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Impacta estudio de la genética de pacientes en tratamiento a
enfermedades raras

Para brindar tratamientos personalizados se debe analizar cada caso, puesto que 80 por ciento son de
origen genético, indicé especialista en el CIAM 2025

Se estima que en México ocho millones de personas viven con una enfermedad rara; y ante la necesidad
de tener un tratamiento oportuno y personalizado se debe trabajar en crear espacios para
promover la investigacion de la genética de éstos y mejorar la atencidn al paciente y sus familias
con ayuda de la medicina de precisidon desde edades tempranas.

Ese fue el mensaje que compartié el doctor Antonio Martinez-Monseny, pediatra y genetista clinico,
durante la conferencia magistral “Medicina personalizada en precision pediatrica para enfermedades
raras”, durante el XXVI Congreso Internacional Avances en Medicina (CIAM) (1] 2025, en el
Conjunto Santander de Artes Escénicas.

Actualmente Martinez-Monseny es Jefe de Genética Médica del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, y
se ha especializado en el estudio de enfermedades raras genéticas sindromicas, centrandose en el
diagndstico y tratamiento personalizado de estas patologias con un enfoque de medicina de precision.

“La genética es el pilar de la medicina de precision moderna y de vanguardia, especialmente en
enfermedades raras, pero también en cancer en etapas pediatricas, lo que supone una enfermedad rara;
y también en enfermedades cardiovasculares en adultos”, dijo.

Explicéd que las enfermedades raras son aquellas que afectan a cinco personas por cada diez mil
habitantes, y se cree que existen alrededor de seis mil 500 padecimientos que pueden catalogarse como
tales, ademas de que la mayoria de estos padecimientos ocurren desde temprana edad y tienen una
causa genética.

“El 80 por ciento de las enfermedades son de origen genético; por lo tanto, la genética juega un papel
principal para mejorar y avanzar en el tratamiento de estas enfermedades”, recalco.


https://comsoc.udg.mx
https://comsoc.udg.mx/
https://ciam.hcg.gob.mx/

Sin embargo, considerd que sdélo la mitad de los pacientes con enfermedades raras han sido
diagnosticados, ya que se reporta que en estos casos las y los médicos pueden tardar hasta seis afos en
dar un diagndstico acertado si no se cuenta con herramientas tecnoldgicas o de investigacion que
ayuden al personal de salud.

“Sélo cinco por ciento de las enfermedades raras tienen tratamiento especifico; al resto les hacemos un
tratamiento sintomatico. Pero también es verdad que cada vez estamos avanzando mas en ensayos
clinicos y terapias avanzadas”, externd.

Es por ello que debe generarse mas informacion clinica de estos casos con datos que van desde la
informacién personal de estos pacientes o sus avances con los tratamientos, lo que se enriquece con la
investigacion genética que llevan a cabo hospitales o instituciones donde se atienden a estas personas,
dijo.

“La genética nos ayuda desde la sospecha al inicio hasta el diagnéstico; el asesoramiento genético, la
prevencion, el manejo del prondstico o tratamiento, y asi poder acceder a terapias innovadoras o
ensayos clinicos que van de la mano con la investigacién y la innovacién”, sefalé.

Exhorté al personal médico a dar un trato y acompafiamiento solidario a las familias de las personas con
enfermedades raras, puesto que dijo que se trata de una parte fundamental para quienes reciben
tratamiento por un padecimiento con caracteristicas inusuales.

“Nuestra labor va desde diagnosticar, acompafar, intervenir, prevenir y hacer un acompafnamiento
multidisciplinar, pero sobre todo tratar e investigar”, precisé.
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