
El diagnóstico genético preciso y oportuno es esencial

en el manejo de las enfermedades genéticas, 

pues en él se basan las medidas terapéuticas y de 

prevención eficaces posteriores.
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EL MÉDICO DE ATENCIÓN PRIMARIA DEBE 
RECORDAR:

Medidas de prevención eficaces a nivel de APS:

-Marco socio-económico

-Niveles de alfabetización parental

-Requerimientos nutricionales 
de macro y micro nutrientes.

-Plan de vacunación materna. 



Suministrar información genética básica  y sobre factores ambientales a     

los pacientes y las familias; para ayudar a la comprensión y la toma de 

decisiones (asesoramiento genético)

Roles potenciales del equipo de APS  en 
genética y salud



-Enfermedades maternas: 
Obesidad
DBT
HTA
Epilepsia
Hipotiroidismo
Infecciones de trasmisión materno-fetal

-Identificación de agentes teratogénicos
hipertermia
alcohol
drogas de abuso
fármacos: anticonvulsivantes,  
anticoagulantes

-Edad reproductiva

LO QUE EL MÉDICO DE ATENCIÓN 
PRIMARIA DEBE RECORDAR:



El 7% de los defectos congénitos 
son causados 

por teratógenos • Alcoholismo materno :  no hay umbral.

• Ac. Retinoico: 

Isotretinoína: suspender 1 mes antes

Acitretin: suspender 2 años antes

Etretinato: suspender 4 años antes

Vit.A: umbral 10.000 U / día.

• Enfermedades maternas: infecciosas,

DBT, lupus, fenilcetonuria no tratada

Hipertermia

• Derivados de Prostaglandinas

Citostáticos.

• Rad. ionizante: umbral  > 20 RAD.

Aminopterina Valproato

Alcohol Hidantoína



 Abortivo: fracasa en 5-10% 
 Riesgos de síndrome de Moebius, 

defectos de la pared abdominal, 
artrogriposis y anomalías por 
reducción de los miembros

 Trastorno vascular transitorio en la 
unidad feto-placentaria

 Reduciría el suministro sanguíneo a la 
placenta y produciría hipoperfusión, 
hipoxia u obstrucción vascular en el 
feto.

MISOPROSTOL

http://www.moebiusresearchtrust.org/donate.php�


Manifestaciones clínicas:
 Micro/macrocefalia.
 Puente nasal deprimido, hipoplasia mediofacial
 Defectos cardíacos
 DCTN
 Anomalías de miembros: Hipoplasia de

humero/ radio, pulgar

Anticonvusivantes
Acido Valproico



 Consumo de alcohol durante la gestación
 Síndrome alcohólico fetal (FAS): 

Patrón de anomalías faciales, retardo de crecimiento prenatal    
y postnatal, anomalías funcionales o estructurales del CNS. 

 Desordenes del neuro-desarrollo relacionados con el alcohol, 
patrones de conductas relaciones sin los rasgos faciales 
típicos. 

SÍNDROME ALCOHÓLICO FETAL 



Las manifestaciones clínicas dependen de la edad 
gestacional al momento de infección materna: 

-15 a 25% riesgo infección en los primeros 2 meses 

-30 a 35% en el tercer mes                                                                                                

-10 % después del cuarto mes 

Rubéola congénita

• Hipoacusia congénita
• Retraso madurativo 
• Hepatitis 
• Trombocitopenia
• Retardo de crecimiento
• Neumonitis
• Exantema

http://embryology.med.unsw.edu.au/Defect/images/CDCrubella.jpg�


Estrategias de prevención

 Fortificación de harinas
 Educación para la salud
 Control en la venta de medicamentos
 Campañas de efectos del alcohol
 Vacunación rubeóla
 Campañas efectos del tabaco



REf.: Dra. Rosa Liascovich
2013

ÉXITO 
EN MEDIDAS PREVENTIVAS



OBJETIVO: 2003, distintos países de América establecieron como meta eliminar la rubéola 
en la región para el año 2010.
Vacuna eficaz: cero casos es el objetivo pretendido para rubéola congénita. 
Mientras que el último caso de rubéola congénita de España nació en 1985, en Sudamérica 
él ha nacido posiblemente hoy mismo.

http://www.nikkeisolidaria.org.ar/admin/images/events/EvFOTO_5_11.jpg�




IMPACTO DE LA REDUCCIÓN DE LA EDAD MATERNA
EN LA PREVALENCIA DE SÍNDROME DE DOWN

Intervenciones
Educacion en el 
riesgo (Edad 
materna)

Etapas claves 
de la vida

Edad 
Reproductiva

Concepcion Nacimiento

Edad Materna

Sobrevida con 
calidad de vida

Resultados RN Afectados

Numero de nacimientos/año = 3.1 
millones

% madres > 35 años = 9%        5%

4,750          3,790                                             
20% reducción



Proceso de comunicación sobre los problemas 
asociados a la ocurrencia o recurrencia de un 

trastorno genético.

 Encuadre diagnóstico.

 Forma de herencia y riesgo familiar.

 Curso de acción más apropiado.

 Toma de decisiones en forma informada.

 Marco Etico: Privacidad-Confidencialidad.
Autonomía-Equidad-Voluntariedad.

ASESORAMIENTO GENÉTICO
Herramienta de prevención

http://www2.massgeneral.org/livingwithtsc/care/counseling-popup_session.htm�


Establecer probabilidad de recurrencia

 Causa cromosómica

 Causa génica

 Causa multifactorial

 Otras



Cariotipo: 47,XX,+21:
•No suele pedirse cariotipo a los padres   

•RIESGO de alrededor del  1 % de recurrencia 
en menores de 35 años y luego según edad

Cariotipo con translocación:
Se pide cariotipo a padres

Cariotipos parentales normales BAJO 
RIESGO DE REPETICIÓN



RIESGO DE REPETICIÓN ELEVADO!!!!

 AUTOSOMICO DOMINANTE: Riesgo rec. 50%
 AUTOSOMICO RECESIVO: R.  25%
 LIGADO AL X RECESIVO: R. de 50% varones 

afectados y 50% mujeres portadoras
 LIGADO AL X DOMINANTE: R. de 50 % varones  y 

mujeres afectados

Enfermedades génicas



Desde este enfoque,
el rol del pediatra es fundamental y 

una formación sólida en los aspectos primordiales
referentes a estos trastornos, 

permitirá su manejo de una forma  más adecuada 
desde la misma puerta de entrada al sistema sanitario

como lo es el nivel primario de atención de salud.



PROGRAMA DE ESTRATEGIAS PEDIÁTRICAS A NIVEL DE APS

PARA DISMINUIR EL IMPACTO EN LA MORBIMORTALIDAD 

INFANTIL ORIGINADO POR ANOMALÍAS CONGÉNITAS.





GENETISTAS CLÍNICOS

PEDIATRAS Y  EQUIPO DE SALUD

PREVENCIÓN PRIMARIA Y SECUNDARIA
DE LOS DC/AC



RESULTADO ESPERADO:

CONTRIBUIR A DISMINUIR EL IMPACTO 
DETERMINADO 

POR LAS ANOMALÍAS CONGÉNITAS 
EN LA MORBIMORTALIDAD INFANTIL 

EN LA REPÚBLICA ARGENTINA.



POBLACIÓN A LA QUE SE DIRIGE EL PROYECTO

Destinatarios directos : Pediatras de APS

Indirectos :   Dupla madre- niño
Núcleo familia
Equipo de salud 
Comunidad
Escuelas



Protocolo CAPABILITY ARGENTINA:
CAPABILITY European Contract Nº FP6-037275
Constituyó un proyecto de tres años (2007, 2008, 2009), 
En Argentina fue realizado en convenio con el Hospital Garrahan; 
dirigido por la Dra. Barreiro Cristina, como becaria Dra. Bidondo María Paz,
y como coordinadora en la provincia del Chaco Dra. Emilce Gutierrez. 
485 concurrentes.
Aumentaron  4,5 veces las derivaciones a la consulta genética.

Proyecto Genética para APS JUJUY:  
Convenio Ministerio de Salud de la provincia de Jujuy-Hospital Garrahan.
Desarrollado  a partir del segundo semestre 2010 y en continuidad actual. 
Dirigido por la Dra. Barreiro Cristina.  
Coordinadora en la provincia de Jujuy Dra. Sara Zurita, 
y como referente especialista en genética en Jujuy Dr. José Dipierri .
300concurrentes-Formulario 883 Jujuy / Dirección de APS

ANTECEDENTES DEL PROYECTO 





2006- 2007 Estudio Colaborativo Multicéntrico sobre Genética Clínica y
formación de redes
bajo la dirección de la Dra. Cristina Barreiro, J. Garrido , M. L Teiber

Principales conclusiones del estudio:

1) Necesidad de mejorar la atención en Genética
contemplando aspectos asistenciales,
docentes y de investigación.
2) El seguimiento de pacientes, el tratamiento a largo plazo y
la garantía de la calidad de los servicios clínicos y
de laboratorio son los componentes esenciales
para ofrecer a los mismos una adecuada atención.
3) Asegurar la educación continua de los médicos tanto de
APS como de especialistas de los niveles de atención secundaria y terciaria.

2009 "Registro Nacional de Anomalías Congénitas de Argentina” (RENAC) 
Programa Red Nacional de Genética Médica.
Resolución 1227/2008. Dra. Rosa Liascovich

ANTECEDENTES DEL PROYECTO 



Proyecto Genética para APS NEUQUÉN 2012:
Convenio Ministerio de Salud de la provincia del Neuquén- Htal. Garrahan. 
Comenzando por la zona Sanitaria IV. Dra. Barreiro C. y Jefe de la Región 
Sanitaria IV, el Dr. Dagorret.
Aproximadamente 200 inscriptos para esta región.

Material Bibliográfico: 
Genética para la práctica en Atención Primaria. 
Cuadernillo I, II y CD. Distribución Gratuita:
Fundación Garrahan y SAP. ISBN: 978-987-9322-55-0.
Autores: Dras. : Barreiro Cristina y  Bidondo María Paz. 2008-2012. 

ANTECEDENTES DEL PROYECTO 



• Disminuir el impacto  en la morbimortalidad infantil determinada por DC/AC 
promoviendo su detección, encuadre, manejo y fundamentalmente su prevención
a nivel de APS, en el marco de la atención pediátrica cotidiana.

• Colaborar con un registro adecuado de las Anomalías Congénitas en el país, 
punto de partida para el desarrollo de políticas públicas de vigilancia, 
detección, manejo y prevención de las mismas.

• Promover estrategias que favorezcan la generación de una red de trabajo y 
atención con jerarquías de responsabilidades, utilizando además modos de
vinculación con el especialista de acuerdo con el nivel de complejidad.

OBJETIVOS del PROYECTO



Promover en el médico pediatra vinculados a las regiones 
y filiales de la Sociedad Argentina de Pediatría  la adquisición 
y desarrollo  de  competencias en: 

• Conceptos básicos de conocimiento acerca de los distintos tipos, 
y principales mecanismos de producción de los DC/AC.

• Pesquisar  y registrar   factores de riesgo para DC/CA en forma sistemática 
para dinamizar medidas oportunas de prevención.

OBJETIVOS particulares

Reconocimiento de la excelente oportunidad que 
brinda la consulta pediátrica en APS 

para detectar DC/AC y  dinamizar su prevención.



Actividades 2013

HOSPITAL SAMIC LEANDRO N. ALEM MINISTERIO DE SALUD DE JUJUY 

RADIO 2 – SAN SALVADOR DE JUJUY

36° CONGRESO ARGENTINO  
de PEDIATRIA- Mar del Plata HOSPITAL DR AVELINO 

CASTELAN RESISTENCIA

ESCUELAS
CHACO/JUJUY 



Jornadas de Capacitación Gral. 
San Martín, Chaco 

• Jornadas “ACTUALIZACIÓN EN GENÉTICA MÉDICA
Y SU APLICACIÓN EN LA PRÁCTICA”
San Salvador de Jujuy, Res. ministerial de la provincia 

• Congreso de APS, Mar del Plata

• Jornadas Concepción del Uruguay, Entre Ríos

Actividades 2014

Congreso Argentino de Genética  
Bariloche

Escuelas



El rol del pediatra es fundamental 

Orientando un manejo adecuado
desde la misma puerta de entrada al sistema sanitario

como lo es el nivel primario de atención de salud.

FOMENTAR LA PREVENCIÓN PRIMARIA
DETECTANDO FACTORES DE RIESGO

ARTICULANDO EL SEGUIMIENTO 
DE LOS AFECTADOS

ASESORAMIENTO PRECONCEPCONAL
IDEAL !!

PREVENCIÓN 
SECUNDARIA

http://www.google.com.ar/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0CAcQjRw&url=http%3A%2F%2Fwww.lacartadeldoctor.com.ar%2Fser-pediatra&ei=4fNrVL3kDYenNqm4gsgP&bvm=bv.79908130,d.cWc&psig=AFQjCNHgkh2FWEajovkBOYY4fppZu3WVMQ&ust=1416447273436220�


MUCHAS GRACIAS !!
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