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El presente documento contiene informacién sobre los
aspectos mas relevantes que engloban a la
cromosomopatia mas frecuente, el Sindrome de Down
(SD). Enfatizamos en la importancia de corroborar el
diagndstico clinico con el diagndstico citogenético. Con el
fin de tener una idea mas concreta de la realidad actual
en cuanto al SD en nuestro medio, se mencionan los
resultados parciales del estudio de prevalencia de
enfermedades genéticas en el Instituto de Genética (I1G),
obtenidos de expedientes de los paciente
correspondientes al periodo de enero de 1998 a diciembre
de 2001, con cariotipo compatible con SD, periodo durante
el cual se atendieron 89 casos de SD. La edad de
derivacion para el diagnostico citogenético se realizo antes
de primer ano de vida en un 75%. El nimero de casos fue
similar para ambcs sexos, el 85.9% de los casos
corresponden a la ciudad de La Paz y el 58% de los casos
corresponden a madres mayores de 34 afios. El porcentaje
de presentacion de las caracteristicas fenotipicas es
variable en el SD. La alteracion cromosdmica mas
frecuente es la trisomia libre (86.6%).

Los datos nacionales permitieron argumentar el porqué
se debe realizar el diagnéstico precoz, la importancia del
manejo integral y multidisciplinario de los pacientes con
SD, la obligacion ético moral que tiene el profesional
médico de brindar la posibilidad de asesoramiento genético
a los padres, familia y el establecer el seguimiento
adecuado del paciente.

@ESUMEN.-

Conclusiones y Recomendaciones:

Para realizar el diagnostico adecuado del SD y su posterior
manejo es imprescindible el estudio citogenético precoz.
El manejo inadecuado y el tardio o inexistente diagnoéstico
citogenético disminuye las oportunidades de pacientes con
SD que podrian haber resultado en una integracion a la
sociedad coadyuvando a una mejor calidad de vida del
individuo y la familia.

PALABRAS CLAVES:
Sindrome de Down, cariotipo, genes, Region Critica

Sindrome de Down, actualizacion.

\_

* Dr. En MD, Master en Genética Médica

** Dr. En MD, Master en Genética Médica

“*Lic. Bioquimica Farmaceutica

**** Técnica en investigacion

***** Dra. en MD | Investigadora del Instituto de Genética

Dr. Gonzalo Taboada L*
Dra. Ximena Aguilar **

Dra. Erika Lafuente***

Tec. M. Luisa Navarro®**
Dra. Wendy Cabrera*****
Univ. Richard Arifiez******
Univ. Javier Mercado*******
Univ. Rafael Montafo********
Univ. Franz Colque*********

\

This document has information about the most important
aspects of Down Syndrome (DS) which is the most
frequent chromosome anomaly. We emphasize the
importance of having the citogenetic diagnosis to correlate
with the clinical diagnosis.

To have an idea about the situation of DS here we present
the partial results of a study of Genetics diseases’
prevalence in the Genetics Institute (Gl), obtained from
89 patients’ registers attended during January 1998 to
December 2001 and which have the cariotype compatible
with DS.

The age at which the citogenetic diagnosis was made has
been mainly before the first year of life (75%). The number
of cases was similar for both sex, 85.9% live in La Paz
city and 58% have mothers older then 34 years (at the
moment of birth). The porcentage of the different fenotipic
features is variable. The most frequent chromosome
abnormality is the free trisomy (96.6%)

This national information let explain the importance of an
early diagnosis and integral management of patients with
DS, also the moral duty of the physician to give the
possibility of genetics counselling to parents and family.

/SUMMARY.-

Conclusions and Recommendation.

To make an adequate diagnosis and management of DS
is indispensable the early citogenetic diagnosis.

The inappropiate management and late o non existing
citogenetic diagnosis determine lower opportunities for
people with DS to integrate better to society and having a
better quality of life.
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INTRODUCCION.

El Sindrome de Down (SD), cuyos rasgos
caracteristicos fenotipicos que permiten el
diagnostico clinico diferencial de otro tipo de
entidades, fueron magistralmente descritos en
1866, por el médico inglés John Langdon Down
m,-es la mas frecuente de las anomalias
cromosomicas en los recién nacidos vivos,
etiolégicamente se debe al exceso de carga
genética, trisomia del par 21 de los autosomas este
exceso puede ser total o simplemente de la zona
critica SD. Se caracteriza por retardo mental y las
siguientes caracteristicas dismorficos: Hipotonia,
baja estatura, braquicefalia, fisuras parpebrales
desviadas hacia arriba, epicanto, manchas de
Brushfield en iris, lengua protruida, orejas pequenas
displasicas, braquidactilia, clinodactilia del quinto
dedo, surco simiano y alteraciones dermatoglificas.
Los individuos afectados con SD con frecuencia
tienen malformaciones congénitas mayores en
corazén (HTAP), tracto gastrointestinal (estenosis
o atresia intestinal, ano inperforado y enfermedad
de Hirschsprung). El 90% de los pacientes con
Down tienen una significativa pérdida auditiva,

usualmente del tipo conductivo.
(1.2.3.4.9.10,11,13,14,23, 24,25,28,29)

Tanto la leucemia como las reacciones
leucemoides se incrementan en los afectados con
SD. Elriesgo relativo estimado tiene un rango entre
10 a 20 veces mayor que la poblacién en general.
En particular la leucemia aguda megacariocitica
se presenta de 200 a 400 veces mas frecuente
en el SD que en la poblacion con carga
cromosomica normal. Ademas pueden desarrollar
la enfermedad de Alzheimer mas tempranamente
que los individuos sin trisomia 21.(2345.1)

Esta largamente demostrado que el riesgo de tener
un nifo afectado con trisomia 21 se incrementa
con la edad materna.(®®'" Este es el fundamento
para ofrecer diagndstico prenatal, y asesoramiento
genetico reproductivo en mujeres mayores de 35
anos.

El Diagnostico Prenatal ofrece dentro de las
opciones de pruebas indirectas la cuantificacion
en orina materna de la subunidad (de la
gonadotropina corionica y de estriol total que
permite detectar hasta con un 75% de sensibilidad
SD, con un 5% de falsos positivos; el uso solo del

fragmento (en orina baja la sensibilidad de la
prueba diagnostica a 62%. En suero materno la
cuantificacion a las 16 semanas de gestacion de
Alfa Feto Proteina, estriol no conjugado y
gonadotropina corionica, conocido como triple
marcador, es una prueba con mayor sensibilidad,
enfatizando en la edad gestacional exacta al
momento de la toma de muestra.@3.4.5679)

El ultrasonido busca el pliegue nucal engrosado
que se presenta en un 80% de los fetos con SD,
fémur corto, humero corto, a nivel renal éctasis
pielocalicial, intestino hiperecogénico e hipoplasia
de la falange media del quinto dedo,
cardiolégicamente puede encontrarse ventriculo
megalia, atresia duodenal, y cardiopatias auricula
ventriculares.(234.567.82310)

El diagnostico prenatal citogenético (DPC):
Permite el diagnodstico de SD a través del cariotipo
con una sensibilidad y especificidad de! 99.99%.
El cariotipo fetal puede realizarse a través del
estudio del liquido amnidtico, vellosidades
coridnicas o sangre fetal. Es una técnica invasiva
con un riesgo de complicacion materno fetal
dependiente del método utilizado, cifras
conservadoras estipulan un riesgo de
complicacion de 1%. Exige un asesoramiento
genético profundo que ayude a la pareja a la toma
de decision.

Las embarazadas tributarias de diagnédstico
prenatal citogenético deben recibir el
asesoramiento genético en un estadio temprano
del embarazo para tener la opcién de disponer de
cualquiera de los métodos de diagnostico prenatal,
recordando que la biopsia coridnica se puede
realizar a partir de la semana 12 del embarazo y
tiene la ventaja de que el resultado se obtiene
mas rapidamente, mediante esta técnica se puede
realizar estudios moleculares, presenta cierto
grado de dificultades diagnésticas, por que este
tipo de tejido normaimente tiende a tener
anomalias cromosomicas perce. El analisis de
cariotipo de amniocitos, a través de la
amniocentesis), que es la técnica mas utilizada y
mas confiable en nuestro medio, el tiempo de
procesamiento es de dos semanas. EI DPC puede
indicarse entre las 12 a 20 semanas del embarazo.

Ello argumenta la necesidad del trabajo de
orientacion en estadio preconcepcional, el cual
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permite planificar las futuras acciones de
salud.(1033.39)

Desde el punto de vista citogenético, existen tres
tipos de trisomia 21: (2.3:4.56.7.914.16.19.2021)

* Trisomia 21 libre, se presenta en el 92 % de los
casos. Todas las células analizadas tienen
cariotipo 47,XX,+21 (mujer con SD) o 47,XY,+21
(varén con SD). Este tipo de trisomia tiene una
frecuencia de 1/650 nacidos vivos @,

* Trisomia 21 por translocacién robertsoniana,
observada en 5 % de los pacientes. La importancia
de este tipo de translocaciones es que puede
originar SD por la presencia de dos cromosomas
21 normales, es decir uno de cada progenitor y un
cromosoma 21 extra como consecuencia de un
cromosoma portador de una translocacion. @. El
término translocacién, indica que se ha dado un
intercambio de material genético entre dos o mas
cromosomas. Este intercambio no es un
mecanismo normal, pero puede ocurrir si dos o
mas cromosomas se rompen o0 quiebran
simultaneamente. Los extremos de los
cromosomas rotos son pegajosos y usualmente
se unen  sin mayores  problemas.
Morfolégicamente las translocaciones se las
clasifica en: simétricas, asimétricas y
robertsonianas. Estas tltimas indican la fusion de
.dos cromosomas acrocéntricos por sus regiones
centroméricas originando asi un cromosoma
anormal. Cuando existe una translocacion
robertsoniana Dg21q, generalmente se trata del
brazo largo del cromosoma 14 y el brazo largo del
cromosoma 21, o una translocacion 21q22q
(brazo largo del cromosoma 21 y brazo largo del
cromosoma 22), el riesgo de tener un niflo con
SD es de 16 % si la madre es la portadora y del 5
% si es el padre quien tiene la translocacion. Las
translocaciones robertsonianas 21921q (brazos
largos de los cromosomas 21), son muy poco
frecuentes y unicamente pueden producir cigotos
anormales (una mitad monosomicos 21 y la otra
mitad trisdmicos 21), estos portadores tienen un
riesgo del 100 % de tener nifios con SD. Las
manifestaciones clinicas para el SD ya sea por
trisomia libre o por translocacién robertsoniana son
similares, la diferencia radica en el riesgo de
recurrencia (ver grafico 1), ya que un SD por
translocacion como ya se explicé tiene mas riesgo,
aqui radica la importancia del examen citogenético,

ya que no solo se confirmara el diagnoéstico, sino
también se identificard a aquellos que padecen
una translocacion (ver tabla [)©4.:38.40),

* Trisomia 21 en mosaico, poseen una linea celular
trisomica 21 y otra normal, este tipo se da en 2,7
% de los casos. (23:4.5618,19.2021) Se puede definir el
mosaico como la presencia de dos o mas lineas
celulares en un individuo (ver grafico 2), con
diferente constitucién genética, pero provenientes
del mismo cigoto. Los mosaicos cromosdémicos
ocurren generalmente por la no-disyuncion en las
primeras divisiones mitéticas durante el desarrollo
embrionario. Por otro lado mediante el estudio de
un panel de lineas celulares derivadas de 16
individuos con SD causados por duplicacién de
una pequena porcion del cromosoma 21(trisomia
parcial}), se ha construido un mapa genotipico, que
sugiere firmemente que el SD es un sindrome de
genes contiguos y que solo esa regién es la
responsable de los hallazgos fenotipicos del SD,
esta es la llamada Regidn Critica del SD (DSCR),
donde se han identificado los siguientes genes
ComprometidOS: (22,23,24,25,27,30,31,45)

* DSCR1 (Locus en el mapa genético: 21922.1-
q22.2); Este gen es activo durante el desarrollo
del Sistema Nervioso Central (SNC), la proteina
producto de este gen esta sobre expresada en los
fetos con SD, proteina que interactua fisica y
funcionaimente con la calcineurina A, subunidad
catalitica de la Ca(2+)/calmodulina-dependiente de
la protein fosfatasa PP3CA. EI DSCR1 pertenece
a una familia de genes que codifican proteinas
evolutivamente conservadas, que en la especie
humana tiene tres representantes: DSCR1, ZAK14
y DSCR1L2. La sobre expresion de DSCR1 y
ZAK14 inhibe la transcripcion del gen dependiente
de la calcineurina a través de la inhibicion de NFAT

(encargado de la translocacion hacia el nucleo).
{22,23,24,25)

* El gen MCIP1 que se expresa primariamente en
musculo cardiaco y musculo esquelético al igual
que su producto de trascripcion, ambos
potencialmente estimulados por la activacion de
la calcineurina, mediante el establecimiento de un
mecanismo de retroalimentacién negativa, que
presumiblemente sirve para proteger a las células
de las distintas consecuencias deletéreas de la
actividad irrestricta de la calcineurina, se ha
identificado un promotor 5(de respuesta
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GRAFICO 1. Riesgo de recurrencia del SD en la traslocacion 14/21
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Fuente: Emery’s Elements of Medical Genetics

GRAFICO 2. Alteraciones en la disyuncién durante las divisiones mitoticas
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alternativa a la calcineurina en el exon 4 del gen
MCIPI. @7

* ElsDSCR1 de acuerdo a las investigaciones esta
involucrado en la regulacion transcripcional o
sefnales de traduccion. Por sus caracteristica
estructurales y su expresién en corazon y cerebro,
se sugiere que su sobre expresion esta involucrada
con la patogénesis del SD , en particular con el
retardo mental, defectos neurologicos,

inmunologicos y /o defectos cardiacos.
(22,23.24,25,29.43,50)

* DSCAM (Molécula de adhesion celular Sindrome
de Down), pertenece a la superfamilia de las
inmunoglobulinas y representa a una nueva clase
de moléculas de adhesion, el gen DSCAM se
expresa a lo largo del desarrolio del sistema
nervioso central, se ha propuesto que este gen
seria en parte responsable del retardo mental y
las anomalias viscerales (atresia intestinal,
Enfermedad de Hirschsprung) en el SD. EI DSCAM
es candidato a ser uno de los genes determinantes
de enfermedades cardiacas congénitas,
concluyendo que la presencia de tres genes en
esta region es suficiente para ta produccion de las
diferentes variedades de DS-CHD (Spectrum of
Down Sindrome-Congeneital Heart Disease), el
DSCAM se expresa durante los periodos de
desarrollo cardiaco. #2932

* ERG y ERG2. Familia de genes a la que
pertenece el ZAKI-4, regulado por T3 y por los
productos intermediarios de este. ®9Gen que
codifica para DNAasa | que esta relacionado con
la fisiopatologia de la Enfermedad de Alzheimer.

* Protoncogen c-fos (1999-Kitzmueller y cols.),
factor de transcripcion, regulador del ciclo celular,
v-fos relacionado con procesos neoplasicos, como
leucemia 1144,

* MX1 gen relacionado con la alopecia areata (AA),
enfermedad que se caracteriza por la pérdida
ensparches del cabello con infiltracion de células
T en el foliculo piloso, incidencia en la poblacion
en general 0.1% y en SD 9%. ElI MX1 Codifica
para el interferon que induce a la p78 (MxA),
proteina que confiere resistencia al influenza virus,
relacionado con Anemia de Fanconi cuando esta
sobre expresado. 18:9.11.12.16.3)

Para coadyuvar a situarnos en la reatidad del
manejo de pacientes con SD en nuestro medio se
presentan a continuacion los resultados parciales
del trabajo de investigacion de prevalencia de
enfermedades Genéticas en el Instituto de
Genética (IG), el disefio del mencionado trabajo
corresponde a un estudio descriptivo en el cual
los datos se obtuvieron de los expedientes del IG,
centro de referencia nacional para e! diagnostico
de enfermedades genéticas, correspondientes al
periodo entre enero de 1998 a diciembre de 2001.
Ingresaron al estudio los nifios cuyo cariotipo era
compatible con SD, fueron excluidos los pacientes
que tenian diagnostico clinico de SD pero no
confirmado por citogenética.

RESULTADOS PARCIALES.

Para el analisis de los resultados parciales se
identificaron las siguientes variables: edad en que
se realiza el diagnodstico cromosdmico, sexo,
procedencia, edad materna al momento de la
concepcion, caracteristicas fenotipicas vy
cariotipo.

Durante el periodo de estudio se registraron 89
casos de Sindrome de Down confirmados por
cariotipo, de los cuales 64 pacientes cuentan con
su respectiva historia clinica.

E! comportamiento de la edad en que se deriva al
paciente con sospecha de SD para el diagnéstico
cromosomico presenta el mayor porcentaje (75%)
en menores de 1 afio y los porcentajes en las
distintas edades esta descrita en la tabla 1.
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TABLA 1. Edad en la que se deriva al paciente paradiagnéstico cromosomico

EDAD - NUMERO PORCENTAJE
Menor a 1 afio 48 75.0%
1 afio 5 7.8%
2 afos 6 9.4%
3 afios 0 0
4 afios 2 3.1%
5 afios 0 0
6 afios 1 1.6%
7 afios 0 0
8 arios 0 0
9 anos 0 0
10 afios 0 0
11 afios 0 0
12 afios 2 3.1%
TOTAL 64 100%
Fuente: elaboracién propia
TABLA 2. Procediencia los pacientes con sindrome de DOWN
SEXO NUMERO PORCENTAJE
La Paz 55 85.9%
Chuquisaca 4 6.25%
Cochabamba 2 3.1%
Oruro 2 3.1%
Santa Cruz 0 0
Tarija 0 0
Beni 0 0
Pando 0 0
TOTAL 64 100%

Fuente: elaboracion propia
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El mayor numero de casos se diagnostica en la En relacion a la edad de las madres de los nifios
ciudad de La Paz (85.9%), el resto del pais con SD se observa un incremento progresivo,

presenta cifras bajas referidas en la tabla 2.

presentandose un 58% de los casos en madres
con edades entre los 35 a 43 arfos (ver tabla 3)

TABLA 3. Edad maternal al momento del nacimiento de los pacientes con sindrome de DOWN

EDAD (ANOS) NUMERO PORCENTAJE
15 -19 0 0

20 -24 7 10.9%
25 -29 9 14.0%
30-34 7 10.9%
35 4 6.2%
36 8 12.5%
37 0 0

38 5 7.8%
39 2 3.1

40 4 6.2

41 7 10.9%
42 5 7.8%
43 2 3.1

Se desconoce 7 10.9%
TOTAL 64 100%

Fuente: elaboracion propia

En la tabla 4 se muestra in extenso las presentacion en los pacientes con SD.
caracteristicas fenotipicas y el porcentaje de
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TABLA 4. Caracteristicas fenotipicas de los pacientes con sindrome de DOWN

CARACTERISTICAS St NO
Cuello corto 85.9% 14.0%
Nariz pequefia 79.6% 20.3%
Facies achatada 76.5% 23.4%
Micrognatia 70.3% 29.6%
Occipital achatado 65.6% 34.3%
Abertura palpebral oblicua 62.5% 37.5%
Cuello ancho 59.3% 46.6%
Hipotonia muscular 59.3% 46.6%
Lengua protruida 59.3% 46.6%
Comisura labial hacia abajo 54.6% 45.3%
Hiperflexibilidad de las articulaciones 54.6% 45.3%
Diastasis de musculos abdominales 46.8% 53.1%
Hernia umbilical 46.8% 53.1%
Surco entre el hallux y 2° dedo derecho 46.8% 53.1%
Surco entre el hallux y 2° dedo izquierdo Braquidactilia 46.8% 53.1%
Epicanto 46.8% 53.1%
Paladar ojival 43.7% 56.2%
Pliegues transversal completo en la mano derecha 43.7% 56.2%
Clinodactilia 40.6% 59.3%
Estrabismo 35.9% 64.0%
Orejas de implantacion baja 35.9% 64.0%
Pliegues transversal completo en la mano izquierda 35.9% 64.0%
Orejas con hélice superior enrollada 35.9% 64.0%
Pliegue unico en el 5° dedo de la mano derecha 31.2% 68.0%
Reflejo de Moro ausente 26.5% 73.4%
Soplo cardiaco 26.5% 73.4%
Pliegue unico en el 5° dedo de la mano izquierda 23.4% 76.5%
Marcha de Brushfield 17.0% 82.8%
Nistagmo 17.0% 82.8%
Lengua fisurada 15.6% 84.3%
Pene pequefio 15.6% 84.3%
Criptorquidia 14.0% 85.9%
Orejas pequefias 9.3% 90.6%
Sindactilia 4.0% 95.8%
Pie equino valgo izquierdo 0% 100%

Fuente: elaboracion propia
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encontradas en los cariotipos de los pacientes,
donde triosomia libre el ta mas frecuente (96.6%)

TABLA 5. Alteraciones en los cariotipos de los
pacientes con sindrome de DOWN

RESULTADOS | NUMERO | PORCENTAJE
Trisomia libre 86 96.6%
Mosaico 2 2.2%
Traslocacion 1 1.2%
TOTAL 89 100%

Fuente: Elaboracion propia

Los hallazgos de este estudio demuestran un
subregistro importante en lo que refiere al SD
debido al bajo numero de casos registrados en el
periodo de estudic (ver tabla 1).

Ante un caso sospechoso de SD debe referirse al
paciente para confirmar el diagnéstico por
cariotipo e instaurar un manejo integral precoz
(41548.474851) | g atencién por un equipo
multidisciplinario que requiere el paciente, debe
realizarse desde el nacimiento con el objetivo de
que el individuo se adapte a la sociedad en las
mejores condiciones posibles, lo que implica que
el diagnastico debe realizarse en los primeros
meses de vida cuando no en etapas prenatales
(33373840 Sin embargo, se observa que en nuestro
medio se realiza la confirmacion del diagnostico
en edades muy avanzadas (ver tabla 2) con la
consiguiente pérdida de oportunidades que
posibilitarian la estimulacion temprana, el
seguimiento del paciente para prevenir las
complicaciones asociadas y el asesoramiento
genético a la familia que implica acciones de
informacion y formas de encarar el hecho de que
un miembro de la familia este afectado evitando
la desintegracién del nucleo familiar.

Por otra parte, se observa que la mayoria de los
nifilos que cuentan con el cariotipo proceden o
residen en la ciudad de La Paz (ver tablas 4 y 5).

Estos datos nos permiten especular sobre el
manejo inapropiado en otras regiones del pais.

Nuestros datos confirman el incremento del riesgo
en laincidencia de SD en cuanto a la edad materna
con un 54% (ver tabla 6) de madres mayores de
35 afos, coadyuvando a la necesidad de
implementar acciones de salud para la deteccion
de riesgo genético de mujeres en edad fertil.

Si bien las caracteristicas fenotipicas facilitan el
diagnostico clinico, es imprescindible realizar el
diagnéstico citogénetico debido a la variabilidad
de expresion (ver tabla 7 y 8) de esta entidad
considerando la existencia de otras enfermedades
como es el caso del “Down syndrome-like” que
puede llevar a errores en el diagnostico clinico.
Muchos médicos prescinden de este examen, sin
el cual no se puede determinar la alteracion que
dio origen al sindrome. Si bien la trisomia libre del
par 21 es la causa mas frecuente puede también
deberse a un mosaico o una traslocacion con
repercusiones muy importantes tanto para el
individuo como para la familia en el presente y en
el futuro reproductivo.

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

El bajo nimero de casos de SD que se refieren
para diagndstico al |G, tomando en cuenta la
incidencia mundial (1:650), demuestra el manejo
aun no adecuado de este problema en nuestro
medio. Actualmente en el Instituto de Genética se
esta realizando el estudio de prevalencia de las
enfermedades genéticas, para conocer el registro
epidemiologico de referencia buscando mejorar,
a nivel general, los procedimientos de diagnostico
genético.

Todo paciente con SD debe contar con el
cariotipo que confirma la sospecha clinica y se
constituye en la antesala de un manejo integral
que debe ser precoz pues tenemos la obligacion
de dar al paciente todas las oportunidades para
que desarrollen una vida auténoma e
independiente.

E! conocimiento de las enfermedades genéticas
es escaso, por lo que se debe incentivar.a
profesionales, médicos y no médicos,
relacionados, a expandir esta informacion,
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ademas de los lugares donde se las maneja para
lograr una mayor captacion de casos.

Es necesar o que los médicos, en general,
conozcan los factores de riesgo y caracteristicas
fenotipicas que les permita sospechar del SD y
asi actuar de manera temprana, en periodos
pregestacional (prevencion primaria), gestacional
y diagnéstico precoz en recién nacidos con SD.

Es indiscutible la importancia de realizar el
cariotipo que descarta otros sindromes con ciertas
caracteristicas fenotipicas similares al SD y
permite determinar el mecanismo que dio origen
al SD y el riesgo de recurrencia.

El trabajar como un servicio de genética médica,
depende no solo del equipo de profesionales que
forman parte de la institucién sino que tienen un
papel fundamental los médicos asistenciales de
primer y segundo nivel, que puedan priorizar y
canalizar las oportunidades para establecer las
acciones de salud pertinentes. Esto se lograra
cambiando el concepto del servicio de Genética
Médica en nuestro medio, asimilando que el
Instituto de Genetica no es solo un laboratorio de
Citogenética, sino que ademas ofrece un manejo
integral a los individuos afectados o con riesgo de
desarrollar o transmitir condiciones genéticas. El
servicio de Genética Clinica incluye diagnostico
de entidades genéticas y de sus factores de
predisposicion, asesoramiento genético,
diagndstico prenatal, apoyo psicosocial,
seguimiento prolongado de pacientes y sus
familias, donde uno de los pilares
fundamentales es el establecer equipos donde
interactuen, el genetista clinico, obstetras,
pediatras, oncdlogos y otros especialistas.
Ademas es momento de considerar la inclusion
de la Genética Médica en la curricula de la
Facultad de Medicina de la UMSA, esto con el
fin de responder a los nuevos desafios del
avance cientifico técnico, contar con
profesionales jovenes enterados e identificados
con los alcances de la Genética Clinica,
Genetica Médica y Genética Molecular, que
modifiquen el concepto errado de que Ia
Genética es sindnimo de investigacion basica
aplicada simplemente y que por tanto no tiene
cabida a nivel de Atencién Primaria de Salud
ni a nivel asistencial.
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