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Medicina personalizada: hacia un nuevo modelo en la
practica médica

Alma Maria Medrano-Hernandez

RESUMEN

La medicina desde sus inicios se ha caracterizado por evolucionar conforme incrementa el conocimiento del complejo
salud-enfermedad-paciente. Hoy nos encontramos viviendo la transicion hacia la medicina personalizada al poder, en
ocasionesy circunstancias especificas, establecer la susceptibilidad de padecer una enfermedad determinada e
iniciar desde la prevencion el abordaje de la misma. Existen diversas definiciones las cuales se basan en la adecuacion
del tratamiento médico a las caracteristicas individuales del paciente. Dicho modelo se fundamenta en la individua-
lidad de la secuencia genética de cada uno de los individuos de la especie humana. Las caracteristicas mas
importantes de éste modelo son personalizacion, prediccion, prevenciony participacion. Los beneficios de aplicar esta
metodologia radican en la prevencion-deteccion temprana de las enfermedades, la posibilidad de seleccionar el
tratamiento y dosificacion 6ptimos para cada paciente, incrementar la adherencia terapéutica, disminuir efectos
adversos, incrementar la calidad de vida y reducir costos totales de la atencion de la salud.
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Personalized medicine: toward a new model in medical practice
ABSTRACT

The evolution of medicine is a constant and today we are living the transition to the personalized medicine. There is
no a unique definition but all of them are based on the individualization of the treatment to a specific patient. This
individualization is based on the genetic sequence that each individual has. The principal characteristics of this
model is the personalization, prediction, prevention and the patient participation, which benefits the patient by early
detection of disease, as well as the possibility to choose the correct treatment with the correct dosification,
increase the therapeutic adherence, prevent adverse effects, increase the life quality and reduce the total cost of
health attention.
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a medicina desde sus inicios se ha caracterizado

por evolucionar conforme incrementa el cono-

cimiento del complejo salud-enfermedad-paciente.
En el sigo XX lainvestigacion se centr6 el entendimiento
y adecuado diagnostico de enfermedades; en el presente
siglo los avances biotecnolégicos, asi como la emergencia
de ciencias como la gendémica, proteémica, bioinfor-
matica, micro y nanotecnologia han permitido entender
que la relacion paciente-genoma-ambiente-enfermedad no
puede ser olvidada para abordar desde diversos angulos

requeridos a cada paciente iniciando con la prevenciony
culminando con el diagndstico-tratamiento-seguimiento
adecuado para el individuo*2. Con lo anterior hoy podemos
afirmar que nos encontramos viviendo la transicion hacia
la medicina personalizada al poder, en ocasiones y
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circunstancias especificas, establecer la susceptibilidad
de padecer una enfermedad determinada e iniciar desde
la prevencion el abordaje de la misma®.

Existen diversas definiciones del modelo de aten-
cion personalizado, sin embargo todas concuerdan en
que se trata de la adecuacién del tratamiento médico a
las caracteristicas individuales del paciente al existir la
posibilidad de clasificar a los individuos en subpobla-
ciones, permitir realizar intervenciones relacionadas con
la prevencion resultando en la disminucién del costo de
la atencion a largo plazo; en caso de enfermedad poder
afinar el diagnéstico e implementar el mejor tratamiento
con el fin de mejorar la efectividad del mismo y disminuir
efectos adversos al clasificar al paciente en alguno de
los subgrupos determinados genéticamente’®. Dicho
de otra manera es dar el mejor tratamiento a la perso-
na adecuada en el momento 6ptimo®.

Dicho modelo se fundamenta en que cada pacien-
te es diferente debido a la individualidad de la secuencia
genética que, aunque es idéntica entre humanos en un
99.9%, el 0.1% restantes se predispone o protege de la
presencia de una enfermedad determinada'®*2. Los
responsables de esta diferencia se denominan
polimorfismos como los SNPs (polimorfismos de un sélo
nucleoétido; http://www.ncbi.nim.nih.gov/snp), peque-
nas inserciones/deleciones, secuencias repetitivas
(micro y mini satélites; variaciones en el nimero de
copias conocidas como CNV)?°,

Las caracteristicas mas importantes de éste
modelo de medicina son personalizacion, prediccion, pre-
vencion y participaciont#*314, Lo anterior sin perder la
medicina basada en la evidencia, ya que ahora la eviden-
cia es personalizada®*°. El cambio a éste modelo de
medicina trae beneficios como la prevencién-deteccién
temprana de las enfermedades, posibilidad de seleccio-
nar el tratamiento y dosificacion 6ptimos para cada
paciente, incrementar la adherencia terapéutica, dismi-
nuir efectos adversos, incrementar la calidad de vida 'y
reducir costos totales de la atencioén de la salud*4*®,

Es posible determinar la susceptibilidad a padecer
enfermedad en una etnia determinada mediante el ana-
lisis de los polimorfismos identificados como de riesgo
ya que individuos de una misma etnia comparten entre
el 15 al 20% de los polimorfismos*®+4 |o cual explica
por que los resultados referentes a la asociacion con ries-
go de enfermedad no se debe extrapolar de una etnia a
otra sin haber validado los resultados en la segunda. Hay
que hacer notar que el riesgo resultado de la secuencia
del genoma se trata s6lo de una aproximacion, ya que el am-
biente puede variar favoreciendo o no la presencia
de una enfermedad determinada.

La medicina personalizada no es sinénimo de
medicina genémica, s6lo es una herramienta requerida
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en la personalizacion® con el fin de individualizar el plan
de salud/tratamiento del paciente realizado por el
binomio médico-paciente en el cual se establecen metas
con miras a mejorar el estado de salud y prevenir enfer-
medad, o bien para disminuir las consecuencias de la
mismate.

Existen diversos retos alrededor de la medicina
personalizada como la propiedad intelectual alrededor del
desarrollo de tecnologia y anélisis de datos, particula-
ridades en la legislacion y regulacién sanitaria de cada
pais, posicién que adopten los seguros médicos ante
ésta informacion, derecho a la privacidad y confiden-
cialidad®. En la actualidad no existe legislacion u 6rgano
regulador por lo que en el 2004, se cred The Personalized
Medicine Coalition con el objetivo de educar al publico
y proponer legislaciones que regulen éste modelo’.

La investigacion no es ajena a éste cambio y ten-
dra como resultado mejorar la identificacion de factores
predisponentes genéticos y/o ambientales®. En el area
farmacologica sera indispensable contar con perfiles
genéticos de los sujetos estudiados de tal forma que
se pueda realizar subgrupos y definir el tratamiento'” ya
que una misma hipétesis debe de ser evaluada en diver-
sas subpoblaciones clasificadas genéticamente, lo que
requiere cambio y re-estandarizacion de la metodologia
que permita evaluar incluso fenotipos intermedios.

En la actualidad una de las areas en las cuales se
ha progresado mas en la relacién paciente-genética
es en la oncologia al estarse incorporando perfiles
de expresion en el cuidado del paciente!®. Dentro del area de
las neurociencias se puede emplear la determinacion
del alelo HLA-B*1502 en pacientes tratados con carba-
mazepina ya que ha sido relacionado con reacciones
dermatolégicas severas; GeneSightRx (evalla a los
genes CYP1A2, CYP2D6, CYP2C19, SLC6A4, 5SHTR2A
asociados con el metabolismo de 26 psicotrépicos) o
bien PhyzioType PIMS (variantes en 50 genes implicados
en el riesgo de sindrome metabdlico inducido por
psicotrépicos)?’.

Con forme pasan los dias la informacion sobre la
relacion gen-ambiente-enfermedad va aumentando de
forma vertiginosa y como clinicos es importante dar se-
guimiento de toda esta nueva informacion para que en
su momento, pueda ser aplicada al paciente y poder
ofrecerle los beneficios mencionados con antelacion.
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