Red de Impacto SEHOP PENCIL: Medicina gendmica de
precision en cancer pediatrico en Espaia

Coordinacion: SEHOP y Vall d’'Hebron Instituto de Investigacién (VHIR)
Entidades participantes: Red nacional de hospitales y centros gendmicos, junto con asociaciones
de pacientes.

Introduccion

La medicina gendmica de precisidn esta transformando el abordaje del cancer pediatrico al permitir
diagndsticos mas precisos, una mejor estratificacion del riesgo y la identificacién de terapias dirigidas
adaptadas a las caracteristicas moleculares de cada paciente. Sin embargo, en Espaia persisten
importantes desigualdades en el acceso a estudios gendmicos avanzados, tanto entre hospitales
como entre comunidades auténomas. Estas diferencias pueden limitar el acceso de nifios,
adolescentes y jovenes adultos con cancer a estrategias diagndsticas y terapéuticas potencialmente
beneficiosas. Ante esta situacion, resulta prioritario desarrollar modelos organizativos que
garanticen una implementacién equitativa y eficiente de la medicina personalizada dentro del
Sistema Nacional de Salud (SNS).

Objetivos
Objetivo general

Impulsar la implementacién de un programa nacional de medicina gendmica de precisién en el
Sistema Nacional de Salud para pacientes pediatricos y jévenes con cancer.

Objetivos especificos

e Garantizar un acceso equitativo a estudios gendmicos avanzados en todo el territorio
nacional.

e Evaluar el impacto clinico de la caracterizacién molecular en el diagndstico, prondstico y
tratamiento del cancer pediatrico.

e Analizar la eficiencia y sostenibilidad de la incorporacién de estas tecnologias en la practica
asistencial.

e Identificar desigualdades territoriales y oportunidades de mejora en la implementacién de
la medicina personalizada.

Metodologia

El proyecto se basa en el andlisis de una red nacional multicéntrica de medicina de precisidn en
cancer pediatrico, integrada por hospitales, centros de referencia y plataformas especializadas en
diagndstico molecular. La base de datos incluye:

e 600 pacientes con cancer pediatrico.
e 792 estudios gendmicos realizados.



Las tecnologias empleadas comprenden:

e Secuenciacion de nueva generacion (NGS) mediante paneles dirigidos.
e Secuenciacion completa del exoma (WES).

e Andlisis de transcriptomica (RNA-seq).

e  Estudios de metilacion.

e Biopsia liquida.

Entre los componentes estratégicos del proyecto destacan:

e Lacreacion de una red nacional de centros genémicos.

e Un Comité Molecular Nacional (Molecular Tumor Board, MTB) para la interpretacion y

discusion de resultados.

e Laintegracidn de resultados y experiencias reportadas por pacientes y familiares (PROMs y

PREM).
Analisis

El proyecto evaluara el impacto de la medicina gendmica de precisién desde diferentes
perspectivas:

Impacto clinico

e Mejora del diagndstico molecular.
e  Optimizacion de la estratificacidn prondstica.
¢ Identificacién de oportunidades terapéuticas basadas en alteraciones genémicas.

Impacto econémico

e Evaluacién de la coste-efectividad de las tecnologias empleadas.
e Andlisis de la eficiencia en la utilizacién de recursos sanitarios.

Equidad e implementacion

e Identificacién de desigualdades territoriales en el acceso a estudios gendmicos.
e Evaluacién de indicadores de implementacién, utilizacién y acceso.

e Andlisis de barreras y facilitadores para la adopcién de la medicina personalizada en el SNS.

Resultados esperados

El proyecto generara evidencia sobre el valor clinico y econdmico de la medicina gendmica de

precisidn en cancer pedidtrico, permitiendo:

e Cuantificar el beneficio clinico asociado a la secuenciacién gendmica.
e Identificar diferencias territoriales y brechas de acceso a estas tecnologias.



e Desarrollar indicadores homologables para el seguimiento de la medicina personalizada en

el SNS.
e Apoyar laincorporacién progresiva y estructurada de la medicina de precisién en la

atencién oncoldgica pediatrica.

Innovacidn e impacto

La principal innovacion del proyecto reside en la consolidacién de una red nacional de medicina
gendmica de precisién especificamente orientada al cdncer pedidtrico. Entre sus elementos

diferenciales destacan:

e Laintegracion de datos clinicos, gendmicos y experiencia del paciente en un mismo

modelo de evaluacion.
e Lageneracidn de evidencia aplicable a la planificacién y toma de decisiones sanitarias.
e La contribucién al desarrollo de un modelo de atencién mas equitativo y personalizado

para pacientes pediatricos con cancer.



