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BACKGROUND:

R&D SPENDING

%GDP (Billion US)

COLOMBIA
0.26 (1.5)
| PERU | BRAZIL
0.1 (0.15) 1.24 (35.4)
CHILE
0.39 (1.6) URUGUAY
0.32 (0.24)
ARGENTINA
0.61 (5.4)

Source: World Bank 2016
http://data.worldbank.org/indicator/GB.XPD.RSDV.GD.ZS



SURVEY REGARDING GMI

SENT TO GENETIC SOCIETIES

COLOMBIA

ECUADOR

© Latin American Network
of Human Genetics (RELAGH)

© Latin American
Genetics Association (ALAG)

BRAZIL

URUGUAY

1. Current initiatives
2. If +: Goals/Funding/Status
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INITIATIVES

ARGENTINA

BITGENIA

WES in 100 patients
with rare disorders
http://www.bitgenia.com/

URUGUAY
%vw&awsj

Platform for development of
genomic capabilities

Initial focus on local variation

http://urugenomes.org



INITIATIVES

ECUADOR

Centro de
Investigacion Genética
y Genomica-CIGG

Platform for
development of
genomic capabilities

(cancer, rare disorders,
pharmacogenetics)

BRASIL

.ﬁlpiuilﬁim.

BIPMedFRECisiION MEDICINE

BIPMed

Public genomic database
Population reference + patients
with epilepsies

In partnership with GA4GH

www.bipmed.org



INITIATIVES
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I CENTRO DE EXCELENCIA EN MEDICINA DE PRECISION

ADVANCED CENTER FOR CHRONIC DISEASES DESARROLLANDO CIENCIA PARA EL MUNDO

Population database

Prospective cohort CORFO + Pfizer
http://www.chilegenomico.cl

(n 10,000/10 year f/u) Lung and breast cancer

Cancer and cardiovascular Targeted HTS in 6000

diseases cancer samples with PGx

http://www.accdis.cl focus

\ / https://pfizercemp.com/

Ancestry informative markers



INITIATIVES

Arica y parinacota ‘o B NAT EUR ® AFR
Tarapaca I I
500 N @ u 46.15%
49.96%
Antofagasta N ® 3.80%
e B 40.43%
Liml C1 57.11%
Chile \?:quarait; —_— u 2.46%
B 44 74% | Bicbio c2 m 42.41%
52,259 |faueana . c2 55.62%
Los Rios = 1.97%
B 3.01%
Los Lagos
H 49.48%
2 S1 48.88%
AT EREAR " T Current Project:
. 46.94% joining efforts to create a public
ogalanes s2 ST database of Chilean variation and !
a b .| contribute to regional/ worldwide e s
information

Eyheramendy et al Nat Comms 2015 With collaboration from BIPMed
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Meédica en Chile

[ Trea

Objetivos

Brechas

Recomendaciones/propuestas’

CHILEAN GENETICS SOCIETY

Atencién en salud

presented a proposal to the Ministry

of Health for the development of

Medical Genetics and Genomics

Mejorar las capacidades del
sistema de salud para atenciones
de genética

Mejorar el acceso a diagnésticos
y tratamientos

Generar conocimiento local en
medicina genmica para mejorar

1. Hay 22 genetistas clinicos activos en el
Registro de Prestadores Individuales (1,3/millon
de habitantes), el 75% trabaja en la Region
Metropolitana. Se requieren 4/millén de
habitantes (72 genetistas).

2. No hay programas para formar especialistas
en asesoramiento genético, ni tampoco su
reconocimiento por Redes Asistenciales
(DIGEDEP).

3. Hay escasa informacion sobre la
epidemiologfa de enfermedades y condiciones
genéticas.

1. Guias GES y LR reconocen Ia existencia de
factores genéticos de enfermedades, pero no
incluyen diagnéstico, asesoramiento ni terapias
para estos pacientes.

2. No existe cobertura para la mayoria de los
exémenes genéticos.

3. El funcionamiento de laboratorios clnicos de
genética no cuenta con normativa técnica
especifica validada por la autoridad.

1. Los fondos de investigacion existentes son de
monto y duracin insuficientes para estudios en
medicina genémica

2. No existen biobancos para investigacion que
funcionen con estandares técnicos
internacionales.

Clinical Services
Research

© 5 Areas

Education

Regulation
International collaboration
© 3 Aspects Objectives
Gaps
Proposals

internacional

diagnostico y tratamiento para la
poblacién chilena.

Desarrollar un marco regulatorio
para la medicina genmica,
protegiendo los intereses de las.
personas y comunidades.

Educar a la poblacion sobre
genética y gendmica y su impacto
en salud

Generar y fortalecer vinculos de
colaboracién con otros paises
para el desarrollo de la medicina
gendmica.

3. La informaci insuficiente
para priorizar y orientar investigacion en
medicina genémica.

4.La cantidad de investigadores y su formacién
en gendmica es insuficiente.

5. Falta priorizacion de los temas de
investigacién por parte del MINSAL.

1. La actual regulacion es insuficiente pa
resguardar los derechos de las personas en la
practica de la medicina genémica

2.No existe regulacion especifica sobre
proteccién de datos genéticas, uso de material
biolégico humano, medicamentos de terapia
avanzada, ni de biobancos.

3. Ciertas normas jurfdicas son restrictivas para
desarrollar la investigacién en medicina
gendmica y participacion de las personas.

4. No existe regulacién de exsmenes genéticos
de acceso directo al pblico.

Hay un desconocimiento sobre el rol de la
genética y gendmica en prevencion, diagndstico
y tratamiento de enfermedades, y sobre las
implicancias icas, legales y sociales del uso de
los datos genéticos personales.

1. Existe escaso desarrollo en capital humano e
infraestructura para una medicina genomica
aplicada en el contexto i

1. Establecer
formacién de capital humano con paises lideres en

2. Promover la creacién de una red Latinoamericana de

2.8
insumos para medicina gendmica es muy alto.

Gendmica en Salud para colaboracion en atencin clinica
investigaci i nuestras.

poblaciones.

3. Revisar el d d

delibre comercio para facilitar la importacion de
‘equipamiento e insumos.



IN SUMMARY

© Several countries in South America are
developing capabilities for GM

© Current focus on:
- Local variation databases

- Emerging studies on specific conditions:
rare diseases and cancer

© Mostly at research level



MAIN CHALLENGES

© Funding

© Education and training

© Elevated costs of HTS, biobanks, etc
© Insertion in clinical care

© Regional and worldwide collaboration
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