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RESUMEN

Palabras clave

Objetivo. Caracterizar los servicios de genética médica de Argentina, con el propdsito de
contribuir a la organizacion de una red que coordine la actividad asistencial, disminuya la ine-
quidad en el acceso y promueva el desarrollo integral de la genética médica en el pafis.
Métodos. Se realizd un padron (abril-agosto de 2004) de los servicios de genética médica de
Argentina, por medio de una encuesta sobre recursos humanos, procedimientos diagndsticos,
utilizacion de servicios y financiamiento. El criterio de inclusion fue que los servicios realiza-
ran asesoramiento genético o pruebas diagndsticas citogenéticas, de biologia molecular o bio-
quimicas para la deteccion de defectos congénitos o enfermedades genéticas. No se considera-
ron los centros dedicados exclusivamente a la investigacion.

Resultados. Cumplieron el criterio de inclusion 134 servicios. De ellos, 84 eran servicios
privados y los demds 50 eran servicios piiblicos en universidades y hospitales. Trabajaban en
los servicios piiblicos un total de 67 médicos con formacion en genética y 133 profesionales de
laboratorio. La mayor parte de los servicios realizaban diagndstico clinico y citogenético, con un
menor desarrollo del diagndstico molecular, bioquimico y prenatal. La region Centro tuvo mds
de 70% de los servicios y de los recursos humanos. En 10 de 23 provincias no se identificaron
servicios de gestion puiblica, los cuales se concentran mds bien en las grandes ciudades.
Conclusiones. Los servicios existentes muestran una notable heterogeneidad en su distri-
bucidn geogrdfica y amplia variabilidad en cuanto a los procedimientos de diagndstico ofreci-
dos. La distribucién desigual de los servicios es un problema de organizacion que requiere la
aplicacion de politicas que garanticen las prestaciones minimas para la poblacion de todas las
regiones del pafs, asi como el acceso a procedimientos diagndsticos de mayor complejidad.

Genética; instalaciones para atencion de salud, recursos humanos y servicios;
Argentina.

En los ultimos decenios los paises
desarrollados han mostrado una efi-

1 Centro Nacional de Genética Médica, Administra-

ciéon Nacional de Laboratorios e Institutos de
Salud (ANLIS), Ministerio de Salud y Ambiente de
la Nacion, Buenos Aires, Argentina. Toda corres-
pondencia debera dirigirse a: Rosa Liascovich, Av.
Las Heras 2670, 3er. piso, (1425) Ciudad de Buenos
Aires, Argentina. Teléfono: 5411-48090799. Correo
electrénico: rosalias@genes.gov.ar

Centro de Investigaciones Epidemiolégicas, Acade-
mia Nacional de Medicina, Buenos Aires, Argentina.
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ciencia creciente en el control de la des-
nutricién y las enfermedades infecto-
contagiosas y, al mismo tiempo, un in-
cremento relativo de las afecciones
crénicas y degenerativas, en un pro-
ceso que se denomina transicién epide-
miolégica. Aunque el mundo subdesa-
rrollado atin se enfrenta a las llamadas
enfermedades de la pobreza, en ciertas
naciones las enfermedades crénicas y

los trastornos genéticos comienzan a
ser un problema de salud publica (1).
Los servicios de genética médica son
instituciones de salud dedicadas al
diagnoéstico, asesoramiento, trata-
miento y prevencién de los defectos
congénitos y de todas aquellas enfer-
medades en las cuales los factores ge-
néticos tienen una participacién causal
o predisponente. En los dltimos dos
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decenios se ha reflexionado mucho
sobre la funcién y organizaciéon de los
servicios de genética médica en el
mundo (1-9). Por lo general, estos ser-
vicios tienen médicos con formacién en
genética clinica, preparados para brin-
dar asesoramiento genético a los afec-
tados y sus familias, asi como otros
profesionales de salud que no son mé-
dicos (bioquimicos, bidlogos, etc.) y se
encargan de realizar diferentes prue-
bas diagnésticas de laboratorio. En los
servicios de genética el énfasis recae en
los dismorfismos, los trastornos del de-
sarrollo y las fallas reproductivas, que
suelen implicar estudios citogenéticos
y el diagnéstico prenatal de anomalias
cromosémicas. Estos servicios suelen
incorporar también laboratorios dedi-
cados al diagnodstico bioquimico de
errores congénitos del metabolismo,
asi como al diagnéstico molecular de
enfermedades genéticas mediante el
analisis directo del ADN. Sin embargo,
en los paises en vias de desarrollo estos
laboratorios estan atin poco extendidos
o diagnostican un nimero limitado de
afecciones.

Un componente crucial de los servi-
cios de genética es el asesoramiento ge-
nético, un proceso de comunicacién
con el paciente, su familia o ambos du-
rante el cual se transmiten el diagnés-
tico, la evolucién probable del tras-
torno, su posible tratamiento y la
manera en que los mecanismos heredi-
tarios contribuyen al riesgo de recu-
rrencia en futuros hijos. Asimismo, du-
rante este proceso se plantean las
diferentes opciones para hacer frente al
riesgo de reaparicion, a fin de que la fa-
milia pueda adoptar el curso de accién
que esté mas en armonia con sus metas
familiares y con sus normas éticas y re-
ligiosas. Al mismo tiempo, los servi-
cios de genética también atienden a las
necesidades médicas y psicosociales
de los pacientes y sus familias. Por otra
parte, entre los objetivos de los servi-
cios de genética destacan el desarrollo
de acciones de prevencion primaria,
secundaria y terciaria en la poblacién
de referencia, y las actividades de do-
cencia e investigacion.

La variabilidad en las caracteristicas
de los servicios de genética y la falta de
mecanismos que garanticen su funcio-

namiento coordinado, pueden gene-
rar, ademas de un aumento en las bre-
chas de inequidad en el acceso, una
ineficiencia en la utilizacién de recur-
sos. El presente trabajo se planted el
objetivo de caracterizar los servicios
de genética médica de Argentina con
la finalidad de contribuir a la orga-
nizacién de una red que coordine la
actividad asistencial, disminuya la ine-
quidad en el acceso y promueva el de-
sarrollo integral de la genética médica
en el pais.

MATERIALES Y METODOS

Para identificar los servicios de ge-
nética de Argentina se hizo una revi-
sion de los directorios de genetistas
expertos de diferentes instituciones® y
se consulté a los principales hospitales
pediatricos y maternidades del pais,
asi como a las oficinas de epidemiolo-
gia provinciales. El criterio de inclu-
sion fue que los servicios realizaran
asesoramiento genético o pruebas
diagnosticas citogenéticas, de biologia
molecular o bioquimicas, para la de-
teccion de defectos congénitos o enfer-
medades genéticas. No se incluyeron
los centros dedicados exclusivamente
a la investigaciéon que no atendian
pacientes.

El registro se realiz6 mediante una
encuesta de tres partes. La primera, un
cuestionario enviado por correo elec-
tronico, contenia preguntas para la
identificacién de los servicios. La se-
gunda parte, una encuesta telefénica,
indag6 acerca de los procedimientos
diagnosticos; la procedencia geogra-
fica de los pacientes; el ntimero de per-
sonas atendidas cada mes y las fuentes
de financiamiento del servicio. Todas
las preguntas, de respuesta cerrada,

3 Seccién de Genética Humana de la Sociedad Ar-

gentina de Genética; Hospital de Pediatria “Pro-
fesor Dr. Juan P. Garrahan”; Hospital de Clini-
cas “José de San Martin”; Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas
(ECLAMC); Hospital de Nifos de la Santisima Tri-
nidad; Centro de Educacién Médica e Investiga-
ciones Clinicas (CEMIC); Clinica FLENI; Acade-
mia Nacional de Medicina; Fundacién Genos;
Laboratorio y Fundacion de Enfermedades Neuro-
metabdlicas.
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fueron realizadas por cuatro entrevis-
tadores capacitados para tal fin. La ter-
cera parte, otro cuestionario enviado
por correo electrénico, registré los re-
cursos humanos y las actividades de
docencia e investigacion realizadas
en los ultimos cinco afios en cada ser-
vicio. Las preguntas fueron de tipo
abierto, con opcién a sugerencias y
comentarios.

La encuesta se realiz6 entre el 1 de
abril y el 31 de agosto de 2004. Todas
las preguntas se tabularon en una base
de datos (con el programa EPI-Info,
version 6.4) y las respuestas inespecifi-
cas se excluyeron del andlisis. Se utili-
zaron instrumentos de estadistica des-
criptiva para organizar y presentar los
datos. El andlisis de la disponibilidad
de recursos abarcé las cinco regiones
del pais: Centro; Cuyo; Patagénica;
Noroeste y Noreste (10); dentro de la
regiéon Centro se discriminaron tres
unidades: la Ciudad Auténoma de
Buenos Aires, la provincia de Buenos
Aires y el resto de las provincias
(véanse detalles de las regiones, pro-
vincias y distritos auténomos, en el
cuadro 1y la figura 1). Para las diferen-
tes regiones se establecieron tres indi-
cadores: 1) el nimero de servicios de
genética, 2) el nimero de médicos con
formacién en genética clinica y 3) el
numero de profesionales de laborato-
rio. Para cada region se calcul6 la dis-
ponibilidad relativa de cada uno de los
recursos, como la razon entre cada in-
dicador y la poblacién total.

Los procedimientos diagndsticos
censados fueron: genética clinica; diag-
nostico citogenético (deteccion de ano-
malias cromosémicas constitutivas y
trastornos hematoldgicos); diagndstico
prenatal (incluidos el asesoramiento
genético, la toma de muestras de tejido
placentario o liquido amniético y los
analisis de laboratorio; se excluyé el
diagnodstico prenatal exclusivamente
ecografico); diagndstico molecular de
enfermedades genéticas mediante ana-
lisis directo del ADN y diagndstico
bioquimico de errores congénitos del
metabolismo. Se considerd respuesta
positiva la realizacién del procedi-
miento diagnoéstico por el propio ser-
vicio y respuesta negativa la deriva-
cién del caso a otra institucion.
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CUADRO 1. Servicios de genética de gestion publica. Argentina, 2004

Provincias Pr_ocedimi_entos Recursos
y distritos diagnosticos? humanos®
Regiones  auténomos Servicios de genética de gestion publica Cli Cit Mol DPNECM TH MG OM LAB OP Grupo®
Centro Ciudad Centro de Investigacion sobre Porfirinas y Porfirias, FCEyN, UBA . o 1 18 1 D
Auténoma Centro Nacional de Genética Médica, Ministerio de Salud de
de la Nacién . . . . 7 2 16 0 E
Buenos Laboratorio de Citogenética Humana y Genética Toxicolégica,
Aires FFyB, UBA . 0 0 6 © C
Grupo de Investigacion en Receptores Nicotinicos y Fisiologia
Coclear, INGEBI . 0 0 7 o0 D
Divisién Genética, Hospital de Clinicas José de San Martin . . . e 4 0 7 O E
Seccién de Genética, Hospital de Nifios P. Elizalde . 4 0 0 O A
Seccién de Genética Médica y CEDIE, Hospital de Nifios R.
Gutiérrez . . . e 3 1 5 0 E
Servicio de Genética, Centro de Enfermedades Metabdlicas y
Laboratorio de Investigacion, Hospital Garrahan . . . . e 3 5 7 0 E
Servicio de Neonatologia, Hospital Fernandez . . . 2 1 1 0 B
Divisién de Neonatologia, Genética Médica, Hospital Materno-
Infantil R. Sarda . . . 1 0o 1 0 B
Seccién de Genética, Hospital Santojanni . . . o 1 0o 2 o0 B
Poliquistosis Renal-Cardiologia Molecular, Instituto de Investigacion
Médica Dr. A. Lanari . 0 6 10 O D
Instituto de Quimica y Fisicoquimica Bioldgica, FFyB, UBA . 0o 1 1 0 D
Buenos Laboratorio de CitoGenética Molecular, Comision Nacional de
Aires Energia Atémica . . 1 0 3 0 C
Hospital Eva Perén . 1 0 0 O A
Hospital Interzonal de Agudos Evita . . 1 0 1 0 B
Servicio de Pediatria, Genética Humana, Hospital L. Meléndez . 1 0 0 0 A
Hospital Luisa C. de Gandulfo o 1 0 0 o A
Hospital Materno-Infantil San Isidro . 1 0 0 O A
Hospital Nacional Alejandro Posadas, Seccion de Genética . . . e 2 0 3 O B
Colonia Montes de Oca, Servicio de Genética o e e 1 0 2 0 B
Sala Genética, Servicio de Neurologia, Hospital de Nifios S.M.
Ludovica . . . . e 2 2 7 0 E
Hospital Materno-Infantil de Mar del Plata . 1 0o 0 o A
Hospital Penna, Servicio de Patologia, Division Genética . e 0 0 1 0 C
Cérdoba  Unidad de Transplante de Médula Osea, CUCAIBA, Hospital Rossi e 0 0 1 0 C
Servicio Genética Médica, CEMECO, Hospital de Nifios S. Trinidad ¢ o o o e 4 0 8 0 E
Departamento de Genética, Hospital Materno-Infantil Luchini . . 1 0 0 O B
Servicio de Genética, Hospital Materno-Neonatal . . 2 0 0 O B
Departamento de Oncohematologia, Hospital Nacional de Clinicas e 0 2 2 O C
Servicio Genética, Hospital Universitario de Maternidad y
Neonatologia, UNC . . 1 0 0 O B
Santa Fe  Centro de Especialidades Médicas Ambulatorias de Rosario . 1 0 o0 A
Departamento de Biogquimica, Hospital de Emergencias Clemente
Alvarez . e 0 0 2 0 c
Hospital de Nifios Victor Vilela o 1 0 0 o A
Maternidad Martin . 1 2 0 O A
Servicio de Diagndstico de Enfermedades Genéticas, Instituto de
Biologia Molecular de Rosario . 0 0 2 0 D
Cuyo Mendoza  Programa de Prevencién y Tratamiento de Malformaciones
Craneofaciales, Hospital Lagomaggiore . 1 0O 0 8 A
Seccion de Genética Clinica, Hospital Pediatrico Dr. Humberto Notti  * 2 0 0 O A
Instituto de Genética, Facultad de Ciencias Médicas, Universidad
de Cuyo LI e 6 0 0 O B
San Juan  Seccion de Genética y Laboratorio de Biologia Molecular, Hospital
G. Rawson . . . 1 0 3 0
Noroeste  Jujuy Unidad de Genética Médica, Hospital de Nifios Dr. H. Quintana o o o 1 0 0 o B
Salta Programa de Genética, Hospital Arturo Ofiativia . . . 1 0 2 0 B
Tucuman  Centro de Genética Médica Dr. J.A. Olmos, Facultad de Medicina,
UNT . 2 0 3 0 A
(Continda)
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CUADRO 1. Servicios de genética de gestion publica. Argentina, 2004
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Provincias Procedimientos Recursos
y distritos diagnosticos? humanos®
Regiones  auténomos Servicios de genética de gestion publica Cli Cit Mol DPNECM TH MG OM LAB OP Grupo®
Consultorio Externo de Genética Pediatrica, Hospital del Nifio Jesus 2 0 0 0 A
Instituto de Maternidad Nuestra Sefiora de las Mercedes . 0 2 0 0 A
Noreste Corrientes  Servicio de Genética, Hospital Pediatrico Juan Pablo Il o . o o 1 0 2 0 B
Misiones  Hospital Dr. Ramén Madariaga . . 2 3 1 C
Laboratorio de Citogenética Humana, Universidad Nacional
de Misiones . . 0 0 5 0 C
Patagénica Neuquén  Servicio de Genética, Hospital Castro Rendén . . . 1 0o 0 o B
Rio Negro Departamento de Biologia, Universidad del Comahue . . 0 2 0 C
Santa Cruz Hospital Regional de Rio Gallegos . 1 1 0 o0 A
Total del pais 67 28 133 10

a Cli: genética clinica; Cit: citogenética; Mol: diagndstico molecular; DPN: diagnéstico prenatal; ECM: errores congénitos metabolismo; TH: trastornos hematoldgicos.

b MG: médicos con formacién en genética clinica; OM: otros médicos; LAB: profesionales de laboratorio; OP: otros profesionales.

¢ Grupo A: consultorios de genética clinica; grupo B: centros de genética clinica y diagnéstico citogenético que en algunos casos también realizan diagnéstico molecular y diagndstico prena-
tal; grupo C: laboratorios de citogenética; grupo D: laboratorios de biologia molecular; grupo E: centros de mayor complejidad que incluyen genética clinica, citogenética y diagnéstico mole-
cular y que en algunos casos también realizan diagnéstico prenatal y diagnéstico bioquimico de errores congénitos del metabolismo. .

Otras abreviaturas: CEDIE, Centro de Investigaciones Endocrinoldgicas; CEMECO, Centro de Estudios de las Metabolopatias Congénitas; CUCAIBA, Centro Unico Coordinador de Ablacion

e Implantes de Buenos Aires; FCEyN, Facultad de Ciencias Exactas y Naturales; FFyB, Facultad de Farmacia y Bioquimica; INGEBI, Instituto de Investigacién en Ingenieria Genética y Biolo-

gia Molecular; UBA, Universidad de Buenos Aires; UNT, Universidad Nacional de Tucuman.

RESULTADOS

Se identificaron 165 servicios de ge-
nética, de los cuales 134 cumplian con
el criterio de inclusién. De los 134 ser-
vicios registrados, 84 (63%) fueron de
gestion privada y 50 (37%) de gestioén
publica, dependientes de universida-
des u hospitales nacionales, provincia-
les o municipales. La tasa de respuesta
a todo el cuestionario fue de 98%, ex-
cepto en lo referente a las preguntas
sobre las actividades de docencia e in-
vestigacion que se desarrollaron en los
dltimos 5 afios, en cuyo caso la cifra
fue inferior a 50%, tanto en los servi-
cios de gestion publica como en los de
gestion privada. Con respecto a la pre-
gunta abierta sobre las actividades de
investigacién, los integrantes de los
servicios refirieron dificultades para
reunir sus antecedentes y, entre los
que respondieron, la interpretaciéon de
la pregunta fue sumamente heterogé-
nea, con una variedad de respuestas
que incluyé desde publicaciones en
revistas con diferente impacto, hasta
lineas de trabajo sumamente inespeci-
ficas, como “investigacién en malfor-
maciones congénitas” o “investigacion
en retraso mental”. Una situacién si-

milar se observé en la pregunta abierta
sobre actividades de docencia, cuyas
respuestas incluyeron tanto cursos or-
ganizados por los servicios, como cla-
ses individuales que algtn integrante
de estos habia impartido. Tales moti-
vos impidieron la evaluacién de esas
dos preguntas.

Del total de 84 servicios de gestién
privada, 57 (68%) fueron consultorios
a cargo de un tnico médico genetista,
o bien pequefios centros, integrados
por un médico genetista y un profesio-
nal de laboratorio, que atendian hasta
50 pacientes por mes y que estaban
dedicados basicamente al diagndstico
clinico y citogenético. Los servicios
restantes fueron 21 (25%) laboratorios
(en su mayoria de citogenética y unos
cuantos dedicados al diagndstico mo-
lecular), cinco (6%) centros de mayor
envergadura que ofrecian practica-
mente todos los procedimientos diag-
nésticos y un solo centro (1%) espe-
cializado en errores congénitos del
metabolismo. Del total de servicios de
gestion privada, 73 (87%) se localiza-
ban en la regién Centro y 36 (43%) rea-
lizaban diagndstico prenatal.

Los resultados que se presentan a
continuaciéon se refieren exclusiva-
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mente a los servicios de gestién pu-
blica. Los 50 servicios fueron hetero-
géneos en cuanto a los procedimientos
diagnoésticos que realizaban y se clasifi-
caron en cinco grupos segun su nivel
de complejidad: grupo A, consultorios
de genética clinica; grupo B, centros de
genética clinica y diagndstico citogené-
tico que en algunos casos también rea-
lizan diagnéstico molecular y diagnds-
tico prenatal; grupo C, laboratorios de
citogenética; grupo D, laboratorios de
biologia molecular, y grupo E, centros
de mayor complejidad que abarcan
servicios de genética clinica, citogené-
tica y diagnéstico molecular y que en
ciertos casos realizan también diagnds-
tico prenatal y diagndstico bioquimico
de errores congénitos del metabolismo
(cuadro 1). La encuesta permiti6é iden-
tificar a un total de 67 médicos con for-
macién en genética clinica; 133 profe-
sionales no médicos capacitados para
realizar diferentes pruebas diagndsti-
cas de laboratorio (bidlogos, bioquimi-
cos, licenciados en genética, etc.); 28
médicos de otras especialidades (pe-
diatras, tocoginecdlogos, neurdlogos,
etc.) y 10 profesionales de otras areas
de la salud (psicologos, fonoaudidlo-
gos, nutricionistas, etc.).
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FIGURA 1. Numero de servicios de genética de gestion publica en las provincias y

distritos auténomos de Argentina

Region Noroeste

Regién
Cuyo

Region

E

e

Tres (6%) de los servicios funciona-
ban exclusivamente con personal vo-
luntario (sin remuneracién), mientras
que los 47 restantes (94%) estaban fi-
nanciados por el presupuesto oficial
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[[] Region Centro

Patagénica B

CBA: Ciudad Auténoma de Buenos Aires
BA: Buenos Aires
CO: Cérdoba

SF: Santa Fe

ER: Entre Rios
Region Cuyo

ME: Mendoza

SJ: San Juan

SL: San Luis

LR: La Rioja

Region Noroeste
SA: Salta

TU: Tucuman

JU: Jujuy

CA: Catamarca

SG: Santiago del Estero
Region Noreste

MI: Misiones

CR: Corrientes

CH: Chaco

FO: Formosa
Regidn Patagonica
LP : La Pampa

NE: Neuquén

RN: Rio Negro

CB: Chubut

SC: Santa Cruz

TF: Tierra del Fuego

proveniente de las rentas generales; de
estos, 14 (30%) recibian ademas finan-
ciacién proveniente de las obras socia-
les, empresas de medicina con pago
por adelantado, o de pacientes en

forma privada. Ademads, 4 servicios
(8%) recibian donaciones de pacientes
0 asociaciones de padres como fuente
habitual de recursos y 11 (22%) conta-
ban con subsidios internacionales o na-
cionales para solventar actividades de
investigacién, que en muchos casos
contribuian también a financiar la labor
asistencial. En cuanto a la procedencia
geografica de los pacientes, 13 (27%)
servicios atendian solo a personas pro-
venientes de la provincia en que se lo-
caliza el servicio, mientras que 37 (73%)
atendfan a un numero variable de pa-
cientes procedentes de otras provin-
cias. En cuanto al niimero de pacientes
atendidos, 8 servicios (16%) asistian a
mas de 150 cada mes, 13 (26%) entre 51
y 150, y 29 (58%) atendian hasta 50 pa-
cientes por mes.

La distribucién geografica de los re-
cursos fue heterogénea: en la region
Centro se identificaron 70% de los ser-
vicios, 72% de los médicos con forma-
cién en genética clinica y 85% de los
profesionales de laboratorio. En esta re-
gion, la Ciudad Auténoma de Buenos
Aires concentr6 la mayor parte de los
recursos, a diferencia de la provincia de
Buenos Aires, que mostr6é una escasez
relativa de ellos. El andlisis de la distri-
bucion de recursos en relacién con la
poblacién total de cada una de las re-
giones (cuadro 2) mostré que las dife-
rencias entre estas se atenuaron.
El Noreste, el Noroeste y la Patagonia
son las regiones que presentaron menor
disponibilidad y en esta tltima, ade-
mas, los recursos cubren una amplia
extension geografica. Por otra parte, en
10 provincias no se identificaron servi-
cios de genética de gestion publica y en
las 13 provincias restantes la distribu-
cién se dio en mayor proporcioén en las
grandes ciudades (figura 1; cuadro 1).

DISCUSION

En la mayoria de los paises de Amé-
rica Latina los servicios de genética
muestran escaso desarrollo y, salvo
contadas excepciones, no existen pro-
gramas de base poblacional ni politicas
explicitas para la prevencién y asisten-
cia de los defectos congénitos (9). Se
ha sefialado (1, 8) que “las deficiencias
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CUADRO 2. Disponibilidad de recursos por region. Argentina, 2004
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Servicios de Médicos con
genética formacién Profesionales
de gestion en de
Superficie publica genética laboratorio
Regiones Provincias y distritos autdnomos (km?) Poblacion N PMHa N PMH N PMH
Ciudad Auténoma de Buenos Aires 203 3.053.030 13 4,26 25 8,19 81 26,53
Centro Cordoba; Santa Fe; Entre Rios 377.109 7.442.927 11 1,48 11 1,48 15 2,02
Buenos Aires 307.571 14.549.311 11 0,78 12 0,82 17 1,17
Total regién Centro 684.883 25.045.268 35 1,40 48 1,92 113 4,51
Cuyo Mendoza; S. Juan; S. Luis; La Rioja 404.906 2.908.225 4 1,38 10 3,44 3 1,03
Noroeste Salta; Tucuman; Jujuy; Catamarca;
Santiago del Estero 470.184 4.126.622 5 1,21 6 1,45 5 1,21
Noreste Misiones; Corrientes; Chaco; Formosa 289.699 3.490.102 3 0,86 1 0,29 10 2,87
Patagénica  Neuquén; Rio Negro; Santa Cruz; Chubut;
La Pampa; Tierra del Fuego 930.731 2.373.797 3 1,26 2 0,84 2 0,84
Total de Argentina® 2.780.403 37.944.014 50 1,32 67 1,77 133 3,64

Nota: El subrayado denota las provincias y distritos que cuentan con servicios de genética de gestidn publica. No hay estos servicios en las demés entidades.

@ PMH, razén por millén de habitantes.
b No incluye el sector Antartico ni las Islas del Atlantico Sur.

que caracterizan a los servicios de ge-
nética en los paises en desarrollo se ex-
plican en parte por: a) la carga de las
necesidades no atendidas en otros as-
pectos de la atencién de salud; b) la
falta de reconocimiento del caracter
prioritario de las afecciones genéticas
por parte de los funcionarios de salud
y la profesién médica; c) el concepto
erréneo de que los servicios de gené-
tica son costosos y dedican todo su in-
terés a enfermedades muy poco fre-
cuentes; d) los servicios de genética
son de caracter diagnéstico mas que te-
rapéutico y en general la prevencion se
interpreta como la interrupcién de los
embarazos afectados, y e) en buena
medida, el publico carece de conoci-
mientos acerca de los riesgos genéticos
y las posibilidades de prevencién”.
Los primeros servicios de genética se
establecieron en Argentina a fines del
decenio de 1960 y en el de 1970 ya reali-
zaban estudios citogenéticos, con énfa-
sis en el diagndstico de defectos congé-
nitos y trastornos hematolégicos. En el
decenio de 1980 algunos servicios co-
menzaron a ofrecer diagnoéstico prena-
tal de anomalias cromosémicas y en el
de 1990 varios centros empezaron a rea-
lizar tamizaje prenatal de anomalias
fetales utilizando marcadores bioquimi-
cos en el suero materno, y se inici el
diagnoéstico molecular de enfermedades
genéticas mediante el analisis directo

del ADN (11). Sin embargo, aunque el
desarrollo de la genética médica en el
pais fue un proceso creciente y conti-
nuo, al mismo tiempo se caracterizé por
la ausencia de una estrategia planifi-
cada. En la actualidad es virtualmente
imposible determinar el alcance de la
asistencia para defectos congénitos y
enfermedades genéticas en Argentina,
ya que, por ejemplo, el control prenatal
ultrasonogréfico, el tamizaje bioqui-
mico prenatal y el diagnéstico de recién
nacidos con defectos congénitos, asi
como la atencién de pacientes adultos
con enfermedades de causa total o par-
cialmente genética, se realizan en cen-
tros de salud diversos, no siempre arti-
culados con los servicios de genética.
(Como establecer si son adecuados
los recursos de genética médica dispo-
nibles en el sector publico? La preva-
lencia de defectos congénitos es de
aproximadamente 3% en los recién na-
cidos (12), aunque se ha sefialado que
podria alcanzar 8% a los 5 afios de
edad (13). En América del Sur, la tinica
fuente de informacién sobre la fre-
cuencia de malformaciones congénitas
en el neonato es el Estudio Colabo-
rativo Latinoamericano de Malforma-
ciones Congénitas (ECLAMC) (14, 15),
que publicé cifras similares. Sin em-
bargo, en nuestro pais no se han
creado programas especificos para la
deteccién y registro de los defectos
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congénitos, y los tinicos datos oficiales
indican que constituyen la segunda
causa de muerte infantil (16). Entre las
recomendaciones generales propues-
tas para los paises en desarrollo se ha
sugerido contar con un centro de ge-
nética de nivel terciario por cada 5 a 10
millones de personas, entendiendo
como tal el que brinda una amplia co-
bertura para el diagndstico, asesora-
miento y atencién de los pacientes con
trastornos genéticos graves, y lleva a
cabo programas de investigacién y for-
macién profesional (1). En este trabajo
se identificaron 50 servicios de gené-
tica de gestion publica, seis de los cua-
les podrian considerarse de tercer
nivel (grupo E). De este modo, dentro
de una poblacion total de aproximada-
mente 38 millones de personas se re-
gistr6 un centro de tercer nivel por
cada 6 millones de habitantes, valor si-
milar al sugerido para los paises en de-
sarrollo. Al mismo tiempo, la razén
hallada de 1,77 médicos con formacién
en genética clinica por millén de habi-
tantes se aproxima a estimaciones rea-
lizadas para la regién, ya que se ha se-
nalado que América Latina tiene una
distribucién cercana a un médico con
formacién en genética clinica por mi-
ll6n de habitantes (1), en comparacién
con 2,7 por millén en Europa (6).

Si bien no se descarta la posibilidad
de un subregistro de los servicios de
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genética identificados por el presente
estudio, tal hecho parece improbable
ante la multiplicidad de fuentes utili-
zadas. Nuestros resultados parecen in-
dicar que en Argentina los recursos no
serian insuficientes en términos abso-
lutos, sino que presentarian una am-
plia variabilidad en los procedimien-
tos de diagnostico ofrecidos y una
notable heterogeneidad geografica,
con especial concentracién en la region
Centro del pais. En lo que atafie a esta
regién, destaca sobre todo la gran
oferta de servicios y de recursos hu-
manos de la Ciudad Auténoma de
Buenos Aires. Sin embargo, es preciso
aclarar que gran parte de su demanda
proviene de pacientes que residen en
la provincia de Buenos Aires, de tal
manera que, en la préctica, la alta dis-
ponibilidad de recursos de la ciudad
capital compensa su escasez en la pro-
vincia de Buenos Aires, la mas popu-
losa del pais.

La inequidad en el acceso al diag-
néstico y asesoramiento genético se
manifiesta en la falta de cobertura para
los habitantes de algunas regiones del
pais, seglin criterios relativos tanto al
tamafio de la poblacién como a las ca-
racteristicas geogréficas (extension, ac-
cesibilidad). En la regién Patagénica,
por ejemplo, se registraron dos médi-
cos genetistas y dos profesionales de
laboratorio para una extension de casi
1 millén de kilémetros cuadrados y en

1. Organizacion Mundial de la Salud y Alianza
Mundial de Organizaciones para la Preven-
cién de los Defectos Congénitos (WAOPBD).
Reunién Conjunta. Servicios para la preven-
cion y tratamiento de los trastornos genéticos
y los defectos congénitos en los paises en de-
sarrollo. La Haya; 1999. (WHO/HGN/GL/
WAOPBD/99.1).

2. Organizacién Panamericana de la Salud. In-
forme de un Grupo de Consulta. Prevencién y
control de las enfermedades genéticas y los
defectos congénitos. Washington, D.C.: OPS;
1984. (Publicacion Cientifica 460).

3. Word Health Organization. Report of a WHO
Scientific Group. Control of hereditary dis-
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la region Noreste, un solo médico ge-
netista para una poblacion de casi 3,5
millones. En especial, este estudio
mostré un escaso desarrollo del diag-
nostico prenatal en el &mbito publico,
disponible en 36 (43%) de las 84 insti-
tuciones de gestioén privada, pero solo
en 6 (12%) de los 50 servicios de ges-
tién publica. De este modo, pareceria
existir una situaciéon sumamente desi-
gual en el acceso a los procedimientos
diagnosticos requeridos para las pare-
jas en riesgo, ya que aquellas asistidas
en los servicios de gestion privada ten-
drian mayor probabilidad de tener ac-
ceso al diagndstico prenatal y, en con-
secuencia, de obtener la informacion
necesaria para decidir la interrupcion
o no de los embarazos afectados (si
bien en Argentina el aborto no es legal
y las mujeres recurren a él a su propio
riesgo).

Para optimizar los recursos existen-
tes en el pais seria apropiado organi-
zar una estructura de red que coordine
la derivacion de pacientes o las mues-
tras desde los servicios regionales
—que deberian garantizar las presta-
ciones minimas— hacia los nodos cen-
trales —que deberian contar con la-
boratorios capaces de ofrecer los
procedimientos diagnésticos de mayor
complejidad. Esta red de servicios de
genética no solamente coordinaria la
actividad asistencial, sino que también
podria favorecer al desarrollo integral
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ABSTRACT

A census of medical genetics
services in Argentina

Key words

Objective. To describe the medical genetics services in Argentina, in order to help
organize a network to coordinate those services, decrease inequity in access to them,
and promote the comprehensive development of medical genetics in the country.
Methods. In April-August 2004 a survey was conducted of centers providing med-
ical genetics services in Argentina, looking at their human resources, diagnostic
procedures, the services that patients use, and funding. The survey covered service
centers that conduct genetic assessment, cytogenetic diagnostic testing, molecular bi-
ology testing, and biochemical testing to detect birth defects or genetic disorders. Cen-
ters that were devoted exclusively to research were not surveyed.

Results. A total of 134 centers fulfilled the selection criteria for the survey; 84 of
them were private services, and the other 50 were publicly managed services, at uni-
versities and hospitals. The 50 public facilities had a total of 67 physicians who had
studied clinical genetics, plus 133 non-medical laboratory professionals. A majority of
the 50 centers performed clinical and cytogenetic diagnoses, with a smaller number
performing molecular, biochemical, and prenatal diagnoses. More than 70% of the
centers and human resources were located in an area that includes the city of Buenos
Aires, the province of Buenos Aires, and the nearby north-central provinces of Cor-
doba and Santa Fe. The 50 public centers were found mainly in large cities; 10 of the
country’s 23 provinces had no public services.

Conclusions. There is a great geographic disparity in the availability of resources
as well as wide variability in the diagnostic procedures that are provided in the dif-
ferent service centers. The unequal distribution of the facilities is an organizational
problem that will require the application of policies to guarantee minimum services
for people in all regions of the country, as well as access to more complex diagnostic
procedures.

Genetics; health care facilities, manpower, and services; Argentina.
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