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MEDICINA DE PRECISIÓN:
¿UN NUEVO PARADIGMA EN SALUD?

Hebel Urquia-Osorio 1, 2a, Issac Zablah 1b,

Iscia Lopes-Cendes2, 3ac.

A 
inicios del siglo XX se postula el princi-

pio que los cromosomas son los porta-

dores de los genes. Estas estructuras 

contienen la información genética del indivi-

duo conforme a lo planteado en la teoría cro-

mosómica por Thomas Hunt Morgan, gana-

dor del premio nobel de fi siología y medicina 

en 1933 1. A partir de ese momento, se inicia 

un proceso gradual y exhaustivo por el estu-

dio de la genética; siendo hasta el año 2003, 

que se logró por primera vez realizar la se-

cuenciación completa del genoma humano, 

el cual está compuesto por veintitrés pares de 

cromosomas (veintidós autosomas y un cro-

mosoma sexual), que contienen alrededor de 

unos 23,000 genes2.

Los seres humanos, aunque tienen fenotipos 

muy variados a nivel del ADN son muy similares, 

hasta en un 99%. Aun así, la pequeña fracción 

del genoma que varía entre los seres humanos 

es muy importante, dado que variaciones en el 

ADN son parte de lo que hace que cada uno 

de nosotros sea único (por ejemplo: el color de 

los ojos, la piel y el cabello). Siendo aún mayor, 

la infl uencia en el riesgo de enfermedad y de su 

respuesta a los fármacos 3. En la actualidad, se 

conoce que muchas patologías son originadas 

por causas hereditarias asociadas directamente 

a la genética del paciente. Es por ello, que a di-

ferencia de los tratamientos actuales que están 

basados en la predicción estadística de los efec-

tos de las dosis de los compuestos activos (mis-

mos que pueden provocar efectos atípicos en 

muchos pacientes debido a las particularidades 

de sus organismos), el desarrollo de una medici-

na más precisa con fundamento en los estudios 

genéticos, toma cada vez más terreno en un in-

tento por brindar un tratamiento más específi co 

que permita ajustar los procedimientos y posolo-

gía tomando en cuenta la variabilidad individual.

Muchas enfermedades son extremadamente 

complejas, y los resultados en los tratamientos 

muy variados 4. Ante ello la era de las “ómicas” 

(sufi jo que en biología se utiliza para referirse 

al estudio de la totalidad o conjunto de algo), 

abre una ventana en busca de soluciones, en 

el cual; el genoma (conjunto de genes conteni-

dos en los cromosomas), transcriptoma (análi-

sis completo de ARN en una célula), proteoma 

(total de proteínas codifi cadas en un genoma) 

y metaboloma (conjunto completo de metabo-

litos) de un individuo, pueden ser examinados 

a la resolución más fi na para dibujar una huella 

digital bioquímica personalizada que permita 

determinar e individualizar tratamientos, pro-

nóstico y factores de riesgo, entre otros5. 

Dadas estas nuevas posibilidades y avances 

científi cos en el área de la salud el Presidente 

Obama en el año 2015 anunció una visio-naria 

iniciativa de investigación, con el objetivo acele-

rar el progreso hacia una nueva era de la medi-

cina, denominada “Medicina de Precisión” (The 

Precision Medicine Initiative)6, que aunque no es 

un concepto nuevo, actualmente se han mejo-

rado de maneara considerable las capacidades 

de combinar técnicas avanzadas de biología 

molecular, genética, farmacología, bioinformáti-

ca, bioestadística, computación de altas pres-

taciones y ciencias de los datos 4, 7; lo cual es in-

dispensable para asumir este nuevo y gran reto 

científi co. Proceso en el cual entran en acción la 

capacidad de cálculo avanzada usando proce-

sadores de última generación, interconectividad 

de baja latencia y alto ancho de banda y, so-

bre todo; las infraestructuras más ambiciosas 

como los sistemas de archivos distribuidos con 

la capacidad de manejo de espacio de almace-

namiento en el orden de los exabytes.

El ciclo de la medicina de precisión inicia con una 

muestra de tejido del paciente, seguido por una 

secuenciación en paralelo del ADN y posterior 

análisis con la ayuda de súper ordenadores. Al 

tener los datos reducidos, el equipo médico po-

dría establecer un diagnóstico más preciso, de-

terminar un posible tratamiento y dosis óptimas, 

minimizar los efectos secundarios, establecer 

controles y estudios de seguimiento personaliza-

dos para seguimiento hasta fi nalmente estable-

cer métodos preventivos a futuro8. No obstante 

la medicina de precisión requiere de algoritmos 

especializados y capacidad de decisión usando 

inteligencia artifi cial, esto en conjunto sirve para 

ajustar la operación de sistemas expertos confor-

me los datos de entrada para su operación, con-

siderando que los mismos son variables por la 

condición única de las diferentes patologías y el 

pacientes mismo, por lo cual a futuro se requiere 

que gradualmente los sistemas expertos posean 

una capacidad superior de cognición computa-

cional por medio de mejores algoritmos9.

Uno de los grandes logros de la actual genera-

ción de investigadores en esta línea, será crear 

las condiciones para que estos avances estén 
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ampliamente disponibles para un uso generalizado. Es aquí don-

de tienen un papel importante las nuevas tecnologías y hacen una 

necesidad creciente que los gobiernos y/o instituciones inviertan en 

infraestructuras como la supercomputación y tecnología avanzada 

para análisis genéticos (WES: wholeexome sequencing y WGS: who-

le genome sequence)10, pero sobre todo; en formación de recursos 

humanos capacitados, dado que no solo el descubrimiento de nueva 

tecnología va cambiar todo de una vez, requiriéndose un conjuntos 

de acciones que interactúan entre sí: datos clínicos, bases de cono-

cimiento, procesamiento y reducción de datos; para luego analizar y 

validar resultados que conlleven a un diagnóstico y la fi nal individuali-

zación de las acciones terapéuticas. Figura 1. Todo ello implica, una 

profunda y mayor comprensión y/o estudio de las enfermedades y de 

los mecanismos fi siopatológicos subyacentes.

Diversas áreas de la salud como la oncología11, inmunología12 y neu-

rología13 están haciendo grandes esfuerzos por abrirse campo en el 

diagnóstico y tratamiento de enfermedades específi cas y complejas, 

desde esta nueva forma de abordaje medico denominada; Medicina 

de Precisión. Sin embargo, aún estamos aprendiendo, esto no es de 

rutina 11. Estamos en el principio de un nuevo paradigma en salud.
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Figura 1.
Conjuntos de acciones que interactúan

en la medicina de precisión.


