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INTRODUCCION

La genética evoluciond a partir del redescubrimiento de las Le-
yes de Mendel, pasando por la identificacion de la estructura del
ADN?, hasta arribar a la secuenciacién del genoma humano, como
resultado exitoso del proyecto realizado sobre el Genoma Humano
en el afio 200323, A partir de entonces, la gendmica se ha introduci-
do en la esfera médica —tanto en dmbito de la investigacion basica
como en el de la clinica y aun en el terreno epidemioldgico—, con
mayor peso y con perspectivas de alcance a mayor escala®.

En razon del progreso que ha tenido esta relativamente joven
disciplina y en particular la medicina gendmica, se colige que pronto
los frutos que habran de cosecharse como resultado de su desarro-
llo abarcaran a mayores grupos poblacionales, no sélo para res-
ponder a enfermedades complejas y poco comunes, sino para anti-
ciparse y prevenir padecimientos frecuentes que condicionan una
elevada carga de enfermedad, de ahi la trascendencia de su aplica-
cién a gran escala.

El crecimiento del conocimiento genémico ha continuado con un
ritmo expansivo y ha llegado al desarrollo de dreas insospechadas.
La introduccion de herramientas gendémicas para la estratificacion
de poblaciones en riesgo es una practica cada vez mas utilizada
como parte de los programas de prevencién de enfermedades®. De
esta manera, se perfilan nuevas oportunidades de intervencién para
grupos vulnerables y en riesgo. Los sistemas de informacion elec-
tronica, las bases de datos y el expediente electronico, por ejemplo,
vendran a revolucionar a los sistemas de salud. La mayoria de
estas plataformas tecnoldgicas estara ligada a herramientas de
base genémica de gran utilidad para la eficiencia y eficacia de la
atencion médica®.

Desde esta perspectiva, sera necesario incluir a la medicina

gendmica dentro del ambito de la salud publica e integrar los aspec-
tos ligados a la investigacion y el desarrollo con aquellos que pue-
dan tener aplicaciones en las acciones organizadas para promover
y mantener la salud de las poblaciones, alcanzando asi el cometido
de una medicina mas personalizada’.

LA MEDICINA GENOMICA: UNA NUEVA HERRAMIENTA PARA LA SALUD

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS), en su informe del
2002, reconoce la importancia de las aplicaciones basadas en los
genes como una de las herramientas que tendran mayor impacto en
el futuro en la innovacioén de las ciencias médicas y, en general,
para la salud publica de todos los paises del mundo®.

Frente al incremento de las inequidades en salud a escala mun-
dial, no se puede pasar por alto la importante contribucion de la
ciencia y la tecnologia para el mejoramiento de la salud. Ademas de
la aplicacion de medidas de salud publica efectivas, la lucha para
encarar los retos de salud global necesitara del desarrollo de he-
rramientas diagndsticas mds rapidas y mas eficientes, de nuevos
farmacos y vacunas con practicos sistemas de administracion, asi
como de novedosos tratamientos. Hay que reconocer que la correc-
ta instrumentacion de la ciencia y la tecnologia, en conjunto con las
medidas de salud publica tradicionales que han arrojado evidencia
de su efectividad y alcance, puede tener un efecto adicional de
enorme valor, incluso en los paises en desarrollo.

Cada uno de los cambios que han revolucionado la medicina,
como la creacion de antibidticos, analgésicos y, por supuesto, las
vacunas, trasladados a la préctica clinica, han incidido palpable-
mente en el mejoramiento del tratamiento ofrecido al paciente. En
este sentido, la farmacogendmica se perfila como un siguiente de-
sarrollo fundamental, ya que promete el tratamiento individualizado
de los pacientes en niveles de excelencia®®. A través de la identifi-
cacion e inicio temprano del tratamiento médico adecuado, este
procedimiento personalizado tiene un verdadero potencial para dis-
minuir los gastos en salud en forma dramatica y hacer mas efecti-
vos los servicios de salud *°.
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ASPECTOS ETICOS, LEGALES Y SOCIALES

Probablemente el tema de la genémica que ha causado mayor
revuelo, sobre todo por parte de la sociedad, son los aspectos
éticos, legales y sociales que inevitablemente acompafan a todo
avance tecnolégico, y mas aun cuando éste tiene aplicacion directa
sobre un valor humano tan preciado como es la salud!. La conjun-
cién de estas disciplinas humanisticas dentro del ambito cientifico
no hace mas que poner de relieve el caracter multidisciplinario que
requiere el desarrollo de esta ciencia.

La ética de la salud publica no sélo se preocupa por evitar
causar danos al individuo sino también por partir de criterios de
equidad al tratar a los grupos poblacionales y asi evitar que se
repitan practicas discriminatorias como las utilizadas en el ahora
clasico estudio de sffilis de Tuskegee, realizado en la década de los
setenta, en Estados Unidos. El principio de justicia social visto a
través de la lente de la salud publica requiere que las diferencias
hacia los grupos étnicos, o aquellas derivadas del nivel
socioecon6émico Y la historia familiar, no influyan la forma en la cual
los beneficios de la investigacion gendmica pueden ser distribui-
dos. Es en este marco donde las politicas de salud publica deben
ofrecer una variedad de seguridades para combatir las inequidades
potenciales, e incorporar medidas que incluyan desde la informa-
cién y la educacion a la sociedad, hasta la corresponsabilidad y la
accion colectiva.

HACIA UNA SALUD PUBLICA GENOMICA

La salud publica tradicional requerird de acciones
multidisciplinarias para integrar el conocimiento de las variaciones
gendmicas que se descubren cada vez mas aceleradamente, gra-
cias al vertiginoso avance tecnoldgico. Esta actividad ha generado
un enorme acervo de informacion genémica que permite conocer y
caracterizar en el plano individual el alcance particular de las enfer-
medades y el estado general de salud >%3,

AREAS DE APLICACION DE LA SALUD PUBLICA GENOMICA

Algunos éxitos que se han logrado traducir a la préctica ilustran
el potencial de la gendmica en la salud publica en tres dreas princi-
pales: 1) En la estratificacion del riesgo para elegir y dirigir interven-
ciones preventivas en varios niveles; 2) En el entendimiento de las
causas ambientales que inciden en la enfermedad y; 3) En la identi-
ficacion de nuevas oportunidades de intervencion.

Es indudable que en el futuro mediato y a largo plazo, la medi-
cina genémica continuara beneficiando a la sociedad, en particu-
lar a través del cuidado de la salud; sin embargo, es necesario
identificar y contender con los aspectos éticos, legales y sociales
que rodean la accesibilidad y aplicacion de los nuevos métodos
gendmicos para evitar practicas indeseables como la discrimina-
cion.

Desde otra perspectiva, los ejemplos de biotecnologias aplica-
bles a la medicina ponen de manifiesto como la genémica puede
promover el desarrollo y reducir la pobreza de los paises en desa-
rrollo, al contribuir en el mejoramiento de su salud asi como sentar
las bases para nuevas industrias que generen bienes y servicios
para mejorar la calidad de vida. El primer paso consiste en identifi-
car las necesidades de salud y los potenciales campos de aplica-
cién que pueden tener cada uno de los avances tecnoldgicos, de-
pendiendo de los determinantes de salud de cada pais.

LA EXPERIENCIA DE LA MEDICINA GENOMICA EN MEXICO

En México, esta iniciativa fue adoptada por varias instituciones
del sector publico (Secretaria Salud, Consejo Nacional de Ciencia y
Tecnologia); del sector académico (Universidad Nacional Auténoma
de México) y del privado (Fundacién Mexicana para la Salud) al
crear, en julio de 2004, el Instituto Nacional de Medicina Gendmica
sobre la base de un consorcio que elaboré un estudio de factibilidad
que permitié darle sustento**5, La creacion de este espacio de
investigacion en el dmbito nacional permitira que se cree una poli-
tica propia de investigacion, a través de la cual se produzcan frutos
especificos para la poblacién mexicana®. Con la creacioén del Insti-
tuto Nacional de Medicina Gendmica (INMEGEN), México y sus profe-
sionales dedicados al drea de la salud publica, formulan una agen-
da prioritaria, académica, de investigacion y de politicas publicas
que considera estas pautas con miras al bien nacional en materia
de salud®’.

La creacion del INMEGEN fue avalada por el Congreso mexica-
no, después de un cuidadoso estudio de factibilidad que demostrd
la importancia de que el pais participara a tiempo en el desarrollo
de la medicina gendmica. La estrategia esta enfocada al desarrollo
de investigacion cientifica dirigida a responder frente a problemas
nacionales de salud. Asi también, en el INMEGEN se dictan los
primeros cursos de pre- y post-grado en medicina genémica, se
estudian sus aplicaciones a la pediatria y a la medicina interna. Los
proyectos de investigacion cientifica, tanto dentro del Instituto, como
en forma de colaboraciones nacionales e internacionales, estan
dirigidos al estudio gendémico de la poblacion mestiza e indigena
mexicana, asi como al estudio de las bases gendmicas de padeci-
mientos con alta prevalencia en México como diabetes, obesidad,
enfermedades cardiovasculares, diferentes tipos de céancer, lupus
eritematoso, asma, artritis y otros problemas nacionales de salud.

Para el efecto, el INMEGEN ha establecido laboratorios y unida-
des de alta tecnologia genémica que lo posicionan a la vanguardia
en América Latina y entre los mejores del mundo.

Uno de los avances iniciales del INMEGEN que ha reportado
esta inversion es el desarrollo del Proyecto de Diversidad Gendmica
de la Poblacién Mestiza Mexicana®® que ha logrado integrar mds de
un millén de variaciones gendémicas de poblaciones en diversas
entidades del pais, integrdndolo a datos similares obtenidos en
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poblaciones asidticas, afficanas y anglosajonas®. Asi también, el
INMEGEN desarrolla proyectos sobre farmacogendmica relaciona-
dos con medicamentos de uso frecuente México como
antihipertensivos, antidepresivos y antifimicos, entre otros®.

El desarrollo de los primeros 25 proyectos de investigacion ha
permitido establecer una masa critica de investigadores y técnicos
especializados que contribuyen ya al desarrollo de la medicina
gendmica, en vinculacion con grupos de trabajo de 10 estados de la
Republica Mexicana, asi como a la formacion de investigadores
jovenes que participan en los diferentes proyectos. Con ello se
avanza para establecer y consolidar una plataforma para el desarro-
llo de la medicina gendmica en México.

Actualmente el INMEGEN ha comenzado a desarrollar una Uni-
dad de Propiedad Intelectual y una Incubadora de Empresas que
permita traducir los conocimientos generados por la investigacion
cientifica en bienes, productos y servicios para el cuidado de la
salud entre la poblacién mexicana. Ademas, se ha iniciado formal-
mente el desarrollo del drea de Salud Publica y Epidemiologia
gendmicas, dirigidas a integrar la informacion genémica al desarro-
llo de la salud publica en México?.

La participacion activa de un publico informado es esencial para
asegurar que estas nuevas y poderosas herramientas cientificas sean
utilizadas en el interés de la sociedad para alcanzar mejoras constatables
en la salud de toda la poblacion. El liderazgo en salud publica también
debe promover la educacion ciudadana, la promocion de la salud y su
cuidado de varias formas y a través de diversos canales.

SERVICIOS DE SALUD Y MEDICINA PERSONALIZADA

La medicina personalizada y el nuevo paradigma médico.
El conocimiento generado a partir de la descripcion del genoma
humano ha permitido desarrollar y utilizar plataformas tecnoldgicas
en el diagnéstico médico con precision; asimismo, hace posible ya
la administracién de tratamientos adecuados para muchas de las
enfermedades que aquejan en mayor medida a las poblaciones. El
impacto de estas tecnologias sobre las ciencias de la salud, y en
particular, en el campo de la medicina, ha sido de tal magnitud que
el viejo paradigma de “ensayoy error”, que reinaba en la terapéutica
médica, ha empezado a cambiar para dar paso a un esquema mas
personalizado y preventivo. Esa medicina de “ensayo y error” ha
sido exitosa al fomentar la innovacion y el mejoramiento en la cali-
dad de la atencion. Sin embargo, no ha podido ser el estandar de
calidad al cual debemos aspirar. De ahi, entonces, que la medicina
personalizada introduce el nuevo paradigma, rompiendo asi el ciclo
de ensayo y error. Fundamentalmente, la medicina personalizada
tiene como base la asociacion de pruebas diagndsticas con las
acciones terapéuticas. Partiendo de la observacién clinica del indi-
viduo, los biomarcadores y otras pruebas diagndsticas que derivan
de la gendmica permitirdn un tratamiento a la medida y necesidades
de cada paciente, evitando retrasos y errores.

Utilizada cada dia mas, la medicina personalizada se ha conver-
tido en una herramienta cuyo detonador ha sido la revolucion
gendmica y el uso de las tecnologias de informacion. El concepto de
medicina personalizada connota una anticipada reforma médica que,
seglin proyecciones, llegara a la clinica en las proximas décadas
haciendo uso de las tecnologias gendmicas y protedmicas para el
diseno personalizado del tratamiento de una persona, tomando como
base su perfil genético individual. También se espera que la medi-
cina personalizada permita tratamientos mas eficaces para mdilti-
ples enfermedades. En suma, se entiende por Medicina
personalizada...

Después de los recientes éxitos en el disefio de nuevos farmacos
oncoldgicos, con la ayuda de herramientas gendmicas y proteémicas,
las expectativas publicas hacia mds y mejores opciones terapéuti-
cas y de diagndstico en otras dreas médicas han crecido. Sin em-
bargo, esta no seré la Unica opcion de importancia para la sociedad.
Con la disponibilidad de mas y mejores herramientas orientadas a
la identificacion de individuos en riesgo de padecer determinadas
enfermedades o desarrollar efectos adversos a medicamentos, la
medicina personalizada lograra virar hacia un modelo de atencion
mas preventivo y de preservacion de la salud.

LAS TECNOLOGIAS DE LA INFORMACION: PILARES DE LA MEDICINA
PERSONALIZADA

Un paso crucial en el camino hacia una verdadera medicina
personalizada serd la utilizacion de redes de informacién que ya
han generado cambios trascendentes en muchos otros sectores. El
pilar de la medicina personalizada es la atencion a la salud basada
en la informacion por una parte, cientifica y, por otra, tecnoldgica, lo
que hace factible transformar y manejar mas y de mejor forma la
informacion compleja. Nuestros actuales sistemas de informacion
para la atencion de la salud siguen dependiendo en buena medida
del papel y, por lo tanto, obstaculizan la eficiencia de todo el siste-
ma. El expediente clinico, archivado en distintos formatos obstacu-
liza su acceso y universalizacion a través de las diversas institucio-
nes de salud. A pesar de la creciente complejidad de los sistemas
de salud, la disponibilidad de redes de informacién en linea, en el
sitio de atencion de los pacientes, sigue siendo limitada, lo cual
impide a los profesionales de la salud proporcionar el mejor estandar
de atencion a cada paciente y de manera oportuna. Con el recurso
de un expediente electrénico, la informacion de cada paciente se
encontrara disponible en todo momento, eliminando la necesidad
de repetir las historias clinicas y las revisiones rutinarias, asi como
ahorrando a la vez tiempo y dinero.

Es claro que desde el punto de vista presupuestal —aspecto que
obviamente y en gran medida constrifie los sistemas de salud mo-
dernos- se precisara de una fuerte inversion en tecnologia, infraes-
tructura y capital humano para lograr la aplicacion de una medicina
personalizada. A largo plazo, sin embargo, se advierten posibles
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ahorros en todo el sector salud que se acompanaran de un aumento
en la calidad de los servicios. Estos beneficios financieros se estan
empezando a hacer patentes en el uso de algunos nuevos medica-
mentos (Gleevec, Herceptin, Tamoxifen, Erbitux, Camptosar) para
los cuales se han desarrollado en forma paralela las pruebas
diagnésticas necesarias para su aplicacion?.

Los avances médicos y cientificos, sostenidos a lo largo de
siglos, han logrado la mayor esperanza de vida en la historia de las
poblaciones. Sin embargo, es una realidad que los sistemas de
salud actuales se enfrentan a un cambio forzado para acomodar las
necesidades de una poblacion cada vez mas envejecida, propensa
a padecer enfermedades complejas y costosas causadas por muilti-
ples factores. Los avances de la investigacion basica en el contexto
de los imperativos clinicos cambiantes han iluminado un punto de
transicién. Se anticipa la etapa de la medicina personalizada. Esta
es la forma que tendra la atencién de la salud en el futuro; un
sistema centrado en el paciente que lo habilita para realizar deci-
siones relacionadas con la gestion de su salud, con un aumento en
la calidad y en la seguridad de los procedimientos. Desde esta
temprana etapa, se puede vislumbrar una oportunidad, identifican-
do algunos elementos esenciales y los caminos que deberan
recorrerse. En todo ello, se delinea el imperativo de la colaboracion
a través de los sectores publico y privado, asi como a través de
multiples disciplinas.

CONCLUSIONES

Tradicionalmente, el potencial de la ciencia para aliviar la enfer-
medad y el sufrimiento humano ha tocado la sensibilidad y la imagi-
nacion de las personas. Los Ultimos cien anos han traido consigo
un avance muy significativo en este terreno y hoy se cuenta con un
conocimiento cientifico mas profundo, ya que el cambio en el enfo-
que permite ir del nivel macroscopico al microscopico (y viceversa),
llegar al fundamento de la vida, conocer con mayor detalle las célu-
las y sus procesos Yy, en consecuencia, diseiar herramientas y tra-
tamientos mas especificos y efectivos.

En esta Ultima década se han roto multiples estandares y
paradigmas. La biologia de sistemas, la bioingenieria, la genémica,
la proteémica, la nanotecnologia, la ingenieria tisular y celular, la
bioimagenologia, los métodos computacionales y los avances en
las tecnologias de la informacion, entre otros, han proyectado a la
medicina hacia un futuro molecular, a una velocidad que excede la
capacidad de comprension e integracion en el corto plazo y que no
deja de tener aplicacion en el plano colectivo.

En la investigacion cientifica que se desarrolle en las proximas
décadas, probablemente la gendmica tenga la posibilidad de cam-
biar la practica de la medicina que se viene realizando de manera
ortodoxa, mds que a ninguna otra ciencia relacionada con la salud,
mediante la creacidn de nuevas aproximaciones en el conocimien-

to, el diagndstico y el tratamiento de enfermedades, perfilando las
caracteristicas de las poblaciones de tal manera que las acciones
a ellas dirigidas cuenten con una etiqueta personal que maximice
la eficiencia de los servicios de atencién médica. En este sentido,
muchos son los retos por enfrentar en los préximos ahos para
lograr la aplicacion efectiva y universal de la medicina
personalizada.

LOS DESAFIOS DE LA MEDICINA PERSONALIZADA

De manera esquematica, se resumen cuatro desafios totales
que enfrenta la medicina personalizada, algunos aparentemente
sencillos y otros de extrema y evidente complejidad.

Las grandes companiias farmacéuticas deberan llevar a cabo,
por lo menos, las siguientes acciones gerenciales para la introduc-
cién de la medicina personalizada. La primera, abandonar el esque-
ma de blockbuster, que se enfoca en el desarrollo y comercializacion
de medicinas para amplios sectores poblacionales, para incluir el
disefo de terapias personalizadas. Segundo, forjar alianzas con
compaiiias diagndsticas que permitan adicionar este recurso al
tratamiento farmacéutico especifico. Tercero, hacer més accesibles
los farmacos a las poblaciones. Por ltimo, promover esfuerzos en
la comunicacion social sobre la seguridad, la eficacia y ventajas que
proporcionan las terapias individualizadas.

Las instituciones gubernamentales encargadas de la regulacion
de la produccion y comercializacion de farmacos deberan incorporar
biomarcadores y otras pruebas diagnésticas a la regulacién de
medicinas de patente. El impulso del desarrollo sistematico de
pruebas diagndsticas y farmacos mas dirigidos a ciertas poblacio-
nes constituiria un incentivo importante para las compaiiias farma-
céuticas.

Una de las barreras mds complejas para la medicina
personalizada es la concerniente a los recursos humanos dedica-
dos a la salud. Para ello, se proponen dos importantes intervencio-
nes ya que el cambio en la practica médica tiene que venir a través
de la formacion del profesional y de la educacion continua en el
ejercicio. Por tanto, la primera intervencion estriba en que las es-
cuelas de medicina requieren reorientar sus programas académi-
cos, resaltando la importancia del diagndstico preciso, cientifica-
mente formulado. De manera complementaria, incorporar la mate-
ria de medicina gendmica para que los alumnos cuenten con el
substrato cientifico de las aplicaciones diagndsticas y terapéuticas.
La segunda consiste en que las academias, asociaciones y socieda-
des médicas deben convertirse en un pilar de apoyo imprescindible
para la introduccién de la medicina personalizada.

El impulso de nuevos estandares de atencion que integren los
nuevos tratamientos y herramientas diagndsticas constituye un paso
esencial en la adopcion de la medicina personal por parte de los
clinicos.
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EL PAPEL DE LA MEDICINA GENOMICA EN LA SALUD GLOBAL

Cobra particular interés la manera en la cual estos avances
tecnoldgicos afectaran la salud de las personas de los paises en
desarrollo, ya que en su mayoria fueron desarrollados y ahora son
propiedad del mundo industrializado. Cabe resaltar que, con la ade-
cuada instrumentacion y regulacion, las nuevas tecnologias que
derivaran del avance cientifico de la gendmica también pueden inci-
dir para cerrar las brechas de salud y pobreza y, en consecuencia,
mejorar el bienestar de la poblacién. Esto es posible ya que sin
duda, se aumentara la eficiencia y efectividad del combate contra la
doble carga de enfermedad que de forma compleja se manifiesta en
las poblaciones actuales de paises con ingresos medios. La medi-
cina personalizada debe considerarse como una oportunidad sin
precedentes para el desarrollo de nuevos productos y servicios
como catalizadores de la capacidad tecnoldgica y de la economia
local.

La integracion de la gendmica dentro del campo de la salud
publica se convierte asi en una inversion estratégica con miras a
revolucionar la atencion y los servicios de salud disponibles en
beneficio de los pacientes®. El papel de la salud publica se proyec-
ta complejo y no falto de controversias; por lo tanto, se torna impe-
rativo propiciar la colaboracion de la sociedad, de los sectores
publico y privado, asi como abonar la interseccion de las variadas
disciplinas cientificas concurrentes y de los actores involucrados.
La responsabilidad mayor, sin embargo, consistird en asegurar que
estos avances tecnoldgicos beneficien la salud tanto de individuos
como de las comunidades, sobre todo de las mas desprotegidas.

El reto para la medicina global actual consistira, entonces, en
comprender las barreras para la instrumentacion de los avances en
ciencia y tecnologia en los paises en desarrollo y la consecuente
creacién de mecanismos que rompan estas barreras?®. La gendmica
y el uso del conocimiento no son prerrogativas de los paises
industrializados; la brecha debe cerrarse fortaleciendo la investiga-
cién nacional en salud.

COLOFON

La vision aqui expuesta sobre una nueva forma de atencién a la
salud toma como base los logros del pasado, los recientes avances
en biomedicina y en las tecnologias de la informacion y, de manera
especial, los retos que implica su desenvolvimiento para las proxi-
mas décadas. Pero si el pasado sirve de prélogo al futuro, podemos
esperar que esta inversion en tiempo, talento y recursos crecera de
manera constante logrando un cambio certero en la direccion ade-
cuada. La convergencia de tecnologia biomédica, practica médica,

demografia, incentivos politicos e inversién social en salud, ofrece-
rén un nuevo vehiculo para conducir a la medicina hacia el futuro.
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