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Objetivos:

Brindar al pediatra los elementos relevantes a pesquisar en
el interrogatorio y en el examen fisico para detectar nifios y
familias en riesgo para enfermedades genéticas

Establecer la rutina de diagndstico basica para una
derivacion oportuna a la consulta con Genética Clinica

Definir el enfoque apropiado para comunicar a los padres la
necesidad de una interconsulta con el especialista en
Genética

Abordar las implicancias de la Genética en todas las
interdisciplinas




Panelistas

Dra. Romina Armando:

Médica Pediatra y Médica Genetista
Seccién de Genética del Hospital de Nifios Ricardo Gutierrez y Seccién
Genética del Hospital Italiano de Buenos Aires

Dra. Angelica Moresco

Médica Genetista

Servicio de Genética del Hospital Garrahan, Bs As.
Dra. Ivana Canonero

Médica Genetista

Diagnus, Cetes y asesora de CIBIC




Conclusiones

El interrogatorio minucioso, la toma de antecedentes
familiares que orienten a enfermedades genéticas y el
examen fisico en busca de dismorfias, siguen siendo las
herramientas fundamentales para la sospecha temprana

y la derivacion oportuna del nifio al genetista



Conclusiones

« Consulta Genética Clinica es fundamental y debe realizarse
antes de solicitar cualquier técnica de laboratorio:

Considerar el Dx. presuntivo y los diagndsticos diferenciales

Seleccionar la técnica de laboratorio mas conveniente y con una
adecuada relacion costo-beneficio

Interpretar los resultados y realizar una correcta correlacién
genotipo-fenotipo

Brindar Asesoramiento Genético a la familia




Conclusiones

« Nadie mejor que el pediatra para transmtir de una manera
adecuada, al nifio y a su familia la propuesta de realizar una

consulta genética
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DESAFIO, OPOR TUNIDAD espeuuza

Muchas gracias!!!




