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PROCESADO DE MUESTRASINTRODUCCIÓN
El conocimiento de la variabilidad genética local es de gran 
importancia en la medicina personalizada, ya que permite un 
análisis más preciso, siendo un factor crítico para el 
descubrimiento de nuevos genes y variantes genéticas de 
enfermedad. 

Los resultados obtenidos de proyectos genómicos sugieren que 
el conocimiento de la variabilidad genética es de enorme 
importancia en medicina personalizada y, además, es un factor 
crítico para el descubrimiento de nuevas variantes de 
enfermedad, sin embargo, las frecuencias alélicas difieren 
considerablemente entre poblaciones, por esto es importante 
contar con un catálogo local de la variabilidad genómica, ya 
que permite descartar aquellas variantes candidatas por baja 
frecuencia en otras poblaciones, pero que tienen gran 
representación en nuestra población.
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Genotype counts

CSVS
        0/0 0/1 1/1
Variant1  0   4   2
Variant2  1   5   0
Variant3  5   1   0

Las frecuencias agregadas 
(MAF) se pueden descargar 
mediante petición a CSVS.

Diseases (ICD-10) distribution in CSVS (January, 2020)

Datos en CSVS
Actualmente contiene información 
procedente de exomas y genomas de 2105 
individuos españoles no relacionados entre sí, 
1641 exomas y de 464 genomas de proyectos 
genómicos locales y nacionales, así como 
aportaciones de distintos grupos en un 
innovador modelo de crowdsourcing. La base 
de datos incluye información de 1526 
individuos sanos. 

PRS
(PRS, Polygenic Risk Scores) 
Proporcionan una medida 
cuantitativa personalizada de la 
predisposición genética a una 
enfermedad, y de la contribución 
genética a rasgos cuantitativos. CSVS 
permite consultar y visualizar la 
distribución de las estimas de riesgo 
poligénico para todos los PRS del 
catálogo público 
https://www.pgscatalog.org/.

CONTROLES DE CALIDAD
Para garantizar la fiabilidad de los datos incluidos en CSVS implementamos 
controles de identidad que no comprometen la privacidad ni posibilitan la 
reidentificación de individuos. [1]  

- Control de artefactos y duplicaciones/parentesco: modelo estadístico a partir 
de la distribución normal del ratio de variantes privadas por muestra para 
excluir: (i) muestras con alto ratio de variantes privadas (artefactos, upper  outlier); 
(ii) muestras con bajo ratio de variantes privadas (duplicidades o parentescos 
directos, lower outlier).

- Control poblacional: detección de individuos no españoles mediante machine 
learning entrenado con biomarcadores propios de la estructura poblacional de 
los 1000 genomas.

Los genes presentan una tasa de 
saturación diferente. Los genes 
más saturados (en naranja) están 
enriquecidos en GO relacionados 
con meiosis, señalización celular, 
proliferación, transporte de iones 
y homeostasis. Mientras que los 
menos saturados (en verde) se 
relacionan con procesos de 
percepción sensorial, 
diferenciación neuronal o 
respuesta inmune [1]. 

CSVS muestra a 
nivel de cada 
variante los 
haplotipos en los 
que puede estar 
involucrada, con 
enlaces a la base de 
datos PHARMGKB 
(https://www.pharm
gkb.org/). Esta 
información resulta 
útil para conocer las 
variantes genéticas 
más prevalentes en 
población española 
que condicionan la 
respuesta a 
fármacos [3].

CSVS anota las variantes clasificadas como posible hallazgo secundario según los 
criterios establecidos por ACMG para una lista de 78 genes accionables (ACMG V3.1). 
Proporciona además el fenotipo asociado, el término OMIM y el modo de herencia en 
cada caso. [2]

HALLAZGOS SECUNDARIOS

CSVS (Collaborative Spanish Variant Server) proporciona información sobre la variabilidad 
genómica de la población española, muy útil para filtrar polimorfismos y variaciones locales 
durante el proceso de priorización de genes candidatos a explicar una enfermedad. Actualmente 
contiene información procedente de exomas y genomas de 2105 individuos españoles no 
relacionados entre sí, que incluyen tanto individuos sanos como afectos de alguna patología. 
Además, cuenta con los siguientes recursos:

SATURATION
POLYGENIC RISK SCORE
PHARMACOGENOMICS
SECONDARY FINDINGS

ANÁLISIS DE LA VARIABILIDAD ESPAÑOLA

VARIABILIDAD FARMACOGENÓMICA
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