El diaghostico genético preciso y oportuno es esencial
en el manejo de las enfermedades genéticas,
pues en él se basan las medidas terapéuticas y de

prevencion eficaces posteriores.



Prevencion de los defectos congénitos
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Educacion Cuidado prenatal
Nutricion i
Screening prenatal

Infeccion y prevencion ..
Servicios prenatales

y de asesoramiento

de enfermedades y
control

Planificacion familiar y
cuidado preconcepcional




EL MEDICO DE ATENCION PRIMARIA DEBE
RECORDAR:

Medidas de prevencion eficaces a nivel de APS:;

-Marco socio-econémico
-Niveles de alfabetizacion parental

-Requerimientos nutricionales
de macro y micro nutrientes.

-Plan de vacunacién materna.




Roles potenciales del equipo de APS en
geneética y salud

Suministrar infermacion genetica basica Y. sebre factores ambientales a
los pacientes Y las familias; para ayudar a la comprension y:la toma de

decisiones (asesoramiento genetico)




LO QUE EL MEDICO DE ATENCION
PRIMARIA DEBE RECORDAR:

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

-ldentificacion de agentes teratogéenicos
hipertermia

alcohol

drogas de abuso

farmacos: anticonvulsivantes,
anticoagulantes

-Edad reproductiva

Risk of Down syndrome in live births (%)
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El 7% de los defectos congénitos
son causados

Alcoholismo materno : no hay umbral. por teratogenos

Ac. Retinoico:

Isotretinoina: suspender 1 mes antes
Acitretin: suspender 2 aflos antes
Etretinato: suspender 4 ainos antes
Vit.A: umbral 10.000 U / dia.

Enfermedades maternas: infecciosas,
DBT, lupus, fenilcetonuria no tratada

Hipertermia

Derivados de Prostaglandinas
Citostaticos.

Rad. ionizante: umbral > 20 RAD.

Aminopterina Valproato



MISOPROSTOL

Abortivo: fracasa en 5-10%

Riesgos de sindrome de IMoeebius,
defectos de la pared abdominal,
artrogriposis Y. anomalias por
reduccion de los miembres

Tirastorno vascular transitorio en la
unidad feto-placentaria

Reduciria el suministro sanguineo a la
placenta y produciria hipoperfusion,
nipoxia U ebstruccion vascular en el

feto.



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

Anticonvusivantes
Acido Valproico

Manifestaciones clinicas:
Micro/macrecetalia.
Puente nasal deprimido; hipeplasia mediofacial
Defectos cardiacos

DCIN
Anomalias de' miembros: Hipoplasia de

numeroe/ radio, pulgar

Figure | Typical facial features of FVS in an infant, Figure 3 Neural tube defects are often shin
i i it sually 1 ! regi

involve the sacral region.

Nore migonocephaly, epicanthic folds, and infraorbital
ETO0TES.




SINDROME ALCOHOLICO FETAL

Consumo de alcohol'durante la gestacion

Sindrome alcoholico fetal (FAS):
Patron de anomalias faciales, retardo de crecimiento prenatal
y postnatal, anomalias funcionales o estructurales del CNS.

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




Rubéola congénita

Sindrome por rubeola

» Hipoacusia congénita

* Retraso madurativo

* Hepatitis

* Trombocitopenia

* Retardo de crecimiento
e Neumonitis

e Exantema

Cataratas

Las manifestaciones clinicas dependen de la edad
gestacional al momento de infeccion materna:

-15 a 25% riesgo infeccion en los primeros 2 meses ¥ ™

-30 a 35% en el tercer mes

-10 % despues del cuarto mes


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

Estrategias de prevencion

Fortificacion de harinas

Educacionipara lasalud
Control en la venta de medicamentos

Campanas de efectos del alcohol
\/acunacion rupbeola
Campanas efectos del tabaco




\/
Vacunacién antirubedlica EXITO

Rubigéla
EN MEDIDAS PREVENTIVAS

Desde 1998, gratuita y obligatoria
2 dosis (1 afo, 6 aifios) y 3er dosis a los 11 afios (sin 2 previas)

RUBEOLA CONGENITA

180e Novewsre (2006 ,15 a 39 afios (2008, 5 a 39 afios

Programa Nac. de Control de Enferm. Inmunoprevenibles
romwes o Denuncia obligatoria de Casos: “Todo paciente menor de 1 afio con
una o mds de las siguientes manifestaciones congénitas: cataratas, defectos
cardiacos, sordera, plrpura, de quien el personal de salud de cualquier nivel
de atencion sospeche SRC o si la madre tuvo o se sospechd infeccidn con

fj‘f"\',‘;E‘S:a@i‘g‘r"“”'” virus de rubeola durante el embarazo o confirmacién por laboratorio”
€ C
contra la Rubéola 2008: 2 casos

-

2009: 13 casos
2010: sin casos

2011: sin casos Fortificacion harina de trigo con acido félico

2012: noviembre 1 caso? En estudio?

Ley 25.630 de fortificacién de la harina de trigo
con 2,2 mg de acido félico / kg de harina

Implementacidn de la Ley Primeros RN “fortificados”
22- Ago -2002 13-Nov- 2003 13-Nov- 2004
Lopez Camelo et 2002-2004 <— Argentina

L., - i
° Pre-fortification Post-fortification La prevalenCIa de. DTN sé
— Y reduce a la mitad

Isolated Total |Isolated Total

Anencephaly 069 086 029 037
) . . Spina bifida-total 0.82 1.27 033 0.66
REf.: Dra. Rosa Liascovich Spina bifida-cephalic 0.24 037 002  0.05 cCalvoy Biglieri, Arch Argent Pediatr 2008; 106(6):492-498
20 13 Spina bifida-caudal 0.57 0.88 0.30 0.60 | camelo et al., Am ] Med Genet Part A 2010; 152A2444-245
Cephalocele 0.21 032 0.10 0.20

L Ministerio de
Salud Subsecretaria de Salud Comunitaria ARGENTINA
Presidencia de la Nacién Subsecretaria de Relaciones Sanitarias e Investigacién UN PAIS CON BUENA GENTE



Para vos es un minuto,
para los mas chicos es su vida.

Vacunate contra la rubéola

Campana Nacional de Vacunacion contra {2 Ruénla
Todas las mujeres que tengan entre 15 ¥ 35 afos deben
vacunarse cantra la rubdala,

Contraer rubgola durante el embarazo puede provocar
aborios o graves consecuencias para €l bebé.

Er&u t

BEPTIEMBRE e e loda la Chudad.
Wugeras, gntre 15{ 30 afics deben vacunarse,
33-T258 (EaLuD)

Es gratis, es simple, es vital

VAI]“NAI[ Accion contra
la rubéola.

Informnes: 0800
En septiembre y octubre acercate al

centro de vacunacion mas cercano a tu

- BA = domicilio 0 a las postas mévil
m o A a5y Pt ok -8 L e T A SR o PUbas O Ych
i b i ol o oG e instaladas en tu municipio
0] actitudBsAs ey - :
) !m—" I'f—l-ihl-l u ;n_!._l.l ,'El e ——— —
gob Ministerio de Salud
www.ms.gba.gov.ar Gobie d 1 Provindia
'1 Bue ires

OBJETIVO: 20083, distintos paises de América establecieron como meta eliminar la rubéola

en la region para el afio 2010.
Vacuna eficaz: cero casos es el objetivo pretendido para rubéola congenita.
Mientras que el altimo caso de rubéola congénita de Esparia nacio en 1985, en Sudamerica

el ha nacido posiblemente hoy mismao.

Campana Nacional
de Vacunacion I
contra la Rubéola

Campania para la eliminacién
de la Rubdola y Saramplén

Detener el Avance de Ia /
Rubéola y Sarampién es 1u.

COSA DE HOMBRES



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

Servicio de informacion sobre teratogenos

(Z‘\) Linea Salud Fetal

— 0800-4442111
[ (SIAT) Servicio gratuito ] .
S

-
= Ts
by o

S

Centro Nacional
de Genética Médica

para pacientes y profesionale

* Asesor del Ministerio de Salud sobre potenciales riesgos de
medicamentos y evaluacion de rumores.
Efector Periférico del Sistema Nacional de Farmacovigilancia.
Miembro del ENTIS.
Integra red de exposicion a radiaciones ionizantes.

Ministerio de )
Salud Subsecretaria de Salud Comunitaria
Presidencia de la Nacién | Subsecretaria de Relaciones Sanitarias e Investigacion UN PAIS CON BUENA GENTE




IMPACTO DE LA REDUCCION DE LA EDAD MATERNA
EN LA PREVALENCIA DE SINDROME DE DOWN

Edad Materna

Educacion en el Numero de nacimientos/afio = 3.1
AT E AN riesgo (Edad millones
materna) % madres > 35 ainos = 9% — 5%

|
Etapas claves Edad 1 W Sobrevida con
de la vida Reproductiva calidad de vida
RN Afectados 4,750 — 3,790
20% reduccion

Resultados
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ASESORAMIENTO GENETICO
N p= — v A nroaver .

Proceso de comunicacion sobre los problemas
asoclados a la ocurrencia o recurrencia de un
trastorno genético.

= Encuadre diagnostico.

= Forma de herenciay riesgo familiar.

= Curso de accion mas apropiado.

m Toma de decisiones en forma informada.

= Marco Etico: Privacidad-Confidencialidad.
Autonomia-Equidad-Voluntariedad.



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

Establecer probabilidad de recurrencia

Gallsa Gromoesomica

Caltsa ojanjea

Causa multifactorial




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

*RIESGO de alrededor del 1 % de recurrencia
en menores de 35 afnos y luego segun edad

AL RE B
A 28 -

Cariotipo con translocacion:
Se pide cariotipo a padres

Cariotipos parentales normales BAJO
RIESGO DE REPETICION



Enfermedades genicas

E.HUNTER
MUTACION R468Q

RIESGO! DE RERETICION ELEVADO!II

RIEsgo rec. 5026
AUfesie)\Viiee) NECES; V04 R 251 %0

IHGADROAILXERECESIVOS R de 5020 VarGnes
alfectades v 5026 mMUJELES POKtadoras

R. @de 50 %206 Varenes v
mujeres afectados



Desde este enfoque,
el rol del pediatra es fundamental y
una formacion solida en los aspectos primordiales
referentes a estos trastornos,
permitira su manejo de una forma mas adecuada
desde la misma puerta de entrada al sistema sanitario
como lo es el nivel primario de atencion de salud.
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Por un nifo sana Fundacion
e un mundo mejor Gﬂrrﬂhﬂn

' PROGRAMA DE ESTRATEGIAS PEDIATRICAS A NIVEL DE APS
PARA DISMINUIR EL IMPACTO EN LA MIORBIMORTALIDAD

INFANTIL ORIGINADO POR ANOMALIAS CONGENITAS.
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| SAP / UNICEF || | Salud marerno-infanto-juvenil en cifras 2013 |

Grafico 11. CINCO PRINCIPALES CAUSAS DE MUERTE EN EL PRIMER ANO DE VIDA
(en porcentajes). Repiblica Argentina, 2011

T T e e L AL LA
=2 Es intcresante observar grificamente
lo expresado en las tablas anteriores. Acd

Enfermedades infecciosas surge claramente el peso de la parologia

¥ parasirarias neonartal, las malformaciones congéniras
Causas externas
4,25%

\ 2,95%

| sentan el W% de las cansas de defuncio-
nes en menores de un ano (n= 8.878).

y las enfermedades respiratorias.
Las cinco primeras causas (7.952) repre-

Enfermedades del

sistema respiratorio

8,61% “"‘“--,

|
Malformaciones congeéniras, deformidadedg

Cierras afecciones originadas
25,01% en ¢l periodo perinatal
e R R T T LT N LA T TR,
48,76% = Fucnte: Exaditicas Vigales, Tnformidcidn
bdsiea 200 1_Direecidn de Exsadisticas ¢
f@fmt‘iﬂn en Sutfud, Misisterio de Safud de
fx Naridn, Diciembre de 2002

y anomalias crosémicas
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Fundacion

Garrahan

& un Mmundo mejor

PEDIATRAS Y EQUIPO DE SALUD

PREVENCION PRIMARIA Y SECUNDARIA
DE LOS DC/AC



RESULTADO ESPERADO:

CONTRIBUIR A DISMINUIR EL IMPACTO
DETERMINADO
POR LAS ANOMALIAS CONGENITAS
EN LA MORBIMORTALIDAD INFANTIL
EN LA REPUBLICA ARGENTINA.



POBLACION A LA QUE SE DIRIGE EL PROYECTO

Destinatarios directos : Pediatras de APS

Indirectos :

Dupla madre- nino
Nucleo familia
Equipo de salud
Comunidad
Escuelas



Protocolo CAPABILITY ARGENTINA:

CAPABILITY European Contract N° FP6-037275

Constituyo un proyecto de tres afios (2007, 2008, 2009),

En Argentina fue realizado en convenio con el Hospital Garrahan;

dirigido por la Dra. Barreiro Cristina, como becaria Dra. Bidondo Maria 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 / Direccion de APS







ANTECEDENTES DEL PROYECTO

2006- 2007 Estudio Colaborativo Multicéntrico sobre Genética Clinica y

formacion de redes
bajo la direccion de la Dra. Cristina Barreiro, J. Garrido , M. L Teiber

Principales conclusiones del estudio:

1) Necesidad de mejorar la atencion en Genética
contemplando aspectos asistenciales,

docentes y de investigacion.

2) El seguimiento de pacientes, el tratamiento a largo plazo y
la garantia de la calidad de los servicios clinicos y

de laboratorio son los componentes esenciales

para ofrecer a los mismos una adecuada atencion.

3) Asegurar la educacion continua de los médicos tanto de
APS como de especialistas de los niveles de atencion secundaria y terciaria.

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



ANTECEDENTES DEL PROYECTO

Proyecto Genética para APS NEUQUEN 2012:
Convenio Ministerio de Salud de la provincia del Neuguén- Htal. Garrahan.
Comenzando por la zona Sanitaria IV. Dra. Barreiro C. y Jefe de la Region

Sanitaria 1V, el Dr. Dagorret. _
Aproximadamente 200 inscriptos para esta region. ) - [ i -
- Genética para la Practica
en Atencion Primaria

Material Bibliografico:
Genética para la practica en Atencion Primaria.

Cuadernillo I, Il y CD. Distribucion Gratuita:

Fundacion Garrahan y SAP. ISBN: 978-987-9322-55-0.
Autores: Dras. : Barreiro Cristinay Bidondo Maria Paz. 2008-2012.



OBIJETIVOS del PROYECTO

Disminuir el impacto en la morbimortalidad infantil determinada por DC/AC
promoviendo su deteccion, encuadre, manejo y fundamentalmente su prevencion
a nivel de APS, en el marco de la atencion pediatrica cotidiana.

Colaborar con un registro adecuado de las Anomalias Congeénitas en el pais,
punto de partida para el desarrollo de politicas publicas de vigilancia,
deteccion, manejo y prevencion de las mismas.

Promover estrategias que favorezcan la generacion de una red de trabajoy
atencion con jerarquias de responsabilidades, utilizando ademas modos de

vinculacion con el especialista de acuerdo con el nivel de complejidad.




OBJETIVOS particulares

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

Conceptos basicos de conocimiento acerca de los distintos tipos,
y principales mecanismos de produccion de los DC/AC.

Pesquisar y registrar factores de riesgo para DC/CA en forma sistematica
para dinamizar medidas oportunas de prevencion.

Reconocimiento de la excelente oportunidad que
brinda la consulta pediatrica en APS
para detectar DC/AC y dinamizar su prevencion.



Actividades 2013

— TOMAR VITAMINARS =

— QUIDAR Al BEBE EN L/
FECUNDACON

- COMER BIEN, S ANO e

\[iSITAB AL DOCTOR PARA Los
CoNTROLES




Actividades 2014

Jornadas de Capacitacion Gral.
San Martin, Chaco
Jornadas “ACTUALIZACION EN GENETICA MEDICA
Y SUAPLICACION EN LAPRACTICA”
San Salvador de Jujuy, Res. ministerial de la provincia

Ll & Wi Ea-g )

Congreso de APS, Mar del Plata

k ‘ |
Congreso Argentino de Genética
Bariloche

Jornadas Concepcion del Uruguay, Entre Rios



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 atencion de salud.

' FOMENTAR LA PREVENCION PRIMARIA ARTICULANDO EL SEGUIMIENTO
DETECTANDO FACTORES DE RIESGO DE LOS AFECTADOS
" ASESORAMIENTO PRECONCEPCONAL 'PREVENCION

IDEAL ! 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 !!

=) Fundacion
P ifi 7.
en U mundo ragjor _Garrahan
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