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El discurso sobre la genómica
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• …. Una verdadera medicina 
personalizada

• Tratamientos a medida según las 
características genéticas del individuo 
(farmacogenómica, terapia génica)

• La medicina genómica será pronto una 
realidad.

• Revolucionará tanto las terapias como 
la propia atención sociosanitaria

• La genética permitirá una verdadera 
medicina preventiva y ….



La burbuja genómica
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• Utilidad clínica relativa
- las enfermedades más frecuentes son 
complejas y multifactoriales  (70% gasto 
sanitario)
- combinar docenas de marcadores ofrece 
poca información clínica relevante

• Riesgos relativos
- Muchas enfermedades con origen 
genético son poco frecuentes. 

• - Ejemplo, Crohn 1/1.000 personas, 
¿cuál es la utilidad de que afecte a 
1/500 o 1/2.000?

• Conductas y adherencia son claves
- la información sobre riesgos 
genéticos a pacientes no cambia 
conductas dañinas ni pautas de 
adherencia a tratamientos

• Los desafíos siguen siendo nutrición, 
sedentarismo, tabaquismo y 
alcoholismo

• De la ciencia a la práctica clínica
• Terapias de sustitución hormonal, 

screening de antígenos prostático, etc.
• Muchas buenas ideas no alcanzaron 

todo su potencial…
• …chocaron con resistencias, 

burocracia, lobbies, decepción entre 
promesa y realidad…



La burbuja genómica
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¿Y el rendimiento económico?

Inversiones realizadas 1606
Generaron pérdidas 706 44%
Cubrieron costes 16 1%
Rentables 884 55%
Rentabilidad media capital 
riesgo

17%

Rentabilidad biotech 15%
Rendimiento a 10 años 
2008

35%

Rendimiento a 10 años 
2010

-4%
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¿Quieren decir los datos que la genómica no tiene futuro clínico ni económico?

NO • La medicina genómica tiene cada día más futuro
• Es un sector económico de importancia creciente

PERO
• Sus expectativas son sistemáticamente infladas por el 

marketing
• Los recursos de I+D se obtiene por lobby: 

- ¿por qué se destina solamente el 1% del gasto sanitario a prevención si allí 
está el mayor ahorro?
- ¿Por qué no se financian programas de adherencia si allí está la efectividad 
terapéutica?
- ¿Por qué no hay casi fondos para investigación social en salud si son las 
conductas las causantes de la mayoría de enfermedades?

NO DESCUENTA • La tasa de fracaso tecnológico
• Cosa que sí hace el sector TIC

La tasa de fracaso tecnológico



Diseño Comercial Centrado en Usuario
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• Un diseño no solo debe 
ser funcional

• Debe ser usable
• El diseño centrado en 

usuario con mejores 
resultados, no diseña para 
el usuario…

• Diseña CON el usuario

TAMBIÉN EL DISEÑO COMERCIAL



Diseño Comercial
Test Genético 

Preconcepcional



• >1000 enfermedades monogénicas
recesivas

• Todos portamos entre 14 y 18 mutaciones
recesivas graves

• 1 de cada 300 niños padece enfermedades
raras

• Las mutaciones genéticas pueden
transmitirse silenciosamente durante
muchas generaciones

• Los portadores muchas veces no
manifiestan síntomas y no tienen o
desconocen antecedentes familiares

Autosomal Recessive

Inheritance

LA CARGA DE LA 
ENFERMEDAD GENÉTICA
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DIAGNÓSTICOS TRADICIONALES – durante el embarazo

A la madre

• Análisis de sangre

• Ecografía

• Amniocentesis

• Biopsia corial

A gametos

A embriones

• PGD / PGS

DIAGNÓSTICO GENÉTICO 
PRECONCEPCIONAL 

¡DEMASIADO TARDE!¡DEMASIADO TARDE!
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• Identificar en un solo test más de 300 
enfermedades monogénicas

• Entre ellas las más graves y frecuentes: 
fibrosis quística, X-Frágil, talasemias,, etc.

• Antes del embarazo

• Posibilidad de tener hijos sanos con 
reproducción asistida / DGP

• Programas de donación de gametos en 
tratamientos FIV más seguros

• Evita decisiones duras sobre la vida de 
un niño
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DIAGNÓSTICO GENÉTICO 
PRECONCEPCIONAL 



• Plataforma Illumina iSelect Custom Array

- ADN, sangre o saliva

• Chip diseñado en propiedad

• Analiza la mayoría de enfermedades
monogénicas más graves y comunes:
- Fibrósis quística

- Tay Sachs

- Alpha Talasemia

- Beta Talasemia

- X-frágil

- Atrofia muscular espinal

- Hasta 300 enfermedades
+CONSEJO GENÉTICO

CÓMO FUNCIONA
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¿Qué dicen las pacientes?

¿Qué dicen los medicos?
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Co-Diseño Comercial
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Co-Diseño Comercial
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Validación técnica de Recombine con pacientes – 1.000 muestras
(+400 previas banco ADN)

A la vez que se analizan muestras – SE DIALOGA CON PACIENTES

No se obtuvieron falsos positivos ni falsos 
negativos, confirmando una precisión del 100% de 
esta nueva herramienta de screening.
Los controles de calidad se determinaron por 
medio de dos parámetros:
Heterozigosidad como indicador de contaminación
Ausencia de señal como indicador de baja 
cantidad/calidad de DNA.

Los resultados obtenidos fueron:
Heterozigosidad (figura 1A)

Distribución Normal
Media: 0,42%
Desviación Estándard: 0,16%

Ausencia de señal (figura 1B):
Distribución Poisson
Media: 0,063%
Desviación Standard: 0,025%

Co-Diseño Comercial
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Diálogo con pacientes – 100 entrevistas

A. Muy conscientes 
de los riesgos 

genéticos

C. Nada conscientes 
de los riesgos 

genéticos

B. Moderadamente 
conscientes de los 
riesgos genéticos

17%

71% 12%

Co-Diseño Comercial
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Diálogo con pacientes – 100 entrevistas

Información sobre Recombine + 
consentimiento informado para su estudio

15 días de 
Reflexión

Satisfacción 
general

87%

Lo 
recomendaría

92%

Grupo A Grupo B Grupo C

Total personas 17 71 12

Hizo el test 88% 62% 5%

Expectativas 
superadas 80% 15% 5%

Expectativas 
satisfechas 15% 66% 47%

Expectativas 
defraudadas 5% 18% 48%

Co-Diseño Comercial
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Discursos sobre tests genéticos 
antes de conocer Recombine

Trabajo cualitativo – 100 entrevistas

Discursos sobre tests genéticos 
después de conocer Recombine

• Miedo a la genética

• Miedo a las enfermedades raras

• Negación, invisibilización

• ¿Hablamos de bebés de diseño?

• ¿Es eugenesia?

• Desconocimiento del tema

• Expectativas demasiado altas (Angelina Jolie)

• Alivio

• Consciencia de su miedo y ansiedad

• Agradecimiento

• Ética fundamentada: comprendieron
que no se trata de designer baby ni
eugenesia

Co-Diseño Comercial
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Cambios en el marketing gracias al trabajo con pacientes

• Promesa de un mundo feliz: 

• “Brave new world”

• “Revolution of genomics”

• “A world free of hereditary 
diseases”

Marketing original Marketing adaptado a pacientes

• NO VENTA

• Información sobre riesgos
genéticos

• Información sobre alternativas

• Tiempo de reflexión

• Pacientes eligen

Co-Diseño Comercial
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Otras mejoras gracias al trabajo con pacientes

• Informes más comprensibles
comprensibles que incluyen prognosis

• Marketing orientado a la prevención, 
no a eliminar enfermedades

• Se incluye mucha más divulgación, 
también sobre epigenética

Co-Diseño Comercial
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Aceptación de pacientes

Co-Diseño Comercial
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Trabajo con médicos de otras clínicas

Jornada local Alicante para 
dar a conocer test 
localmente
- primeras reacciones de 
médicos
- discursos

Congreso internacional 
sobre diagnósticos 
genéticos
- presentación a 
clínicas
- networking
- recabar información 
de los médicos

Co-Diseño Comercial

• Stand en dos 
ediciones Eshre
- promoción
- diálogo con 
médicos
- presentación 
genetic matching

• 25 Entrevistas 
a médicos en 
profundidad



Los médicos tiene preocupaciones económicas y jurídicas

• “Si detecto enfermedades en donantes
tengo que prescindir del 40%

• “Con la crisis, las parejas no van a pagar
por un test”

• “Prefiero recomendar una amniocentesis 
porque sé cuánto gano”

• “A lo que tienen miedo mis colegas es a 
las demandas”
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Co-Diseño Comercial
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Cambios en el marketing gracias al trabajo con médicos

• Promesa de un mundo feliz: 

• “Brave new world”

• “Revolution of genomics”

• “A world free of hereditary diseases”

Marketing original Marketing adaptado a médicos

• NO VENTA

• Pedagogía a (flyers, congresos) 
sobre aspectos éticos y jurídicos
frente a argumentos económicos

• Software con bluebox de selección
de donantes para clínicas que
permita descartar donantes con 
mutaciones, pero si eliminar pool

• Reforzar elemento de diferenciación
frente a la competencia

Co-Diseño Comercial
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Otras mejoras gracias al trabajo con médicos

• Identificaicón de mercados nicho en 
Oriente Medio

• Identificación de carencias en los 
procesos de ovodonación: necesidad de 
seguridades para pacientes

Co-Diseño Comercial
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Co-creación con médicos y pacientes

• Nuevo modelo de informe más fácil y comprensible
• Consejo genético sencillo

• Sistema Bluebox selección de donantes

Co-Diseño Comercial
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Estrategias ventas
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Co-Diseño Comercial
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Conclusiones

Vale la pena invertir en diseño comercial centrado en usuario 

• Eliminación incidencias ANTES de salir al mercado

• Feed back clientes incluso aunque el producto no esté maduro

• Conocimiento cercano del cliente: pacientes y médicos

• Argumentos de venta (claims) cercanos a la realidad: más aceptación

• Incorporación conocimiento y diseño de clientes: más aceptación, nuevos 
productos

• Identificación de estrategias de venta y de nichos

• Todo ello se traduce en VENTAS
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Otros Ejemplos

La involucración del paciente en el diseño sanitario produce 
resultados. 

Algunos ejemplos:
• Protocolos de prevención del ictus en puesto de trabajo
• Plataforma cuidadores alzheimer
• PatientsLab® servicios asistenciales
• Servicios beyond de pill trombosis asociada a cáncer
• Rediseño servicios clínicos: 90% satisfacción paciente
• Nuevo modelo consulta enfermería para medicamentos 

biosimilares
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Para saber más

• 17 ponencias
• 7 talleres prácticos
• 21 noviembre Instituto 

Carlos III, Madrid 
• www.iexp.es/congreso
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