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la medicina genómica
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La medicina de precisión en la oncología
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• La medicina de precisión usa el perfil molecular de un 
paciente y su información individual para guiar las 
decisiones con respecto a la prevención, diagnóstico y 
tratamiento del cáncer.



Proyectos del ICGC (septiembre 2016)



Vogelstein et al., Science 2013

El genoma del cáncer

Cada tumor presenta miles de 
alteraciones moleculares y sus

frecuencias son altamente
heterogéneas



Genes frecuentemente mutados en cáncer

Long-tail of potentially clinically relevant alterations in cancer genes

Van Allen et al. Nat Med 2014

Es esencial identificar y comprender el perfil
molecular de cada paciente más allá del 

tipo tumoral



Biomarcadores y nuevas terapias dirigidas

Simon R et al Nat Rev Drug Discov 2013
Wheeler HE et al. Nat Rev Genet 2013

Biomarcadores farmacogenómicos en Oncología:
En 2013 -> 39 
En 2015 -> 55
En 2017 -> 81





Genómica integrativa
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Área recursos 
humanos
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Limitaciones y retos 



EGA es un servicio para archivar y compartir 
permanentemente todos los tipos de datos 
genéticos y fenotípicos resultantes de 
proyectos de investigación biomédica.

GDC permite almacenar, compartir y
analizar los datos incluyendo la 
información clínica y la caracterización 
genómica 

Infraestructuras y tecnología



https://www.elixir-europe.org/

Infraestructuras y tecnología



Cohortes de pacientes prospectivas y 
retrospectivas

200.000 pacientes en 2024

• Datos demográficos
• Factores ambientales
• Datos genómicos
• Datos clínicos
• Tratamientos
• Evolución

Correlación entre 
genómica (y 
biología) y la 

evolución de la 
enfermedad

El conocimiento vendrá de la agregación de la diversidad (enfermedades, etnias, 
geografía, exposiciones/ambiente, tratamientos) ....

¡Y compartir!

Área clínica

https://icgcmed.org/



Medicina de precisión en PDAC

• Ensayo clínico multicéntrico aleatorizado en pacientes con cáncer de páncreas metastásico.
• Tratamiento personalizado basado en la integración de datos genómicos: ¿mejora al 

tratamiento convencional?



• Enfoque multidisciplinar para la práctica médica.

• Mayor interacción entre oncólogos, patólogos, genetistas, biólogos 
moleculares y bioinformáticos. 

Roychowdhury S, et al. Sci Transl Med. 2011; 3: 111ra121 
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• Las nuevas tecnologías han generado una enorme cantidad de datos: 
era del Big Data.

• Estos datos han de ser producidos de manera rápida, eficiente y 
accesible.

• Son necesarios grandes proyectos colaborativos internacionales para 
fijar los estándares.

• Implementación de plataformas ómicas en el entorno hospitalario.

• Equipos multidisciplinares.

• Formación del personal clínico.

• Compartir datos (moleculares y clínicos) es la clave

Conclusiones



¡Gracias por su atención!


