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La inteligencia artificial en medicina general

y en genomica

Artificial intelligence in general medicine

Senor Editor:

a cantidad total de datos genomicos
I almacenados en todo el mundo esta

en 300 exabytes (EB) para 2023. En
perspectiva, 1 EB equivale a 1.000 petab-
ytes (PB), y un solo genoma humano se-
cuenciado puede generar alrededor de 200
GB de datos, es decir 200 mil millones de
bytes. Si comparamos la cantidad de infor-
macion almacenada de genomas con toda
la almacenada en el big data supera los 3,7
zettabytes (ZB).

Los datos almacenados en el big data pro-
vienen de diversas fuentes, como redes
sociales, registros de salud, sensores loT
(Internet de las cosas), registros guberna-
mentales, entre otras. Los datos son utiliza-
dos para identificar patrones y tendencias,
hacer predicciones y tomar decisiones in-
formadas en una amplia variedad de areas,
incluyendo la atencion médica o gendmica.

Los datos gendomicos estan almacenados
en algunos repositorios de mega computa-
doras: GenBank, con mas de 6.000 millones
de registros de secuencias de ADN de or-
ganismos de todas las formas de vida; Eu-
ropea de Genotipado y Fenotipado (EGA)
y la 100 mil Genomas (UK Biobank) que ya
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and genomics

cuenta con 94 mil datos, o Variacion Gené-
tica Humana que almacena 5,5 millones de
variantes.

Adicionalmente, el Biobanco del Reino Uni-
do contiene ya informacion genética, de sa-
lud y de estilo de vida de mas de 500.000
participantes y pretende comprender mejor
las causas y tratamientos de las enferme-
dades, aplicadas a la investigacion basica,
genomica, epidemiologia y medicina de
precision.

El Registro de Enfermedades Raras de la
Union Europea (EURORDIS) contiene in-
formacion de mas de 7.000 enfermeda-
des raras, comunes y complejas. La base
de datos ClinVar es una base de datos de
variaciones genéticas relacionadas con en-
fermedades humanas con 1,5 millones de
variantes genéticas.

El proyecto de la Iniciativa del Genoma del
Cancer, es una colaboracion entre el Institu-
to Nacional del Cancer de los Estados Uni-
dos y el Instituto Nacional de Investigacion
del Genoma Humano, contiene perfiles mo-
leculares de mas de 20.000 tumores huma-
nos, asi como de genomas, transcriptoma,
exoma, proteoma y clinicos, con 3 petab-
ytes de datos.

*Correspondencia: genetica_medica@cesarpazymino.com
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Aungue hay un escaso registro de datos
Latinoamericanos, existen en el Consorcio
Latinoamericano de Investigacion en Geno-
mica de Enfermedades (CLAGEN), sobre
cancer y enfermedad de Chagas. La Alian-
za Global para la Medicina de Precision en
América Latina (GAPMIL) que promueve la
medicina de precision. La iniciativa incluye
la creacion de una base de datos genomi-
cos para el estudio de enfermedades en la
poblacion latinoamericana, y la realizacion
de proyectos de investigacion en colabora-
cion. La Red Iberoamericana de Biobancos
(RIIB), para el almacenamiento de muestras
biologicas y datos de investigacion medi-
ca. Finalmente, la Red de Gendmica y Sa-
lud Publica de América Latina (RedGSPAL),

que promueve el uso de la gendmica en la
salud publica. En Ecuador, no existe un sis-
tema medico o gendmico que almacene da-
tos para analisis 0 que sean publicos.

La informacion almacenada es tan grande
gue ningun cerebro puede contener, recor-
dar y correlacionarla, por lo que se ha ido
perfeccionando un sistema de tratamiento
de datos y analisis que semeje al cerebro
humano, para manejar tanta informacion de
manera rapida y eficiente, esto lo puede ha-
cer actualmente la inteligencia artificial (I1A)
o0 machine learning o red neuronal, utilizada
en muchas ramas, pero que en medicina,
salud y gendmica tiene varias aplicaciones
como se muestran en la Tabla 1.

Tabla 1. Aplicaciones de la inteligencia artificial en medicina y en gendmica.

Analisis de imagenes

Estudio de células, tejidos y érganos e identificar enfermedades por micros-
copia y otros datos de imagenes para realizar diagnésticos mas precisos y
desarrollar tratamientos mas efectivos.

Terapia personalizada

Ayudar a los médicos a personalizar los tratamientos para pacientes indivi-
duales en funcién de sus datos médicos y de su historial clinico. La IA puede
analizar los datos de los pacientes para determinar qué tratamientos son
mas efectivos y reducir el tiempo necesario para encontrar la terapia mas
adecuada.

Investigacion

Analizar datos y encontrar patrones y correlaciones que ayuden en la com-
prension de la biologia de las enfermedades y desarrollo de nuevos trata-
mientos.

Telemedicina

Proporcionar asistencia médica remota y mejorar el acceso a la atencion
médica en areas alejadas, rurales y con recursos limitados.

Monitoreo y seguimiento

Uso de dispositivos portétiles que recolectan datos como la frecuencia car-
diaca, la presion arterial, glucosa, biodisponibilidad de un medicamento y
actividad fisica. Los algoritmos de IA pueden analizar y detectar posibles
problemas de salud y alertar a los médicos o pacientes.

Robética quirurgica,
holografica y vision 3D

Precision y eficacia de los procedimientos quirdrgicos mediante el uso de
robots quirdrgicos y mapas hologréficos, vision ocular computarizada para
precisar puntos de terapia laser, reduciendo tiempos de recuperacion y
efectos secundarios.

Deteccion temprana de

Disefio de tratamientos oportunos analizando los datos de los pacientes

enfermedades para identificar patrones que puedan indicar la presencia de riesgos.
Analizar el lenguaje y el comportamiento de pacientes y detectar signos
de depresion, ansiedad, estados maniacales, bipolaridad y otros trastornos

Salud mental mentales, lo que podria permitir a los médicos intervenir antes y propor-

cionar tratamientos mas efectivos. Se habla ya de tecnologia de lectores
mentales.

Analisis completos de
datos genémicos humanos

Encontrar patrones y correlaciones del origen y comportamiento de las en-
fermedades.
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Diagndstico y prondstico

Medicina personalizada

Realizar diagndésticos mas precisos y pronoésticos de enfermedades genéti-
cas, a través de andlisis de datos gendmicos, identificacion de mutaciones
o variantes genéticas que puedan ser responsables de enfermedades.

Personalizar tratamientos en funcion del perfil gendémico de un paciente.

Descubrimiento de
farmacos

Nuevos farmacos e identificar posibles efectos secundarios de los farmacos
existentes, por el analisis de genomas y detectando dianas terapéuticas
para predecir la eficacia y la seguridad de los farmacos.

Andlisis de datos genéticos

Anélisis de datos genéticos: Analizar datos de secuenciacion de ADN para
identificar mutaciones y variantes genéticas responsables de enfermeda-
des.

Diagndstico y tratamiento
de enfermedades genéticas

Para el desarrollo de tratamientos mas efectivos.

Descubrimiento de nuevos
genes, nuevas
enfermedades por
expresion génica

Deteccidon de nuevos genes involucrados en la enfermedad, y descubrir
nuevas patologias por analisis de exomas.

Edicion genética

Mejorar la precision y eficacia de las técnicas de edicion genética, como
CRISPR-Cas9, identificando las mejores secuencias de guia para el sistema
de edicion genética, mejorando la precision y reduciendo el riesgo o los
efectos secundarios no deseados.

Identificacion de
mutaciones

Identificar mutaciones responsables de enfermedades raras o poco fre-
cuentes.

Prediccion de
enfermedades

En funcion del perfil gendmico de una persona y de otros factores de riesgo,
como el historial familiar y el estilo de vida, se calcula la probabilidad de
desarrollar una enfermedad.

La IA ya se la esta utilizando y evaluando
en el campo médico y gendmico. Los es-
tudios muestran que en ecografias cardia-
cas, retinopatia diabética, cardiologia, entre
otras, la IA discrimina pacientes y danos no
detectados por el médico. Curiosamente,
ambos, la IA sumada al cerebro del medi-
co, incrementan 30% de diagndsticos antes
pasados por alto. La aplicacion controlada
y perspicaz de la IA ha logrado bajar los
tiempos de tareas burocraticas (consenti-

mientos, pedidos, historia clinica, etc.) de
los médicos y trasladarlos a la atencion real
de pacientes. Cada vez se usan mas, pro-
gramas computacionales de analisis de ge-
nomas y sus interacciones proteicas, utiles
para diagnostico y asesoramiento genético.

Pese al gran impacto que esta cobrando la
IA, se habla ya de riesgos y desafios aso-
ciados a su uso, como se puede observar
en la Tabla 2.

Tabla 2. Riesgos y cuestionamientos éticos sobre la inteligencia artificial en medicina y

genomica.

Errores y sesgos de la IA

Pueden llevar a diagnésticos incorrectos o inadecuados. Es importante te-
ner en cuenta que la IA es una herramienta y no puede reemplazar por
completo el juicio clinico y la experiencia médica. Adicionalmente, estos
sesgos podrian determinar prejuicios culturales y sociales. Si no se aborda
adecuadamente, estos sesgos pueden perpetuar la discriminacion y la in-
equidad en la atencion médica.

Problemas de privacidad y
seguridad

Requiere grandes cantidades de datos para funcionar correctamente, lo
que podria desencadenar en violaciones a la privacidad y seguridad. Es
importante asegurarse de que los datos utilizados en la |A estén protegidos,
anonimizados y se utilicen de manera ética. Adicionalmente, desembocaria
en alteracion del mercado de trabajo, estafas multitudinarias, ciberataques.
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Falta de regulacion

No esta completamente regulada, lo que puede llevar a practicas poco éti-
cas o incluso peligrosas.

Creacion de perfiles y vidas
falsas

Es poderosa, y puede crear perfiles artificiales y falsos de personas, que a
través del uso de datos, imagenes, videos, disefiaria vidas completas falsas
o recrear situaciones peligrosas para las personas. Tendria la capacidad de
vigilancia y control masivo.

Falta de transparencia

Los algoritmos de la IA pueden ser dificiles de entender o explicar, lo que
puede hacer que su uso sea dificil de justificar y evaluar.

Desigualdades en el acceso

Por los costos no estaria disponible para todas las personas y comunidades,
lo que puede perpetuar desigualdades en el acceso a la atencion médica
y gendmica.

Pérdida de empleos

Al automatizar tareas en la atencion médica, podria ocurrir pérdida de em-
pleos para los profesionales de la salud.

Responsabilidad legal

Puede plantear preguntas sobre la responsabilidad legal en caso de errores
0 dafios, sin que por ahora exista un responsable directo.

Falta de confianza en la IA

Los errores, sesgos 0 malas interpretaciones, podrian llevar a los pacientes
a sentirse incomodos o desconfiados de la IA, lo que limitaria su disposicion
a recibir tratamiento o su confianza en los resultados de su utilidad.

Dificultades en la
interpretacion de los
resultados

Los resultados pueden ser dificiles de interpretar, lo que puede afectar la
toma de decisiones clinicas y la atencion al paciente.
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