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Dra. Fe
Garcia
Santiago

Entrevista: Carlos Lorenzo Rodrigo

Licenciada en Ciencias Bioldgicas, Doctora en el Departamento de Especialidades
Médicas y Cirugia de |la Facultad de Medicina de la Universidad de Alcal3, llevo
realizando mi actividad cientifica y profesional en el campo de la Genética desde
mi graduacion, obteniendo la acreditacion de excelencia de la Asociacion
Espanola de Genética Humana. Desarrollo mi actividad desde el ano 2007 en el
Hospital Universitario La Paz dedicada al Diagndstico Prenatal, asesoramiento de
la gestacion y diagnostico genético de las enfermedades de base genética.
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¢Como ha sido tu evolucién profesional hasta llegar a tu puesto
actual en el SNS?

Para ello comencé a realizar mi tesis doctoral en el Hospital Ramon
y Cajal dentro del Servicio de Genética Médica, donde podia cumplir
mis dos objetivos. Posteriormente trabajé en varios laboratorios
privados hasta que di el salto a la sanidad publica

¢EN qué consiste concretamente tu trabajo como genetista en el
sistema publico de salud?

Actualmente formo parte del INGEMM (Instituto de Genética
Médica y Molecular) del hospital Universitario La Paz en Madrid,
formando parte de la Unidad de Citogenética y Diagnostico
Prenatal. Nuestra Ilabor se centra en aplicar técnicas vy
conocimientos especializados para identificar, durante el embarazo,
posibles alteraciones genéticas o cromosdomicas en el feto. Esto
implica desde el analisis de ADN fetal en sangre materna hasta el
estudio de muestras obtenidas mediante procedimientos invasivos
como la amniocentesis o la biopsia corial. Mi trabajo no solo
consiste en interpretar resultados, sino también en colaborar
estrechamente con el equipo meédico para ofrecer informacion
clara y precisa a las familias, ayudandolas a comprender el
diagndstico y a tomar decisiones informadas sobre el manejo del
embarazoy la atencion futura del bebé.
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¢(Cual es el papel actual de la genética clinica dentro del SNS?

Actualmente, la genética clinica dentro del Sistema Nacional de
Salud (SNS) en Espaha esta en un momento clave: ha pasado de ser
un area de apoyo poco estructurada a convertirse en un pilar
estratégico para la medicina de precision, con reconocimiento
oficial como especialidad sanitaria. El papel fundamental tiene que
estar basado en estos aspectos:

e Diagnostico: Identificar enfermedades genéticas, cromosémicas
o hereditarias, tanto en pacientes sintomaticos como en
personas con riesgo familiar.

e Prevencion: Detectar predisposiciones genéticas para actuar
antes de que aparezca la enfermedad.

e Asesoramiento genético: Explicar a pacientes y familias el
significado de los resultados, el prondstico y las opciones
reproductivas o preventivas.

e Tratamiento personalizado: Facilitar terapias adaptadas al perfil
genético del paciente, optimizando eficacia y reduciendo
efectos adversos.

e Seguimiento: Monitorizar la evolucion de enfermedades de base
genética y ajustar la atencion médica.

El biologo genetista desempena un papel clave
en el asesoramiento genético, un proceso cuyo
objetivo es ayudar a pacientes y familias a
comprender y adaptarse a las implicaciones
medicas, psicologicas y familiares de una
enfermedad genética o de un riesgo de
padecerla.”

- BIOLOGOS - N956 - 2025 - 51



(Qué avances recientes en genética estan teniendo
un impacto directo en la atencion sanitaria?

En los Ultimos anos, la genética ha experimentado
avances que estan teniendo un impacto directo y
tangible en la atencidon sanitaria. Entre ellos
destacan:

e Secuenciacion gendmica de nueva generacion
(NGS): permite analizar de forma rapida y precisa
el ADN de un paciente, facilitando diagndsticos
Mas tempranos y certeros, especialmente en
enfermedades raras y cancer.

e Medicina personalizada y farmacogenética: el
estudio del perfil genético de cada persona
permite seleccionar el tratamiento mas eficaz y
seguro, reduciendo efectos adversos vy
mejorando la respuesta terapéutica.

e Terapias génicas y celulares. ya se estan
aplicando en el tratamiento de enfermedades
hereditarias graves, como ciertas
inmunodeficiencias o distrofias retinianas, y se
estan desarrollando para un nudmero creciente
de patologias.

e Programas de cribado genético poblacional:
iniciativas como la cartera comun de pruebas
genéticas en el SNS facilitan el acceso equitativo
a estudios preventivos y diagnosticos en todo el
territorio.

Estos avances no solo mejoran la capacidad de
diagndstico y tratamiento, sino que también
impulsan un cambio de paradigma hacia una
medicina mas predictiva, preventiva y
personalizada, en la que la genética se integra de
forma transversal en la atencion sanitaria.
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(COomo se esta integrando la labor de la/os bidloga/os genetistas en la practica
clinica del dia a dia?

En el dia a dia, los bidlogos genetistas participamos en todo el proceso diagnostico:
desde l|a seleccion e indicacion de pruebas genéticas, el anadlisis molecular y
citogenético, hasta la interpretacion de resultados y su integracion en la historia
clinica del paciente. Trabajamos en estrecha colaboracion con médicos genetistas,
obstetras, oncdlogos, pediatras y otros especialistas, aportando una vision técnica y
cientifica imprescindible para la medicina personalizada.

Ademas, nuestro papel no se limita al laboratorio: formamos parte de comités
multidisciplinares, contribuimos al asesoramiento genético de pacientes y familias,
y participamos en programas de cribado poblacional, diagndstico prenatal, cancer
hereditario y enfermedades raras. Esta integracidon asegura que los avances en
gendmica y biologia molecular se traduzcan en beneficios reales para los pacientes,
reforzando la conexion entre investigacion y asistencia sanitaria.
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¢cCual es el papel del bidlogo en el asesoramiento genético?

El bidlogo genetista desempena un papel clave en el
asesoramiento genético, un proceso cuyo objetivo es ayudar
a pacientes y familias a comprender y adaptarse a las
iImplicaciones médicas, psicologicas y familiares de una
enfermedad genética o de un riesgo de padecerla.

Nuestra labor comienza con la recopilacion e interpretacion
de antecedentes personales y familiares, para evaluar la
probabilidad de aparicidon o recurrencia de una patologia. A
partir de ahi, participamos en la seleccion de la prueba
genética mas adecuada, en la interpretacion de los
resultados y en su integracion en la historia clinica.

El bidlogo aporta una vision técnica y cientifica
imprescindible: explicamos |la base genética de |Ia
enfermedad, los patrones de herencia, las opciones de
manejo y prevencion, asi como las limitaciones y posibles
implicaciones de las pruebas. Ademads, colaboramos
estrechamente con meédicos genetistas, psicologos y otros
especialistas para ofrecer un asesoramiento integral, que no
solo aborde el aspecto bioldgico, sino también el impacto
emocional y social en el paciente y su familia.

- BIOLOGOS - N956 - 2025 - 54



iQué retos enfrentan la/os bidloga/os
genetistas en el entorno hospitalario
publico?

En el entorno hospitalario publico, las y
los bidlogos genetistas nos enfrentamos
a retos que van mas allda de lo
puramente técnico. El principal es que,
aungque la especialidad sanitaria de
Genética Clinica de Laboratorio ha sido
aprobada, todavia no se ha puesto en
practica. Esto significa que la mayoria
de nosotros trabajamos sin una
especialidad reconocida oficialmente, lo
gue supone un agravio comparativo
respecto a otros profesionales sanitarios
que si cuentan con una Vvia de
formacion y acreditacion reglada. Esta
situacion genera desigualdades en
varios niveles:

e Reconocimiento profesional: la
ausencia de especialidad Ilimita
nuestro encuadre laboral y el acceso
a determinadas categorias o
convocatorias publicas.

e Homogeneidad formativa: sin un
itinerario  oficial de formacion
sanitaria especializada, la
capacitacion depende de la
experiencia y de la formacion
complementaria que cada
profesional pueda conseguir, lo que
provoca diferencias entre centros.

A esto se suman otros retos comunes al
entorno hospitalario publico: la
sobrecarga asistencial, la escasez de
recursos humanos y tecnoldgicos en
algunos centros, y la necesidad de
actualizacion constante ante el rapido
avance de las técnicas gendémicas.

Pese a estas dificultades, seguimos
desempenando un papel esencial en el
diagndstico, la  prevencion y el
asesoramiento genético, trabajando en
estrecha  colaboracion con  otros
especialistas para que los avances
cientificos lleguen al paciente. Sin
embargo, la puesta en marcha efectiva
de la especialidad es imprescindible
para garantizar un reconocimiento
justo, una formacion homogénea y una
atencion equitativa en todo el SNS. Esta
puesta en marcha no solo es una
cuestion de justicia profesional, sino una
inversion en la calidad y equidad del
sistema sanitario. Reconocer
plenamente nuestro papel permitira
que el conocimiento y la experiencia de
los bidlogos genetistas se traduzcan, sin
barreras, en diagndsticos mas precisos,
tratamientos personalizados y un mejor
futuro para los pacientes.
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.Esta el SNS preparado para asumir el reto de la medicina personalizada basada en datos
gendmicos?

El Sistema Nacional de Salud ha dado pasos importantes para prepararse ante el reto de
la medicina personalizada basada en datos gendmicos, pero todavia se encuentra en una
fase de desarrollo e implementacion progresiva. La inclusion de un catalogo comun de
pruebas genéticas y genémicas en la cartera de servicios del SNS, aprobado en 2023y en
despliegue desde 2024, marca un hito al garantizar que estas pruebas estén disponibles
de forma mas homogénea y equitativa en todo el territorio.

Ademas, iniciativas como el Plan de Ciencia de Datos para la Salud y el proyecto de Salud
Personalizada de Precision buscan integrar los datos gendmicos con informacion clinica,
radioldgica, ambiental y de habitos de vida, para ofrecer una vision mas completa del
paciente y mejorar la toma de decisiones.

Sin embargo, el reto no es solo tecnoldgico:

e Formacion de profesionales: es imprescindible que médicos, bidlogos genetistas y
otros especialistas cuenten con capacitacion sdélida en gendmica para interpretar y
aplicar los resultados en la practica clinica.

e Infraestructuras y recursos. se requiere inversion en plataformas de analisis,
almacenamiento seguro de datos y redes de comunicacion entre centros.

e Equidad territorial: garantizar que el acceso a la medicina gendmica sea igual en
todas las comunidades autonomas.

e Proteccion de datos: asegurar un uso ético, seguro y normativo de la informacion
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En resumen, el SNS esta avanzando hacia la integracion de la medicina
personalizada basada en datos gendmicos, pero su plena implantacion
exige consolidar la formacion, las infraestructuras y la coordinacion
entre profesionales y territorios para que este cambio de paradigma
llegue de forma efectiva y equitativa a toda la poblacion.

¢Como imagina el papel de la genética en la sanidad publica dentro de
diez anos?

Dentro de diez anos imagino una sanidad publica en la que |la genética
esté plenamente integrada en todos los niveles asistenciales, desde la
atencion primaria hasta las unidades hospitalarias mas especializadas.
La secuenciacion gendmica serda una herramienta rutinaria,
incorporada a la historia clinica electronica, y permitira anticipar
riesgos, prevenir enfermedades y personalizar tratamientos de forma
sistematica.

La especialidad de Genética Clinica de Laboratorio estara consolidada,
con bidlogos genetistas formados mediante un itinerario oficial y
presentes en todos los hospitales de referencia, trabajando en equipos
multidisciplinares junto al resto de los profesionales.

Los programas de cribado genético poblacional estaran extendidos,
detectando de forma temprana enfermedades hereditarias vy
predisposiciones a patologias comunes, con protocolos claros y acceso
equitativo en todas las comunidades autonomas.

Las grandes bases de datos gendmicas, integradas con informacion
clinica y ambiental, permitirdn diagnosticos mas rapidos y precisos, asi
como el desarrollo de terapias dirigidas. La genética sera un eje
transversal de la medicina de precision, no un servicio aislado, y su
impacto se traducird en una atencidon mas preventiva, personalizada y
eficiente.
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¢ En definitiva, dentro de una década la genética no sera una disciplina de futuro, sino
una realidad cotidiana que mejorara la calidad de vida de |la poblacion y reforzara la
equidad y la excelencia del Sistema Nacional de Salud.

Mirando hacia atras (ya tengo unos anos), mi trayectoria como bidlogo genetista ha
estado guiada por la curiosidad cientifica y el compromiso con la salud de las
personas. Desde mis primeros pasos en la genética hasta mi labor actual en
diagndstico prenatal, he visto como esta disciplina ha pasado de ser un area
emergente a convertirse en un pilar de la medicina de precision. Hoy, los avances
tecnoldgicos, la integracion de los bidlogos genetistas en equipos multidisciplinares y
el impulso hacia la medicina personalizada nos situan ante una oportunidad historica.
Pero también queda camino por recorrer. consolidar la especialidad, garantizar la
equidad en el acceso y asegurar que el conocimiento gendmico se traduzca en
beneficios reales para todos los pacientes. Estoy convencida de que, con esfuerzo
colectivo y vision de futuro, la genética en la sanidad publica no solo seguira
creciendo, sino que transformara de forma profunda y positiva la manera en que
entendemos, prevenimos y tratamos las enfermedades.
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