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Con objeto de plantear la necesidad de acciones de salud pública en genética 
en Amkrica Latina, el autor hace una breve revisión de los defectos congénitos, en los que 
se incluyen las enfermeaades hereditarias y las anomalías cromosómicas. Setila que estos 
defectos afectan por lo menos a 5% de los nacidos vivos en las diversas regiones del mundo, 
independientemente del estado de desarrollo o de la composición étnica de las poblaciones. 
En la Región de las Américas, las malformaciones congénitas ocupan entre el segundo y 
el quinto lugar como causa de muerte de los menores de un ario y contribuyen de 2 a 27% 
de la mortalidad infantil. Es de esperar que la situación relativa de estos trastornos adquie- 
ra cada vez más importancia a medida que mejoren los indicadores generales de la salud 
infantil, como ha swzedida en los países industrializados. El hecho de que los estados pa- 
tol6giicos de origen genético afectan a múltiples órganos y sistemas, son de carácter crónico 
y requieren terapias y rehabilitación costosas, implica una demanda de servicios que los 
países deben prepararse para encarar Se proponen tres objetivos generales para las activi- 
dades de salud en genética: minimizar tas manifistaciones clínicas de los individuos que 
nacen con defectos congénitos mediante atencián adecuada en todos los niveles de servicios; 
mejorar la calidad de vida de esos individuos y sus familias, ayudándolos a insertarse en 
la vida normal de sus comunidades; y asegurar que las personas en alto riesgo de concebir 
hijos con enfewnedaaks genéticas reciban asesoramiento y servicios de apoyo para que pue- 
dan ejercer el derecho a la reproducción de manera informaak Por último, se recomiendan 
ocho estrategim para iniciar programas de salud genética con los recursos disponibles en 
cada país. 

Los importantes adelantos re- 
cientes en diagnóstico, prevención y trata- 
miento de las enfermedades genéticas per- 
miten aliviar apreciablemente el sufrimiento 
y las muertes producidos por esos estados 
patológicos. Paralelamente, la reducción de 
las enfermedades infecciosas y nutricionales 
en los países industrializados ha situado a las 
enfermedades congénitas entre las primeras 
causas de morbilidad y mortalidad infantil. La 
misma tendencia se observa, con matices va- 
riables, en diversos países de América Latina 
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y el Caribe. Los defectos congénitos están 
adquiriendo un papel cada vez más relevante 
entre los problemas de salud de una alta pro- 
porción de esas poblaciones (I,2). 

En este contexto se han estado 
desarrollando en la Región de las Américas 
numerosos servicios de genética preventivos 
y asistenciales. Estos servicios, sin embargo, 
tienden a concentrarse en centros de aten- 
ción terciaria y suelen estar aislados de los 
programas generales de salud. Por otra parte, 
y salvo notables excepciones, los organismos 
de salud pública no emprenden acciones de 
salud en genética por considerarlas “no prio- 
ritarias” y demasiado onerosas. 
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En este trabajo planteo que, en 
América Latina, a) las enfermedades congé- 
nitas son una causa importante de morbili- 
dad y mortalidad infantil; b) las acciones de 
salud en genética concebidas con enfoque de 
riesgo en el contexto de la atención primaria 
pueden reducir significativamente la enfer- 
medad, el sufrimiento y las muertes causa- 
dos por los defectos congénitos; c) con los re- 
cursos humanos y materiales existentes se 
pueden desarrollar servicios preventivos y 
asistenciales eficaces; y d) una adecuada or- 
ganización y regionalización de los servi- 
cios permite mantener los costos en niveles 
aceptables. 

Para facilitar la comprensión de 
este problema por parte de los profesionales 
de salud pública, revisaré primero algunos 
conceptos básicos sobre los defectos congé- 
nitos y enfermedades genéticas. 

E NFERMEDADES 
GENÉTICAS Y DEFECTOS 

CONGÉNITOS 

El conjunto de las funciones bio- 
lógicas de los productos de miles de genes y 
la interacción de ellos entre sí y con las expe- 
riencias ambientales bio-psico-sociales con- 
tribuyen al desarrollo armónico del ser hu- 
mano y al mantenimiento de la salud. Las 
enfermedades genéticas son aquellas mani- 
festaciones patológicas en cuya etiología de- 
sempeñan un papel protagónico las altera- 
ciones cuali o cuantitativas del material 
genético. Las enfermedades genéticas se in- 
cluyen en una categoría patológica mayor: los 
defectos congénitos. 

Los defectos congénitos son es- 
tados patológicos determinados por factores 
causales que operan previo al nacimiento, ya 
sea antes, durante o después de la concep- 
ción. Sus expresiones clínicas incluyen defec- 
tos de uno o varios órganos, que pueden ser 
estructurales (malformaciones congénitas) 0 

funcionales (enfermedades o trastornos del 
desarrollo físico y mental), o ambas cosas. El 
término congénito significa que el defecto 
básico (primario) está presente al naci- 
miento, aunque no siempre es sintomático 0 
demostrable clínicamente en el recién na- 
cido. Los factores causales de los defectos 
congénitos pueden ser genéticos, ambienta- 
les o mixtos (interacción genético-ambiental) 
(cuadro 1). 

Defectos congénitos de causa 
genética: enfermedades genéticas 

Las enfermedades genéticas son 
defectos congénitos causados por alteracio- 
nes en el material genético, ya sea a nivel de 
los genes o de los cromosomas. Están deter- 
minadas total o parcialmente desde la con- 
cepción. La alteración cualitativa de un gen 
(mutación) determina una enfermedadgénica o 
hereditaria, que puede transmitirse en forma 
dominante o recesiva. Las enfermedades do- 
minantes se caracterizan por manifestacio- 
nes clínicas que se producen debido a muta- 
ción en un solo miembro del par génico y los 
niños afectados generalmente heredan la en- 
fermedad de un progenitor afectado. Las en- 
fermedades recesivas se manifiestan cuando 
ambos miembros del par génico son mutantes, 
y los niños afectados nacen de padres sanos, 
ambos portadores de una copia del gen mu- 
tante. Se estima que, en promedio, cada ser 
humano sano es portador, en dosis simple, de 
media docena de genes recesivos que en do- 
sis doble producinan enfermedades graves. 
Estos genes recesivos mantienen su frecuen- 
cia en la población por transmisión en dosis 
simple, y por lo tanto inaparente, de genera- 
ción en generación. 

Se conocen cerca de 5 000 enfer- 
medades génicas hereditarias diferentes, en- 
tre ellas las hemoglobinopatías, la fibrosis 
quística del páncreas, las distrofias muscula- 
res, la hemofilia, y varias formas de sordera, 
ceguera y retardo mental. La frecuencia in- 
dividual de cada una de estas enfermedades 
es baja (típicamente de 1 en 10 000 a 1 en 
20 000), aunque en algunos grupos huma- 
nos o regiones del mundo ciertas enferme- 



CUADRO 1: Causas, categorlas y ejemplos de defectos congénitos 

Causas Categorlas Ejemplos 

Enfermedades gknicas o 

/ 
hereditarias 

Genéticas 

\ 
Anomallas cromosómicas 

Ambientales 
intrauterinas 
(teratógenos) 

Infecciones 
Medicamentos 
Radiaciones 

‘Drogas 

/ 

Malformaciones 
congknitas 

Mixtas (por interacción 
genetico-ambiental) Enfermedades comunes 

del adulto 

dades son especialmente frecuentes. La fi- 
brosis quística del páncreas afecta a 1 de cada 
2 000 recién nacidos de origen europeo, la 
anemia falciforme afecta a 1 de cada 500 re- 
cién nacidos de raza negra, y otro tanto ocu- 
rre con las talasemias en la cuenca del Medi- 
terráneo y el sudeste asiático. Globalmente las 
enfermedades hereditarias afectan a no me- 
nos de 1% de los nacidos vivos. 

La otra categoría de enfermedad 
genética, las anomdías cromosómicas, se carac- 
terizan por un desequilibrio cuantitativo del 
material genético. Se originan generalmente 
por errores esporádicos en las divisiones ce- 
lulares que dan lugar a los gametos, lo cual 
resulta en un exceso o deficiencia de todo o 
parte de un cromosoma. Uno de cada 200 re- 
cién nacidos vivos presenta .una anomalía 
cromosómica y las manifestaciones clínicas 
incluyen retardo mental y malformaciones 
congénitas diversas. La trisomía 21, o sín- 
drome de Down, es la anomalía cromosó- 
mica más frecuente y mejor conocida. 

Defectos congénitos de causa 
ambiental 

Los defectos congénitos de ori- 
gen ambiental se deben a la acción de facto- 
res teratógenos que interfieren en el desarro- 
llo fetal durante la gestación y determinan la 
presencia de malformaciones o trastornos 
funcionales congénitos. Los agentes terató- 
genos pueden ser de naturaleza infecciosa (p. 
ej., rubéola), física (radiaciones, hipertermia) 
o química (drogas, alcohol), así como medi- 
camentos (p. ej., anticonvulsivos, ácido reti- 
noico), contaminantes ambientales (pestici- 
das) y otras sustancias. Aunque se desconoce 
la frecuencia de los defectos congénitos cau- 
sados por factores teratógenos, se estima en 
por lo menos uno de cada 200 nacidos vivos. 
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Hemoglobinopatlas 
Mucoviscidosis 
Hemofilias 
Distrofias musculares 
Displasias esquekticas 
Retardo mental 
Sorderas, cegueras 

i 
Síndrome de Down 
Síndrome de Turner 

- Rubeola congknita 
- Síndrome fetal hidantohico 
- Microcefalia 
- Síndrome fetal alcohólico 

t 

Cardiopatlas congknitas 
Displasia de cadera 
Fisura de labio 

Arteriosclerosis coronaria 
Hipertensibn esencial 
Neoplasias malignas 
Psicosis maniaco-depresiva 



Defectos congénitos de causa mixta 
(interacción genético-ambiental 
0 multifactorial) 

Una gran proporción de defectos 
congénitos se deben a la interacción de fac- 
tores genéticos predisponentes, presentes 
desde la concepción, con factores ambienta- 
les desencadenantes que operan durante la 
vida fetal o posnatal. Este es el caso de varias 
malformaciones congénitas aisladas (como 
cardiopatías congénitas, mielomeningocele y 
displasia de cadera) y de trastornos funcio- 
nales comunes como la diabetes, la hiperten- 
sión, la arteriosclerosis, varias neoplasias 
malignas, la depresión maníaco-depresiva, 
etc. En esta categorfa de defectos congénitos 
la etiología es multifactorial y el factor gené- 
tico tiene solamente una función predispo- 
nente. Las circunstancias ambientales, ya sea 
dietéticas, psicosociales, o de exposición a 
determinadas noxas, determinan el desarro- 
llo de la malformación o enfermedad en 
cuestión. 

F RECUENCIA E IMPAm 
DE LOS DEFECTOS 

CONGÉNITOS 

Considerados globalmente, los 
defectos congénitos afectan por lo menos a 5% 
de los nacidos vivos. Estas cifras son muy se- 
mejantes en las diversas regiones del mundo, 

2 m 
independientemente del nivel de desarrollo 

w económico-social y de la estructura étnica de 
2 
z 

la población. En América Latina, la informa- 

w ción sobre defectos congénitos es fragmen- 
N taria por deficiencias enla calidad de los diag- 
E u nósticos y de las estadísticas de salud. Sin 
F 
EL, 

embargo, los datos provenientes de nume- 

.2 rosos estudios epidemiológicos focales y del 
Estudio Colaborativo Latinoamericano de 

G 
B 

Malformaciones Congénitas confirman que los 
defectos congénitos ocurren en América La- 

õ 
m 
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tina con frecuencias similares a las de otras 
regiones (3). 

En la mayoría de los países de la 
Región las malformaciones congénitas ocu- 
pan entre el segundo y quinto lugar como 
causa de muerte en menores de un año, y 
contribuyen de 2 a 27% de la mortalidad in- 
fantil (4). Por varias razones, sin embargo, 
estas cifras son solo estimaciones mínimas de 
la prevalencia de los defectos congénitos. En 
primer lugar, el subregktro de las malforma- 
ciones congénitas es común, debido a defi- 
ciencias en la capacidad y calidad de los diag- 
nósticos. Además, dado que los niños con 
defectos congénitos son más susceptibles de 
enfermar y morir por causas exógenas (infec- 
ciones, desnutrición, abandono), son estas y 
no los defectos básicos las que quedan regis- 
tradas en las estadísticas. En segundo lugar, 
la mayor parte de las enfermedades heredi- 
tarias y de etiología mixta genético-ambiental 
están dispersas en la Clasificación Interna- 
cional de Enfermedades y no aparecen bajo 
la categoría de “anomalías congénitas”, que 
sirve de base para su estimación en las esta- 
dísticas de salud. La contribución de los de- 
fectos congénitos a la morbilidad y mortali- 
dad infantil en América Latina es, sin duda, 
sustancialmente mayor de lo que general- 
mente se aprecia. 

Es importante destacar, además, 
que la situación relativa de los defectos con- 
génitos en la salud colectiva está cambiando. 
A medida que los indicadores generales de 
salud infantil van mejorando, la contribución 
de las malformaciones congénitas a la mor- 
bilidad y mortalidad aumenta. Así ha ocu- 
rrido en los países industrializados, en donde 
las anomalías congénitas son la principal causa 
de mortalidad en los primeros 4 años de vida 
(5). Otro tanto sucede en varios países de la 
Región que han conseguido controlar las 
causas infecciosas y nutricionales de morbi- 
lidad y mortalidad (6-8). A pesar de obvias 
diferencias entre países, la tendencia en 
América Latina es de una reducción progre- 
siva de la morbilidad y mortalidad mater- 
noinfantil de origen ambiental y un aumento 
relativo de la contribución de los defectos 
congénitos. Varios estudios de morbilidad en 



centros hospitalarios de la Región demues- 
tran que de 10 a 25% de los egresos pediátri- 
cos se deben a defectos congénitos (9, 20). 

El impacto en la salud de las en- 
fermedades genéticas y de los defectos con- 
génitos en general no puede estimarse sola- 
mente por cifras de frecuencia y contribución 
cuantitativa a la morbilidad y mortalidad. 
La realidad es mucho más impresionante, 
pues estas patologías suelen afectar a múlti- 
ples órganos y sistemas, son de naturaleza 
crónica, y los métodos terapéuticos disponi- 
bles suelen ser caros y poco accesibles. Ade- 
más, los niños afectados suelen ser más sus- 
ceptibles que los niños normales a los efectos 
perjudiciales de factores ambientales adver- 
sos, como las infecciones y la desnutrición. Por 
otra parte, dado su carácter hereditario, las 
enfermedades genéticas suelen afectar a va- 
rios 1-60s en una familia, lo que agrava aun 
más el problema. 

Las particularidades menciona- 
das implican un gran impacto de los defectos 
congénitos en la familia, sobre todo en los 
sectores de escasos recursos. Los problemas 
médicos, psicológicos y económicos que de- 
ben enfrentar las familias de r-tirios discapa- 
citados por defectos congénitos son enor- 
mes. Lamentablemente, los sistemas de salud 
y los servicios sociales no suelen estar capa- 
citados ni tienen los recursos apropiados para 
reducir a un mínimo el impacto adverso de 
esas anomalías en la calidad de vida de los ni- 
ños afectados y sus familias. 

Las tendencias actuales permi- 
ten predecir que la demanda de atención y 
prevención de los defectos congénitos en 
América Latina seguirá aumentando en la 
década de los años noventa. Es imprescindi- 
ble, entonces, que todo plan de salud incluya 
estrategias de prevención primaria y aten- 
ción de los defectos congénitos. En las pró- 
ximas secciones analizaremos los objetivos, 
contenidos y estrategias de las acciones de 
salud en genética en el contexto de América 
Latina. 

0 BJETIVOS DE LAS 
ACCIONES DE SALUD 

EN GENÉTICA 

Los objetivos de las acciones de 
salud en genética son los siguientes: 

1. Minimizar las manifestaciones 
clínicas en los individuos que nacen con de- 
fectos congénitos. Los servicios de salud de- 
ben encarar la prevención secundaria y ter- 
ciaria en los niños afectados, atendiendo a sus 
necesidades bio-psico-sociales. 

2. Mejorar la calidad de vida de los 
individuos con discapacidades congénitas y 
sus familias, ayudándolos a vivir y reprodu- 
cirse de la mejor manera posible. 

3. Asegurar que las parejas o indi- 
viduos en alto riesgo de concebir un hijo con 
una enfermedad genética dispongan de la in- 
formación y los servicios de apoyo adecua- 
dos (asesoramiento genético, diagnóstico 
prenatal) para lograr una máxima probabili- 
dad de que nazca un niño sano, respetando 
la autonomía en la decisión de las parejas y el 
derecho a la reproducción. 

C ONTENIDOS DE LAS 
ACCIONES DE SALUD 

EN GENÉTICA 

Diagnóstico precoz y certero 

El diagnóstico precoz y certero de 
los defectos congénitos es el requisito básico 
para todo el resto de las acciones de salud en 
genética. En el recién nacido, el diagnóstico 
ocasionalmente depende de recursos senci- 
llos, como la simple observación en el caso de 
malformaciones externas (labio leporino, 
mielomeningocele, etc.) 0 el examen físico 
para detectar la displasia de cadera. Muchas 
veces, sin embargo, se requieren recursos 
diagnósticos más complejos: radiología, eco- 
grafía, análisis bioquímicos, estudios cro- 
mosómicos, y otros, dependiendo de la 
orientación clínica. Los servicios de salud de- 5 
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ben asegurar la mayor cobertura posible para 
el diagnóstico precoz de anomalías congéni- 
tas en el recién nacido. 

Existen ciertos defectos congéni- 
tos graves, como el hipotiroidismo congénito 
y la fenilcetonuria, que pueden diagnosti- 
carse en el recién nacido por métodos bio- 
químicos y cuyo tratamiento, si se inicia pre- 
cozmente, es sumamente efectivo para 
prevenir el desarrollo y la manifestación de la 
enfermedad. En otras afecciones como las 
hemoglobinopatias (anemia falciforme, tala- 
semia), el diagnóstico temprano permite ins- 
tituir medidas para prevenir las complicacio- 
nes. Basándose en este conocimiento, varios 
países industrializados han originado pro- 
gramas poblacionales para el tamizaje siste- 
mático de estas afecciones en el recién na- 
cido, la confirmación diagnóstica de los casos 
positivos, y el tratamiento y seguimiento de 
por vida de los casos confirmados. En Amé- 
rica Latina, los programas de tamizaje neo- 
natal deben planificarse y ejecutarse caute- 
losamente, pues su viabilidad y eficiencia 
dependen de numerosos requisitos organi- 
zativos y presupuestarios, y del estado de de- 
sarrollo de los servicios de salud en general y 
los de genética en particular (II, 12). El único 
país de la Región en el que se efectúa tami- 
zaje neonatal de forma sistemática y com- 
pleta del hipotiroidismo congénito, la fenil- 
cetonuria y la anemia falciforme es Cuba (13). 

Por más completo y adecuado que 
sea el sistema de diagnóstico de defectos con- 
génitos en el recién nacido, una gran propor- 
ción de afecciones serán detectadas solo 
cuando comiencen a presentar síntomas clí- 
nicos en los primeros meses o años de vida. 
El personal encargado de la atención prima- 
ria de la salud infantil deberá estar capacitado 
para sospechar una enfermedad genética en 
niños con malformaciones o dismorfias ex- 
ternas, deficiencias del crecimiento y desa- 
rrollo, o retardo mental y discapacidades no 
explicables por factores exógenos. Los servi- 
cios de salud deben disponer de normas de 

atención pediátrica que permitan maximizar 
la sospecha y detección precoz de las enfer- 
medades genéticas en la población infantil. Un 
control adecuado y concienzudo del creci- 
miento y desarrollo es probablemente la ma- 
nera más eficiente de lograrlo. 

Los servicios de salud deben 
también disponer de centros de referencia 
adecuadamente regionalizados para confir- 
mar el diagnóstico de las enfermedades ge- 
néticas y otros defectos congénitos. Dadas la 
gran variedad de enfermedades genéticas que 
afectan a diferentes órganos y sistemas y su 
baja frecuencia individual, será necesario el 
concurso de diversos especialistas y recursos 
diagnósticos de cierta complejidad en los 
centros de referencia, como los laboratorios 
de análisis cromosómicos, bioquímicos y 
moleculares. 

Tratamiento oportuno y prevención 
de complicaciones 

El diagnóstico adecuado será se- 
guido del tratamiento oportuno y la preven- 
ción de complicaciones. Dado que las enfer- 
medades genéticas suelen afectar múltiples 
órganos y sistemas, el enfoque de la atención 
debe ser multidisciplinano. Además, dado que 
estas afecciones se manifiestan de forma cró- 
nica a lo largo de la vida del individuo, es ne- 
cesario asegurar continuidad longitudinal en 
la atención. La familia en la que nace un niño 
con una enfermedad genética o defecto con- 
génito sufre un gran impacto emocional. Para 
lograr beneficios máximos en el niño afec- 
tado, es necesario tomara la familia entera 
como unidad de atención. 

Mejoramiento de la calidad de vida 
del niño afectado y su familia 

Este objetivo se cumple estimu- 
lando los mecanismos adaptativos del niño y 
su familia, potenciando las cualidades favo- 
rables y neutralizando las desfavorables. Se 
deben atender las necesidades de rehabilita- 
ción del individuo afectado y su inserción en 
la sociedad, evitando la estigmatización y la 
discriminación social. 



Detección de factores de riesgo 
genético 

Historia familiar de enfermedad ge- 
néfica. La circunstancia más común es el na- 
cimiento previo de un hijo afectado en la pa- 
reja, y el riesgo de recurrencia dependerá del 
diagnóstico y del modo de herencia de la 
afección en cuestión. 

Consanguinidad entre los cónyuges. 
La consanguinidad de una pareja aumenta la 
probabilidad de que ambos cónyuges sean 
portadores (sanos) de un mismo gen rece- 
sivo en dosis simple y, por consiguiente, el 
riesgo de que nazca un hijo con una enfer- 
medad recesiva. 

Edad materna avanzada. A medida 
que avanza la edad materna, aumenta la pre- 
valencia de anomalías cromosómicas en re- 
cién nacidos vivos: 1 en 500 a los 20 años, 1 
en 400 a los 30 años, 1 en 200 a los 35 años, 1 
en 50 a los 40 años, y 1 en 20 a los 45 años. 

Origen éf n ico-geográfico . Ciertas 
mutaciones son más frecuentes en algunos 
grupos humanos que en otros: la anemia fal- 
ciforme en personas de raza negra, las tala- 
semias en individuos de ascendencia medi- 
terránea o asiática (14), la enfermedad de 
Tay-Sachs en judíos, etc. (10). Por otra parte, 
en América Latina existe un número aprecia- 
ble de zonas de alta prevalencia, o “focos”, de 
ciertas enfermedades genéticas. Cabe citar, 
entre otros casos, el de la corea de Hunting- 
ton alrededor del Lago de Maracaibo en Ve- 
nezuela, un tipo de mucopolisacaridosis en el 
valle venezolano de Aragua, el albinismo en 
el valle de Aicuña en la Argentina, la sordera 
congénita en el Valle de Monges en Costa Rica 
y la ataxia olivoponto-cerebelosa en la pro- 
vincia de Holguín en Cuba (15, 26). 

El origen geográfico, por lo tanto, 
puede ser también un indicador de riesgo que 
hay que tener en cuenta en los progra”mas de 
salud genética en la Región. 

Exposición a agentes mufagénicos. 
Las radiaciones, ciertos pesticidas y preserva- 
tivos alimentarios, la exposición de las góna- 
das al calor excesivo y prolongado, y ciertos 
contaminantes ambientales pueden aumen- 
tar la frecuencia de mutaciones génicas en las 

células germinales y aumentar el riesgo de 
enfermedades genéticas en la descendencia. 

Exposición fetal a factores terafóge- 
IZOS. Agentes infecciosos (rubéola, herpes, sí- 
filis, SIDA, etc.), físicos (radiaciones, hiper- 
termia excesiva) y qufmicos (alcohol, tabaco, 
ciertos medicamentos) pueden interferir en 
períodos crfticos del desarrollo fetal y causar 
defectos congénitos. Lo mismo puede ocu- 
rrir a causa de enfermedades maternas como 
la diabetes, la hipertensión y el lupus erite- 
matoso, o de la desnutrición materna. 

Asesoramiento genético 

La detección de los factores de 
riesgo genético arriba mencionados debe for- 
mar parte de la atención primaria de salud y 
ser seguida de asesoramiento genético al in- 
dividuo o la pareja. El asesoramiento gené- 
tico consiste en informar a la pareja de los 
riesgos genéticos a los que está expuesta y 
ofrecer las distintas opciones disponibles para 
enfrentar ese riesgo. Cuando la pareja ya tiene 
un hijo afectado, se procurará que com- 
prenda la causa del problema y conozca los 
riesgos de repetición en futuros embarazos. 

Sm pretender interferir con la au- 
tonomía reproductiva de la pareja, el aseso- 
ramiento genético procura que las decisiones 3 
reproductivas estén basadas en el conoci- 2 
miento de los riesgos, y no en ideas erróneas 9 
o mal fundadas. La experiencia indica que la k 

mayoría de las parejas expuestas a alto riesgo 9 
de enfermedade, graves en la descendencia $ 
procuran no tener más hijos (17-29). En 
cambio, cuando los riesgos o la gravedad de 2 

la enfermedad en cuestión son bajos, la ma- s 
yoría de las parejas optan por completar su 
familia. Es decir, el asesoramiento genético, 

,E 

z 
aun siendo no-directivo, resulta en una re- 
ducción del número de nacimientos de nirios 

2 
. 

con enfermedades genéticas. 3 
El asesoramiento genético es un -c3 c: 

servicio de salud a las personas y no debe te- 2 
ner objetivos poblacionales o “eugenésicos”. .s 

Simplemente atiende el derecho de toda pa- z 
s 

7 
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reja de estar informada sobre sus riesgos ge- 
néticos, particularmente si ya ha tenido un hijo 
afectado. En otras palabras, capacita a la pa- 
reja para decidir cuál de las diferentes opcio- 
nes reproductivas es la que más se ajusta a su 
realidad y sus intereses: abstenerse de tener 
más hijos, considerar la adopción, correr los 
riesgos, recurrir al diagnóstico prenatal, etc. 

Diagnóstico prenatal 

Un gran número de enfermeda- 
des genéticas y otros defectos congénitos son 
diagnosticables en etapas tempranas del de- 
sarrollo fetal (a partir de la 10” semana de la 
gestación), mediante biopsia coriónica, am- 
niocentesis o ecografía fetal. El diagnóstico 
prenatal permite que las parejas en alto riesgo 
genético puedan iniciar (y mantener) emba- 
razos sin el temor al nacimiento de otro niño 
afectado (20). 

El asesoramiento genético y el 
diagnóstico prenatal son servicios de salud 
que se ofrecen a las parejas en riesgo, quie- 
nes deciden voluntariamente aceptarlos o no. 
De igual manera, ante un resultado anormal, 
la decisión de proseguir o interrumpir la ges- 
tación es privativa de la pareja, una vez que 
ha sido correctamente informada y aseso- 
rada. Este enfoque se practica en la mayor 
parte de los países del mundo, independien- 
temente del estado de desarrollo económico, 
el sistema sociopolítico y las convicciones re- 
ligiosasprevalecientes. Lascaractetisticas del 
sistema de salud de cada país y sus polfticas 
determinan la magnitud de la cobertura de 
estos servicios. En Cuba, por ejemplo, los 
servicios de asesoramiento genético y diag- 
nóstico prenatal se ofrecen a toda la pobla- 
ción de acuerdo con criterios de riesgo basa- 
dos en la disponibilidad de los servicios (23). 
En otros países de América Latina, en cam- 
bio, estos servicios generalmente están res- 
tringidos al sector privado y el acceso a ellos 
está determinado por el poder adquisitivo. 

E EsyxfuEGIAsP! 
LA EJECUCION DE ACCIPNES 

DE SALUD EN GEN-ET-KA 

De las consideraciones prece- 
dentes resulta claro que todo programa de 
salud en genética que pretenda ser efectivo 
debe basarse en: a) la detección de factores de 
riesgo genético a nivel comunitario con co- 
bertura amplia, seguida de asesoramiento 
genético a las parejas en riesgo elevado, y de 
servicios de diagnóstico prenatal en los casos 
que estén indicados y cuando las parejas así 
lo deseen; y b) atención integral, muhidisci- 
phnaria y longitudinal de los pacientes con 
defectos congénitos. 

Las estrategias apropiadas para 
el desarrollo de estas acciones en América 
Latina han sido analizadas y recomendadas 
por numerosos comités de expertos de la Or- 
ganización Mundial de la Salud y la Organi- 
zación Panamericana de la Salud (1,2,21,22). 
Esencialmente se basan en la incorporación 
de las acciones antes descritas a los progra- 
mas de salud existentes, tales como los de 
atención prenatal, planificación familiar, 
atención del recién nacido, control del creci- 
miento y desarrollo infantil, educación para 
la salud, rehabilitación de discapacidades, y 
educación especial. En cada uno de estos 
programas existen componentes específicos 
que contribuyen ala prevención primaria, se- 
cundaria y terciaria de las enfermedades ge- 
néticas. Estos componentes incluyen, entre 
otros, la detección de factores de riesgo ge- 
nético; la educación de la comunidad con res- 
pecto a dichos factores y las maneras de pre- 
venir sus consecuencias; y el adiestramiento 
y capacitación del personal de atención pri- 
maria en estos conceptos. 

Para que las acciones de salud en 
genética sean eficaces, deben tener amplia 
cobertura, formar parte de la atención pri- 
maria de salud en la comunidad, y estar apo- 
yadas por una red de servicios regionaliza- 
dos de complejidad creciente. Los centros de 
genética médica ya establecidos en hospita- 
les terciarios deben regionalizarse y asumir la 
función normativa de capacitación y super- 



visión tanto del personal de salud de los ni- 
veles primario y secundario, como de los lu- 
gares de referencia centralizada para análisis 
de laboratorio especializados y problemas 
complejos. Con objeto de formular políticas 
claras y organizar eficientemente los recur- 
sos disponibles, se necesita una estrecha in- 
teracción entre los genetistas médicos y los 
responsables de los programas de salud 
pública. 

Es obvio que lo precedente re- 
quiere educara todos los profesionales de sa- 
lud, pero sobre todo a los responsables de los 
programas de salud pública y a los genetistas 
médicos. Los primeros deberán corregir 
errores conceptuales y adquirir conocimien- 
tos sobre las aplicaciones de la genética a la 
salud pública. Los segundos deberán des- 
pojarse de enfoques excesivamente “curati- 
vistas” y de su fascinación por lo raro y lo 
complejo, y adquirir una actitud más preven- 
tiva y de acercamiento a la población. 

El derecho a la salud incluye el 
derecho a ser informado sobre las maneras de 
preservarla y de prevenir las enfermedades. 
Por lo tanto, es responsabilidad del sector de 
la salud asegurar que los grupos en alto riesgo 
genético estén adecuadamente informados de 
ese riesgo y de las maneras de prevenir sus 
consecuencias. Además, ya que la eficiencia 
preventiva de las acciones de salud en gené- 
tica depende en gran medida de las decisio- 
nes reproductivas de las personas, es funda- 
mental impartir educación para la salud en 
este campo a las comunidades en general. Solo 
de esta manera se podrán contrarrestar los 
temores infundados, desvirtuar los errores 
conceptuales y capacitar alas parejas para que, 
frente a un riesgo genético, ejerzan su dere- 
cho a la reproducción de manera informada, 
libre y responsable. Estas acciones educati- 
vas, integradas a las acciones preventivas y 
curativas, contribuirán a disminuir la fre- 
cuencia de defectos congénitos en la pobla- 
ción y a mejorar la atención de los niños que 
nacen afectados. 

C ONCLUSIONES 

Es indiscutible que los problemas 
congénitos y genéticos contribuyen signifi- 
cativamente a la morbilidad y mortalidad del 
grupo maternoinfantil en América Latina. El 
desarrollo actual de la tecnología de salud 
permite la prevención primaria, secundaria y 
terciaria de muchas de esas afecciones, y la 
mayor parte de los países de la Región 
cuentan con los recursos humanos y materia- 
les para poner en acción los programas 
necesarios. 

Las estrategias que deben em- 
plearse son las siguientes: 

cl Definir claramente los objetivos 
del programa de genética basándose en la 
realidad epidemiológica de los defectos con- 
génitos en cada país o región. 

cl Determinar los recursos huma- 
nos y materiales en genética disponibles en 
el país y racionalizarlos de acuerdo con los 
objetivos establecidos, en niveles de comple- 
jidad decreciente: centros de referencia, cen- 
tros de nivel intermedio, y acciones de la 
atención primaria. 

0 Planear y ejecutar actividades de 
detección de factores de riesgo genético en el 
nivel de la atención primaria: edad materna 

3 
2 

avanzada, antecedente familiar, origen étnico- 
geográfico, consanguinidad, exposición a 

4 

mutágenos y teratógenos, etc. Estas acciones 
deben estar a cargo del personal de atención J 

primaria e integrarse en los demás progra- 2 v, 
mas: atención prenatal, planificación fami- s- 
liar, atención del recién nacido, control de 
crecimiento y desarrollo, etc. s 

z 
0 Organizar una red de referencia 

y contrarreferencia para estudios diagnósti- 
‘2 

cos más complejos, tratamiento y rehabilita- E 
ción, asesoramiento genético y diagnóstico ’ 
prenatal, según el caso. -r, ‘p 

0 Fomentar el establecimiento de N 
relaciones estrechas entre los programadores Ki 

de salud y los genetistas médicos, en el con- 
-i3 
E 

texto de las actividades educativas y de salud. k 

0 Introducir programas de capaci- 
tación en genética para personal de atención 9 



primaria (médicos, enfermeras, auxiliares, 
etc.), basados en los objetivos y estrategias 
establecidos. 

0 Desarrollar programas educati- 
vos en genética destinados a la población ge- 
neral e incorporar a la comunidad en las de- 
cisiones y en las acciones programadas. 

0 Adoptar procedimientos norma- 
lizados para supervisar y evaluar las acciones 
realizadas y sus resultados. 

Gracias a la implementación de 
estas estrategias, se han podido reducir con- 
siderablemente la morbilidad y la mortalidad 
por afecciones de origen genético en varias 
regiones del mundo, incluso en países en de- 
sarrollo. Su aplicación en América Latina de- 
pende de la decisión política de los respon- 
sables de los planes de salud en los diferentes 
países de la Región. 
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A BSTRACT 

GENETICS AND 
PUBLIC HEALm 

In order to draw attention to the 
need for public health action in genetics in 
Latir-t America, the author begins by giving a 
brief review of congenital anomalies, includ- 
ing hereditary diseases and chromosomal 
anomalies. He notes that these defects affect 
at least 5% of live births in the different re- 
gions of the world, regardless of the devel- 
opment status or ethnic make-up of their 
populations. In the Region of the Americas, 
birth defects rank somewhere between sec- 
ond and fifth place among causes of death in 
children under 1 year of age, and account for 
2% to 27% of infant mortality. It is logical to 
expect that these disorders will take on more 
relative importance as the general indicators 
of child health improve, as has been the case 
in industrialized countries. The fact that 
pathologies of genetic origin affect a wide 

range of organs and systems, are chronic, and 
require expensive therapy and rehabilitation 
means that they demand services that coun- 
tries must be prepared to provide. The au- 
thor proposes three general objectives for 
health activities regarding genetics: to mini- 
mize clinical manifestations in individuals 
who are bom with congenital anomalies by 
means of adequate care at all service levels; to 
improve the quality of life for those individ- 
uals and their families by helping them to be- 
come involved in the normal life of their com- 
munities; and to ensure that people at high 
risk of conceiving children with genetic dis- 
eases receive counseling and support ser- 
vices so that they can exercise their right to 
informed reproduction. Finally, he recom- 
mends eight strategies for setting up genetic 
health programs with the resources available 
in each country. 
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