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Los servicios de asesoramiento genético en el Brasil se iniciaron en los afios
sesenta en los institutos bidsicos de biologia y en las universidades priblicas. Su impacto en
la salud publica fue muy limitado. Mds tarde, algunos hospitales comenzaron a ofrecer
esos servicios prestando asistencia clinica y de laboratorio. El Servicio de Genética de Ia
Universidad de Bahia, creado en 1969 dentro del Departamento de Medicina Preventiva,
tuvo un impacto académico importante que no se complementd con otro comparable en la
salud priblica. La oferta sienpre fue menor que la demanda. A mediados de 1989, un gran
cambio administrativo en ese estado estancd la integracién de ese servicio en el sector de
salud piiblica. Con excepcion de un pequerio consultorio particular;, actualmente dicho ser-
vicio es el tinico de esa clase en Bahia. La falta de politicas estables y la desorganizacion de
la red de salud priblica dejaron el proyecto de integracidn sin respaldo alguno. En los pro-
ximos arios, el Servicio de Genética de la Universidad de Bahia intentard establecer pro-
yectos de investigacion orientados hacia aspectos clinicos, a fin de emplear los resultados
como medio de fomentar el interés de las autoridades de salud piiblica. La experiencia puede
ser valiosa para la planificacién de servicios de genética comunitarios en los paises en

desarrollo.

Tras 19 afios de actividad como
servicios universitarios, los servicios de ge-
nética en Bahia, Brasil, se estdn integrando en
el sistema de salud ptiblica del estado. A causa
de las deficiencias de la estructura de los sis-
temas de salud y educacién del Brasil, el éxito
de este programa de integracion es limitado.
La prestacién de servicios de salud y educa-
cién en todos los paises latinoamericanos {(con
excepcién de Cuba) presenta numerosos
problemas. El informe de nuestra experien-
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cia puede ser valioso para la planificacion ge-
neral de los servicios de genética en las co-
munidades de los paises en desarrollo.

leRFIL DE LOS SERVICIOS
UNIVERSITARIOS DE
GENETICA EN EL BRASIL

Los servicios de asesoramiento
genético en el Brasil se iniciaron a comienzos
del decenio de 1960 en los institutos basicos
de biologfa y las universidades publicas. Los
profesionales responsables eran bi6logos, que
habian concentrado sus estudios en genética
humana. Los pacientes eran enviados porlos
médicos una vez emitido el diagnéstico de una
afeccién genética determinada. Esos pacien-
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tes no recibian atencién clinica de los genetis-
tas, solo asesoramiento. Para que un paciente
pudiera recibir el servicio de asesoramiento
genético era preciso que ocurrieran simulta-
neamente tres hechos poco usuales: pri-
mero, que el médico pudiera reconocer una
afeccion genética especifica; segundo, que el
médico supiera que habia un especialista
cientifico capaz de calcular los riesgos gené-
ticos y de informar a la familia al respecto, y
tercero, que la familia estuviera interesada en
recibir asesoramiento. Desde el punto de vista
de la salud ptiblica, esos servicios de aseso-
ramiento genético tuvieron un efecto muy
limitado.

Mas tarde, algunos hospitales
comenzaron a ofrecer servicios de genética
mas completos, creados y dirigidos por mé-
dicos formados en ese campo. Dichos servi-
cios prestaban asistencia clinica y de labora-
torio centrada particularmente en la resolucién
de problemas genéticos, ademas del aseso-
ramiento. No obstante, eran bastante elitis-
tas y selectivos y no beneficiaban a un gran
numero de pacientes. Ademas, la propor-
cién de analfabetismo y el grado de pobreza
de los pacientes eran tan elevados que hacian
de los riesgos genéticos algo mucho menos
imperativo que la lucha por conseguir la co-
mida del dfa siguiente. Por sus condiciones
sociales, las familias pobres no podian apre-
ciar el valor del derecho a conocer su propio
problema genético. Por lo tanto, desde el punto
de vista de la salud publica, los servicios de
genética universitarios no tuvieron mucho
impacto en la comunidad.

SERVICIOS DE GENETICA
EN BAHIA

El Servicio de Genética de la Uni-
versidad Federal de Bahia se creé en 1969,
gracias al estimulo del profesor Roberto San-
tos, rector en esa época, y a la disponibilidad
de un especialista idéneo en genética médica

(con doctorado). Los objetivos de este servi-
cio eran:

a)  abrirunservicio semanal de con-
sulta ambulatoria de genética en el Hospital
Universitario;

b)  hacer que los pediatras y estu-
diantes se interesaran en ese trabajo;

¢)  divulgar, entre los miembros del
cuerpo docente, los criterios de referencia de
pacientes al servicio de genética;

d)  incorporaralgunos andlisis de la-
boratorio, tales como la cromatina sexual y la
electroforesis de la hemoglobina;

e)  garantizar la preparacin por es-
crito de un informe detallado de cada pa-
ciente atendido en el servicio, que incluyera
una explicacion de los aspectos genéticos ba-
sicos del problema y los resultados de los exa-
menes clinicos y de laboratorio, ademds del
asesoramiento y discusiones. La finalidad de
esos informes era: 1) ensefiar genética mé-
dica a los estudiantes y médicos; 2) asegu-
rarse de que los pacientes tuvieran el informe
para cualquier referencia futura, y 3) estable-
cer un archivo en el servicio de genética que
se convirtiera en una valiosa fuente de datos
para futuras investigaciones.

El servicio de genética tuvo un
impacto académico importante en los prime-
ros tres anos.

I)  Como parte del plan de estudios
de pregrado en la facultad de medicina, se
dicté un curso regular de genética médica al
que asistieron 100 alumnos al afo.

) Cierto ntimero de profesores,
médicos y residentes asistié voluntariamente
a cursos informales de genética médica dic-
tados por el servicio.

1) La asociacion local de pediatria
invit6 al servicio a impartir cursos noctur-
nos para sus afiliados durante tres afios
consecutivos.

IV) También se invito al servicio a que
organizara y dictara cursos de genética mé-
dica en las universidades de los estados de Sao
Paulo, Parand y Santa Catarina.

V)  Unnuevo curso de genética mé-
dica se convirtié6 en materia obligatoria del



programa de maestria en medicina interna en
la Universidad Federal de Bahfa.

VI) Fuera del mundo universitario, el
servicio planed y organiz6 cursos de genética
humana para maesiros de escuela primaria,
a los que asistieron 660 miembros del cuerpo
docente de todo el estado de Bahia.

Sin embargo, el impacto acadé-
mico del servicio no se complement6 con otro
comparable en la salud priblica, ni siquiera 20
afios después. El niimero de médicos y pro-
fesores empleados oficialmente para trabajar
en dicho servicio siempre ha sido bajo (seis
como méximo en el transcurso de algunos
afios). En consecuencia, el nimero de pa-
cientes atendidos ha sido siempre inferiorala
demanda. Aun cuando se ampliaron las acti-
vidades del consultorio de genética para
atender pacientes dos veces por semana, el
tiempo extra se dedicé mds a impartir ense-
hanzas a los estudiantes que a incrementar el
ndmero de consultas. Por ende, en prome-
dio, el servicio ha venido atendiendo a 280 fa-
milias al afio hasta ahora.

INTEN'IO DE INTEGRAR
EL SERVICIO DE GENETICA
DE BAHIA EN EL SISTEMA
DE SALUD PUBLICA

El Servicio de Genética de la Uni-
versidad de Bahia forma parte del Departa-
mento de Medicina Preventiva. Este hecho, en
si, permite comprender mejor la atencién ge-
nética como un servicio de salud ptblica y te-
ner una relacién estimulante con otras insti-
tuciones dedicadas a la solucién de problemas
de salud ptiblica y a la genética.

En 1987, las actividades locales y
nacionales de salud publica en el Brasil se di-
rigieron hacia la puesta en marcha de una
nueva politica de salud basada en un sistema
unificado y descentralizado de salud (SUDS).
Ademéds, las autoridades locales, como el go-
bernador, el secretario de estado de salud, el
rector de la Universidad Federal y el presi-
dente del Instituto Nacional de Atencién Mé-

dica de la Seguridad Social (INAMSS) parti-
ciparon en las reformas administrativas
necesarias para poner en préctica el SUDS. Por
tanto, hubo una oportunidad singular de in-

-tegrar el servicio de genética de la universi-

dad en el sistema de salud ptiblica.

Puntos basicos del programa
de integracién

I)  Transformar el servicio de gené-
tica de la universidad en un centro estatal de
referencia de enfermedades genéticas. La
poblacién atendida por el sistema estatal de
salud debia tener acceso a servicios de con-
sulta genética cuando fuera necesario y me-
diante remisién por un médico del servicio de
salud publica.

) Una vez realizado el estudio cli-
nico, el servicio de genética devolveria al pa-
ciente y daria un informe clinico completo del
tratamiento genético al médico que lo envié
para un seguimiento.

Para garantizar la eficiencia, en el
servicio de genética se propuso lo siguiente:

a)  Organizar e impartir cursos de
genética médica para los médicos de salud
publica.

b)  Ampliar las instalaciones de tra-
bajo en el servicio de genética mediante
la compra de equipo y ttiles de laboratorio
e incrementar el ntimero de funcionarios
calificados.

¢)  Asegurarse de que la Secretaria
de Estado de Salud sufrague todos los gastos
que enirafia la puesta en préctica de las me-
didas citadas en los incisos a) y b).

d) Hacer que un miembro del ser-
vicio de genética participe en la planificacién
de programas especificos de salud mater-
noinfantil realizados por la Secretaria de Es-
tado de Salud.

s
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Resultados del progtama

Durante los primeros 16 meses
del programa de integracién se logré lo
siguiente:

1  la Secretaria de Estado de Salud
contrat6 a dos genetistas clinicos para traba-
jar en la sede del programa en el hospital
universitario;

00 se compraron ttiles de labora-
torio;

[1 se preparé un plan de estudios
detallado para los cursos de genética médica;

0 el programa de atencién mater-
noinfantil, elaborado por la Secretaria de Es-
tado de Salud, incluy¢ acciones especificas
sobre genética médica.

A mediados de 1989, se produjo
un gran cambio administrativo en el estado
de Bahia, a causa de la renuncia del gober-
nador y del secretario de salud. Como resul-
tado, hubo otro similar en la politica estatal
de salud. Ademas, desde 1988, el SUDS co-
menz6 a perder fuerza en el conflicto con el
poder politico de los médicos particulares y,
con el tiempo, fue desplazado por una poli-
tica basada en el seguro médico privado. A
consecuencia de esos acontecimientos, se es-
tanco la integracion del servicio de genética
dela universidad y el sector de salud ptiblica.
Las lecciones aprendidas a raiz de esos he-
chos fueron las siguientes:

0 Primero, las estructuras de los sis-
temas de salud publica y educacion del Brasil
son débiles y el gobierno no tiene una politica
a largo plazo en ninguno de esos campos.
Aunque la integracion de la genética médica
en el sistema de salud publica del Brasil se
hubiera originado a nivel nacional, la fragili-
dad del sistema de salud propiamente dicho
y la falta de compromiso de los hospitales
universitarios respecto de la salud ptiblica no
habrian permitido realizar un programa
fructifero.

O Segundo, las universidades pabli-
cas del Brasil pasan por un proceso de rapido
deterioro por falta de apoyo federal. De he-
cho, hay una tendencia a convertirlas en ins-
tituciones privadas. Esas tendencias difi-
cultaran cualquier intento de fomentar la
integracién del servicio de genética de la uni-
versidad en el sistema de salud pfiblica.

Estpo actuar v
PROYECTADO DEL SERVICIO
DE GENETICA DE BAHIA

Con excepcién de un pequefio
consultorio particular de genética, el servicio
de genética de la universidad es el tnico de
esa clase en el estado de Bahfa. Desde 1969 ha
funcionado como servicio ptblico universi-
tario, totalmente gratuito. Sin embargo, el
trabajo clinico siempre ha afrontado alguna
dificultad, sobre todo por falta de personal. En
la actualidad, hay cuatro genetistas médicos
que prestan servicios clinicos de su especia-
lidad dos veces a la semana.

El servicio de genética forma parte
del Laboratorio de Genética Médica, que in-
cluye actividades de investigacién, docencia
y administracién. Este vinculo entre los pro-
yectos de investigacién y el trabajo clinico ha
demostrado ser una estrategia eficaz para la
mejora de ambas actividades. Por lo tanto, se
han realizado con éxito varios proyectos de
investigacion sobre los aspectos clinicos y
epidemiolégicos de determinadas enferme-
dades como hemofilia, distrofia muscular,
enfermedad de Legg-Calve-Perthes, drepa-
nocitosis, defectos congénitos del metabo-
lismo y dislipoproteinemias hereditarias

(1-15).

CONCLUSK’)N

La experiencia de 22 afios en la
administraci6n de un servicio de genética
universitario en un estado pobre de un pais
en desarrollo se enriqueci6 recientemente con



el audaz intento de infegrar dicho servicioen
el sistema de salud ptblica local. Varias difi-
cultades, sobre todo politicas, impidieron esa
integracién y obligaron a abandonar el pro-
yecto. Por desgracia, la falta de politicas na-
cionales estables de salud priblica y la desor-
ganizacidén de la red de salud priblica dejaron
a este proyecto de integracion sin el debido
respaldo. En los préximos afios, el servicio de
genética concentraré sus esfuerzos en el es-
tablecimiento de proyectos de investigacién
orientados hacia aspectos dlinicos con el fin de
emplear los resultados como posible medio de
fomentar el interés particular de las autori-
dades de salud ptiblica.
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ABSTRACT

GENETIC SERVICES AT THE
COMMUNITY LEVEL IN THE
STATE OF BAHIA, BRAZIL

Genetic counseling services were
first offered in Brazil in the 1960s within the
basic institutes of biology and the public
universities. The impact of these counseling
services on public health was quite limited.
Later, a few university hospitals began to of-
fer such services, providing clinical and lab-
oratory assistanice. The Genetics Service of the
University of Bahia, established in 1969 within

Informacidn estadistica
sobre anomalias congénitas

the Department of Preventive Medicine, had
an important academicimpact but not a com-
parable public health impact. Supply was
never sufficient to meet demand. In mid-1989
a drastic administrative change occurred in the
state of Bahia, as a result of which the inte-
gration of the university genetics service into
the public health sector came to a halt. Ex-
cept for a small private clinic, at present the
university’s service is the only medical ge-
netics service in Bahia. The lack of stable pol-
icies and the disorganization of the public
health network left the integration project
without the necessary support. In the next few
years, the Genetics Service will concentrate
its efforts on developing clinically oriented
research projects with the aim of using the
results to stimulate interest on the part of
public health authorities. This experience may
be of value for the planning of genetic ser-
vices at the community level in developing
countries.

Las personas interesadas en obtener informacién
estadistica sobre algunas enfermedades congé-
nitas en América Latina pueden consultar la pu-
blicacion de la OMS 7992 World Health Statistics
Annual (Geneva: WHO; 1993:D21-D185). Esia
obra incluye el nimero de muertes por grupos de
edad y las tasas de mortalidad especfficas por edad
y sexo { x 100 000) de siete ribricas de tres df-
gitos pertenecientes a la de “Anomalfas congé-
nitas” de la lista basica de tabulacién de la Clasi-
ficacion Internacional de Enfermedades (novena
revisién, 1979). Las siete nibricas se han agru-
pado en tres apartados: 1) 441, otras deformida-
des de!l sistema nervioso central; 2) 442, ano-
malfas congénitas del corazon y del aparato
circulatorio, y 3) 443—447, que comprende fisura
del paladar y labio leporino, otras deformidades
del aparato digestivo, testiculo no descendido, lu-
¥acion congénita de cadera, y otras anomalfas
congénitas del sistema osteomuscular, Estas ci-
fras corresponden a las notificadas a la OMS por
21 paises de América Latina en los Gitimos afios.



