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MOTIVACIÓN 

 El cáncer es un conjunto de más de 200 enfermedades de gran 

incidencia y es una de las primeras causas de muerte en el mundo 

occidental y también en España, por tanto, supone un problema de 

salud prioritario. 

 

 

 



OBJETIVOS 

 Superar los problemas actuales en el procesamiento de la 

información genómica  mediante herramientas software y capacidad 

de computación. 

 

 Conformar un cloud genómico que ofrezca los servicios de 

secuenciación, procesamiento, almacenamiento y reporte de 

resultados de las pruebas realizadas. 

 

 Dotar a los sistemas de información de la AVS de los 

mecanismos necesarios que soporten la introducción de la 

medicina personalizada y preventiva en la prestación asistencial, 

tanto en la prevención, como en la identificación del diagnóstico  

y del tratamiento más efectivo. 

 



Medicina Personalizada:  

de la medicina genética a la medicina genómica 
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El análisis genómico permite asociar pacientes a 
terapias desde el primer momento, ahorrando 
tiempo, costes y sufrimientos innecesarios,  
incrementando la tasa de éxito de los tratamientos 



Medicina Genómica. Fase I 
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Database. Query: 
variante/función 

Database. Query: 
función/terapia 

Funciones 

Terapia Resultado 

Retroalimentación 
del sistema 

Las variantes genéticas se asocian a 
tratamientos a través de sus efectos 
funcionales (biología de sistemas)  

Inicialmente el sistema 
necesitará mucha 
retroalimentación:  
Fase I de generación de 
conocimiento 

Medicina Genómica 



Medicina Genómica. Fase II 

Paciente 

1) Secuenciación genómica 
2) Base de datos de marcadores 
3) Predictor de terapia 

El médico recibe 
sugerencia sobre  

diagnóstico genético, 
terapias y prescripciones 

+ 
Otros factores  

(costo, riesgo, etc.) 

Prescripción 

Servicio genómico Fase II 



El desafío tecnológico... 

     Dependiendo de la tecnología y los 

 equipos un servicio de secuenciación 

 puede producir datos en el rango de 

 terabytes, que deben de ser procesados 

 para convertirlos en datos de secuencia, 

 que están en el rango de gigabytes.  

     Estos datos han de ser procesados y 

 almacenados diariamente 

…y el reto real 

¿Cómo transformar todos esos datos en 

información de utilidad clínica? 

? 



Visión global 

 Base computacional: 

 Arquitectura 

 Algoritmia  

 Secuenciación genómica 

 

 Sistema de Información:  

 Base de datos de conocimiento 

 Almacenamiento y gestión de 

información genómica 

 

 Asistencial: 

 Análisis de viabilidad 

 Herramientas de ayuda al diagnóstico y 

tratamiento 

El Consorcio presenta una visión global del proyecto  

en base a tres grandes líneas: 
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FutureClinic:  
Pasos para llevar la genómica a la practica clínica  
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