigaciéon destinados a mejorar
el diagnéstico en EERR.

(..

40.8 Aplicar la secuenciacion masiva (NGS) en el estudio genético de la
Displasia Ectodérmica.

40.9 Aplicar la NGS para el estudio de la discapacidad intelectual y anoma-
lias congénitas.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

Estrategia de Investigacion e Innovaciéon Biosanitaria de la Regién de
Murcia 2018-2022 (préxima aprobacion)

“Linea 17 “Potenciar la investigacion en Medicina Personalizada de Preci-
sion”.

Se definen una serie de acciones concretas: identificar y registrar lideres y
recursos en MPP. Promover trabajos transversales en red, fomentar la inves-
tigacion en biomarcadores moleculares primando las ayudas a proyectos
orientados a esta tematica, aplicar programas de genédmica al diagndstico,
clasificacion molecular y tratamiento de cancer, enfermedades raras, enfer-
medades infecciosas y no transmisibles”

PLAN DE SALUD

Se establece la ordenacion de los recursos y mejoras en dominios concretos
de la MPP como el diagndstico genético.

Plan de Salud de Navarra (2014-2020):
“Plan de mejora diagndstico prenatal y consejo genético”
En el apartado “Actuaciones sobre los principales problemas de salud”

(...) “Seria deseable contar con una unidad de onco-genética ya que esta
area tiene impacto como factor prondstico y de seleccidn de tratamientos.
Es necesario mejorar la metodologia de evaluacion de resultados clinicos y
consolidar grupos estables y multidisciplinares de investigacion integrados
en redes acreditadas.”
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NAVARRA,
COMUNIDAD
FORAL DE

PAIS VASCO

En el apartado “Actuaciones del Sistema Navarro de Salud”.

Se recoge que el “Servicio de Genética del CHN realiza el diagndstico y
asesoramiento genético de desdrdenes de base genético-hereditarios, con
la clasificacion que establece la cartera de servicios comunes del SNS (diag-
nostico, estudio presintomdtico, estudio de portadores, farmacogenética y
farmacogenémica)”.

En el apartado: “Areas y Lineas de Investigacidn Prioritaria: Genética y bio-
tecnologia: 6micas”

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

No se han encontrado otros documentos estratégicos sanitarios.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

Estrategia de Especializacidon Inteligente de Navarra, (2016-2030):

En el apartado dedicado a las prioridades estratégicas establecidas para el
desarrollo de Navarra, se recoge: “Prioridad Estratégica S3: Salud,

Linea 2: Medicina Personalizada y de precision”

Plan de Ciencia, Tecnologia e Innovacién (2017-2020):

“El Gobierno quiere poner un énfasis especial en este area mediante la apli-
cacién del plan de accion en medicina personalizada o de precisién”

PLAN DE SALUD

Politicas de Salud para Euskadi (2013-2020)

“Objetivo 1.7 Investigacion e Innovacion:
Acciones:

1.7.1 Fomentar y financiar la investigacion (basica, clinica, epidemioldgica,
trasnacional, en servicios sanitarios etc. en torno a las causas de los proce-
Sos patoldgicos y su deteccion y tratamiento, incluyendo la incorporacion
de paradigmas como la medicina personalizada o de precisién.”

Objetivo 2.5 Cancer.
Acciones:

2.5.5 Impulsar la medicina personalizada para /os procesos tumorales con
evidencia cientifica establecida.

“Objetivo 4.1 Salud Infantil:

Acciones:

4.1.4 Promover la oferta de asesoramiento genético a personas afectadas
por EERR de origen genético”.
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PAIS VASCO

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

Plan para el desarrollo de la genética del Pais Vasco (2012)
En el apartado “Objetivo general” de la propuesta:

“Elaborar un plan de actuacion en genética para garantizar que cualquier
persona de la CAPV afectada por una enfermedad de base genética o con
riesgo de padecerla en un futuro, o de transmitirla, tenga acceso a un centro
en el que se le ofrezca consejo genético y las pruebas genéticas pertinentes
para el manejo de dicha enfermedad”.

En el apartado “Objetivos especificos” del Plan:

e “Elaborar una cartera de servicios comun para la red asistencial de
Osakidetza, que incorpore la medicina genémica (incluyendo la gené-
tica clinica y la patologia molecular)”

e “Definir y desarrollar la genética clinica y la consulta de asesoramiento
y consejo genético, garantizando el acceso a esta prestacion de forma
homogénea para los tres territorios de la comunidad.”

e “Facilitar la participacion activa de todos los profesionales, tanto del
ambito de atencion especializada como de atencion primaria, a traves
de la formacion continuada en el ambito del consejo genético.”

Plan oncoldégico de Euskadi (2018-2023)

Hay un apartado especifico titulado: “IV. Medicina Personalizada”.

(...) “Se trata en definitiva del despliegue de la llamada medicina perso-
nalizada o de precisiéon (MPP) que viene acompafnado de dos lineas de
desarrollo:

e Abordaje asistencial diagndstico-terapéutico diferenciado en grupos
seleccionados de pacientes en funcion de la presencia de biomarcado-
res con implicaciones prondsticas y predictivas de resultados.

e Cambio de paradigma en investigacion, con disefio de estudios para
poblaciones seleccionadas en las que se evaluaran intervenciones (fun-
damentalmente farmacos an-tineoplasicos) disefiadas racionalmente
en funcion de dianas terapéuticas especificas”

En el apartado de Investigacion:

“Objetivo 38 Definir y desarrollar un ambito colaborativo para el desarrollo
de investigacion traslacional en Medicina Personalizada en Cancer”.

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

Estrategias de Investigacion e Innovacion de Euskadi 2020

En el apartado “Analisis DAFO (Debilidades, Amenaza, Fortalezas, Oportu-
nidades)” se recogen como oportunidad:

“Cambios tecnolodgicos de alto impacto en el sistema, tales como la posibili-
dad de acceso y tratamiento de datos, medicina personalizada etc.”
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PAIS VASCO

COMUNIDAD
VALENCIANA

“Objetivo 2.1. Desarrollar agendas de investigacion e innovacion alrededor
de las principales necesidades y capacidades del sistema”.

Las acciones previstas en este objetivo se encuadran en dos categorias. La
primera es la que se refiere a la seleccion de Agendas de Investigacion e In-
novacion relevantes y flexibles para los proximos arios sobre temas y pato-
logias de interés (como diabetes, oncologia, cardiovascular, y otras) y nece-
sidades transversales del sistema (como Medicina personalizada, Big Data
y e-Salud incluido m-salud y telemedicina, Envejecimiento activo y saludable
y ciclo de vida, servicios sanitarios incluido desemperio del sistema sanitario
e Implementacion, coordinacion sociosanitaria, desigualdades de género y
otras)” (..) “En la segunda categoria se aborda la definicion de Programas
de Investigacion e Innovacion en torno a las Agendas seleccionadas” (..)

RIS3 Euskadi (2014-2020)

Dentro del apartado de “Prioridades RIS3 del Gobierno Vasco”, y en el drea
de Biociencias se recoge como prioridad:

“Investigacion médica, focalizando la explotacion industrial de la investiga-
cion en: medicina personalizada, tecnologias médicas, sanitarias y suminis-
tros, Nuevos desarrollos médicos y tecnoldgicos relacionados con el enve-
jecimiento”

PLAN DE SALUD

IV Plan de Salud 2016-2020 Comunitat Valenciana

Dentro del “Objetivo 2.3. Ofrecer un modelo integral y personalizado de
atencion al cancer”.

Acciones

“2.3.5. Incorporar las nuevas plataformas tecnoldgicas de diagndstico gené-
tico-molecular a la atencion al riesgo de cancer hereditario.”

Dentro del “Objetivo 2.6. Prestar atencion sanitaria y social a las enfermeda-
des neurodegenerativas y demencias.”

Acciones:

“2.6.2 Desarrollar programas de consejo genético y analisis genético si pro-
cede, a las personas con predisposicion hereditaria a enfermedades neuro-
degenerativas en las que, de acuerdo con la evidencia cientifica, se dispone
de una prueba genética interpretable y con repercusion clinica en el segui-
miento preventivo”

“2.6.3. Establecer desde el momento del diagnostico y durante todo el proce-
so, un plan de atencion individualizada que incluya valoraciones y evaluacio-
nes integrales y determine las indicaciones terapéuticas, rehabilitadoras, so-
ciales y de cuidados necesarias para las personas con estas enfermedades”

ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS POR PATOLOGIAS
TRANSVERSALES

Plan Oncoldgico de la Comunitat Valenciana (2011-2014)
Ninguna linea estratégica u objetivo relacionado con la MPP.
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Comunidad auténoma

Plan/Estrategia

COMUNIDAD
VALENCIANA

PLANES Y ESTRATEGIAS DE [+D+i

Estrategia de Especializacién Inteligente para la investigacion e innova-
cién en la Comunitat Valenciana, RIS3-CV (2016)

“"Medida 9. Apoyo a la investigacion en medicina de precisién: de las 6micas
a los nuevos modelos de gestion clinica”

Ayudas a fondo perdido relacionadas con la investigacion en el campo de
la medicina de precisiéon con objeto de mejorar su traslacion a la practica
clinica habitual. Incluye:

e Mejora de las infraestructuras existentes para la realizacion de analisis
genomicos, metaboldmicos, protedmicos y de tecnologias dmicas en
general, que permitan mejoras de prondostico, diagndstico y tratamien-
to de distintas patologias.

* Proyectos de analisis gendmico de enfermedades con base genética y
neoplasias, enfocados a:

- La aplicacion en los programas de salud publica.

- E/ estudio de procesos moleculares mediante analisis metabolomi-
cos para diagnosticar enfermedades y evaluar el efecto de los tra-
tamientos.

- El andlisis de la interaccion entre las disciplinas émicas y de éstas
con factores propios de la region mediterranea, tales como la dieta,
ejercicio fisico y el estilo de vida desde la perspectiva de biologia de
sistemas.

- La aplicacion de los resultados a través de la implementacion de
nuevos modelos de gestion integrales, y otras actuaciones que pue-
dan disefiarse en protedémica, epigendmica, y demas omicas, que
forman parte de estos nuevos modelos de gestion clinica y que se
incluyen en la medicina personalizada.”

“"Medida 14: Apoyo a la investigacion en enfermedades raras (EERR)”
Lineas fundamentales de investigacion:

e Medicina genética, enfocada al estudio de EERR que afectan un
organo o sistema del cuerpo humano, empleando como criterio funda-
mental para su estudio el factor hereditario e incluyendo el estudio de
los diferentes genotipos clinicos, asi como la patologia molecular, los
trastornos genémicos, la genética poblacional, aspectos de farmaco-
genética y farmacogendmica, /la epidemiologia genética y susceptibili-
dad genética;

Fisiopatologia de las EERR, orientada a identificar los mecanismos
bioldgicos y fisiopatoldgicos subyacentes, incluyendo estudios de me-
canismos moleculares y celulares.

Medicina de precision orientada a la integracion de nuevas tecnolo-
glas émicas con las técnicas genémicas ya implantadas, para el forta-
lecimiento de la medicina personalizada en EERR (..).
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ANEXO Ill. CENTROS SCREN*
(SPANISH CLINICAL RESEARCH NETWORK ISCIII)

©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

Comunidad auténoma Centro
Fundacion para la Investigacion de Malaga en Biomedicina
vy Salud (FIBAMIS)

Instituto Mamonides de Investigacion Biomédica de Cérdoba (IMIBIC)

ANDALUCIA
Hospital Virgen del Rocio
Instituto de Investigacion Sanitaria de Granada FIBAO
ARAGON Instituto de Investigacion Sanitaria de Aragdén
CANARIAS Fundacion Canaria de Investigacion Sanitaria (FUNCANIS)
CANTABRIA Hospital Marqués de Valdecilla
CASTILLA Y LEON Instituto de Investigacion Biomédica de Salamanca (IBSAL)
Hospital Clinico y Provincial de Barcelona
Instituto de Investigacion Biomédica de Bellvitge (IDIBELL)
Fundacion Instituto de Investigacion Germans Trias i Pujol
CATALUNA
Hospital de la Santa Cruz y San Pablo
Instituto de Investigacion Hospital Universitario Valle de Hebron
IDIAP-Jordi Gol
COMUNIDAD Instituto de Investigacion Sanitaria INCLIVA
ALENCIANA
v c Instituto de Investigacion Sanitaria Hospital La Fe
EXTREMADURA Centro de Investigacién Clinica del Area de Badajoz
Instituto de Investigacion Sanitaria Santiago de Compostela
GALICIA
instituto de Investigacion Biomédica de A Coruia (INIBIC)
Instituto de Investigacion Sanitaria del Hospital Clinico San Carlos
(IdISSC)
MADRID Instituto de Investigacién Hospital 12 de Octubre

Hospital de La Princesa

©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

* Centros SCReN, accesibles en: https://www.scren.es/
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Comunidad auténoma Centro

Instituto de Investigacion Sanitaria Gregorio Marafion

Instituto de Investigacion Hospital Universitario La Paz

MADRID Hospital Ramon y Cajal

Hospital Puerta de Hierro

Instituto de Investigacion Sanitaria Jiménez Diaz

MURCIA Hospital Virgen de la Arrixaca de Murcia

NAVARRA Clinica Universitaria de Navarra

Instituto de Investigacion Sanitaria Biodonostia

PAIS VASCO
Biocruces

* Centros SCReN, accesibles en: https://www.scren.es/
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3 ANEXOS / ANEXO V. PROYECTOS INTEGRADOS DE EXCELENCIA (PIE) FINANCIADOS POR EL ISCIl (2013-2016)

ANEXO IV. PROYECTOS INTEGRADOS DE EXCELENCIA (PIE)
FINANCIADOS POR EL ISCIll (2013-2016)

------------ ©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

. Centro Centr_o d_e' , . , . L,
Programa Convocatoria b N adscripcion  Autonomia Expediente Titulo Financiacion
eneficiario de IP
Implementation
Fundacion of a novel
de platform to
Investigacion Instituto de monitor tumour
Biosanitaria  Investigacion heterogeneity
en Andalucia Biosanitaria  Andalucia  PIE16/00045 as a crucial 493625 €
Oriental de Granada determinant for
Alejandro (Granada) individualized
Otero diagnostic and
(FIBAO) therapeutic
outcome
Fundacion Biomarkers and

Fundacion combinatorial

Instituto Instituto drug targets for
YO Investigacién Catalufa  PIEI6/000T g targe 482053 €
Investigacion a personalized
LT Germans
Trias i Pujol T therapy for three
Trias i Pujol Maior Cancers
PIE 2016 ajor cance
Identification
Fundacion Instituto de of clinical
Profesor Investigacion . phenotypes on
B Galicia PIE16/00054 Ostheoarthritis  523.820 €
Novoa Biomédica )
. (OA) disease
Santos de A Corufia .
through Big
Data approach
The microbiome
Fundacion Fundacion asa targgt
R RSN for precision
Investigacion Investigacion dic
Biomédica Biomédica Comunidad meaicine
. ! . PIE16/00055 a frontier 453420 €
Gregorio Gregorio de Madrid .
o, o, exploration
Marafion Marafion from established
(IISGM) (IISGM)

to innovative
indications

......................................... ©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

Nota: La ultima convocatoria de PIE por parte del ISCIII fue en 2016.
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Programa Convocatoria Centro Autonomia Expediente  Titulo Financiacién

Personalized medici-
ne in HCV infection:
understanding and
predicting hepatic

Fundacion
Instituto de
Investigacion

Biosanitaria Cantabria PIE15/00079 . 638.000 €
. and systemic res-
Marqués de .
i ponses in the era
Valdecilla (IDI- o
of the new antiviral
VAL)
drugs
Discovery, Validation
IDIVAL Cantabria  PIEIS/000g1  °nd Implementation 2, 2,0 o
of Biomarkers for
Precision Oncology
Fundacion

) Uncovering resistan-

Instituto Mar ce to monoclonal an-

de Investiga- Cataluna PIE15/00008 . . . 711150 €
) S tibodies in colorectal

ciones Médicas

and breast cancer

(FIMIM)
Targeting endothelial
Instituto de dysfuncUon in h|gh|y
e prevalent diseases:
Investigaciones o
Biomédicas characterization and
AUGUSt P i Cataluna PIE15/00027 validation of prog- 720.500 €
Sur? er (IDI- nostic biomarkers
PIE 2015 Y and identification of
BAPS) . X
potential therapeutic
strategies
Instituto de
Investigacion Discovery, validation
Biomédica de . and implementation
Lleida. Funda- Cataluna PIE15/00029 of biomarkers for 141900 €
cién Dr. Pifarre precision oncology
(IRB Lleida)
Fundacion de Discovery, validation
Investigacion Comunidad and implementation
Biomédica 12 de Madrid PIE15/00076 of biomarkers for 368500 €
de Octubre precision oncology
Funda_aonl ,de Discovery, validation
Investigacion Comunidad and implementation
Biomédica 49 pIE15/00068 Imp 97.075 €
) de Madrid of biomarkers for
Hospital La recision oncolo
Princesa P 9y
Funda_uon_ ,de Discovery, validation
Investigacion Comunidad and implementation
Biomédica . PIE15/00050 . 304.425 €
) de Madrid of biomarkers for
Hospital Ra- recision oncolo
mon y Cajal P 9y
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©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

Programa Convocatoria Centro Autonomia

Expediente

Titulo

Financiacién

............................ $0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

Fundacion de
Investigacion

Biomédica de  Andalucia
Cordoba (FIBI-

CO)

PIE 2014

Centro de
Investigacion
Biomédica
Puerta de
Hierro

Comunidad
de Madrid

Fundacion
Instituto de
Investigacion
Biomédica de
Bellvitge (IDI-
BELL)

Cataluna

IDIBAPS Cataluna

PIE 2013

Fundacion de
Investigacion Comunidad
Biomédica Valenciana
Hospital La Fe

Fundacion de
Investigacion

B Comunidad
Biomédica de Madrid
Hospital 12 de
octubre

PIE14/00005

PIE14/00064

PIE13/00022

PIE13/00033

PIE13/00046

PIE13/00045

Early Predictors and
Causes of Loss of
Phenotypic Flexibili-
ty as Individual Risk
Factor of Metabolic
Disease: Towards a
Personalized Medici-
ne (FLEXI-MET)

Personalized Medi-
cine in Oncology:
researching a model
capable of improving
and predicting the
result treatment
based in molecular
mechanisms, tumor
biology, images, IT
and murine models.

A pilot project for
personalized cancer
medicine: oncopro-
file

Microenvironment
interactions in the
pathogenesis of
lymphoid neoplasms
and chronic inflam-
matory disorders.
Identification of bio-
markers and design
of new therapeutic
strategies

Comprehensive, inte-
grative and genomic
approach to the
understanding and
treatment of cancer
and leukemia

Innovative strate-
gies to seek novel
biomarkers and
predictive models
in solid organ trans-
plantation: establi-
shing personalized
transplant medicine

605.000 €

605.000 €

770.000 €

825.000 €

825.000 €

605.000 €
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Programa Convocatoria Centro Autonomia Expediente  Titulo Financiacién

Immunoregulatory
molecules as bio-
Fundacion de markers predicting

Investigacion Comunidad response to biolo-

PIE 2013 Biomédica . PIE13/00041 gical therapies and  825.000 €
) de Madrid . S
Hospital La disease severity in
Princesa immune-mediated

inflammatory disor-
ders. BIOMID project.

Fuente: Resolucion del director del Instituto de Salud Carlos Il por la que se conceden subvenciones para Proyectos Integrados
de Excelencia en los IS de las convocatorias 2013-2016 de la Accion Estratégica en Salud 2013-2016.
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ANEXO V. RELACION DE PROYECTOS DE DESARROLLO EN MEDICINA
PERSONALIZADA FINANCIADOS POR EL ISCIIl (2015).

------------ ©000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

Programa Convocatoria Centro Autonomia Expediente Titulo Financiacion
Fundacion PRE-test-STROKE
Instituto de [Personalizing RE-
Investiga- Catalufia PMP15/00022  perfusion 836.037 €
cion Valle de Therapeutic Strate-
Hebrdn gies in Stroke]

Improved and
efficient therapy

Fundacion of acromegaly by

Instituto de implementation of

Investigacion Catalufia PMP15/00027  a personalized and 360943 €
Germans predictive algorithm

Trias i Pujol including functional

analysis, imaging and
genomic information

Functional and
Clinical Impact of
Genomic Analysis in
CLL

PMP 2015 IDIBAPS Catalufia PMP15/00007 1444558 €

Clinical Validation

of Genetic Markers

Fundacion to predpt persis-
tent remission in

profesor No- Galicia PMP15/00032 rheumatoid arthritis 980.305 €

voa Santos patients treated with
biological therapy
(REMRABIT)
Fundacion A precise approach
de Investi- for nucleoside-based
gacion Bio-  COMUNIdad - punis 0005 therapy of neuro- g oz ¢
médica 12 de de Madrid m_uscular dlsqrde_rs
octubre with defects in mito-

chondrial DNA

------------ ©000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000

Fuente: RESOLUCION DEL INSTITUTO DE SALUD CARLOS Il POR LA QUE SE APRUEBA LA RELACION DEFINITIVA DE SOLICI-
TANTES ADMITIDOS, NO ADMITIDOS Y DESISTIDOS EN LA CONVOCATORIA 2015 DE CONCESION DE SUBVENCIONES DE LA
ACCION ESTRATEGICA EN SALUD A PROYECTOS DE DESARROLLO EN MEDICINA PERSONALIZADA, DENTRO DEL SUBPRO-
GRAMA ESTATAL DE GENERACION DE CONOCIMIENTO EN EL MARCO DEL PLAN ESTATAL DE INVESTIGACION CIENTIFICA Y
TECNICA Y DE INNOVACION 2013-2016, REGULADA MEDIANTE LA RESOLUCION DEL INSTITUTO DE SALUD CARLOS IlI, DE 21 DE
JULIO DE 2015 (BOE 04/08/2015) Y LA ORDEN ECC/1051/2013, DE 7 DE JUNIO (BOE 11/06/2013), DE BASES REGULADORAS. La
convocatoria de subvenciones a proyectos de desarrollo en Medicina Personalizada fue una convocatoria Unica del ISCIII.
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ANEXO VI. PLATAFORMAS E INFRAESTRUCTURAS NACIONALES, MAS
RELEVANTES, QUE DAN SOPORTE PARA I1+D+i A LAS CCAA

Diferentes estructuras pertenecientes al ISCIll desempefian una labor de apoyo fundamental
a los grupos de investigacion que desarrollan lineas de MPP. Entre ellas, destaca la Plata-
forma en Red de Recursos Biomoleculares y Bioinformaticos (PRB2), integrada por los
siguientes recursos:

== ProteoRed

Plataforma en Red | Centro Nacional de Genotipado

de Recursos
Biomoleculares

y Bioinformaticos
= |nstituto Nacional de Bioinformatica

Banco Nacional de ADN
=== Bjobancos [

Banco Nacional de Lineas Celulares

La plataforma ProteoRed es una estructura creada en 2005 que ofrece acceso a tecnolo-
gias protedmicas de ultima generacion y al asesoramiento de expertos para investigacion e
innovacion. Esta formada por 22 nodos localizados en la Comunidad de Madrid, Pais Vasco,
Castilla y Ledn, Comunidad Foral de Navarra, Catalufa, Castilla-La Mancha, Aragon, Galicia,
Andalucia y Comunidad Valenciana.

El centro Nacional de Genotipado es una plataforma tecnoldgica creada en el afio 2003. Su
objetivo principal es realizar proyectos de genotipado de SNPs (del inglés, Single Nucleotide
Polymorphisms), CNVs (del inglés, Copy Number Variations) e InDels (del inglés, /nsertions
and Deletions) y de analisis de metilacidon del ADN a gran escala. Esta formado por dos nodos
localizados en Galicia (Universidad de Santiago de Compostela) v la Comunidad de Madrid
(Centro Nacional de Investigaciones Oncoldgicas).

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISIGN EN ESPANA: MAPA DE COMUNIDADES
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G ANEXOS / ANEXDVI. PLATAFORMAS £ INFRAESTRUCTURAS NACIONALES, MAS RELEVANTES,
QUE DAN SOPORTE PARA I-D+ [ A LAS CCAA

El Instituto Nacional de Bioinformatica (INB) del ISClll es una plataforma institucional fun-
dada en 2003 por los principales grupos de investigacion en bioinformatica de Espafa. Su
mision global es dar soporte bioinformatico a laboratorios de investigacion y empresas pri-
vadas en proyectos de investigacion en el dmbito de la gendmica, protedmica y medicina
traslacional. Sus principales objetivos son:
e Actuar como proveedor de recursos bioinformaticos en proyectos de investigacion en
ambitos clave como la gendmica funcional, la transcriptodmica con RNA-seq, genotipa-
do, medicina gendmica y simulaciones moleculares dinamicas.

e Actuar como una plataforma integral en la provision de los servicios de bioinformatica
a la comunidad investigadora.

e Facilitar la participacion y la coordinacion de los grupos de bioinformatica en proyectos
a gran escala a nivel nacional e internacional.

Estad formado por diez nodos que se concentran en la Comunidad de Madrid, Cataluia, An-
dalucia y la Comunidad Valenciana:

¢ Centro Nacional de Investigaciones Oncoldgicas (CNIO), Comunidad de Madrid.
* Centre de Regulacio Genomica (CRG), Cataluia.

e Centro de Investigacion Principe Felipe (CIPF), Comunidad Valenciana.

* Instituto de Recerca Biomedica (IRB), Cataluia.

e Universidad de Malaga (UMA), Andalucia.

e Centro Nacional de Biotecnologia (CNB), Madrid.

¢ Barcelona Supercomputing Centre (BSC), Barcelona.

e Universidad Pompeu Fabra (UPF), Cataluia.

Institut Hospital del Mar d’'Investigaciones Mediques (IMIM), Catalufa.

e Centro Nacional de Analisis Gendmico (cnhag).
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El Banco Nacional de ADN del ISCIIl se cred en 2004 vy colabora con méas de 60 centros dis-
tribuidos por toda Espafa, entre los que se incluyen hospitales, centros regionales de trans-
fusion, bancos de sangre y otras instituciones publicas. Gestiona una coleccion de muestras
bioldgicas de aproximadamente 39.000 donantes (sanos y enfermos). Hasta 2018, se han
distribuido mas de 120.000 muestras para 270 proyectos de investigacion.

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 0

El Banco Nacional de Lineas Celulares del ISCIIl es una estructura en red formada por tres
nodos situados en Andalucia (Biobanco del Sistema Sanitario Publico de Andalucia), en Ca-
talufa (Centro de Medicina Regenerativa de Barcelona) y Valencia (Centro de Investigacion
Principe Felipe). Su funcidon es proveer de lineas celulares troncales embrionarias humanas
para la investigacion biomédica a los centros de investigacion de todo el ambito estatal.
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ANEXO VII. PROYECTOS EUROPEOS
DE MPP CON PARTICIPACION ESPANOLA

---------------------------- 10 ©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 0000000000000000000

Proyecto

---------------------------- 10 ©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 0000000000000000000

UEPHA-MS

---------------------------- 10 ©0000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 0000000000000000000

CCAA y centros
participantes

Cataluia

Fundacion Instituto
de Investigaciones
Biomédicas Bellvitge

Comunidad de Madrid

Universidad Carlos Il
de Madrid

Comunidad
Valenciana

Fundacioén Centro de
Investigacion Principe
Felipe

Comunidad de Madrid

Universidad Politécni-
ca de Madrid

Pais Vasco
Universidad del Pais
Vasco

Progenika Biopharma

Cataluia

Fundacion Hospital
Universitario
Vall D’Hebron

Instituto de
Investigaciones Bio-
meédicas August Pii
Sunyer

Principales objetivos

El objetivo es emplear herramien-
tas de la Biologia de Sistemas
para desarrollar un modelo que
identifigue rutas oncogénicas vy
su implicaciéon en el desarrollo de
cancer colorrectal. Este modelo
se empleard para la busqueda de
nuevas dianas terapéuticas, para
guiar cribados genéticos e iden-
tificar individuos con una mayor
susceptibilidad a cancer colo-
rrectal y para clasificar pacientes
por perfil molecular y seleccionar
mejores combinaciones de trata-
miento.

A través de técnicas de Machine
Learning, el objetivo es identificar
patrones, reglas y dependencias
estadisticas en grandes volume-
nes de datos que permitan iden-
tificar interacciones entre genes
y/0 ambiente para una mejor
aplicacion de la MPP.

Consiste en la generacidon de
herramientas informaticas para
el uso compartido y manejo de
grandes conjuntos de datos de
manera segura y eficaz que per-
mitan la oncologia /in silico.

Es una red europea de investiga-
cion en Esclerosis Multiple, para la
identificacion de los mecanismos
gue determinan la respuesta a las
terapias inmunoldgicas actuales y
para el descubrimiento de nuevas
oportunidades terapéuticas.

Convocatoria
europea

FP7-HEALTH

FP7-PEOPLE

FP7-ICT

FP7-PEOPLE
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CCAA y centros
participantes

Cataluia

Instituto

de Investigaciones
Biomédicas August
Pii Sunyer

Estructuras
nacionales:
Fundacion Centro
Nacional de
Investigaciones
Oncologicas

Comunidad
Valenciana

Fundacion Instituto de
Investigacion Sanitaria
INCLIVA

Instituto Tecnoldgico
de Informatica

Comunidad de Madrid

Servicio Madrilefo
de Salud

Universidad
Politécnica de Madrid

Andalucia

Servicio Andaluz
de Salud

Cataluia

Centre de Regulacid
Gendmica

El objetivo es identificar nuevos
biomarcadores que permitan el
desarrollo de nuevos farmacos
que permitan la aplicaciéon de una
medicina personalizada en los
pacientes con diabetes tipo 2.

El objetivo es la implementacion
de una nueva estrategia para
la identificacion y validacion de
nuevos biomarcadores en can-
cer basandose en técnicas de
espectrometria de masas y de
inmunoensayos de ELISA de alto
rendimiento, empleando como
modelo el cancer de vejiga.

Creacion de una plataforma de
anadlisis de Big Data sanitario
para incrementar la productivi-
dad en el sector, los resultados
en pacientes y el acceso a las
instituciones sanitarias. Se llevara
a cabo a través de 12 proyectos
piloto a gran escala en 8 paises
diferentes y con datos de mas de
11 millones de pacientes de dife-
rentes sectores como asegurado-
ras y el sector publico.

Estudio del impacto de la varia-
bilidad genética en la respuesta a
tratamientos farmacoldgicos. Se
evaluara un gran panel de mar-
cadores farmacogendmicos en
términos de coste-efectividad vy
de resultado en pacientes de sie-
te paises europeos. Los datos se
incorporaran a la HCE.

Con la participacion de 19 socios,
este proyecto pretende desarro-
llar protocolos estandarizados
para la recogida, preservacion,
almacenaje, transporte y proce-
samiento de las muestras que se
emplean en pruebas asociadas a
la medicina personalizada.

Convocatoria
europea

FP7-JTI

FP7-HEALTH

HORIZON
2020

HORIZON
2020

HORIZON
2020
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CCAA y centros
participantes

Comunidad de Madrid

Universidad
Politécnica de Madrid

Servicio Madrilefo
de Salud

Grupo Espanol de
Cancer de Pulmon.

Cataluia

Centre de Regulacid
Gendmica

Universidad Pompeu
Fabra

Fundacion Institut
Hospital del Mar
d’Investigacions
Mediques

Castillay Ledén

Fundacion Instituto de
Estudios de Ciencias
de la Salud Castilla y
Ledn

Comunidad Foral

de Navarra

Universidad
e Navarra

Comunidad
Valenciana

Fundacion Instituto de
Investigacion INCLIVA

Cataluia

Fundacioé Institut
de Recerca Contra
la Leucemina Josep
Carreras.

Fundaciéon Hospital
Universitario
Vall D’Hebron

Comunidad de Madrid
GMV Soluciones
Globales Internet
Estructuras
nacionales

Agencia Espafola
de Medicamentos vy
Productos Sanitarios

Integrar datos de diferentes fuen-
tes, incluyendo gendmica, re-
gistros sanitarios electronicos vy
datos bibliograficos para aplicar
meétodos analiticos avanzados
gue permitan descubrir patrones
de utilidad. Aunque la informa-
cidn en estos momentos es facil
de obtener, el cuello de botella
estd en la escasez de infraestruc-
tura para recoger, integrar y ex-
plotar los datos sanitarios con el
fin de transformarlos en informa-
cion util para la toma de decisio-
nes clinicas.

A través de técnicas de mane-
jo de Big Data, se agruparan los
datos clinicos y gendmicos ya
existentes en pacientes de toda
Europa con enfermedades hema-
toldgicas malignas con el fin de
crear una base de datos de cali-
dad que permita un diagnostico
mas eficaz y la prescripcion rapi-
da de tratamientos mas efectivos.

Convocatoria
europea

HORIZON
2020

HORIZON
2020
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CCAA y centros
participantes

Cataluia

Instituto de Recerca
Biomeédica

Comunidad
Valenciana

Fundacioén Centro de
Investigacion Principe
Felipe

Estructuras
Nacionales
Fundacion Centro
Nacional de
Investigaciones
Oncologicas
Barcelona
Supercomputing
Centre

Agencia Estatal
del Consejo Superior
de Investigaciones
Cientifica

Andalucia
Universidad de Malaga

Cataluia

Universidad
Pompeu Fabra

Fundacion Hospital
Universitario Vall
D’Hebron Instituto de
Recerca Biomedica

Madrid

Synapse Research
Management Partners

Cataluia

Centre de Regulacio
Genomica

Constituye la mayor infraestruc-
tura de datos de ciencias de la
vida en Europa. El objetivo es ges-
tionar, explotar y difundir la infor-
macion obtenida a través de la in-
vestigacion biomédica. ELIXIR es
una infraestructura desconcen-
trada, gestionada como proyecto
especial del Laboratorio Europeo
de Biologia Molecular (EMBL) vy
organizada en forma de un dis-
positivo central para compartir
una red de datos (Hub) y nodos
distribuidos, que opera y gestio-
na en el sentido mas amplio, una
coleccion interrelacionada de re-
cursos de datos bioldgicos vy he-
rramientas cientificas.

El objetivo es disefar y desarro-
llar nuevas aplicaciones bioinfor-
maticas que permitan explotar la
enorme cantidad de datos clini-
cos y el conocimiento acumula-
dos de la investigacion biomédi-
ca con un equipo multidisciplinar
formado por bioinformaticos,
investigadores en biomedicina y
clinicos. También se prevé el es-
tablecimiento de una plataforma
que permita la explotacidon sos-
tenida en el tiempo de las herra-
mientas creadas.

El objetivo del Proyecto es iden-
tificar las causas moleculares de
EERR para las que todavia no se
conocen empleando tecnologias
omicas y un enfoque multidisci-
plinar.

Convocatoria
europea

HORIZON
2020

HORIZON
2020

HORIZON
2020
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Proyecto CCAA y centros Principales objetivos Convocatoria

participantes europea
Galicia
Fundacion Publica
Galega de Medicina El proyecto tiene como objeti-
Xendmica i ioi Ati
vo apl!car_lia b|omformat|C<_a en la HORIZON

_ identificacion de susceptibilida- 2020
Cataluiia des genéticas al céncer y en la
Consultorio Dexeus gestion clinica de los pacientes.
Centre de Regulacié
Gendmica
Madrid El proyecto tiene como objetivo

) | ) desarrollar nuevos biomarcado- HORIZON
Protein Alternatives res en sangre para la deteccién 2020
SL. temprana de cancer de colon.

©000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 0000000000000000000

*Nota metodoldgica. Se realizé una busqueda de proyectos financiados por la UE a través de la plataforma https.//www.cordis.
europa.eu. Como criterios de busqueda se incluyeron. Pais participante: Espafia y palabras clave: “Precision” y/o“Personalizada”, y/o
“Gendémica” y,/o “Biomarcadores” y,/o0 “Big Data”. Los proyectos concedidos en convocatorias FP7 se corresponden con el Programa
de financiacion para la investigacion e innovacion europeo “Seventh Framework Programme” para el periodo 2007-2013. La convo-
catoria Horizon 2020 se corresponde con el Programa de financiacion para la investigacion e innovacion europea para el periodo
20714-2020.
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ANEXO VIII. INFORMES POR CCAA

ANDALUCIA

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION
EN LAS POLITICAS Y ESTRATEGIAS DE ANDALUCIA

ESTRATEGIAS SANITARIAS

Andalucia cuenta con un Plan Integral de Oncologia v un Plan Andaluz de Enfermedades
Raras donde se recogen lineas estratégicas, objetivos prioritarios asistenciales y de investi-
gacién de MPP gque se articulan y organizan a través del Plan Andaluz de Genética Clinicay
Medicina Genémica.

El Plan Andaluz de Genética Clinica y Medicina Gendémica tiene como objetivo asegurar la
provision de servicios de Genética Clinica y Medicina Gendmica integrales, multidisciplinares,
equitativos, eficientes y de alta calidad a las personas con enfermedades de base genética o
con riesgo de padecerlas, con el fin de mejorar su calidad y esperanza de vida, su seguridad
reproductiva, y favorecer su integracion familiar y social. Establece lineas prioritarias de in-
vestigacion en genética humana y genética clinica, gendmica, protedmica y terapia génica,
asi como estrategias de desarrollo de las mismas. En este plan se recoge la aplicacion del
diagnostico prenatal y genético preimplantatorio en relacion con las Enfermedades Raras
(EERR), las unidades de diagndstico genético con las que cuenta la comunidad y se reconoce
la importancia de la formacidn en genética clinica durante la universidad, mediante cursos de
posgrado vy al personal sanitario, incluyendo formacion especifica sobre EERR.

Asi mismo, el Plan Integral de Oncologia, presenta lineas estratégicas de priorizacion comu-
nes con el Plan de Genética Clinica y Medicina Gendmica en lo relativo al cancer de origen
hereditario, al asesoramiento y evaluacion de las situaciones clinicas, a las pruebas diagnds-
ticas y a los programas especificos para cada uno de los tumores en los que se establezca.
Por otro lado, promueve lineas de investigacion traslacional en el seno de las Unidades Fun-
cionales de Oncologia y de las Unidades de Gestién Clinica.

La Consejeria de Sanidad trabaja en un Programa de Medicina Personalizada, que constitui-
ria la primera iniciativa en este sentido a nivel nacional. Este plan recoge acciones concretas
para poner en marcha las herramientas tecnoldgicas de integracion de software y de hard-
ware que haran posible la practica clinica de la MPP en la comunidad. La futura implementa-
cion de la MPP a nivel asistencial esta centralizada en la puesta en marcha de este programa.

El desarrollo de un programa que vincule los datos gendmicos vy clinicos, con acceso desde el
sistema sanitario (Estacion Clinica Diraya) y disponible para toda la regidén, supondria el ma-
yor programa de Medicina Personalizada europeo, considerando que Andalucia es la tercera
region mas grande de Europa.
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MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION
EN LA PRACTICA ASISTENCIAL EN ANDALUCIA

ORGANIZACION DE LOS CIRCUITOS ASISTENCIALES

Las iniciativas para dar servicio en MPP provienen de iniciativas organizadas en los propios
hospitales, que en general realizan pruebas de anatomia patoldgica asociadas a estrategias
de MPP (biomarcadores entre otros servicios) y ofrecen acceso a Consejo Genético en el
ambito del cancer hereditario y las EERR.

Como se recoge en el Plan de Genética Clinica y Medicina Genédmica de Andalucia, las
Unidades de Genética Clinica estan configuradas en red. La Direccidn del Plan coordina los
circuitos de derivacion y criterios de acceso, valora nuevas incorporaciones, establece los
criterios de calidad y favorece la investigacion cooperativa. En este modelo, el usuario puede
acceder a los servicios especializados a nivel local, regional, nacional e incluso, en determi-
nados supuestos, internacional. Los sistemas de informacioén incluyendo el desarrollo de la
historia electrénica de genética clinica, diagndstico prenatal y los formularios de los analisis
genéticos, resultan esenciales para esta integraciéon y para garantizar la equidad y accesibili-
dad a una provision de servicios de calidad.

El objetivo del Programa de Medicina Personalizada de Andalucia es integrar en la HCE da-
tos gendmicos, clinicos y epidemioldgicos, que permitan una atencion clinica personalizada,
gue ya se estad aplicando en el entorno sanitario. Ademas este programa permitird el estudio
de cohortes para evaluar la respuesta terapéutica, un desarrollo de farmacos mas eficiente y
estudios prospectivos de salud en el futuro.

El Programa de Medicina Personalizada de Andalucia, pretende poner en marcha herra-
mientas informaticas, bioinformaticas y de hardware que permitan la integracion de datos
gendmicos vy clinicos de manera interactiva y siguiendo un criterio de interoperabilidad. Este
programa, tiene como una de sus primeras acciones la llamada Aproximacién Genémica al
Diagndstico Genético, a partir de la cual, se estd desarrollando un software gue gestiona
un repositorio central seguro para los datos gendmicos, integrado en la HCE y conectado
al Biobanco de ADN. En este marco, se estd implementando el desarrollo de un software
gue gestione un repositorio central seguro para los datos gendmicos, integrados en la HCE
de los pacientes a través de Diraya Asistencia Especializada (DAE), vy a su vez conectado al
BioBanco de ADN. Estos equipamientos y su total integracion, interoperabilidad y capacidad
interactiva constituirdn el ndcleo esencial del Programa de Medicina Personalizada (PMP) vy
permitirdn implantar el proyecto de Aproximacién Gendmica al Diagnéstico Genético.

En el campus Hospital Universitario Virgen del Rocio (HUVR) se ha centralizado la infraes-
tructura de Medicina Gendmica, Bioinformatica Clinica, High Performance Computing y alma-
cenamiento de datos necesaria para dar una respuesta al Programa de Medicina Personali-
zada en Andalucia. Esta infraestructura dard soporte de una manera centralizada y éptima,
tanto en términos de coste como de tiempo, a todas las necesidades de aproximacion ge-
ndmica al diagnostico genético del Sistema Sanitario Publico Andaluz (SSPA). Esta infraes-
tructura conecta HCE y DAE con el drea de Gendmica/Next Generation Sequencing (NGS) y
a ésta con el area de Bioinformatica Clinica, donde ademas de un sistema estandarizado de
diagndstico, se dispone de un entorno seguro de almacenamiento de datos gendmicos.
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La implementacion de esta estrategia se realizara de manera progresiva en varias fases. La
primera de ellas (ya en marcha) consiste en una fase de prueba de concepto que incluye el
analisis de los casos de la Unidad de Gestidn Clinica de Medicina Materno-Fetal, Genética
y Reproducciéon (UMFG) del HUVR, mas aqguellos gue se han externalizado en los ultimos
afhos. Una vez que esté implementada la tecnologia para su uso clinico, este servicio se ira
extendiendo a todo el SSPA de forma progresiva. Se ha realizado ya un exoma clinico con
900 genes y 1.600 enfermedades. La seleccion de los genes se ha realizado en base a las
peticiones de estudio genético realizadas en los Ultimos 5 afios en el SSPA. Asi mismo, este
grupo ha realizado y publicado el primer Genoma de Referencia en Espana: el Proyecto Ge-
noma Médico (MGP, del inglés Medical Genome Project®), que es una herramienta clave en el
analisis bioinformatico integrado en la HCE.

Los datos gendmicos se integran en la HCE, que en Andalucia es interoperable, permitiendo
la generacion de un informe automatico con las variantes identificadas, que queda registrado
en la historia clinica digital del paciente y que podra ser consultado desde cualquier punto
asistencial del SSPA. Los datos gendmicos (en formato VCF, Variant Call Format) permane-
cen asociados a la historia clinica, permitiendo su uso para otros supuestos clinicos.

Estos son algunos de los hitos ya logrados para la aplicacion de la MPP en el ambito
asistencial:

e Creacion del moédulo de Medicina Personalizada, un software intuitivo para un diagnds-
tico semiautomatico, utilizando datos de secuenciacion masiva y ligado a la HCE.

e Disefo, desarrollo e implementacion de un exoma clinico propio con 900 genes y 1.600
enfermedades.

e Empleo de la plataforma gendmica OpenCGA (en colaboracion con Genomics England),
gue constituye en la actualidad el motor mas potente para la gestion de bases de datos

gendmicas.

e Sustitucion de los protocolos de secuenciacion convencionales Sanger por protocolos
de secuenciacidon masiva.

& http://www.medicalgenomeproject.com/
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Figura 1. Evolucion de los proyectos de investigacion andaluces orientados a la implementacion

de la MPP en la practica clinica.
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INFRAESTRUCTURA PARA EL ALMACENAMIENTO
Y PROCESAMIENTO DE DATOS

La Fundacion Progreso vy Salud cuenta con el area de Bioinformatica Clinica localizada en el
HUVR. Uno de sus cometidos es el desarrollo de algoritmos y métodos de analisis de datos
gendmicos, enfocados a la préactica clinica y asistencial en el marco del Programa de Medi-
cina Personalizada en Andalucia. Cabe destacar que los desarrollos del area de Bioinforma-
tica en la gestion de datos gendmicos en la clinica son pioneros a nivel internacional. El area
colabora con Genomics England Ltd. (proyecto de los 100.000 genomas) para desarrollar el
motor de manejo de la base de datos gendmicos mas grande del mundo y ha publicado los
primeros softwares de analisis de datos gendmicos orientado a la clinica® y al descubrimiento
de nuevos genes de enfermedades’®. Estos sistemas se usaron para formar la primera red de
analisis de datos gendmicos nacional dentro del CIBERER, usada por 7 hospitales de 5 comu-
nidades autdnomas y fueron la base del desarrollo mas avanzado gque se usa para el proyecto
piloto de EERR en la comunidad de Andalucia descrito a continuacion.

9 https://www.ncbi.nlm.nin.gov/pubmed/24861626
© https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/24803668
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INTEGRACION DE LA INFORMACION OMICA EN HCE

La integracion de la informacion gendmica se realiza mediante una herramienta interna que
integra los datos clinicos y gendmicos del paciente, incluye el genoma de referencia (MGP)
y el acceso a diferentes bases de datos. La peticion, que se realiza a través de los sistemas
informaticos sanitarios, se vincula a una muestra, y se procesa. La inclusion de los datos ge-
nomicos desde el primer momento en la HCE, permiten la generacion rapida de cohortes y se
asegura que la informacion esté disponible para su uso clinico de forma permanente y segun
los avances en la identificacion de variantes genéticas asociadas a patologia.

INCORPORACION A LA CARTERA DE SERVICIOS

Aungue la oferta asistencial en Genética Clinica no es uniforme, todos los laboratorios de los
hospitales disponen de un porfolio extenso de analisis genéticos en su cartera de servicios.
De acuerdo con lo establecido en el Plan de Genética Clinica y Medicina Gendmica, el modelo
de provision de servicios de genética clinica se desarrolla en diferentes niveles organizados
en red, cada nivel con su cartera de servicios. De esta forma, determinadas pruebas, bien
porgue su frecuencia de uso sea baja, o bien por otras razones de caracter organizativo, no
estaran disponibles en la totalidad de las unidades.

MARCO NORMATIVO AUTONOMICO

El marco legislativo vy regulatorio de MPP es la Ley Organica de Protecciéon de Datos vy la Ley
Organica de Investigacion Biomédica. Ademas de la proteccion ofrecida a nivel nacional por
el actual Reglamento General de Proteccion de Datos (RGPD), que entrd en vigor en Europa
el 25 de mayo de 2018 (y que se aplica en Espafa a la espera de la aprobacion de la nueva
LOPD) vy la Ley de Investigacion Biomédica 14/2007 de 3 de julio. Andalucia cuenta ademas
con la Ley 11/2007 Reguladora del Consejo Genético, de proteccion de los derechos de las
personas que se sometan a analisis genéticos y de los bancos de ADN humano.

La Universidad de Sevilla oferta el Master Universitario Oficial en Investigacion Biomédica,
fundamentado en la investigacion. Los objetivos del master promueven la generacion de in-
vestigadores altamente cualificados en el campo de la Biomedicina, asi como complementar
los estudios de los graduados en el contexto de la realidad clinica y de las patologias mas
prevalentes. Una parte importante del programa del Master se orienta a Gendmica y Medicina
Personalizada.

En la Universidad de Granada se oferta el Master Oficial Universitario: Investigacion Trasla-
cional y Medicina Personalizada (TransMed). El master esta enfocado a la formacion en el
ambito de la investigacion traslacional. Ofrece una formacion sdélida en terapias innovadoras
para la practica clinica y en tecnologias sanitarias Utiles para aplicar MPP.

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION EN ESPANA: MAPA DE COMUNIDADES
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ESTRATEGIAS DE [+D+i

La MPP esta muy presente en los documentos estratégicos de [+D+i de la comunidad. Tres
perspectivas adquieren especial relevancia: la investigacion sobre el envejecimiento activo,
la medicina personalizada y la transferencia tecnolodgica inversa. En el seno de estas areas
de priorizacidn tecnologica se integran iniciativas con una organizacion especifica y una di-
reccion propia, como la Iniciativa Andaluza de Terapias Avanzadas 2010-2015 (IATA). Esta
iniciativa consta de tres programas, uno de los cuales se denomina Programa Andaluz de
Genética Clinica y Medicina Gendmica. Este programa tiene entre sus objetivos aportar so-
luciones a los problemas de salud de la poblacion mediante la incorporacion de los nuevos
conocimientos sobre el genoma humano vy su influencia en la aparicion de las enfermedades.
En la misma linea, la Genética Clinica y la Medicina Gendmica se recogen como lineas de in-
vestigacion prioritarias en |la Estrategia de Especializacién Inteligente (RIS3) de Andalucia
y en el Plan Andaluz de Investigacion Desarrollo e Innovacién 2020 (PAID).

ACTIVIDAD INVESTIGADORA

Andalucia cuenta con una importante actividad investigadora orientada a avanzar el conoci-
miento en MPP en multiples areas de investigacion como el cancer, las enfermedades raras,
las enfermedades neuroldgicas vy psiquiatricas, las enfermedades infecciosas e inmunitarias
o la nutrigendmica entre otras.

La mayor parte de los grupos de investigacion se concentran en los institutos de investiga-
cidn biosanitaria, como el Instituto de Investigacién Biosanitaria de Sevilla (IBIS), Instituto
Mamodnides de Investigacién Biomédica de Cérdoba (IMIBIC), Instituto de Investigacion
Biomédica de Malaga (IBIMA), Instituto de Investigaciéon Biosanitaria de Granada (ibs) v
el Instituto de Investigacién e Innovacién Biomédica de Cadiz (INiBICA). Ademas, Anda-
lucia también cuenta con centros de investigacion tematicos donde se desarrollan lineas de
investigacion relacionadas con la MPP: Centro Andaluz de Biologia Molecular y Medicina
Regenerativa (CABIMER), ¢l Centro de Gendmica e Investigacién Oncoldégica (GENYO)
y el Centro de Excelencia en Investigacién de Medicamentos Innovadores de Andalucia
(MEDINA). Ademas estos centros cuentan con plataformas que proporcionan multiples ser-
vicios de apoyo a la investigacion, entre ellos, plataformas de analisis bioinformatico y esta-
distico, citometria, microscopia, anatomia patoldgica o el acceso a tecnologias dmicas como
la gendmica o la protedmica entre otras.

La colaboracion entre los grupos de investigacion de la Unidad de Gestién Clinica (UGC) de
Medicina Maternofetal, Genética y Reproduccién del HUVR vy el grupo de Bioinformatica
Clinica de la Fundacion Progreso v Salud esta liderando el desarrollo y la implantaciéon de la
MPP en el ambito asistencial, y colaboran activamente en el disefio y desarrollo del Programa
de Medicina Personalizada de Andalucia.

En concreto, los grupos de la UGC de Medicina Maternofetal, Genética y Reproduccion, de-
sarrollan lineas de trabajo, abiertas hace mas de 25 afios en base a proyectos concedidos por
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agencias de ambito internacional, nacional y autondmico, sobre enfermedades complejas de
base genética encaminados a la busqueda de nuevas estrategias que faciliten: i) un diagnds-
tico genético preciso, rapido y eficiente; ii) el establecimiento de grupos de poblacion ho-
mogéneos para el desarrollo de terapias mas seguras y eficaces; iii) estudios de distribucion
epidemioldgica y su impacto en la salud publica. En los Ultimos afios, los objetivos surgen de
la necesidad de desarrollar sistemas que sean capaces de hacer del diagndstico por NGS una
tarea relativamente sencilla, reproducible, con validez vy utilidad clinica y que ofrezcan solu-
ciones para generar nuevo conocimiento biomédico con aplicabilidad clinica.

PROYECTOS SINGULARES

El Proyecto Genoma Médico (MPG), iniciado en 2010, fue el primer proyecto gendmico lle-
vado a cabo en una comunidad auténoma y en el que se han inspirado los recientes proyec-
tos NAGEN de Navarra (2016), MedPerCan de Catalufa (2017) o RareGenomics de Madrid
(2018). Ademas, ha constituido una de las iniciativas clave para desarrollar uno de los ele-
mentos centrales de un Programa de Medicina Personalizada en Andalucia: desarrollar un
catdlogo de variabilidad genética especifico de una poblacion determinada. El objetivo de
MGP era la generacién de un catdlogo de variabilidad genética de la poblacidn espafola para
la caracterizacion de las causas de enfermedades de base genética de caracter monogénico.
MGP tuvo como resultado la secuenciacion del exoma completo de cerca de 300 individuos
fenotipados no emparentados, representativos de poblacidon espafola sana y 500 exomas
de individuos afectados de enfermedades monogénicas, mas de 20, en su mayoria EERR.
Los resultados de este proyecto, junto con una iniciativa similar del CIBERER, incluyen la
identificacion 36 nuevas mutaciones en genes asociados a enfermedades y 27 mutaciones
en genes no asociados a patologias. Este trabajo permitid generar la primera base de datos
sobre variabilidad genética espafiola, que actualmente se puede consultar de manera publica
a través de la Plataforma Bioinformatica de Enfermedades Raras, BIER, del CIBERER (http://
csvs.babelomics.org/).

Este proyecto, debido a su relevancia, ha conseguido respaldo econdmico de entidades pri-
vadas (por ejemplo, mediante la aportacidn de infraestructura como secuenciadores, o apo-
yo tecnoldgico en el desarrollo de herramientas informaticas para la integracion de datos
gendmicas con la HCE) asi como de la Consejeria de Salud. En este sentido, el Ministerio de
Ciencia e Innovacion concedid una financiacién superior a los 6,6 millones de euros en las
convocatorias 2009 y 2010 del Subprograma de Actuaciones Cientificas y Tecnoldgicas en
Parques Cientificos y Tecnoldgicos (Acteparg / Innplanta).

En 2012 se puso en marcha el Proyecto AMER (Accion Multidisciplinar en Enfermedades Ra-
ras y Medicina Personalizada). Este proyecto recibid una financiacion de mas de 3 millones
de euros a través del programa Feder-Innterconecta, una iniciativa cofinanciada por el Fondo
Tecnoldgico del Fondo Europeo de Desarrollo Regional (Feder) y la Consejeria de Economia,
Innovacion y Ciencia a través de la Agencia de Innovaciéon y Desarrollo de Andalucia (IDEA).

El objetivo del proyecto AMER ha sido la integracion de la historia clinica digital, la bioin-
formatica y las nuevas tecnologias como la NGS, la generacion de nuevos medicamentos
mediante el analisis de nuevas moléculas y el desarrollo de modelos que permitan tanto el
descubrimiento de nuevos medicamentos, como la prediccion de la evolucion de la enferme-
dad vy la respuesta al tratamiento, abriendo nuevas vias de investigacion e innovacion clinica.
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En concreto, se ha desarrollado una arquitectura de servicios que permite la interoperabili-
dad del sistema de informacion de los BioBancos con la Estacién Clinica Diraya en el HUVR,
desarrollando una nueva hoja de recogida de datos, la hoja de ADN, para la solicitud de
registro de muestras en BioBanco. Asimismo, se han desarrollado los mecanismos de data
mining que permiten la explotacion de los datos de la hoja de ADN junto con el resto de
datos clinicos almacenados en la Estacion Clinica. Dentro de las herramientas de ayuda en
la toma de decisiones y de gestion de la informacion, se ha desarrollado un Mdédulo de Me-
dicina Personalizada que abarca la recepcion y almacenamiento de la informacion gendmica
asi como el analisis de los datos gendmicos vy la generacion de un informe automatico. Estas
herramientas, integran por primera vez la informacion clinica completa presente en la HCE,
con los datos gendmicos v la trazabilidad de las muestras en el BioBanco. Esta integracion
se realiza a tiempo real y de forma automaéatica haciendo realidad el desarrollo de la medici-
na personalizada en todas las areas de la medicina y el concepto de Prospective Healthcare
desarrollado en este proyecto.

Otro de los objetivos fue generar nuevos recursos diagndsticos y de gestion del conocimien-
to en EERR encaminados a favorecer la aproximacion gendmica y un manejo personalizado
de las enfermedades genéticamente heterogéneas. Entre ellos ha estado la generacion de
una base de datos de mutaciones propias con un sistema de actualizacion semi-automatico
y el disefio y validacion de un software de procesamiento de datos de NGS que integre la his-
toria clinica con la informacién gendmica de los pacientes. La creaciéon de la base de datos ha
constituido la estructura basica para llevar a cabo la comparacion gendmica e identificacion
de posibles cambios patogénicos de una manera rapida y precisa. Ademas, este proyecto
ha servido para establecer los cimientos para la aplicacion de la medicina personalizada en
enfermedades raras y en otras areas médicas.

Ademas Andalucia, a través del SAS, participa en el proyecto europeo Ubiquitous Pharma-
cogenocmis (U-PGx), que tiene por objetivo estudiar a variabilidad genética en la respuesta
a tratamientos farmacoldgicos. Se evaluard un gran panel de marcadores farmacogendmicos
en términos de coste-efectividad y de resultado en pacientes de siete paises europeos, con
el objetivo de incorporar los datos a la HCE.

Asimismo, la comunidad participa en el proyecto europeo Elixir que constituye la mayor in-
fraestructura de datos de ciencias de la vida en Europa. El objetivo es gestionar, explotar y
difundir la informacion obtenida a través de la investigacion biomédica. Elixir es una infraes-
tructura desconcentrada, gestionada como proyecto especial del Laboratorio Europeo de
Biologia Molecular (EMBL) y organizada en forma de un dispositivo central para compartir
una red de datos (Hub) y nodos distribuidos, que opera y gestiona una coleccion interrela-
cionada de recursos de datos bioldgicos y herramientas cientificas Utiles para el avance de la
investigacion en MPP.

FINANCIACIACION AUTONOMICA PARA PROYECTOS DE I+D+i

La comunidad auténoma presta un apoyo fundamental a la contratacién de personal a tra-
vés de las convocatorias para la financiacion de proyectos de investigaciéon en el marco de
la estrategia RIS3 y PAIDI. La Consejeria de Salud también ha participado en la financiacion
del MGP a través del Ministerio de Ciencia e Innovacion del Gobierno central que concedio
una financiacion superior a los 6,6 millones de euros de los 17,6 millones presupuestados.
En el marco de la RIS3, la comunidad organiza iniciativas de Compra Publica Innovadora (CPI)
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y Compra Publica Precomercial (CPP), que estimule la actividad innovadora en Andalucia. A
través de una iniciativa de CPP, el SAS ha apoyado la iniciativa “Diagndstico y tratamiento
de precision en enfermedades infecciosas y cancer”. Se trata del desarrollo de sistemas no
invasivos basados en la biopsia liquida para, por un lado, mejorar el diagnostico, control y se-
guimiento de pacientes con cancer colorrectal, mama y pulmon, y por otro, testar de manera
rapida la posibilidad de resistencias microbianas a antibidticos. El presupuesto total de estos
proyectos es de mas de 6 millones de euros destinados mediante licitacidon publica.

BIOBANCOS

La Fundacion Progreso y Salud gestiona el Biobanco del Sistema Sanitario Publico de An-
dalucia (SSPA). Segun lo establecido en el Plan de Genética Clinica y Medicina Gendmica
presenta un funcionamiento en red, un marco ético comun, estructura organizativa Unica vy
funcionamiento descentralizado.

TEJIDO EMPRESARIAL Y COLABORACIONES PUBLICO- PRIVADAS
PARA EL DESARROLLO DE LA MEDICINA PERSONALIZADA
DE PRECISION EN ANDALUCIA

COMPRA PUBLICA INNOVADORA

El proyecto “Diagndstico y Tratamiento de Precisién en Enfermedades Infecciosas y Can-
cer” presentado a través del SAS, es una iniciativa de Compra Publica Precomercial (CPP)
gue tiene como objetivos desarrollar sistemas no invasivos para el diagndstico, control y se-
guimiento de pacientes con cancer colorrectal, de mama y de pulmon a través de la biopsia
liguida vy, por otro lado, poner a punto un sistema para el analisis rapido de susceptibilidad a
agentes antimicrobianos.

EMPRESAS CON ACTIVIDAD RELEVANTE SURGIDAS DEL AMBITO CIENTIFICO
Genetaq. Es un laboratorio para el diagndstico genético de EERR.

Lorgen. Es una empresa spin-off de la Universidad de Granada. Realiza diversos servicios en el
ambito de la genética clinica: diagnodstico genético, farmacogenética, citogenética y consejo
genético entre otros.

ERA 7 Bioinformatics. Se crea a partir de la iniciativa de dos investigadores del Hospital
Virgen de las Nieves de Granada. Presta servicios de NGS y de analisis bioinformatico, prin-
cipalmente en gendmica y transcriptomica bacterianas e inmunogendmica. Su actividad se
concentra en el ambito investigador.

Integromics. Desarrolla soluciones bioinformaticas para la gestion y el analisis de datos geno-
micos y protedmicos. Su tecnologia permite a los cientificos e investigadores organizar la gran
cantidad de datos generados por las técnicas actuales de alto rendimiento, realizar analisis
de estos datos y obtener informacion bioldgica y funcional altamente fiable a partir de ellos.
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ViviaBiotech. Han desarrollado una prueba (PharmaFlow PM) para la personalizacion de los
tratamientos de pacientes que sufren leucemia mieloide aguda. La prueba evalla la activi-
dad farmacoldgica de diferentes tratamientos empleando una muestra de médula 6sea del
paciente.

CONCLUSIONES: SITUACION ACTUAL, RETOS DE FUTURO
Y RECOMENDACIONES PARA LA MEDICINA PERSONALIZADA

Tabla 1. Resultado del mapeo de recursos y acciones para la implantacion de la MPP en
asistencial en Andalucia.

MPP EN ESTRATEGIAS Y PLANES AUTONOMICOS ANDALUCIA

Incorporacion de la MPP en los Planes de Salud

Incorporacion en otros planes sanitarios

Incorporacion de MPP en planes de I+D vy financiacion

IMPLANTACION A NIVEL ASISTENCIAL

Proyectos aceleradores de traslacidn asistencial

Designacion de centros de referencia

Ordenacioén de la Cartera de Servicios en pruebas de MPP

PROCESAMIENTO Y ALMACENAMIENTO DE DATOS

Centro de Supercomputacion/analisis/almacenamiento de datos

Proyectos para integracion datos dmicos en HCE (datos clinicos)

MASA CRITICA INVESTIGADORA

Total proyectos (Europeos, PI, PIE) _

FORMACION

Masters en MPP

Formacion continuada reglada en MPP para el personal sanitario

COLABORACION PUBLICO-PRIVADA

Iniciativas de Compra Publica en proyectos de MPP

Otras iniciativas en colaboracion publico-privada

Concentracion de empresas surgidas del ambito cientifico

GRADO DE DESARROLLO DE LA MPP

M Grado de desarrollo alto [l Grado de desarrollo medio Grado de desarrollo bajo
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Andalucia es una de las comunidades con mayor desarrollo en la implementacion de Medi-
cina Personalizada. Se observa como el apoyo institucional, la realizacion de proyectos de
investigacion traslacionales, la creacion de herramientas bioinformaticas, la formacion v la
colaboracién publico-privada dinamizan en conjunto la implantaciéon de la MPP en el dmbito
asistencial. La concentracion de masa critica investigadora y la realizacion de proyectos de
investigacion en MPP ayudan a gue surjan nuevas empresas en el ambito de la MPP deriva-
das del conocimiento técnico y del espiritu emprendedor de los cientificos de la comunidad,
contribuyendo positivamente al desarrollo del tejido productivo.

Uno de los elementos claves es la existencia de una HCE implantada en la totalidad del Siste-
ma SSPA en la que se integra la herramienta de MPP. Cabe destacar que la comunidad esta
trabajando con los investigadores en el disefio, desarrollo e implementacion del Programa de
Medicina Personalizada de Andalucia.

La realizacion de pruebas genéticas vy el consejo genético se ordena a partir del Plan de Ge-
nética Clinica y Medicina Gendmica de naturaleza transversal, que actla en sinergia con el
plan de Oncologia y el de EERR para prestar servicio en areas de la MPP.

La aproximacion de Andalucia a la implantacion de la MPP se realiza a través de proyectos de
investigacion traslacionales de amplio alcance donde la comunidad ha contribuido econdmi-
camente. Estos proyectos implican la secuenciacion gendmica a gran escala y la integracion
de la informacion generada en la HCE para una aproximacion gendmica al diagndstico de
EERR como experiencia piloto.

RETOS DE FUTURO Y RECOMENDACIONES

Aungue la presencia de elementos de MPP en estrategias sanitarias es mas elevada que la
media, la MPP todavia no se recoge como prioridad en el Plan de Salud, por lo cabria una
actualizacion de los documentos estratégicos sanitarios de la comunidad.

En la implementacién asistencial, la organizacion de la cartera de servicios a nivel corpora-
tivo ayudaria a definir y ordenar los servicios. El HUVR es el mejor posicionado en cuanto a
capacidad cientifica y tecnoldgica para la realizacion de mega secuenciacidon y su campus se
configura como centro de referencia en NGS y Bioinformatica Clinica, aungue los circuitos
de derivacion a nivel corporativo estan por definir. En el plano investigador, la integracion de
los circuitos de investigacion y asistenciales también se ha sefialado como factor clave a im-
plementar, no solo a nivel regional, donde ya se esta trabajando en ello, sino a nivel nacional.

En cuanto al aspecto formativo, se ofrecen masteres y cursos de postgrado en aspectos re-
lacionados con la MPP. Sin embargo, la especializacidn en gendmica y bioinformatica clinica
sigue sin llegar a la mayor parte de los profesionales sanitarios, aunque el desarrollo de inicia-
tivas de la Consejeria de Salud y los propios grupos Clinicos e Investigadores en el Campus
HUVR pueden contribuir a un cambio. El fomento de actividades de formacion de postgrado
de manera reglada y continuada en el ambito clinico, asi como la puesta en marcha de inicia-
tivas de comunicacion gue pongan en valor la formaciéon en estos aspectos para la practica
clinica, serian acciones determinantes en la mejora de este aspecto.
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ARAGON
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MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION L ,ﬂ-,/“
EN LAS POLITICAS Y ESTRATEGIAS DE ARAGON

ESTRATEGIAS SANITARIAS

No se han encontrado referencias a la MPP en el recientemente aprobado Plan Estratégico
de Salud 2017-2030. No se han encontrado referencias en otros documentos estratégicos
de la comunidad.

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION
EN LA PRACTICA ASISTENCIAL EN ARAGON

ORGANIZACION DE LOS CIRCUITOS ASISTENCIALES

En general, todos los hospitales realizan pruebas asociadas a estrategias de MPP (biomarca-
dores entre otros servicios). Los hospitales mas grandes de la comunidad, el Hospital Clinico
Universitario Lozano Blesa y el Hospital Universitario Miguel Servet, cuentan cada uno con
consulta de consejo genético y una comision de consejo genético donde se aprueban los
tipos de pruebas que se realizan en los hospitales. Este consejo esta formado por represen-
tantes de las especialidades que mas demanda tienen para determinaciones genéticas como
oncologos o pediatras entre otros. Recientemente, al menos en el Hospital Clinico, se ha
aprobado el uso de un kit comercial para el analisis de 42 mutaciones de genes implicados
en cancer hereditario. La idea a futuro es crear un Unico laboratorio de pruebas genéticas a
nivel autondmico.

En el Hospital Universitario Miguel Servet se ha creado recientemente una Unidad de Biopsia
Liguida, que permite el diagnostico y seguimiento de los pacientes oncoldgicos.

INFRAESTRUCTURA PARA EL ALMACENAMIENTO Y PROCESAMIENTO
DE DATOS

La comunidad cuenta con el Instituto de Biocomputacion y Fisicas de Sistemas Comple-
jos (BIFI), un centro de supercomputacion que pertenece a la Universidad de Zaragoza. Su
actividad se circunscribe al dmbito investigador y colabora en diferentes proyectos con el
Instituto de Investigacion Sanitaria Aragon (1IS Aragon).

lIg
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INTEGRACION DE LA INFORMACION OMICA EN HCE

La HCE esta implantada parcialmente en la comunidad y no hay integracion de datos dmicos.
Aungue se ha propuesto el desarrollo de herramientas que permitan una futura incorpora-
cion de datos gendmicos, no se ha puesto en marcha ningun proyecto concreto.

INCORPORACION A LA CARTERA DE SERVICIOS

Cada hospital organiza su propia cartera de servicios, que incluyen determinaciones gené-
ticas en general, sin que se especifique cudles se realizan de manera concreta, al menos, en
documentos de acceso publico.

MARCO NORMATIVO AUTONOMICO

No se ha desarrollado ninguna iniciativa legislativa autondmica especifica para la MPP.

FORMACION EN MEDICINA PERSONALIZADA
DE PRECISION EN ARAGON

Enla Universidad de Zaragoza se imparte un Master Propio en Genética Clinica, en el que hay
un moédulo de medicina gendmica vy personalizada. Por otro lado, el IS Aragdn ha iniciado
contactos para entrar a formar parte de la Asociacion Bioinformatics Barcelona (BIB), a tra-
veés de la cual se pretende dar respuesta a las necesidades de formacion de bioinformatica
de los profesionales de la comunidad. También se plantea organizar en el futuro actividades
formativas en MPP para el personal sanitario.

INVESTIGACION EN MEDICINA PERSONALIZADA
DE PRECISION EN ARAGON

POLITICAS Y ESTRATEGIAS DE I+D+i

La Estrategia de Especializacidon Inteligente (RIS3) de Aragdn recoge de manera muy ge-
neral la gendmica como un area de conocimiento de interés potencial, sin hacer mencion
especifica a la MPP. Tampoco se han encontrado referencias en la Estrategia Aragonesa de
Competitividad y Crecimiento de 2012.

ACTIVIDAD INVESTIGADORA

La mayor parte de los grupos que realizan investigacion biomédica en MPP se concen-
tran en el IIS Aragdn. El IS Aragdn cuenta con diferentes grupos con lineas de investiga-
cion en MPP. Ademas, ofrece acceso a plataformas de gendmica y protedmica bien equi-
padas que dan soporte a los diferentes grupos de investigacion y ofrece un programa
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de financiacion para lineas de trabajo de MPP. Las principales lineas de investigacion del ins-
tituto se centran en cancer, EERR, enfermedades cardiovasculares, enfermedades infecciosas
e inflamatorias y neuroldgicas.

Ademas, desde el IIS Aragdn, se esta impulsando la creacion de una plataforma para el trata-
miento del cancer con terapias inmunoldgicas.

Por su parte, el Instituto Aragonés de Ciencias de la Salud (IACS) a través de la Unidad
de Biocomputacion, esta desarrollando una infraestructura propia de Big Data (Bigan) para
desarrollar proyectos de investigacion basados en el analisis de la informacion clinica dispo-
nible. Estos proyectos se centraran en tres ambitos de actuacion:

* MPP: evaluacion de la efectividad de las intervenciones en salud en determinados gru-
pos poblacionales empleando informacion estructuradas y no estructurada. Creacion
de herramientas que permitan generar modelos de flujo de pacientes en los servicios
de salud durante el proceso asistencial.

e Atencidon integrada: Proporcionar a los profesionales de la salud herramientas de apo-
yo a la decisién para garantizar la continuidad y la mejor atencion durante el proceso
de asistencia. Estas herramientas se basan en nuevas metodologias y tecnologias para
apoyar la automatizacion de la atencion a través de protocolos definidos formalmente,
por ejemplo, pautas interpretables por computadora, inferidas a partir de evidencias
clinicas o rastreando las acciones de los pacientes a lo largo del sistema de salud.

e Medicina preventiva: promover un estilo de vida saludable y proporcionar mecanismos
para automatizar la implementacion de herramientas para monitorizar los parametros
de salud de la poblacion y descubrir las mejores practicas, respaldadas por pruebas
cientificas convincentes.

Otra iniciativa relevante y aplicada directamente al dmbito asistencial es la creacion de la
Unidad de Biopsia Liquida en el Hospital Universitario Miguel Servet. Se prevé que esta uni-
dad colabore en proyectos de investigacion traslacionales para cancer de colon, pulmon vy
pancreas.

PROYECTOS SINGULARES

A continuacion, recogemos algunos de los proyectos mas singulares de MPP identificados
en la comunidad:

Proyecto ORCHID (Organ-on-Chip Development). Es un proyecto europeo de dos afos
de duracion, con inicio a finales del aflo 2017 y coordinado por la Universidad de Leiden vy
el consorcio holandés Organ-on-Chip, donde Espafa participa a través de la Universidad de
Zaragoza. Ingenieros y clinicos trabajan en el desarrollo de un chip microfluidico donde se
introduce tejido de pacientes con cancer y se prueban diferentes tratamientos que permitan
evaluar y seleccionar a priori el tratamiento mas eficaz para cada paciente.

En el drea de diagnodstico, existe un proyecto para la deteccion de cancer a través de la de-
terminacion de perfiles proteicos por parte de investigadores del [IS Aragdn en colaboracion
con el Centro de Supercomputacion BIFI de la comunidad.

118

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION EN ESPARNA: MAPA DE COMUNIDADES



Destacan dos proyectos mas en el area diagnostico genético: un proyecto de desarrollo de
chips que permitiria detectar la presencia o ausencia de alteraciones genéticas precursoras
de cancer y un método que permite identificar el riesgo de desarrollar hipercolesterolemia vy
patologias cardiovasculares que esta patentado y en fase de comercializacion.

FINANCIACIACION AUTONOMICA PARA PROYECTOS DE I+D+i

No se han detectado convocatorias autondmicas para la realizacion de proyectos especificos
en MPP.

BIOBANCOS

La comunidad cuenta con un uUnico biobanco: el Biobanco de Aragdn ubicado en espacios
del IIS Aragdn y gestionado por el IACS, incluido en la red de biobancos del ISCIIl. Presenta
un funcionamiento en red con los siguientes nodos:

* Hospital San Jorge de Huesca (HSJ).
* Banco de Sangre y Tejidos de Aragdn (BSTA).
e Centro de Investigacion Biosanitaria de Aragon (CIBA).

e Hospital Universitario Miguel Servet (HUMS).

TEJIDO EMPRESARIAL Y COLABORACIONES PUBLICO- PRIVADAS
PARA EL DESARROLLO DE LA MEDICINA PERSONALIZADA
DE PRECISION EN ARAGON

EMPRESAS CON ACTIVIDAD RELEVANTE SURGIDAS
DEL AMBITO CIENTIFICO

Citogen. Empresa creada por un grupo de investigadores procedentes del dmbito clinico
que ofrece servicios de genética clinica y forense asi como servicios de consejo genético.
También colaboran en proyectos de investigacion con entidades publicas y privadas.

OTRAS INICIATIVAS

Existe una red de pequefnas y medianas empresas bastante activas agrupadas en el Ara-
health (Aragdn Health Cluster), entre ellas Citogen. Arahealth es una asociacion sin animo
de lucro que tiene por objetivo promover y contribuir a la competitividad del sector salud
en Aragon. Fabricantes, distribuidores, prestadores de servicios y centros de investigacion
desarrollan proyectos en Arahealth.

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISIGN EN ESPANA: MAPA DE COMUNIDADES
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Tabla 2. Resultado del mapeo de recursos y acciones para la implantacion de la MPP en el ambite

asistencial de Aragon.
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Incorporacion de la MPP en los Planes de Salud

Incorporaciéon en otros planes sanitarios

Incorporaciéon de MPP en planes de I+D vy financiacion

IMPLANTACION A NIVEL ASISTENCIAL

Proyectos aceleradores de traslacion asistencial

Designacidén de centros de referencia

Ordenacién de la Cartera de Servicios en pruebas de MPP

PROCESAMIENTO Y ALMACENAMIENTO DE DATOS

Centro de Supercomputacion/analisis/almacenamiento de datos

Proyectos para integracion datos dmicos en HCE (datos clinicos)

MASA CRITICA INVESTIGADORA

Total proyectos (Europeos, PI, PIE)

FORMACION

Formacioén continuada reglada en MPP para el personal sanitario

COLABORACION PUBLICO-PRIVADA

Iniciativas de Compra Publica en proyectos de MPP

Otras iniciativas en colaboracion publico-privada

Concentracion de empresas surgidas del ambito cientifico

GRADO DE DESARROLLO DE LA MPP

Ml Grado de desarrollo alto [ Grado de desarrollo medio Grado de desarrollo bajo

Aragon es una de las CCAA que presenta un menor grado de desarrollo en la traslacion de la
MPP al ambito asistencial. Sin embargo, presenta iniciativas formativas muy relevantes orien-
tadas a solventar uno de los problemas mas recurrentes para la aplicacion de la MPP a nivel
nacional, como es la falta de formacién en materia de genética clinica y bioinformatica. Por
otro lado, el cluster AraHealth, constituye un ecosistema innovador a tener en cuenta para el
crecimiento del tejido productivo biotecnologico de la comunidad.
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RETOS DE FUTURO Y RECOMENDACIONES

Aragdn presenta un margen de mejora amplio en muchos de los elementos clave analizados
para fomentar la implantacion de la MPP en el ambito sanitario. Un mayor apoyo institucional,
mediante la inclusion de la MPP en las estrategias sanitarias ayudarian a promover la organi-
zacion de los recursos sanitarios en torno a la aplicacion de la MPP (designaciéon de centros
de referencia, circuitos asistenciales y organizacion cartera de servicios). Por otro lado, la
inclusion de la MPP como area prioritaria de financiacion en las estrategias de 1+D+i podria
fomentar el desarrollo de proyectos aceleradores de amplio alcance y en general la actividad
investigadora de la comunidad en MPP.

El manejo vy procesamiento de grandes volumenes de datos, asi como el desarrollo de herra-
mientas informaticas que faciliten la integracién y la interpretacion de los datos derivados
de tecnologias dmicas con otros datos clinicos sera imprescindible en la MPP del futuro vy es
importante que la comunidad tenga en cuenta esta necesidad en la planificacion de infraes-
tructura y herramientas a desarrollar.

Promover iniciativas formativas de postgrado teniendo en cuenta la necesidad de nuevos
perfiles hibridos (como el bioinformatico con conocimientos de genética clinica), la forma-
cion continuada al personal sanitario e iniciativas de comunicacion gue pongan en valor la
formacion en MPP también son acciones que favorecerian el desarrollo de la MPP en la co-
munidad.

A pesar de gue no se ha detectado una actividad emprendedora significativa en el ambito
de la MPP, el cluster Arahealth constituye una oportunidad para fomentar el crecimiento del
tejido productivo biotecnoldgico de Aragdn, que también se veria beneficiado de una mayor
inversion en investigacion.
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ASTURIAS, PRINCIPADO DE

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION == s
EN LAS POLITICAS Y ESTRATEGIAS DE ASTURIAS

ESTRATEGIAS SANITARIAS

El dltimo Plan de Salud, publicado en 2007, no recoge ningun aspecto relacionado con la
MPP. La comunidad esta trabajando en un nuevo Plan de Salud previsto para el 2019 aunque
se desconoce si va a recoger algun aspecto de MPP. No se han encontrado otros documen-
tos publicos en este dmbito.

MEDICINA PERSONALIZADA DE PRECISION
EN LA PRACTICA ASISTENCIAL EN ASTURIAS

ORGANIZACION DE LOS CIRCUITOS ASISTENCIALES

Las iniciativas para dar servicio en MPP provienen de iniciativas organizadas en los propios
hospitales, que en general realizan pruebas asociadas a estrategias de MPP (biomarcadores
entre otros servicios) y ofrecen acceso a Consejo Genético en el dmbito del cancer heredita-
rio y las EERR. El Hospital Universitario Central de Asturias (HUCA), que constituye el princi-
pal hospital de la comunidad, ha creado guias para el diagnostico y para consejo genético en
cancer hereditario de mama y de colon.

El HUCA cuenta con varios servicios donde se realizan determinaciones en el ambito de la
MPP. Segun el tipo de prueba, las determinaciones se realizan en diferentes Servicios como
Genética, Inmunologia, Anatomia Patoldgica u Oncologia Médica. Este ultimo incluye la Uni-
dad de Consejo Genético. En los ultimos diez aflos, el Servicio de Oncologia Médica del HUCA
atendié a mas de 2000 familias con posible predisposicion hereditaria al cdncer, habiéndose
realizado estudios genéticos en mas de 700 con riesgo de cancer de mama y ovario.

Por otro lado, existen programas especificos para el manejo de pacientes con cancer de pul-
mon donde se emplean estrategias de MPP. En estos momentos se trabaja en la creacion de
un programa especifico para cancer de mama.

Como iniciativa destacada en comparacion con otras CCAA, Asturias ya incluye en las plan-
tillas de sus hospitales el perfil profesional del bioinformatico, como elemento clave para
desarrollar estrategias de MPP desde el &mbito asistencial.
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INFRAESTRUCTURA PARA EL ALMACENAMIENTO Y PROCESAMIENTO
DE DATOS

En este momento los datos se almacenan en el HUCA, en los Servicios de Genética y Oncolo-
gia Molecular. No cuentan con plataforma de bioinformatica ni con ninguna otra infraestruc-
tura de analisis informatico. No hay grandes infraestructuras planificadas para el analisis de
datos gendmicos.

INTEGRACION DE LA INFORMACION OMICA EN HCE

La HCE estd muy desarrollada en la comunidad y se considera que podria incorporar infor-
macion gendmica. Los resultados de pruebas genéticas concretas se estan incorporando
como cualquier otra prueba diagnostica. Todavia no se han desarrollado iniciativas que per-
mitan la integracion de datos gendmicos en la HCE puesto que faltaria una estrategia global
gue determine cémo y qué tipo de informacion se integraria.

INCORPORACION A LA CARTERA DE SERVICIOS

En cada hospital, cada servicio organiza su propia cartera. El Servicio de Oncologia Médica
del HUCA ofrece un listado de las pruebas que realiza. Se prevé la puesta en marcha de una
campafa de recogida de informacion sobre el conjunto de pruebas genéticas que se realizan
en la comunidad. Como iniciativa destacada, desde Consejeria se ha constituido un grupo de
trabajo que estad estudiando la incorporacion de terapias personalizadas como células CAR-T
(del inglés, Chimeric, Antigen Receptor T-Cell).

MARCO NORMATIVO AUTONOMICO

No se ha desarrollado ninguna iniciativa legislativa autondmicas especifica de MPP.

La Universidad de Oviedo ofrece un Master de Biomedicina y Oncologia Molecular que tiene
un contenido importante en aspectos de MPP. Desde el Instituto de Investigaciéon Sanitaria
del Principado de Asturias (ISPA), se esta promoviendo la creacion de un Master de MPP que
empezaria a impartirse en 2019 con un contenido importante en secuenciacion, asesoramien-
to genético vy bioinformatica.

POLITICAS Y ESTRATEGIAS DE 1+D+i

En la Estrategia Regional de Especializacion Inteligente (RIS3) de Asturias 2014-2020 la
biomedicina se establece como prioridad en [+D+i vy se incluye dar soporte a infraestructuras
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singulares regionales, publicas o privadas, en el campo de la Salud. En el mismo sentido, se
menciona promover la investigacion en biomedicina en el Plan de Ciencia, Tecnologia e Inno-
vacién (2013-2017). El Plan de Ciencia, Tecnologia e Innovacién de Asturias 2018-2022 esta
a punto de publicarse e incluird un apartado especifico de investigacion en Salud. No se han
encontrado menciones a estas areas en otros programas como el Programa Estratégico del
Instituto de Desarrollo Econémico del Principado de Asturias (IDEPA) 2017-2020.

ACTIVIDAD INVESTIGADORA

La mayor parte de la actividad investigadora en MPP se concentra en el recientemente crea-
do ISPA, cuyos grupos desarrollan su actividad principalmente en la Universidad de Oviedo
y el HUCA. En materia de innovacion, el ISPA cuenta con un Plan de accion de Medicina
Personalizada de Precision, que en coordinacion con el Servicio de Salud del Principado de
Asturias (SESPA), prevé definir el despliegue asistencial y de investigacion e innovacion de la
MPP (definicion de servicios de genética, infraestructuras y recursos humanos).

El ISPA estd en proceso de acreditacion por el ISCIll y contard con plataformas de apoyo a la
investigacion que estan en fase de definicidon. Una de las plataformas que ha entrado recien-
temente en funcionamiento es la Plataforma de bioestadistica y epidemiologia del ISPA
Ademas de la Plataforma de Inmunoterapia para terapias avanzadas y bioinformatica ya
prevista, desde la Fundacion para la Investigacion y la Innovacion Biosanitaria del Principa-
do de Asturias (Finba) se esta planteando la creacidon de una Plataforma de Salud Digital,
Ciencia de Datos y Analitica Avanzada, con el fin de mejorar los resultados de salud para
los ciudadanos, mejorar la comprensiéon del impacto econdmico vy el potencial de la MPP para
transformar los sistemas de salud, proporcionar evidencia a los legisladores sobre los benefi-
cios de la MPP vy posicionar a Asturias como figura lider en la investigacion de MPP.

Una de las lineas de investigacion mas activas y pioneras a nivel nacional en el desarrollo de
la MPP es el estudio de la gendmica del cancer. Desde el aflo 2009, el grupo de Biologia mo-
lecular del cancer codirige el Consorcio Internacional del Genoma de Cancer. Este proyecto
pionero ha desvelado la secuencia completa del genoma tumoral de cientos de pacientes
de Leucemia Linfatica Cronica y ha permitido identificar mutaciones recurrentes en decenas
de genes que han pasado a ser dianas preferentes de intervencion terapéutica. A partir de
este trabajo, también se han identificado otros marcadores de diferentes enfermedades he-
reditarias: muerte subita, anemia microcitica, anormalidades dseas, melanoma familiar y dos
nuevos sindromes de envejecimiento prematuro.

Otras lineas de investigacion en MPP en cancer desarrolladas en la comunidad se centran
en la identificacion y caracterizacion de nuevos marcadores moleculares empleando tecno-
logias mas sensibles e innovadoras como la biopsia liguida o la espectrometria de masas, el
empleo de la farmacocinética y farmacogendmica de agentes citotdxicos como herramienta
de medicina de precision o el desarrollo y aplicacion de nuevos farmacos vy efectividad de los
tratamientos oncologicos en fases clinica y preclinica.

Otras areas con actividad investigadora relevante en MPP son la diabetes, la inmunogenética
de las enfermedades autoinmunes e infecciosas, enfermedades cardiovasculares, enferme-
dades renales, enfermedades neuroldgicas y psiquiatricas o el estudio de la interaccion mi-
crobiota-dieta entre otras.
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FINANCIACIACION AUTONOMICA PARA PROYECTOS DE I+D+i

Existen convocatorias en el marco de la RIS3, del Plan de Ciencia y Tecnologia, del IDEPA o
de la Fundacion para el Fomento en Asturias de la Investigacion Aplicada y Tecnologia (FI-
CYT) aunque no se prioriza de manera especifica la MPP.

La Finba ha recibido recientemente una partida de 3 millones de euros para financiar la inves-
tigacion de los grupos que lo conforman, acreditarse como centro de investigacion sanitaria
por el ISCIIl y crear una plataforma de inmunoterapias para terapias avanzadas y bioinforma-
tica que de apoyo a los grupos de investigacion.

BIOBANCOS

La comunidad cuenta con un Unico biobanco: el Biobanco del Principado de Asturias, inclui-
do dentro de la red de biobancos del ISCIII.

TEJIDO EMPRESARIAL Y COLABORACIONES PUBLICO- PRIVADAS
PARA EL DESARROLLO DE LA MEDICINA PERSONALIZADA
DE PRECISION EN ASTURIAS

EMPRESAS SURGIDAS DEL AMBITO CIENTIFICO

DREAMgenics. Es una spin-off de bioinformatica que parte de la Universidad de Oviedo. Bus-
can la interpretacion del genoma mas precisa y personalizada a través de las siguientes lineas
de negocio: Servicios de analisis y consultoria bioinformatica y gendmica para investigadores
o empresas (analisis de genomas completos, paneles de genes, transcriptomas o acceso a
plataformas de secuenciacidon entre otros), disefio y desarrollo de software bioinformatico
personalizado y creacion de plataformas de diagnodstico molecular de enfermedades huma-
nas para el profesional médico.

Colaboran con diferentes entidades publicas vy privadas para el desarrollo de productos de
diagnostico gendmico, como la Fundacion de Investigacion Ferndndez Vega o el Instituto
de Medicina Oncoldgica y Molecular de Asturias (IMOMA). La colaboracion ha llevado al de-
sarrollo de ONCOgenics (para la personalizacion del tratamiento oncoldgico y diagnostico
de la predisposicion familiar al desarrollo de cancer), OTOgenics (diagndstico genético de la
sordera) y OPHTHALMOgenics (diagnodstico genético de la ceguera).

Healthsens. Empresa spin-off del HUCA, donde desarrollan sensores para medir diferentes
parametros bioquimicos, pero también se espera gue desarrollen nuevos métodos para el
diagnostico de cancer de prdostata. Ademas, establecieron un convenio de colaboracion con
la Fundacion Neurociencias para desarrollar un dispositivo que pueda medir en el liquido ce-
falorraguideo marcadores de la progresion de la enfermedad de Alzheimer.

OTRAS INICIATIVAS

Por otro lado, Asturias cuenta con el cluster de biomedicina y salud, impulsado por la Universi-
dad de Oviedo. El objetivo es promover el encuentro entre investigadores, el sector productivo
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y agentes sociales que impulsen el desarrollo de proyectos conjuntos, la innovacion vy la trans-
ferencia de conocimiento en areas como la gendmica o la protedmica aplicadas a diferentes
ambitos como el cancer, el envejecimiento o los trasplantes entre otros.
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