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G2 La gendmica médica es una ciencia médica que aplica los conceptos de la genética y los conocimientos

Citar como: Poterico JA, del genoma humano para la prevencidn, diagndstico y tratamiento de muchas enfermedades del

Purizaca-Rossillo N, Taype- hombre; y no solo aquellas llamadas “raras” o “huérfanas”.
Rondan A. Genética y genémica
médica en el Pert [carta]. Acta

Med Peru, 2017:34(2):152-3 El desarrollo de la gendmica médica tiene el potencial de ser econémicamente rentable, disminuyendo

costos en el sistema de salud en algunas condiciones objetivo, y mejorando la calidad de vida del
paciente; ya agrega el enfoque de bienestar familiar y social *2. Por ello, la Iniciativa de Gendmica
Humana en la Salud Global de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) -disponible en: http://www.
who.int/genomics/about/en/- resalta laimportancia de la investigacion y el uso de la genémica médica
por parte de los sistemas de salud de cada pais.

En el mundo, los estudios gendmicos y el uso de las tecnologias relativas en el campo clinico se realizan
con preponderancia en descendientes europeos. Esto limita el conocimiento, comparabilidad y el uso
clinico de los hallazgos gendmicos en otras poblacionales . Sin embargo, en las Gltimas décadas algunos
paises de bajos y medianos ingresos han podido implementar exitosamente sistemas de salud con
abordaje gendmico y financiamiento estatal . En Latinoamérica, Brasil representa un gran ejemplo de

ello P, Asimismo, otros paises latinoamericanos han creado programas nacionales de genémica médica
para ciertas enfermedades, y en México se ha creado el Instituto Nacional de Medicina Gendmica de
México, pionero como tal en Latinoamérica .

En el Pery, son pocas las entidades adecuadamente equipadas para realizar actividades de genética y
gendmica médica en la practica clinica, y los esfuerzos al respecto se estan desarrollando en tdpicos
puntuales y de una manera poco sostenible. Estos temas abarcan enfermedades neuroldgicas, cancer
hereditario y algunos temas pediatricos*®. La Tabla 1 muestra la oferta de servicios que se brindan en
la actualidad en los centros nacionales con actividades asistenciales de genética y gendmica médica.

Asimismo, la investigacion peruana en estas areas emerge a paso lento, con instituciones representativas
que se perfilan en dicho tema, como el Centro de Investigacidn de Genética y Biologia Molecular de la
Universidad San Martin de Porres, los Laboratorios de Investigacion y Desarrollo de Cienciay Tecnologia
de la Universidad Peruana Cayetano Heredia, el Instituto Nacional de Enfermedades Neoplasicas, el
Instituto Nacional de Salud del Nifio y el Instituto Nacional de Salud. Empero, estas entidades pocas
veces han realizado investigaciones en conjunto.

La practica clinica e investigacion de la gendmica médica en Peru contindan como desentendidas, y
los esfuerzos por impulsarlas estan fraccionados, débiles; y con una planificacion poco perceptible en
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Tabla 1. Oferta de Servicios de Genética y Gendmica Médica segun establecimiento nacional en el Peru, con ejecucion circunscrita

al territorio nacional.

Consulta/

Citogenética

Asesoria ¢ vencional*

genética

Institucion

Insituto Nacional de

Enfermedades Neoplasicas S S
Insituto Nacional del Nifio - , ,
o Si Si
Brefa
Insituto Nacional del Nifio - San , .
. Si Si
Borja
Instituto Nacional Materno , ,
. Si Si
Perinatal
Instituto Materno Infantil San ,
, No Si
Bartolomé
Instituto Nacional de Ciencias ,
e Si No
Neuroldgicas
Hospital Nacional Guillermo , .
A Si Si
Almenara Yrigoyen
i i E , ,
Hospital Nacional Edgardo S 5

Rebagliati Martins

. " L L Secuenciamiento
Citogenética Biologia Secuenciamiento e E AR
molecular  molecular-PCR* Sanger** p***

(NGS)

Si~ Si Si No

Si¢ Si No No

No Si No No

No No No No

No No No No

No Si No No

Si Si No No

No No No No

PCR: reaccion en cadena de polimerasa
~ Se realizan pruebas de FISH (hibridazacion in situ con fluorescencia)

§ De enero a septiembre 2016 se realizaron pruebas de analisis por micromatrices cromosémicas (del inglés, “Chromosomal Microarray Analysis”)

* Citogenética convencional (cariotipo): procedimiento con el cual se pueden visualizar los cromosomas en el microscopio y catalogar la alteracion

** Secuenciamiento Sanger: procedimiento que permite analizar individualmente un gen, o grupos de genes. Laborioso y costoso.

***Secuenciamiento Masivo Paralelo (NGS): tecnologia capaz de analizar paneles de genes, exomas clinicos, exomas completos y genomas completos, entre otros.
Actualmente se utiliza mucho como primera linea de diagndstico debido a las capacidades de deteccidn y especificidad alcanzada.

las politicas sanitarias peruanas. Ademas, la genética y gendmica
médica exigen la interaccion sincrénica y simbidtica de las
actividades cientificas y asistenciales.

Parece que la experiencia de otros paises en estos temas nos
ensefiaria a generar medidas costo-efectivas, unificando estos
esfuerzos dentro de un marco organizado, sostenible y coherente
con las necesidades regionales—y por qué no hasta globales.
¢Podriamos pensar en el desarrollo de una institucion peruana
parecida al Instituto Nacional de Gendmica Médica de México?
Con esta carta al editor, abrimos el debate.
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