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Digitalizacion

En el ADN del futuro: Como la genética esta
transformando la consulta médica

La digitalizacién del sector sanitario ha revolucionado en la ultima década la gestién y
aplicaciéon de datos en consulta, abriendo paso a un enfoque maés integral y
personalizado en la atencién al paciente. Entre los avances mas destacados se
encuentra la incorporacién de la informacién genética en la practica diaria de los

profesionales de la salud.

Este progreso, facilitado por herramientas tecnoldégicas avanzadas, combina el rigor
cientifico del analisis genético con la accesibilidad necesaria para integrarlo de manera
practica en la atencién sanitaria. Conceptos como el riesgo poligénico, los estudios de
asociacién del genoma y los polimorfismos genéticos forman la base de la salud de
precision, marcando un nuevo estandar en el enfoque personalizado de la salud.

Dra. Marta Alonso
Nutrigenetics Area Lead en N-GENE
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Fundamentos cientificos:
del ADN a las
recomendaciones
personalizadas
La genética desempefa un
papel central en la
individualidad de cada
persona, influyendo tanto en el
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riesgo de enfermedades
como en la respuesta del
cuerpo a factores
ambientales, alimentos y
medicamentos. Los avances
en la gendmica han
permitido identificar y
analizar polimorfismos

genéticos de un solo
nucleoétido, también conocidas
como SNP (Single Nucleotide
Polymorphism). Estas son
pequefas variaciones en el
ADN que pueden tener un
impacto significativo en
nuestra salud. Identifican a
través de técnicas de
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genotipado, y su relevancia
para diferentes enfermedades
o caracteristicas se establece
mediante estudios de
asociacién de genoma
completo GWAS (por sus
siglas en inglés, Genome Wide
Association Studies).

Estos estudios comparan
grandes cantidades de datos
genéticos de personas cony
sin ciertas condiciones,
identificando patrones que
permiten calcular métricas
como scores de riesgo
poligénico, llamadas PRS (por
sus siglas en inglés, Polygenic
Risk Scores). Este indice
combina los efectos de
multiples SNP para evaluar la
predisposicion genética de un
individuo a una enfermedad o
caracteristica especifica.

Conocer la predisposicion
genética del paciente mediante
resultados de PRS permite a
los profesionales de la salud
anticipar riesgos y adaptar
estrategias preventivas de
manera personalizada.

En nutricidn, por ejemplo, este
enfoque da lugar a la nutricion
de precisién, que utiliza
informacién genética para
disefar planes dietéticos
optimizados para las
necesidades individuales de
cada paciente. Sin embargo,
calcular y utilizar PRS de
manera efectiva requeria, hasta
hace poco, tecnologias
especializadas dificiles de
integrar en la practica clinica
diaria. N-GENE nace de la
necesidad de los profesionales
de acceder y explorar el cédigo
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genético del paciente de una
forma sencilla y practica
basada en la evidencia
cientifica.

N-GENE: facilitando el
acceso a la genética
N-GENE permite a los
profesionales de la salud
acceder de manera clara 'y
simple a los datos genéticos de
sus pacientes. El sistema esta
disefado para extraery
analizar la informacion
genética para calcular PRS en
diferentes areas de la salud.
Los algoritmos detras de la
plataforma son capaces de
calcular el riesgo poligénico
para una determinada
condicién o patologia en base
a diferentes SNP identificados
en los estudios de asociacion
GWAS.
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Para tomar la muestra, solo es
necesario un kit de recoleccion
de saliva, con el cual se recoge
la muestra para enviar al
laboratorio. Una vez recibida,
se extrae el ADN y se analiza
mediante un genotipado
masivo. Una vez el andlisis esté
listo, se procesa la informacion
y se calculan los PRS
determinados.

Dichos resultados se pueden
consultar en la plataforma para
cada paciente de forma clara 'y
aplicable.

Este proceso proporciona una
vision detallada de los factores
genéticos que influyen en la
salud del paciente, facilitando
decisiones personalizadas y
mejorando enfoques
preventivos o terapéuticos.

Las principales caracteristicas

de N-GENE son:

¢ Integracion de datos
genéticos: Permite analizar
informacioén genética
relevante para
metabolizacién de farmacos
Yy nutrientes,
predisposiciones a
enfermedades y tendencias
fisiologicas.

e Actualizaciéon continua: La
plataforma se actualiza
automaticamente con los
ultimos avances cientificos,
asegurando que la
informacién genética sea
siempre precisa y util.

¢ [nformes personalizados:
Generacion de informes
detallados y faciles de
interpretar, que pueden
compartirse con los
pacientes para aumentar su
comprension y adherencia.
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e Optimizaciéon del tiempo en
consulta: El analisis
automatizado vy la
presentacion clara de
resultados ahorran tiempo
al profesional, facilitando la
aplicacion de estrategias
personalizadas.

¢ Impulsado por inteligencia
artificial (1A):
Recientemente se ha
integrado una |IA que
estudia los resultados del
paciente y resume los diez
puntos clave junto a
recomendaciones
personalizadas.

El calculo de PRS tiene amplias
aplicaciones en salud,
permitiendo la prevencion
personalizada al identificar
individuos con mayor
predisposicion a enfermedades
e implementar medidas
especificas. Dentro de la
medicina de precisidn, conocer
esta informacidén genética
facilita la personalizacidn de
tratamientos farmacoldgicos y
terapias, mejorando su eficacia
y reduciendo efectos adversos
al adaptarse al perfil genético
individual.

En el campo de la nutricidn de
precision, la aplicabilidad de la
informacion genética es clara.
Por ejemplo, gracias al céalculo
de PRS, podemos conocer la
predisposicion genética de ese
paciente a desarrollar sindrome
de intestino irritable y
enfermedad inflamatoria
intestinal. Estos resultados,
sumados a la predisposicion de
celiaquia o determinadas
intolerancias, proporcionan

informacién muy valiosa para
abordar un caso de disfuncidn
intestinal en consulta. Ademas,
en condiciones relacionadas
con el metabolismo, como la
predisposicidon a deficiencias
en la metabolizaciéon de acido
folico o vitamina D, el andlisis
genético puede orientar
estrategias dietéticas
especificas para prevenir
problemas dseos o
cardiovasculares. En el area de
dermatologia, por ejemplo,
conocer como de efectivo es
un farmaco antialopécico o
cudl es la predisposicion de ese
paciente a desarrollar una
enfermedad de la piel, como
psoriasis o dermatitis atdpica,
pueden ayudar al profesional a
personalizar la consulta y su
recomendacion.

La incorporacion de
herramientas como N-GENE
marca un paso decisivo hacia
una atencién sanitaria mas
preventiva y personalizada. La
digitalizacion facilita la
recopilacion de datos y
también transforma la
informacion practica que
puede aplicarse directamente
para mejorar la calidad de vida
de los pacientes. A medida que
estas tecnologias se integren
en distintas areas de la salud, el
estandar de atencidn
evolucionard, permitiendo
soluciones mas integrales y
ajustadas a las caracteristicas
genéticas y necesidades
individuales de cada paciente,
redefiniendo el futuro de la
salud y la prevencion.
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Resultados

Mi Clinica Resume lo mas caracteristico de los resultados genéticos de este paciente

<{*I GeneAl: Inteligencia Artificial

O
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% Proyectos 1. Suplementacién de Folato: EL andlisis muestra una disminucién en la eficacia del
metabolismo de acido félico (MTHFR). Se recomienda pruebas realizar de homocisteina
niveles y de vitaminas B9, B12 y B6 y considerar la con suplementacién acido félico
activo para prevenir deficiencias.

2. Revisién de Niveles de HDL: Se indican niveles bajos de HDL (colesterol "bueno")
asociados a variantes genéticas. Es importante reforzar la dieta con alimentos ricos en
acidos grasos omega-3 (como el pescado azul) y promover el ejercicio fisico, que puede
mejorar el perfil lipidico.

3. Revision de Intestinal: Se debe estar atento a la salud intestinal, dada la
predisposicion a la enfermedad celfaca y otras intolerancias. Si hay digestivos, sintomas

considerar una evaluacién completa para descartar problemas la como enfermedad
intestinal inflamatoria.
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Resultados Diabetes Tipo 1 @ ... @ m-:::;:ﬁ;ﬁ:n la media.

O Mi Clini
i Clinica . . Predisposicién alta.
o Diabetes Tipo 2 . . . .. Revisar pardmetros con analitica

% Proyectos

= Mayor ingesta total
Ingesta Energétlca . . ... Variantes genéticas detectadas

Intolerancia a la 'Y .. Menor actividad de enzimas DAQ y
histamina HNMT.

Celiaquia (Gluten) .. 000 Alelos DQ2 y DQB Negativo.

(M, DESCARGAR INFORME )
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