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Durante las dos ultimas décadas los avances en la genética molecular y los grandes
desarrollos en las tecnologias genémicas asociadas a la secuenciacion masiva (NGS: Next
Generation Sequencing) han modificado nuestra capacidad para entender las
enfermedades. Actualmente, la Medicina Genémica representa ademas una revolucién
en la asistencia sanitaria. Permite hacer diagnésticos, identificar los mejores
tratamientos y disenar estrategias de prevencién, basandose en la informacién obtenida
de la secuencia de todo el genoma de una persona (WGS), de la parte del genoma que
codifica las proteinas o exoma (WES), asi como de otras aplicaciones complementarias
como el genotipado de variantes especificas.

El principal objetivo de este programa es dotar al Sistema Nacional de Salud (SNS)
de una estructura colaborativa (IMPaCT-GENOMICA) para la implementacion de la
Medicina Genémica en el SNS, de forma que los pacientes puedan acceder con equidad
y con tiempos adecuados de respuesta a todas las pruebas gendmicas que sean precisas
para mejorar su salud, y a la vez obtener datos gendémicos que puedan ser utilizados en
investigacién, mejorando las capacidades de analisis de la infraestructura. La propuesta
para la infraestructura IMPaCT-GENSOMICA incluye tres tipos de entidades colaboradoras:
la Coordinacion, las que conforman la Red de Centros de Analisis Genémico y las que
conforman el Grupo de Expertos Clinicos.

La Coordinacién, liderada por el Dr. Angel Carracedo, se realizara desde el CIBER, que
cuenta con un equipo de gestidn con amplia experiencia en este tipo de funciones y que
liderara el establecimiento de los flujos de trabajo con el SNS y la coordinacion con los otros
dos Programas IMPaCT. La Red de Centros de Andlisis Gendémico se articulara en torno
a un nodo central, el CNAG, e incluira a otros cuatro centros en distintas etapas de desarrollo
(FPGMX, NB, CIBER-Madrid y FPS). Durante el proyecto se implementaran protocolos
estandarizados para la secuenciacién y el andlisis de genomas y exomas, sistemas de
gestion de calidad y sistemas de gestidon de la informacién del laboratorio en todos los
centros. El Grupo de Expertos Clinicos abarcara especialistas en enfermedades raras, a
las que se da una especial relevancia, cancer y farmacogendmica, liderados por el CIBER,
el IDIBELL y SES, respectivamente. Para cada una de estas tres areas se crearan Comités
por grupos de patologias, y se establecera una cartera de procesos diagnésticos, con los
tiempos adecuados de respuesta, asi como un modelo de informe clinico para cada grupo
de patologia.

La Red de Centros de Analisis Gendmicos y el Grupo de Expertos Clinicos ofreceran
servicios de secuenciacidon genémica de alta complejidad, interpretacion de resultados



y elaboracion de un informe clinico a todo el SNS en el marco de tres casos de uso: 1)
secuenciacion de exomas o genomas para el diagnéstico de pacientes con enfermedades
raras; 2) secuenciacion de exomas o genomas en varios cientos de pacientes con sindrome
linfoproliferativo crénico de célula B, pacientes con tumores primarios de origen desconocido
0 casos no resueltos de sospecha de predisposicion hereditaria al cancer; y 3) genotipado
y/o secuenciacion de biomarcadores para farmacos de alto impacto terapéutico.
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