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Genome of Europe: Espaifa participa en la creacion

del mayor catalogo de ADN europeo
27/02/2025

La medicina personalizada acaba de recibir un nuevo impulso en el
marco del Espacio Europeo de Investigacién, con protagonismo
espafiol. Las estructuras cientificas y los sistemas sanitarios
nacionales han dado un paso mas para seguir impulsando la ciencia,
en forma de medicina de precisidén, y avanzar en la adaptacion de los
tratamientos y las estrategias de prevencion a las caracteristicas
individuales de cada paciente. Todo ello gracias a la puesta en
marcha del proyecto europeo Genome of Europe, que permitird
crear, con una importante participacion de Espaia, la base de datos
paneuropea mas extensa de gendmica poblacional hasta la fecha,
recogiendo mas de 100.000 genomas completos en representacion de
todas las personas que viven en el continente.

Unidad de secuenciacién genomica (imagen: CNAG).


https://digital-strategy.ec.europa.eu/en/news/genome-europe-project-launched-first-step-towards-european-reference-genome

El Instituto de Salud Carlos III (ISCIII), el Centro Nacional de
Analisis Gendmico (CNAG), el Centro Nacional de Investigaciones
Oncoldgicas (CNIO-ISCIII) y el Consorcio Centro de Investigacién
Biomédica en Red (CIBER-ISCIII), entidades dependientes del
Ministerio de Ciencia, Innovaciéon y Universidades, y la Universidad
del Pais Vasco (UPV-EHU), seran las instituciones espafiolas que
impulsen este proyecto desde nuestro pais, contribuyendo a la
creacion del mayor catalogo genético de los ciudadanos europeos.

En el proyecto, que contara con una financiacion de 45 millones de
euros, participaran un total de 27 paises y mas de 100 expertos
procedentes de hasta 49 instituciones de investigacion europeas. Se
trata, como muchos otros proyectos europeos, de una iniciativa
cofinanciada con la UE, de manera que cada beneficiario pone el 50%
de los costes totales; en el caso espanol, el presupuesto asciende a
casi 6 millones de euros, de los que la mitad son aportados por la

UE.

En cuanto al papel de las instituciones espafolas, el ISCIII aporta la
coordinacion y la experiencia de su participacién en el Espacio
Europeo de Investigacién, mas una pequeia parte del presupuesto;
el CIBER-ISCIII reclutara a los participantes y proporcionara sus
muestras, y tanto el CNIO como el CNAG se encargaran de su
secuenciacion; la UPV-EHU se hace cargo de las cuestiones ético-
legales del proyecto.

Genome of Europe ayudara a que la informaciéon genémica se integre
en el Espacio Europeo de Datos Sanitarios, puesto que hace posible la
interaccion entre los distintos programas de gendmica de cada pais
europeo. La ministra de Ciencia, Innovacion y Universidades,
Diana Morant, ha destacado que la colaboracion de Espafia en este
proyecto es “un paso decisivo en la apuesta del Gobierno por
potenciar la medicina de precision basada en la aplicacion del
conocimiento cientifico mas avanzado".

Conocer el ADN, el primer paso para que la medicina
personalizada sea una realidad

El proyecto, que acaba de arrancar, nace en el marco de

la iniciativa 1+Million Genomes (1+MG) de la Comisién Europea,
cuya razon de ser es promover los avances de la gendmica y su
aplicacion en la medicina. Busca disponer de datos de 500.000
genomas representativos de la poblacién europea para que sirvan
como referencia para clinica y para investigacion. Genome of Europe
dard un primer paso hacia esta mision, financiando la secuenciacién
de los primeros 100.000 genomas y evaluando el potencial a largo
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plazo de la secuenciacion gendmica en la investigacién biomédica y
su integracién en los sistemas sanitarios europeos, ademas de
proporcionar un marco ético-legal robusto y garantizando un manejo
seguro de los datos.

Conocer el genoma completo de los ciudadanos es una informacion
de gran valor, ya que en los genes y su comportamiento se
encuentran muchas de las claves para conocer cémo el ser humano
desarrolla y se enfrenta a las patologias de origen genético. El
catalogo con el ADN de los distintos perfiles poblacionales que
conforman la sociedad europea constituye una base para consolidar
una ciencia biomédica pionera para la prediccidon, prevencion,
diagnostico y tratamiento de multiples patologias, como el cancer o
las enfermedades raras.
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Beatriz Pérez, investigadora del ISCIII en el Centro Nacional de Epidemiologia

(CNE) y en el Area de Epidemiologia y Salud PUblica (CIBERESP) del CIBER-ISCIII,

y responsable del proyecto Cohorte-IMPaCT; Ivo Gut, del Centro Nacional de
Analisis Gendmicos (CNAG), y Anna Gonzalez Neira, cientifica del CNIO.

El Genoma de Europa y la Cohorte IMPaCT: una sinergia
oportuna

En Espafa, los participantes en este estudio procederan de

la Cohorte IMPACT, que es uno de los ejes de la Infraestructura
IMPaCT de Medicina de Precisidon Asociada a la Ciencia y la
Tecnologia, impulsada y coordinada del Instituto de Salud Carlos III,
gue nacio en 2020 para facilitar el despliegue efectivo de Medicina de
Precision en el Sistema Nacional de Salud.

El Centro de Investigacion Biomédica en Red (CIBER-ISCIII) es la
instituciéon que coordina la citada Cohorte-IMPaCT, en la que
participan los Sistemas de Salud de todas las comunidades
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auténomas y que es ya una realidad en marcha, hecha posible
gracias a la financiacion del ISCIII. La Cohorte IMPaCT cuenta ya con
40 centros de atencién primaria reclutadores de participantes entre
16 y 79 anos seleccionados al azar, y llegara hasta los 50 centros
repartidos por toda Espafa.

Beatriz Pérez GoOmez, investigadora del Centro Nacional de
Epidemiologia del ISCIII, del CIBERESP y coordinadora la Cohorte
IMPaCT, sefala que este proyecto, con el impulso de su asociacion
con Genome of Europe, "permitira conocer el papel de los habitos, la
susceptibilidad genética y las caracteristicas especificas de la
poblacién espafola y de nuestro entorno en el origen de las
principales enfermedades y problemas de salud".

Segun anade, gracias a esta cohorte "podremos incorporar las
especificidades en estilos de vida y sociales, medio ambiente o
biologia de la poblacion residente en Espafia. Para ello, la cohorte
necesita disponer de la informacidn genética de los participantes, una
necesidad que se vera en parte cubierta gracias a los datos se
secuenciacion obtenidos en el marco de Genome of Europe".

Secuenciacion de mas de 12.000 genomas completos en
Espana

Genome of Europe tiene entre sus objetivos la creacion de un
genoma de referencia a partir de los datos de secuenciacién de
100.000 personas de la poblacion general, con el que la comunidad
investigadora y clinica pueda contrastar sus pacientes para detectar
variantes de riesgo patogénico, diagnosticar enfermedades genéticas
e impulsar la prevencion. De este total de 100.000 personas en toda
Europa, Espafa aportara la secuenciacion de 12.000 genomas
completos de su poblacién. Tras la recogida de muestras, CNAG y
CNIO se encargaran de secuenciarlas a través de la aplicacién de
tecnologias gendmicas de ultima generacidn.

CNAG, como centro de referencia europeo en analisis gendmico,
desempefiara también un papel clave en la coordinacién del resto de
instituciones de secuenciacién europeas, realizando un seguimiento
exhaustivo de la seleccion y envio de las muestras para asegurar que
los genomas obtenidos sean de la mas alta calidad. Ademas, en el
transcurso del proyecto, promovera la aplicacion de nuevas
tecnologias de vanguardia para la secuenciacién del genoma, que
extendera al resto de paises participantes para asi seguir impulsando
la innovacion y la mejora de resultados.



Segun apunta el director de CNAG y coordinador del area de Muestras
y Tecnologia del proyecto, el Dr. Ivo Gut: "El proyecto Genome of
Europe es un componente muy importante de la Iniciativa 1+Million
Genomes. Sera clave para poder profundizar nuestros conocimientos
sobre la variacidn genética subyacente en los ciudadanos europeos.
Esto es fundamental para desarrollar aplicaciones personalizadas en
medicina a partir de la informacion genética de los pacientes con el
fin de prevenir, diagnosticar y tratar enfermedades".

Por su parte, el CNIO se encargara de extraer el ADN de las 12.000
muestras de sangre periférica recogidas por IMPACT Cohorte,
cuantificarlo ese ADN y distribuirlo al 50% entre el CNAG y el propio
CNIO para su secuenciacion.

Para Anna Gonzalez-Neira, jefa de la Unidad de Genotipado
Humano-CEGEN del CNIO, los datos generados "permitiran
documentar y cuantificar la diversidad genética de las poblaciones
europeas, ayudaran a conocer el riesgo poligénico preciso para cada
poblacién y serviran de referencia para estudios poblacionales. A
largo plazo, haran posible los estudios de asociacién entre datos
genéticos y clinicos, impulsando asi la investigacion biomédica, la
medicina personalizada de precisién y, por ende, la salud de la
poblacién europea".

Los derechos de los participantes como eje de Genome of
Europe

En cuanto a la labor de UPV/EHU, coordinara la respuesta ético-legal
a los retos que plantea el tratamiento de toda esta informacion
gendmica. Segun explica subinvestigadora Pilar Nicolas, esta
respuesta debe fundamentarse en el respeto a la autonomia de los
participantes y el ejercicio de sus derechos, asi como en la
transparencia y en la proteccion de datos personales desde el disefio
y por defecto.

Este novedoso marco de gobernanza que busca el impulso de la
ciencia abierta y llegar al futuro Espacio Europeo de Datos de Salud,
se apoyara en el trabajo que ha venido realizando a lo largo de los
ultimos afios el Grupo de Aspectos Eticos y Legales de IMPaCT-
Genodmica en el marco de la iniciativa 1+Million Genomes (1+MG).

En definitiva, con la implicacién en Genome of Europe, Espana
consolida su importante papel en el espacio Europeo de
Investigacion, y ratifica su compromiso por la consolidacién de una
medicina de precisidon que siga facilitando que la ciencia pueda
mejorar la salud de las personas.






