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Resumen

El objetivo de esta investigación bibliográf ica es explorar en profundidad las diversas técnicas 
computacionales empleadas para el análisis de secuenciación masiva de ADN en el contexto 
de la medicina personalizada. Se examinan tanto los enfoques tradicionales como las 
innovaciones recientes en este campo, destacando sus aplicaciones, ventajas y limitaciones. 
Además, se abordan las líneas de investigación emergentes en la intersección entre la 
informática y la genómica, con el f in de promover el avance continuo en la prestación de 
atención médica personalizada y precisa. La investigación enfatiza la necesidad de adoptar un 
enfoque multidisciplinario que garantice la privacidad de los datos de pacientes, para lograr 
diagnósticos precisos y aprovechar plenamente los avances en el análisis de ADN. Tecnologías 
como Machine Learning, Deep Learning e Inteligencia Artif icial desempeñan un papel 
fundamental en la gestión y el análisis de grandes volúmenes de datos genómicos, permitiendo 
la integración de datos que aporta una visión más completa de los sistemas biológicos. Además, 
se analizan modelos mecanicistas metabólicos y cuantitativos orientados a la personalización 
de tratamientos para enfermedades como la obesidad, el cáncer y el Alzheimer.
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1. Introducción

La medicina personalizada ha emergido como 
un paradigma revolucionario en el campo de la 
atención médica, al ofrecer un enfoque altamen-
te individualizado y preciso para el diagnóstico, 
tratamiento y prevención de enfermedades. En 
este contexto, la secuenciación masiva de ADN 
ha surgido como una herramienta fundamen-
tal que permite una comprensión detallada 
de la información genética de cada individuo. 
Esta técnica proporciona una visión sin prece-
dentes de la variabilidad genómica y molecular 
subyacente a una amplia gama de condicio-
nes médicas, que abarcan desde enfermeda-
des hereditarias hasta distintos tipos de cáncer.

Sin embargo, el análisis e interpretación de los 
datos generados por la secuenciación masiva de 
ADN presentan desafíos significativos debido a la 
complejidad y la escala de la información genó-
mica. En respuesta a esta necesidad, han surgi-
do técnicas computacionales especializadas que 
facilitan el procesamiento eficiente, la integra-
ción de datos y la extracción de información rele-
vante a partir de grandes conjuntos genómicos. 

A partir de ello, el presente estudio busca no 
solo comprender el estado actual de las téc-
nicas de computación aplicadas a la secuen-
ciación masiva de ADN en el contexto de 
medicina personalizada, sino también identi-
ficar las áreas de oportunidad y los desafíos. 

Además, se pretende ofrecer una visión inte-
gral que sirva de guía para investigadores, clí-
nicos y profesionales de la salud interesados en 
aprovechar plenamente el potencial de la ge-
nómica en la práctica clínica individualizada.

2. Marco teórico 

La medicina personalizada se ha consolidado 
como una herramienta poderosa para optimizar la 
precisión y la eficacia de los tratamientos médicos. 
En este contexto, las técnicas de computación 
desempeñan un papel esencial en el análisis 
de datos derivados de la secuenciación masi-
va de ADN, permitiendo la identificación de va-
riantes genéticas relevantes para el diagnósti-
co, pronóstico y tratamiento de enfermedades.
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El presente marco teórico examina las prin-
cipales técnicas de computación empleadas 
en el análisis de secuenciación masiva de ADN 
dentro del ámbito de la medicina personaliza-
da, así como su aplicación en la práctica clínica.

2.1 Secuenciación masiva de ADN

La secuenciación masiva de ADN, también co-
nocida como secuenciación de nueva genera-
ción (NGS, por sus siglas en inglés), ha revolu-
cionado la capacidad para analizar el genoma 
humano a gran escala. Así, métodos como la 
secuenciación de nueva generación y la se-
cuenciación de tercera generación (TGS) han 
permitido la producción rápida y rentable 
de grandes cantidades de datos genómicos. 

La NGS ha evolucionado desde las técnicas como 
el secuenciamiento por síntesis (SBS) y el secuen-
ciamiento por ligadura (SBL), hasta métodos más 
avanzados como la secuenciación de nanoporos. 
Estas innovaciones han proporcionado un vasto 
repositorio de información genómica que pue-
de aprovecharse para la medicina personalizada.

Desde la década de 2000, la secuenciación ma-
siva de ADN ha experimentado avances notables 
que la han llevado a superar las limitaciones de 
la tradicional secuenciación de Sanger, mejo-
rando significativamente la velocidad, precisión 
y reducción de costos asociados. Este progreso 
ha sido fundamental para la medicina perso-
nalizada, ya que ha permitido la secuenciación 
rápida y a gran escala del genoma humano [1].

2.2 Análisis bioinformático

El análisis bioinformático de los datos deri-
vados de la secuenciación masiva de ADN 
comprende una serie de etapas que abar-
can desde la calidad de los datos hasta la in-
terpretación de las variantes genéticas. Este

proceso incluye el preprocesamiento de datos 
crudos, el alineamiento de secuencias, la de-
tección de variantes, la anotación funcional y el 
análisis de la relevancia clínica de las variantes 
identificadas. 

Para ejecutar estas tareas de forma eficiente y 
precisa, se emplea una amplia variedad de he-
rramientas y algoritmos bioinformáticos que 
permiten manejar grandes volúmenes de datos 
y extraer información biológicamente significa-
tiva. El proceso de análisis bioinformático es cru-
cial para extraer información significativa de los 
datos genómicos [2]. 

Wan proporciona una visión general y detallada 
de las tecnologías de secuenciación y de los en-
foques bioinformáticos utilizados en el análisis 
de datos genómicos, destacando la importancia 
de técnicas como el alineamiento de secuencias 
y la detección de variantes para identificar dife-
rencias genéticas entre individuos y su relación 
con enfermedades [2].

2.3 Variantes genéticas y medicina 
personalizada

La identificación de variantes genéticas rele-
vantes es fundamental para la medicina per-
sonalizada [3]. Estas variantes pueden incluir 
mutaciones asociadas a enfermedades heredi-
tarias, biomarcadores de susceptibilidad o de 
respuesta al tratamiento, así como variantes far-
macogenéticas que afectan la metabolización 
de medicamentos. El análisis bioinformático 
de datos genómicos puede ayudar a identifi-
car estas variantes y a interpretar su significado 
clínico, lo que permite la personalización de los 
tratamientos médicos según el perfil genético 
individual de cada paciente.

El estudio de Lunati [4] resalta la importancia 
de encontrar la “heredabilidad faltante” en en-
fermedades complejas, que hace referencia
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a la identificación de variantes genéticas que 
contribuyen a la susceptibilidad de enferme-
dades pero que no se han descubierto a tra-
vés de métodos tradicionales. El análisis de 
datos genómicos mediante técnicas de com-
putación puede desempeñar un papel cru-
cial en la identificación de estas variantes y 
su relación con enfermedades específicas.

2.4 Integración de datos genómicos 
en la práctica clínica

La integración de datos genómicos en la prác-
tica clínica presenta desafíos y oportunidades 
únicas. Se requiere de una colaboración estre-
cha entre bioinformáticos, genetistas y clíni-
cos para interpretar y aplicar los resultados de 
manera efectiva en el contexto del cuidado del 
paciente. Asi mismo, la educación y la capaci-
tación en medicina genómica son esenciales 
para garantizar que los profesionales de la sa-
lud estén preparados para utilizar la informa-
ción genética de manera ética y responsable.

La implementación exitosa de la medicina ge-
nómica en la práctica clínica requiere un en-
foque multidisciplinario. Kusonose [5] des-
taca la importancia de desarrollar políticas y 
estándares para la integración de datos genó-
micos en el cuidado del paciente, así como la 
necesidad de educar a los profesionales de la 
salud sobre los principios de la medicina ge-
nómica. Esto garantizará que los avances en 
secuenciación y análisis de ADN se traduz-
can en beneficios tangibles para los pacientes.

2.5 Áreas de investigación futuras

En los últimos años, los científicos han desarrollado 
y aplicado nuevas tecnologías para recopilar infor-
mación sobre el funcionamiento celular, con el fin 
de comprender mejor los mecanismos de desarro-
llo de las enfermedades, optimizar su diagnóstico 
y mejorar los tratamientos disponibles [6]. Estos

avances también han permitido analizar la res-
puesta del organismo ante distintos fármacos, 
lo que posibilita clasificar a los pacientes en di-
ferentes categorías para ayudar a predecir y 
tratar enfermedades de manera más efectiva. 

Estas investigaciones ayudan a los médicos a per-
sonalizar los tratamientos para los pacientes en 
función de sus características únicas [7]. Además, 
estos enfoques no solo contribuyen a refinar los 
mapas existentes de las enfermedades, sino que 
también resultan fundamentales en la creación de 
modelos predictivos de diversas enfermedades. 

Dicho análisis también es útil para diferenciar 
el mecanismo celular y molecular en el esta-
do normal o de control en comparación con el 
estado de progresión de la enfermedad. Por lo 
tanto, es probable que estos enfoques compu-
tacionales para la medicina personalizada trans-
formen significativamente el campo terapéuti-
co en las próximas décadas. En conjunto, estos 
enfoques permitirán el desarrollo de varios mo-
delos predictivos contra diversas enfermedades.

Es así como, las computadoras se utilizan en me-
dicina para ayudar a descubrir cómo funcionan 
las enfermedades, encontrar la forma de saber 
si alguien está enfermo, así como para evaluar la 
seguridad y eficacia de nuevos medicamentos. 
El valor añadido de estos modelos computacio-
nales — denominados en ocasiones evidencia 
digital— ha sido reconocido por la comunidad 
científica y la Administración de Alimentos y 
Medicamentos de los Estados Unidos (FDA) o la 
Agencia Europea de Medicamentos (EMA) [8].

Existen dos tipos de modelos: los que se ba-
san en cómo funcionan las cosas en el inte-
rior (modelos mecanicistas) y los que se basan 
en la información que se recopila (modelos 
derivados de datos). Los modelos mecanicis-
tas intentan mostrar cómo actúan en con-
junto los elementos del cuerpo para ayudar a

AVANCES: Investigación en ingeniería • ISSN: 1794-4953 • e-ISSN: 2619-6581 • Vol. 22 (1) • DOI: https://doi.org/10.18041/1794-4953/avances.1.12584

72 David Andrés Ayala Jerónimo



comprender su funcionamiento. Por otro lado, 
los enfoques basados en datos: aprendizaje au-
tomático (ML o machine learning) y aprendizaje 
profundo (DL o deep learning) utilizan algoritmos 
y metodología de inteligencia artificial (AI) [9].

2.6 Mapas de interacción molecular 
(MIM) 

Los Mapas de Interacción Molecular (MIM, 
por sus siglas en inglés) representan las inte-
racciones físicas y causales basadas en infor-
mación fundamentada en el conocimiento 
entre especies biológicas en forma de redes. 
Estos mapas exploran la información sobre di-
ferentes vías mecanicistas y módulos regula-
dores involucrados en una enfermedad como 
el Parkinson o la señalización en el cáncer. 

El principio básico de los MIM utiliza concep-
tos de teoría de grafos para identificar las pro-
piedades estáticas de la red, tales como: (i) la 
identificación de nodos críticos; ii) la detección 
en la comunidad; y (iii) la predicción de enlaces 
ocultos. Además, al superponer los datos de ex-
presión, estos mapas sirven como herramien-
tas de visualización para el nivel de actividad 
de los reguladores y sus objetivos de marcado-
res de enfermedades establecidos, lo que pro-
porciona la visualización mecánica más simple 
de los datos [10].

Estos mapas de interacción molecular se pue-
den generar por dos modelos, los basados en 
restricciones y los cuantitativos, los cuales se 
presentan a continuación, y son comparados 
en la Tabla 1.

2.6.1 Modelos basados en restricciones	

Los modelos metabólicos a escala genómica 
(MEG, por sus siglas en inglés) constituyen el
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ejemplo más representativo de los modelos 
basados en restricciones que proporcionan un 
marco matemático para comprender las capaci-
dades metabólicas de una célula, lo que permite 
el análisis de perturbaciones genéticas en todo 
el sistema, la exploración de enfermedades me-
tabólicas y la búsqueda de reacciones enzimáti-
cas esenciales y dianas farmacológicas. 

El enfoque de modelado MEG se ha convertido 
en una herramienta de gran valor en diversos 
campos de la medicina, especialmente en el es-
tudio de patologías complejas como el cáncer, la 
obesidad y la enfermedad de Alzheimer [11].

2.6.2	 Modelos cuantitativos (MC)

Los modelos cuantitativos (MC) son enfoques 
basados en ecuaciones diferenciales ordinarias 
(EDO) que permiten analizar el comportamiento 
cuantitativo de una reacción bioquímica con el 
tiempo. 

Estos modelos están compuestos por un conjun-
to de ecuaciones diferenciales que incorporan 
variables y parámetros para describir cómo res-
ponde un sistema a diferentes estímulos o per-
turbaciones. 

El modelado cuantitativo ofrece una explicación 
detallada de la dinámica de los sistemas bioló-
gicos y suele aplicarse a una sola vía, debido al 
requisito de datos cinéticos detallados para la es-
timación de parámetros. 

En el contexto de la medicina personalizada se 
emplean modelos de ecuaciones diferenciales 
ordinarias para identificar biomarcadores indi-
viduales, evaluar la respuesta a medicamentos y 
desarrollar tratamientos personalizados [12].
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Tabla 1. Tabla comparativa de mapas de 
interacción molecular (MIMs).

Características

Modelos

Basados en 
restricciones 

(MEG)
Cuantitativos (MC)

Descripción

Modelos 
matemáticos 
que representan 
el metabolismo 
celular a escala 
global mediante 
restricciones.

Modelos con 
ecuaciones 
diferenciales 
que describen la 
dinámica temporal 
de reacciones 
bioquímicas.

Alcance

Analiza todo 
el sistema 
metabólico de la 
célula.

Se centra en una 
vía bioquímica 
específica.

Datos requeridos
Datos generales 
del metabolismo, 
menos específicos.

Datos cinéticos 
detallados 
para estimar 
parámetros.

Aplicación 
médica

Identificación de 
rutas metabólicas 
y dianas 
farmacológicas 
en enfermedades 
como cáncer y 
Alzheimer.

Seguimiento de 
biomarcadores 
y respuesta a 
tratamientos 
personalizados.

2.7 Secuenciación de nueva generación 
(NGS) 

La aplicación clínica de la secuenciación de nue-
va generación (Next-Generation Sequencing, 
NGS) está potenciando la medicina personali-
zada al proporcionar diagnósticos mucho más 
detallados y adaptados a las particularidades 
genéticas individuales de los pacientes. Esta tec-
nología, que inicialmente se utilizaba de mane-
ra exclusiva en entornos de investigación, se ha 
consolidado como una herramienta rutinaria en 
laboratorios clínicos, transformando de forma 
profunda la manera en que se diseñan y ajustan 
los tratamientos médicos.

Gracias a la implementación de la NGS, el mane-
jo de enfermedades genéticas y el monitoreo de 
terapias han experimentado mejoras notables 
en precisión y resultados [13].

2.8. Secuenciación por nanoporos

La secuenciación por nanoporos representa una 
innovación de cuarta generación en el análisis ge-
nético, permitiendo leer cadenas de ADN y ARN 
en tiempo real de forma continua y sin requisitos 
complejos de preparación. Esta técnica se carac-
teriza por su capacidad para identificar varian-
tes estructurales de cualquier tamaño y tipo, así 
como puntos de ruptura a nivel nucleotídico [14]. 

Además, la secuenciación por nanoporos ofrece 
aplicaciones relevantes en el estudio epigenéti-
co, la caracterización de transcritos alternativos 
y el abordaje de casos genéticos de difícil diag-
nóstico [15]. Gracias a sus procesos de enriqueci-
miento dirigidos y al rápido análisis bioinformáti-
co, han permitido que la secuenciación completa 
del genoma humano se realice en menos de diez 
horas, mostrando múltiples beneficios clínicos y 
de investigación en medicina personalizada.

2.9 Secuenciación de ADN asociada a 
sitios de restricción (RAD-seq)

La secuenciación de ADN asociada a sitios de 
restricción (Restriction site Associated DNA Se-
quencing, RAD-seq) es una técnica empleada 
para la identificación masiva de marcadores 
genéticos a partir de sitios de restricción, lo que 
facilita estudios de diversidad genética y mapeo 
de variantes en especies no modelo. 

RAD-seq ha adquirido gran relevancia en los 
análisis genómicos poblacionales y filogenéticos, 
permitiendo la detección de polimorfismos y va-
riantes en grandes grupos de individuos a bajo 
coste y con alta resolución. Esta técnica especia-
lizada [16] amplía el alcance del análisis genómi-
co más allá de la medicina, pero ahora comienza 
a ser aplicada para encontrar variantes asociadas 
a rasgos clínicos y enfermedades en humanos, 
aportando nuevas posibilidades al campo de la 
genética médica.

AVANCES: Investigación en ingeniería • ISSN: 1794-4953 • e-ISSN: 2619-6581 • Vol. 22 (1) • DOI: https://doi.org/10.18041/1794-4953/avances.1.12584

74 David Andrés Ayala Jerónimo



75

AVANCES: Investigación en ingeniería • ISSN: 1794-4953 • e-ISSN: 2619-6581 • Vol. 22 (1) • DOI: https://doi.org/10.18041/1794-4953/avances.1.12584

3. Metodología

El presente trabajo se desarrolló bajo un enfo-
que cualitativo de tipo descriptivo, que permite 
examinar en profundidad el fenómeno de es-
tudio para determinar su esencia y formular in-
terpretaciones fundamentadas en las posturas 
de diversos autores previamente publicados. El 
procedimiento metodológico consistió princi-
palmente en una revisión sistemática y exhaus-
tiva de la literatura científica relacionada con 
las técnicas de extracción y análisis de ADN en 
función de la medicina personalizada, enfocán-
dose en estudios recientes sobre el impacto del 
análisis computacional en el rubro mencionado. 

Para gestionar la gran cantidad de informa-
ción, se aplicó un proceso analítico que inclu-
yó la abstracción, clasificación y reducción de 
datos relevantes para hacer posible una sínte-
sis precisa y significativa. Esta metodología es 
aplicable a otras disciplinas científicas, como 
la ingeniería, debido a su  adaptabilidad y rigu-
rosidad en el análisis de datos complejos [17].

La base metodológica cualitativa empleada se 
apoya en fundamentos teóricos de distintas disci-
plinas, entre ellas la filosofía, la antropología (con 
énfasis en la semiología) y la sociología, que apor-
tan los fundamentos ontológicos, epistemológi-
cos y metodológicos necesarios para abordar el 
estudio de fenómenos complejos. Estos enfoques 
permiten comprender cabalmente el sentido y 
la significación profunda del objeto de estudio. 
Dado que el desarrollo detallado de estos funda-
mentos es extenso, el presente trabajo se limita 
a destacar los aspectos más esenciales y directa-
mente relacionados con el análisis realizado [18].

El procedimiento específico seguido para la 
recolección y análisis de la información fue 
el siguiente: primero se realizó una búsque-
da sistemática en bases de datos científicas

utilizando palabras clave relevantes. Los textos 
seleccionados fueron sometidos a una lectura 
lineal inicial para captar el contenido general y 
la información explícita. Posteriormente, se llevó 
a cabo una lectura transversal, que consistió 
en comparar y contrastar las distintas fuentes 
consultadas en función de las categorías de análisis 
definidas previamente, tales como técnicas 
de secuenciación, métodos computacionales 
y aplicaciones clínicas. Durante esta etapa, se 
identificaron coincidencias, discrepancias y 
aspectos nuevos, evaluándose también la calidad, 
pertinencia y naturaleza de la información, 
proceso que permitió una selección cuidadosa 
de datos para el marco teórico y el análisis.

El análisis de la información fue un 
proceso continuo e iterativo, que se realizó 
simultáneamente con la revisión bibliográfica. 
Las observaciones relevantes fueron registradas 
y analizadas en diversas fases para elaborar una 
síntesis crítica que sustentó los comentarios, 
conclusiones y discusiones del trabajo. Tras 
seleccionar los artículos que conformaron el 
cuerpo documental de este estudio, se abordó 
la sistemática de investigación mediante dos 
ejes: las propiedades de las publicaciones y los 
aspectos del contenido analizado.

Estas categorías fueron adoptadas a partir de 
trabajos previos que establecen criterios para 
valorar el desarrollo de un campo de investigación 
[19]. En cuanto a las publicaciones, el análisis 
contempló tanto las tendencias temporales 
como las características de las revistas científicas 
donde aparecieron los estudios seleccionados 
con índole de aplicaciones en salud. Asimismo, 
la revisión de la autoría comprendió el número 
de participantes, su diversidad y el tipo de 
publicaciones en el que se colabora. Respecto 
al contenido, el enfoque se centró en identificar 
y sintetizar las técnicas computacionales 
pertinentes al campo de la medicina.
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Finalmente, los resultados fueron sistematizados 
y sintetizados para presentar una visión com-
prensiva del impacto que tiene la tecnología de 
análisis computacional de ADN en el tratamiento 
de medicina personalizada. Se compararon los re-
sultados de diversas aplicaciones y estudios para 
evaluar similitudes, diferencias e implicaciones 
prácticas de las técnicas estudiadas. Este análi-
sis facilitó la identificación de áreas potenciales 
para futuras líneas de investigación que contri-
buyan al avance del conocimiento y la mejora de 
estas tecnologías en el ámbito de la salud [19].

4. Discusión

El propósito de esta investigación fue analizar 
las innovaciones en técnicas de secuenciación 
genética y su aplicación en beneficio de la in-
dustria médica. Se encontró que la secuencia-
ción masiva ha evolucionado de tal manera 
que ha disminuido recursos de tiempo y dine-
ro para dicho proceso, así como ha permitido 
obtener un repositorio de información genó-
mico que en consecuencia ha abierto las op-
ciones de tratamientos a distintas condiciones 
médicas haciendo uso de la bioinformática.
	
El análisis bioinformático derivado de la secuen-
ciación de ADN muestra ser clave para extraer 
información significativa, lo que permite obtener 
información y visión general de las diferencias ge-
néticas y su conexión con las enfermedades he-
reditarias o adquiridas. Esta capacidad convierte 
al análisis bioinformático en una herramienta 
fundamental para la prevención, diagnóstico y 
tratamiento personalizado de enfermedades, 
de particular interés para las entidades produc-
toras de farmacéuticos y otros enseres médicos.

Asimismo, se identificó que la implementa-
ción de las técnicas de secuenciación implica 
tener un enfoque multidisciplinario, en don-
de se cuiden los datos de los pacientes para su

correcto diagnóstico, permitiendo con esto 
abrirle las puertas a una mayor cantidad de 
avances en el análisis de ADN y todo lo que implica.

Dentro de la búsqueda de herramientas para 
la eficiencia de tareas, se pudo determinar que 
existe una dependencia de la secuenciación 
con el desarrollo y evolución propia de las com-
putadoras. En la investigación se mencionan 
tres de estas herramientas: Machine Learning 
(ML), Deep Learning (DL) y la Inteligencia Artifi-
cial (IA) que permiten manejar, analizar e inter-
pretar los datos complejos y voluminosos que 
produce la secuenciación del genoma. Los algo-
ritmos de ML son utilizados para procesar y anal-
izar grandes cantidades de datos genómicos, 
identificando patrones y relaciones en los datos, 
mientras que la IA integra información genómi-
ca con otros tipos de datos biológicos —como los 
transcriptómicos y proteómicos—, proporcionan-
do una visión holística de los sistemas biológicos.

Con los tres modelos mecanicistas que se en-
listan en el marco teórico, se cumple el ob-
jetivo de determinar las tecnologías a futuro 
que serán imperativas para el desarrollo de 
las nuevas herramientas en el diagnóstico y 
tratamiento de la salud. Los modelos metabóli-
cos y cuantitativos se basan en matemática para 
usar los datos obtenidos de genómica para de-
terminar parámetros en los distintos sistemas 
biológicos y personalizar la medicina de cada 
individuo con sus respectivas características y 
enfermedades: obesidad, cáncer y Alzheimer 
son algunas de las listadas en la información.

Las técnicas de secuenciación presenta-
das como NGS, secuenciación por nanopo-
ros y RAD-seq reflejan distintos avances en 
el análisis genómico que impulsan la medi-
cina personalizada. La NGS ha revolucionado 
la práctica clínica al ofrecer diagnósticos ge-
néticos precisos y personalizados, facilitando
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el manejo de enfermedades con alta exactitud, 
aunque presenta ciertas limitaciones para detec-
tar variantes estructurales complejas o secuen-
cias largas. Por su parte, la secuenciación por na-
noporos, como tecnología de cuarta generación, 
amplía el espectro de análisis al permitir la lectu-
ra continua y en tiempo real de cadenas largas 
de ADN y ARN, con aplicaciones adicionales en 
estudios epigenéticos y diagnósticos complejos, 
aunque aún enfrenta retos de precisión y costos.

El método RAD-seq, originalmente utilizado en 
estudios poblacionales y especies no modelo, se 
está aplicando cada vez más en genética médica 
por su capacidad para identificar masivamente 
marcadores genéticos de forma económica y 
eficiente, especialmente en grandes grupos de 
individuos. Aunque puede tener limitaciones en 
cobertura genómica y tipos de variantes detec-
tables, complementa las otras técnicas al facili-
tar el análisis de variabilidad genética en escalas 
amplias. En conjunto, estas metodologías son 
herramientas complementarias que, al combi-
narse, permiten avanzar en diagnósticos más 
completos y tratamientos personalizados, forta-
leciendo así el desarrollo de la medicina basada 
en el perfil genético individual. 

Los retos actuales en la adopción de las me-
todologías de secuenciación masiva y análisis 
computacional en medicina personalizada son 
diversos y afectan tanto la dimensión técnica 
como la clínica y ética. Uno de los desafíos más 
notables es la interpretación de variantes genéti-
cas, muchas de las cuales se clasifican como de 
significado incierto. Esta incertidumbre requiere 
estudios sistemáticos y repositorios globales que 
recopilen información fenotípica y genética para 
mejorar la clasificación y validar el potencial clíni-
co de las variantes identificadas.

Otro desafío relevante es el acceso desigual a la 
tecnología de secuenciación de nueva generación

y al análisis bioinformático eficiente es otro obs-
táculo relevante. Esto amplifica las brechas en la 
atención médica personalizada y dificulta que 
todos los pacientes se beneficien por igual de los 
avances tecnológicos. De igual manera, la capaci-
tación de los profesionales de la salud representa 
un tercer reto fundamental. El personal sanitario 
debe actualizarse continuamente para interpretar 
resultados genómicos, integrar conceptos bioin-
formáticos y comunicar la información genética 
de forma ética y comprensible a los pacientes.

La protección de la privacidad y la seguridad de 
los datos genéticos es un aspecto crítico, dada la 
sensibilidad de la información involucrada y los 
riesgos asociados a su mal manejo, como la dis-
criminación genética o el acceso no autorizado. 
El desarrollo de políticas rigurosas, sistemas de al-
macenamiento seguros y marcos legales que ga-
ranticen la confidencialidad y el consentimiento 
informado resulta indispensable para una adop-
ción responsable de estas tecnologías.

Finalmente, esta investigación bibliográfica se 
puede complementar con más casos específicos 
del uso de la secuenciación genómica en el diag-
nóstico de enfermedades y desarrollo de medica-
mentos. Uno de los obstáculos al realizar el artí-
culo fue la gran cantidad de información biblio-
gráfica existente sobre técnicas de secuenciación 
masiva y su aplicación en medicina personalizada, 
lo que hizo necesario realizar un riguroso proceso 
de selección, abstracción y reducción de datos.

Adicionalmente, la integración y comparación de 
diversas técnicas de secuenciación con distintas 
metodologías para el análisis genómico, supuso 
un reto debido a sus diferentes características y 
aplicaciones específicas. El enfoque se debe cen-
trar en destacar aspectos comunes relevantes, 
tales como el impacto de cada técnica en la me-
dicina personalizada, sus ventajas, limitaciones y 
complementariedades.
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5. Conclusión

En esta investigación se exploraron las princi-
pales técnicas computacionales aplicadas a la 
secuenciación genómica y su papel en el diag-
nóstico y tratamiento de enfermedades, con-
tribuyendo a la medicina personalizada. Dentro 
de estas técnicas se resaltan el aprendizaje au-
tomático y profundo, así como modelos me-
canicistas específicos, el mapeo molecular, los 
modelos basados en restricciones y los modelos 
cuantitativos que destacan la conexión entre la 
medicina personalizada y los métodos computa-
cionales matemáticos.

Se compararon enfoques tradicionales de diag-
nóstico con métodos personalizados, resaltando 
los beneficios de estos últimos. A través de una 
búsqueda bibliográfica exhaustiva, se recopiló 
información relevante para la comunidad cientí-
fica sobre los propósitos y ventajas de la secuen-
ciación genómica en la industria de la salud, 
promoviendo procesos más eficientes y precisos 
para pacientes y médicos. 

La revisión realizada en el presente trabajo en-
frenta la limitación principal de la amplia can-
tidad y diversidad de información bibliográfica 
existente sobre técnicas de secuenciación ma-
siva y su aplicación en medicina personalizada, lo 
que requirió un exhaustivo proceso de selección, 
abstracción y reducción de datos para asegurar 
una síntesis significativa. Asimismo, la compara-
ción e integración de las distintas metodologías 
y tecnologías implica un reto debido a sus espe-
cificidades y constantes avances, dificultando la 
elaboración de un panorama completamente 
actualizado y homogéneo. 

De cara al futuro, la perspectiva del campo apun-
ta hacia una integración cada vez mayor de enfo-
ques computacionales avanzados como Machine 
Learning, Deep Learning y modelos mecanicistas, 
así como la consolidación de técnicas innovadoras 
como la secuenciación por nanoporos 
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y RAD-seq en la práctica clínica, superando las 
ventajas y restricciones de los métodos actuales 
y permitiendo diagnósticos y tratamientos más 
personalizados y eficientes. Estos desarrollos su-
gieren que el análisis computacional en la medi-
cina personalizada continuará transformándose, 
remodelando la atención médica y enfrentando 
nuevos desafíos éticos y técnicos en la gestión de 
datos genómicos.
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