Investigacion original

Pan American Journal
of Public Health

Los servicios de genética médica

en Venezuela

Carlos A. De La Torre-Hernandez," Yvonne Guedez,? Lennie Pineda-Bernal,?
Héctor A. Ojeda* y Yuliana A. Guevara-Guerra®

Forma de citar

De La Torre-Hernandez CA, Guedez Y, Pineda-Bernal L, Ojeda HA, Guevara-Guerra YA. Los servicios
de genética médica en Venezuela. Rev Panam Salud Publica. 2018;42:€78. https://doi.org/10.26633/
RPSP.2018.78

RESUMEN

Palabras clave

Objetivo. Caracterizar los servicios de genética médica de Venezuela con el fin de conocer la
distribucién de sus recursos, servicios, tecnologias y formacion profesional.

Meétodos. Se realizé una investigacion descriptiva, de tipo documental, entre febrero y
noviembre de 2016 de los servicios de genética, mediante la revision de fuentes documentales
primarias y el uso de una ficha de recoleccion de datos en las instituciones de investigacion para
informacién referente a disponibilidad de recursos humanos, servicios de atencion y diagnds-
tico, asi como formacion profesional, y la base de datos de la Sociedad Venezolana de Genética
Humana, que permitio identificar los recursos humanos en centros de genética. El criterio de
inclusioén fue instituciones con recursos humanos formados en genética.

Resultados. Los criterios fueron cumplidos por cuatro instituciones de investigacion, siete
universidades y cuatro hospitales, todos del sector piiblico. En estas instituciones trabajan
124 profesionales, 56 son médicos y 68 se desempefian en el drea de laboratorio. Sesenta y dos
por ciento de los profesionales pertenecen a las instituciones de investigacion; estas cuentan con
servicios de atencion clinico, diagndstico molecular, bioquimico y, con menos frecuencia, los
andlisis citogenéticos, prenatales y forenses. Cinco regiones del pais tienen entre dos y cuatro
médicos genetistas por millon de habitantes. El 96% de los profesionales de laboratorio se loca-
lizan en dos regiones (Capital y Zuliana), cinco regiones carecen de ellos. Las instituciones de
investigacion han formado en genética el 40% de los recursos humanos actuales del pais.
Conclusiones. Los servicios de genética presentan gran variabilidad de opciones diagndsti-
cas, un acceso limitado y grandes aportes en formacion profesional; se requieren politicas coor-
dinadas que los integre y disminuya las brechas.
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La genética, como disciplina cientifica,
tiene sus inicios entre la sexta y octava dé-
cadas del siglo XIX, con el planteamiento

de sus bases generales (1). La genética
médica derivada de la genética humana
es la ciencia de las variaciones bioldgicas
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humanas y su relacién con la salud y la
enfermedad. La genética clinica es la par-
te de la genética médica que relaciona la
salud del individuo y sus familiares,
se define como la préctica de la ciencia
del diagnéstico, prevencién y manejo de
los desérdenes genéticos (2).

Los servicios de genética médica estan
constituidos por instituciones de salud
dedicadas al diagndstico, tratamiento,
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seguimiento y asesoramiento de perso-
nasy sus familiares, afectados o en riesgo
de enfermedades genéticas (3, 4). Las ins-
tituciones de genética se ubican en regio-
nes con dos a cinco millones de habitantes
y tienen capacidad para atender de 1 000
a 3 000 consultas anuales. Estos servicios
iniciaron siendo parte de la atencion ter-
ciaria por su nivel de especializacién (5).
Los posteriores avances han generado un
incremento de sus aplicaciones en la
atencién primaria (6).

Los servicios de genética se organizan
con la integracién de areas clinicas y de la-
boratorio (4). En las éreas clinicas, se
establece el contacto entre el usuario y
los profesionales de salud; suelen estar
atendidas por médicos especialistas en ge-
nética clinica o entrenados en genética,
también conocidos como médicos genetis-
tas; ademas de otros profesionales de sa-
lud con formacién en la especialidad.
En los laboratorios de diagndstico se
encuentran los profesionales de labora-
torio, conocidos como genetistas de
laboratorio, en su mayoria licenciados en
biologia, bioanalisis, bioquimica o genética.
Los servicios se dividen en asistencia-
les-preventivos de base individual-fami-
liar, enfocado en la atencion directa al
usuario; y programas de genética de base
poblacional o salud ptiblica genética (5).

En los dltimos 50 afios, la region de
América Latina y el Caribe ha mejorado
los indicadores de salud. El urbanismo,
la modernizacién, los nuevos hébitos ali-
mentarios y el estrés han generado una
transicién epidemiolégica; esto ha incre-
mentado la proporcién de morbilidad y
mortalidad por defectos congénitos, en-
fermedades genéticas y enfermedades
crénicas asociado a predisposicién gené-
tica (7). Los servicios de genética médica
han tenido un desarrollo fragmentado y
desigual, concentrados en zonas urbanas
y ricas. Se calcula que el ntimero de gene-
tistas clinicos es cerca de uno por millén
de habitantes (8).

En Venezuela, el Sistema Nacional de
Salud esta integrado por los sectores pu-
blico y privado. El Sistema Publico Na-
cional de Salud (SPNS) estd basado en
los principios de la Constitucién Nacio-
nal de 1999, donde la salud es un dere-
cho social fundamental que el Estado
garantiza a partir de un sistema sanita-
rio de servicios gratuitos, tinico, univer-
sal, descentralizado y participativo (9).
Estd conformado por mas de 14 000
centros de salud y tiene como ente rector
el Ministerio del Poder Popular para la
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Salud (MPPS). El SPNS se ejecuta me-
diante dos modelos: la red de atencién
tradicional y la red Barrio Adentro. La
primera esta gestionada por dos tipos de
direcciones regionales de salud, centrali-
zadas y descentralizadas, estructurada
en tres niveles de atencién, y organizada
en redes de ambulatorios, hospitales y
centros de mediana y alta complejidad.
La segunda se organiza en Areas de Sa-
lud Integral Comunitaria (ASIC). Ambos
componentes se hallan hoy en dia en
proceso de fusiéon administrativa. Por
otra parte, se cuenta con otros subsiste-
mas de salud, conformados por el Insti-
tuto Venezolano de los Seguros Sociales
(IVSS), el Instituto de Previsién y Asis-
tencia Social del Ministerio de Educa-
cion (IPASME), el Instituto de Prevision
Social de las Fuerzas Armadas (IPSFA),
la Corporacién Venezolana de Guayana
(CVG) y Petréleos de Venezuela S.A.
(PDVSA).

Los estudios sobre genética humana
en Venezuela iniciaron en 1969 (10) en el
Instituto Venezolano de Investigaciones
Cientificas (IVIC), especificamente en
el Laboratorio de Genética Humana
(LGH-IVIC). Le siguieron el Instituto de
Investigaciones Genéticas “Dr. Heber
Villalobos Cabrera” de la Facultad de
Medicina de la Universidad del Zulia
(IIG-LUZ) y la Fundacién Instituto de
Estudios Avanzados (IDEA) con una
Unidad de Errores Innatos del Metabo-
lismo (UDEIM-IDEA) fundados en 1973
(11) y 1979 (12), respectivamente. En
2009, se cred6 el Centro Nacional de Ge-
nética Médica de Venezuela “Dr. José
Gregorio Hernandez” (CNGMYV), enfo-
cado en la genética comunitaria, con la
particularidad de contar con profesiona-
les de origen cubano como parte de un
convenio de cooperacién (13). El recurso
humano se distribuye en estas institu-
ciones asi como en unidades, laborato-
rios y departamentos de universidades
publicas como la Universidad Central
de Venezuela (UCV) y la Universidad
Simén Bolivar (USB) en Caracas, la Uni-
versidad de los Andes (ULA) en Mérida,
la Universidad Centroccidental Lisan-
dro Alvarado (UCLA) en Barquisimeto,
la Universidad de Carabobo (UC) nu-
cleos Valencia y Aragua, la Universidad
de Oriente (UDO) nitcleo Ciudad
Bolivar, ademas de la Universidad del
Zulia (LUZ), en Maracaibo a donde per-
tenece el IIG-LUZ. Asimismo, existen
recursos capacitados en hospitales pu-
blicos y médicos genetistas que ejercen

en privado. La primera unidad de gené-
tica médica fue creada en 1971 en LUZ.
En 1977 se funda la Sociedad Venezola-
na de Genética y cinco afios después es
reconocida la genética clinica como es-
pecialidad médica (14).

Las instituciones con servicios de ge-
nética se caracterizan por tener gran va-
riabilidad estructural y funcional; la falta
de mecanismos que garanticen su trabajo
coordinado puede generar un aumen-
to en las brechas de inequidad en el acce-
so y una ineficiencia en la utilizacién de
recursos (15). En tal sentido, es indispen-
sable conocer el funcionamiento de las
instituciones, sus recursos y el aporte al
desarrollo de la disciplina. En Venezuela,
la insercion de estas instituciones en el
SPNS garantiza su consolidacién, de esta
manera fortalece el nivel més elevado de
atencién en salud. El objetivo de este tra-
bajo es caracterizar los servicios de gené-
ticamédica de Venezuela con el propésito
de conocer el acceso a los servicios, dis-
tribucién de recursos humanos, servicios
y tecnologias disponibles, asi como el
aporte en la formacién de recursos con
respecto a la region de América Latina y
el Caribe.

MATERIALES Y METODOS

Se realiz6 una investigacién descripti-
va y documental. La unidad de analisis
estuvo constituida por todas las institu-
ciones de investigacién en genética y cen-
tros que brinden servicios de genética
médica en Venezuela. Como criterio de
inclusion se utiliz6 las instituciones con
recursos humanos formados en genética.
La técnica de recoleccion de datos fue la
revision de fuentes documentales prima-
rias. Como instrumento se utilizé una fi-
cha de recoleccion de datos, la cual estuvo
conformada por cuatro preguntas con di-
ferentes secciones cerradas; todas las sec-
ciones contaron con un acapite abierto de
aclaracién. Los indicadores definidos
para determinar los recursos humanos
segtn la institucién fueron: nimero de
médicos genetistas y nimero de genetis-
tas de laboratorio, en ambos casos segiin
el nivel de formacion. Para conocer la
disponibilidad de servicios de atencién,
se utilizaron consultas de genética
médica, consultas médicas especializadas
relacionadas y consultas profesionales
relacionadas. En el caso de los servicios
diagnostico se consideraron: diagndstico
citogenético, diagndstico molecular,
genética forense, diagnéstico prenatal,
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diagnéstico prenatal no invasivo y erro-
res congénitos del metabolismo mediante
pruebas bioquimicas. Para determinar los
recursos formados en genética segtin ins-
titucion se usé el nimero de profesiona-
les graduados segun programa de
formacion. La recoleccion de datos se rea-
liz6 entre el 1 febrero y el 30 de noviem-
bre de 2016 en las cuatro instituciones de
investigacién en genética. La informacion
de los centros de genética se obtuvo de la
base de datos actualizada al 2016 de la So-
ciedad Venezolana de Genética Humana.
El anélisis de la disponibilidad de recur-
sos incluy6 las nueve regiones del territo-
rio nacional: de los Andes, Capital,
Central, Centro-Occidental, de Guayana,
Insular, de los Llanos, Nor-Oriental y Zu-
liana (16, 17). Los resultados se analiza-
ron bajo los pardmetros de la estadistica
descriptiva para comprender el compor-
tamiento de las variables.

RESULTADOS

En Venezuela, los recursos humanos
formados en genética médica en los
sectores ptblicos y privado suman 131
profesionales; perteneciendo al sector

publico 124 (95%); de estos, 56 son médi-
cos y 68 son profesionales de laboratorio.
En las instituciones de investigacién se
localizan 77 profesionales, 26 (34%) en el
IIG-LUZ, 19 con maestria en ciencias
(MSc por sus siglas en inglés) y 11 con
titulo de doctor en ciencias médicas de
LUZ; le sigue el CNGMYV con 23 (30%)
profesionales, 19 son médicos con nivel
de MSc. El LGH-IVIC cuenta con 16
(21%) profesionales, 5 con posdoctorado,
y la UDEIM-IDEA dispone de 12 (15%)
profesionales en su mayoria de laborato-
rio. El departamento de biologia celular
de la USB tiene el mayor niimero de pro-
fesionales de laboratorio, que represen-
tan 37% de los genetistas de laboratorio
del pais. Aproximadamente la mitad de
los servicios de genética médica ofreci-
dos en el resto de universidades -UCV,
ULA, UCLA, UC y UDO- y en cuatro
hospitales ubicados en tres estados -Dis-
trito Capital, Trujillo y Falcon- se efec-
tdan en unidades de genética que basan
sus recursos en personal médico con ni-
vel de MSc (cuadro 1). Los siete (5%) pro-
fesionales que ejercen en el sector
privado son médicos genetistas y lo ha-
cen en su mayoria en el Distrito Capital.

Investigacién original

Los servicios de atencién en genética
médica publicos se concentran en las ins-
tituciones de investigacion, tres de estas
tienen al menos una consulta de genética
médica (CGM), la UDEIM-IDEA se limi-
ta al diagndstico bioquimico. Todas las
instituciones a excepcién del LGH-IVIC
tienen areas para consultas médicas es-
pecializadas relacionadas (CMR), para
interconsultas (cuadro 2) de pediatria y
ginecoobstetricia en el caso del IIG-LUZ,
estudios por imagenes y neuropediatria
en el CNGMYV, mientras que los médicos
de la UDEIM-IDEA se orientan al drea de
los errores congénitos del metabolismo.
El CNGMV posee consultas profesiona-
les relacionadas (CPR) como psicologia y
terapia ocupacional. No se pudo conocer
el nimero de pacientes atendidos en es-
tos servicios. Los profesionales de labo-
ratorio de todas las instituciones se han
formados en licenciaturas de biologia,
bioquimica, bioanalisis, enfermeria y
antropologia.

En el caso de los servicios de diagnés-
tico, la totalidad de las instituciones de
investigacion cuenta con diagnéstico
molecular (SDM) y de errores congénitos
del metabolismo (ECM). E1 [IG-LUZ es la

CUADRO 1. Recurso humano de genética médica en el sector publico seguin la profesion y el nivel de formacién, 2016

. Médicos Profesionales de laboratorio

Instituciones Estado Subtotal - Subtotal
Ent Esp MSc PhD PD Lic MSc PhD PD

Instituciones de investigacion
Laboratorio de Genética Humana del IVIC (LGH-IVIC) Miranda 2 1 0 1 0 4 2 1 3 1 5 12
Instituto de Investigaciones Genéticas de LUZ (11G-LUZ) Zulia 0 0 10 0 1 11 2 3 9 1 15
Unidad de Errores Innatos del Metabolismo del IDEA (UDEM-IDEA)  Miranda 0 2 0 0 0 2 2 6 1 1 10
Centro Nacional de Genética Médica de Venezuela (CNGMV) Miranda 0 1 19 0 0 20 2 1 0 0 3
SUBTOTAL 2 4 29 1 1 37 8 1 13 3 5 40
Universidades
Departamento de Biologia Celular (USB) Dto. Capital 0 0 0 0 0 0 3 6 1 12 3 25
Centro Nacional de Genética Humana y Experimental (UCV) Dto. Capital 0 0 2 0 0 2 0 0 0 0 0 0
Unidad de Genética Médica (ULA) Mérida 0 0 2 0 0 2 0 0 1 0 0 1
Unidad de Genética Médica (UCLA) Lara 2 0 1 1 0 4 0 0 0 0 0 0
Unidad de Genética Médica y Citogenética (UC) Carabobo 0 0 1 0 0 1 0 0 0 0 0 0
Laboratorio de Genética Humana/Unidad Proyecto Aragua (UC) Aragua 0 0 1 0 0 1 0 1 0 1 0 2
Unidad de Genética Médica/Nucleo Bolivar (UDO) Bolivar 3 1 0 0 0 4 0 0 0 0 0 0
SUBTOTAL 5 1 7 1 0 14 3 7 2 13 3 28
Hospitales
Unidad de Genética/Hospital Dr. José Maria Vargas Dto. Capital 1 0 0 1 0 2 0 0 0 0 0 0
Hospital Clinico Universitario de Caracas (HCUC) Dto. Capital 0 1 0 0 0 1 0 0 0 0 0 0
Hospital Universitario Dr. Pedro Emilio Carrillo Trujillo 0 0 1 0 0 1 0 0 0 0 0 0
Servicio de Gineco-Obstetricia/Hospital Dr. Rafael Calles Sierra Falcon 0 0 1 0 0 1 0 0 0 0 0 0
SUBTOTAL 1 1 2 1 0 5 0 0 0 0 0 0
TOTAL 8 6 38 3 1 56 11 18 15 16 8 68

Cuadro elaborado por los autores a partir de los resultados presentados.
Ent, entrenamiento; Esp, especialista; MSc, maestria; PhD, doctorado; PD, posdoctorado; Tec, técnico; Lic, licenciado; IVIC, Instituto Venezolano de Investigaciones Cientificas; LUZ,
La Universidad del Zulia; IDEA, Fundacion Instituo de Estudios Avanzados.
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CUADRO 2. Instituciones de investigacion en genética médica segun los servicios de atencién y diagnéstico, 2016

Servicios de atencion

Servicios de diagndstico

Instituciones

CGM CMR CPR SDC SDM SGF DPN  DPNNI  ECM
Laboratorio de Genética Humana del IVIC (LHG-IVIC) . . .
Instituto de Investigaciones Genéticas de LUZ (1IG-LUZ) . . . . . . .
Unidad de Errores Innatos del Metabolismo del IDEA (UDEIM-IDEA) . . .
Centro Nacional de Genética Médica de Venezuela (CNGMV) . . . . . .

Cuadro elaborado por los autores a partir de los resultados presentados.
IVIC, Instituto Venezolano de Investigaciones Cientificas; LUZ, La Universidad del Zulia; IDEA, Fundacién Instituto de Estudios Avanzados; CGM, consulta de genética médica; CMR,
consulta médica especializadas relacionadas; CPR, consultas profesionales relacionadas; SDC, servicio de diagndstico citogenético; SDM, servicio de diagnéstico molecular; SGF, servicio
de Genética Forense; DPN, servicio de diagndstico prenatal; DPNNI, servicio de diagnéstico prenatal no invasivo; ECM, errores congénitos del metabolismo.

tnica institucién que posee los servicios
de diagnéstico prenatal (DPN) invasivo
y no invasivo (DPNNI); el CNGMYV brin-
da servicios de DPNNI mediante ecogra-
fia de primer y segundo trimestre de
gestacion, a su vez estas dos institucio-
nes son las tinicas que ofrecen el servicio
de diagnéstico citogenético (SDC) con-
vencional. El IIG-LUZ tiene servicios de
genética forense (SGF) para determinar
paternidad (cuadro 2).

El servicio de diagnéstico molecular es
el mas disponible, cada institucién usa
técnicas convencionales de biologia mo-
lecular; basadas en la reaccion en cadena
de la polimerasa (PCR), con diferentes
métodos diagnésticos de secuencias es-
pecificas de ADN, como digestion con
enzimas de restriccién, amplificacién,
separacion electroforética y transferencia
a membranas. El LGH-IVIC estd en
capacidad de diagnosticar 35 condiciones
genéticas, el IIG-LUZ puede identificar
11, mientras que el CNGMV vy la
UDEIM-IDEA lo hacen en cinco y dos
condiciones, respectivamente (cuadro 3).
El servicio de diagnéstico de errores con-
génitos del metabolismo es el segundo
mas disponible. El LGH-IVIC tiene una
amplia capacidad de diagnéstico y puede
hacerlo para 23 enfermedades metabdli-
cas. El MPPS promueve la realizacién de
cinco pruebas: para hipotiroidismo

congénito, fenilcetonuria, galactosemia,
hiperplasia suprarrenal congénita y défi-
cit de biotinidasa. En ese sentido, la
UDEIM-IDEA es el centro de referencia
del programa de tamizaje nacional de
errores congénitos del metabolismo con
el diagnodstico neonatal de fenilcetonuria
e hipotiroidismo congénito, mediante
método fluorométrico. Las muestra se to-
man de sangre periférica en las primeras
72 horas de vida del recién nacido, ade-
mas realizan pesquisas selectivas para
aminoacidemias, acidemias organicas,
homocistinuria, deficiencia de biotinida-
sa y alteraciones de lactato/piruvato; el
IIG-LUZ tiene a disposicién técnicas bio-
quimicas para detectar alteraciones del
metabolismo de carbohidratos, aminodci-
dos y 4cidos orgéanicos, asi como de
hemoglobinopatias, enfermedades de de-
posito como todas las mucopolisacarido-
sis y algunas lipofuscinosis; las técnicas
del CNGMYV son semicuantitativas y re-
quieren de posteriores estudios para ha-
cer diagnéstico (cuadro 3).

La distribucién de recursos humanos a
nivel nacional —sectores ptblico y priva-
do— segtin poblacién y regiones del pais,
indicé que la regién Zuliana presenta el
mayor nimero de médicos genetistas a
razén de millén de habitantes (4,05), se-
guido por la regién Capital (3,42). En el
caso de los genetistas de laboratorio los

CUADRO 3. Instituciones de investigacion en genética médica segun el numero de
técnicas diagndsticas de los servicios mas disponibles, 2016

Instituciones

Servicios diagndsticos

SDM ECM
Laboratorio de Genética Humana del IVIC (LGH-IVIC) 35 23
Instituto de Investigaciones Genéticas de LUZ (11G-LUZ) 11 6
Unidad de Errores Innatos del Metabolismo del IDEA (UDEIM-IDEA) 2 8
Centro Nacional de Genética Médica de Venezuela (CNGMV) 5 2

Cuadro elaborado por los autores a partir de los resultados presentados.
IVIC, Instituto Venezolano de Investigacines Cientificas; LUZ, La Universidad del Zulia; IDEA, Fundacién Instituto de
Estudios Avanzados; SDM, servicio de diagndstico molecular; ECM, errores congénitos del metabolismo.

valores se invierten, con la regién Capital
con mayor cantidad a razén de millén de
habitantes (10,06), seguido de la Zuliana
(4,05). Las regiones Insular y de los
Llanos no cuentan con profesionales
formados en genética y las regiones Cen-
tro-Occidental, de Guayana y Nor-
Oriental no disponen de genetistas de
laboratorio (cuadro 4). Las regiones Zu-
liana, Capital, de los Andes, Centro-Occi-
dental y de Guayana tienen entre dos y
cuatro médicos genetistas por millén de
habitantes.

Las instituciones venezolanas que
ofrecen formacién en genética son el
LGH-IVIC y el IIG-LUZ. El LGH-IVIC
desde 1974 tiene un programa de forma-
cién de maestros (MSc) y doctores (PhD
por sus siglas en inglés) con mencién ge-
nética humana, en los cuales han egresa-
do 36 MSc y 10 PhD hasta 2016. Asi
mismo, el IIG-LUZ en 1992 cre6 una
maestria dirigida a médicos con men-
cién genética médica, donde se han
formado 26 MSc; en 2001 inicio una
segunda maestria con mencién genética
humana dirigida a profesionales de labo-
ratorio, capacitando 19 MSc en 15 afios.

DISCUSION

En América Latina y el Caribe los servi-
cios de genética médica tienden a concen-
trarse en grandes ciudades, tener alcance
limitado y el sector ptblico ser el mayor
proveedor de servicios (3). Venezuela
coincide con este comportamiento, siendo
que tres de las cuatro instituciones de in-
vestigacion se localizan en el estado Mi-
randa en la regién Capital (figura 1), la de
mayor densidad poblacional (cuadro 4).
Tienen en comn el dificil acceso por ubi-
carse en la periferia de la ciudad, posible-
mente causado por una deficiente
planificacién y escasas politicas ptiblicas
dirigidas en este sentido. La regién Capi-
tal tiene una poblacién aproximada de 4,9
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CUADRO 4. Distribucién de recursos humanos en genética médica segun la poblacién y la regién del pais, 2016

Profesionales de

Region Estados y areas de conformacion Su(;:(e:;le)cw Poblacion g‘;ft‘jl'(‘:ﬁf) Médicos laboratorio
pmh N pmh
Zuliana Zulia 50 2307 3704404 73.7 15 4.05 15 4.05
de los Andes Barinas, Mérida, Tachira, Trujillo y el municipio Paez de Apure 77 820 3600 256 46.3 8 2.22 1 0.28
Centro-Occidental Falcon, Lara, Portuguesa y Yaracuy 66 900 4155 062 62.1 11 2.65 0 0.00
Central Aragua, Carabobo y Cojedes 26 089° 4199 217 161.0 6 1.43 2 0.48
Capital Distrito Capital, Miranda y Vargas 9880 4971 986 503.2 17 3.42 50 10.06
de los Llanos Apure y Guérico 128 666 1106 639 8.6 0 0.00 0 0.00
de Guayana Amazonas, Bolivas y Delta Amacuro 458 345 1725120 3.8 4 2.32 0 0.00
Nor-Oriental Anzoategui, Monagas y Sucre 84 000 3271481 38.9 2 0.61 0 0.00
Insular Nueva Esparta y las dependencias federales 1270 493 765 388.8 0 0.00 0 0.00

Cuadro elaborado por los autores a partir de datos publicados.

Fuentes: Centro Nacional de Tecnologias de Informacion e Instituto Nacional de Estadistica.

km?, kilémetros cuadros; hab/km?, habitantes por kilémetro cuadrado; pmh, por millén de habitantes.
2No incluye 12 870 km? correspondientes a la supeficie del lago de Maracaibo.

® No incluye 375 km? correspondientes a la superficie del lago de Valencia.

FIGURA 1. Mapa de la Republica Bolivariana de Venezuela, regiones politico-administrativas, 2016

L EY 9 < s
90F

ESTADOSY AREAS DE
REGION CONFORMACION
1 Zuliana ZU Zulia
2 de los Andes BA Barinas
ME Mérida
TA Tachina
TR Truillo
PA Municipio Péez de Apure
3 Centro- [ﬁ [alcén
i ara
Occidental PO Portuguesa
YA Yaracuy
4 Central AR Aragua
CA Carabobo
CO0 Cojedes

5 Capital DC Distrito Capital
MI Miranda
VA Vargas
6 de los Lianos AP Apure
U Gudrico
7 de Guayana AM Amazonas

BO Bolivar
DA Delta Amacuro
8 Nor-Oriental AN Anzoategul
MO Monages
SU Sucre
NE Delta Amacuro
DF Dependencias Federaies

9 Insular

Fuentes: Centro Nacional de Tecnologias de Informacion.
Elaborada por los autores a partir de datos publicados.
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millones de habitantes, que representan
1,6 millones de habitantes por cada centro
de genética, esto supera la meta recomen-
dada de centros por milléon de habitantes
(5). Més de la mitad de los recursos huma-
nos (62%) trabajan en estas instituciones.

En Venezuela, cinco regiones superan
el estimado para Ameérica Latina de médi-
cos genetistas por millén de habitantes (8)
y el 10% ejercen tanto en el sector ptiblico
como en el privado. E1 96% de los genetis-
tas de laboratorio se distribuyen en dos
regiones. Por otra parte, las regiones Insu-
lar y de los Llanos no tienen profesionales
formados en genética, lo que significa que
hay 1,5 millones de habitantes sin acceso
a estos servicios. El CNGMYV se apoya en
profesionales cubanos y cuenta con cua-
tro médicos genetistas e igual nimero de
genetistas de laboratorio; su cooperaciéon
transitoria es fluctuante y rotativa, por lo
cual no han sido incluidos en el reporte.
Conocer la demanda de los servicios fue
una limitacién de la investigacién, en par-
te porque algunos centros no pudieron
facilitar la informacion.

E140% de los profesionales de genética
que laboran en la actualidad se han for-
mado tanto en el IIG-LUZ como en el
LGH-IVIC, evidencia de su contribucién
en el crecimiento del drea en las dltimas
cuatro décadas. La mitad de los recursos
humanos formados en la maestria
del IIG-LUZ se han incorporado a la
institucién como investigadores y docen-
tes y conforman un claustro de 18 profe-
sores, de esta manera se garantiza la
transmisién de conocimientos a las nue-
vas generaciones. El CNGMYV ha forma-
do el recurso humano en el Centro
Nacional de Genética Médica de La Ha-
bana mediante un programa dirigido a
médicos (18); se han graduado cuatro es-
pecialistas en genética clinica, 29 MSc en
asesoramiento genético y seis médicos
entrenados en citogenética. La formacion
de recursos y la colaboracién transnacio-
nal en investigacién biomédica son facto-
res trascendentales en el desarrollo de
sistemas de atencién en genética médica
(19, 20). La comisién de expertos de la
Red Latinoamericana de Genética Huma-
na (RELAGH) y la Organizacién Mundial
de la Salud (OMS) promueven en la re-
gion la creacién de programas de entre-
namiento en genética médica dirigido a
diversos profesionales de la salud (21).

La institucién con el mayor nidmero
de profesionales que han migrado es
el CNGMYV, 19 en total; de estos, tres es-
pecialistas en genética clinica, diez MSc
en asesoramiento genético y la totalidad
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de médicos entrenados en citogenética.
Dos egresados de la maestria dictada por
el [IG-LUZ ha emigrado del pais. En la
fundacién IDEA, diez profesionales con
nivel de PhD han dejado la institucién, lo
que afect6 la operatividad de un labora-
torio de genética forense inaugurado en
2013. La migracién profesional fuera del
territorio ha sido considerable en los lti-
mos cinco afios, equivalente al 25% de los
recursos actualmente disponibles en el
sector publico.

El CNGMYV dirige un programa de ge-
nética de base poblacional en prevencion
primaria mediante una red de genética co-
munitaria, que busca reducir la brecha de
acceso a los servicios. Desde 2009, la red
fue atendida por médicos cubanos con ni-
vel de MSc en asesoramiento genético, or-
ganizados a razén de un médico por
estado, para un total de 24 (en caracter
transitorio); en 2011 se incorporaron 19
médicos venezolanos con MSc en asesora-
miento genético en diez estados del pais.
La organizacion de esta red trata de emu-
lar el funcionamiento de los servicios de
genética médica en Cuba (22). En la actua-
lidad, el MSc en asesoramiento genético no
tiene reconocimiento oficial en Venezuela.

La UDEIM-IDEA desde 1985 forma
parte del programa de genética de base
poblacional de errores congénitos del
metabolismo. Hoy en dia, es centro re-
ferencia nacional para pesquisa neona-
tal y confirma muestras a nivel nacional
de los laboratorios de salud publica y
hospitales adscritos al MPPS. El IIG-
LUZ participa en este programa y ha
estudiado a mdas de 30 000 neonatos
hasta enero de 2016, este tamizaje for-
ma parte de los programas de genética
de prevencién secundaria, similar a las
experiencias llevadas por paises de la
Region (23). Por otra parte, El IIG-LUZ
se ha abocado al estudio clinico epide-
miolégico de la enfermedad de Huntin-
gton, enmarcado en los programas de
genética de prevencion terciaria; cuenta
incluso con la prueba presintomatica de
la enfermedad, atendiendo las comuni-
dades de la costa occidental del lago de
Maracaibo, donde se reporta la preva-
lencia mas alta de la enfermedad en el
mundo (24). El SPNS carece de indica-
dores de incidencia o prevalencia de
otras enfermedades genéticas y no dis-
pone de una legislacién en materia de
pesquisa neonatal, anomalias congéni-
tas o enfermedades genéticas. Desde
2008, esta vigente un c6digo de bioética
y bioseguridad (25) que regula de ma-
nera general la investigaciéon en seres

humanos, sin hacer referencia a la prac-
tica de la genética médica.

En 2016 la esperanza de vida al nacer
en Venezuela era de 74,6 afios (mujeres:
78,8; hombres: 70,6). En el tltimo repor-
te de mortalidad por 1 000 nacidos vi-
vos, la tasa de mortalidad infantil se
ubico en 14,7; la tasa de mortalidad neo-
natal en 10,7 y la mortalidad en menores
de cinco afios fue de 16,9 (26). En meno-
res de 28 dias de vida, las principales
causas de mortalidad fueron afecciones
perinatales (79,93%) y anomalias congé-
nitas (17,52%); se mantuvieron ambas
en menores de un ano con valores de
60,30% y 20,40% respectivamente; de
uno a cuatro anos, los accidentes de
todo tipo (20,27%), las anomalias congé-
nitas (15,51%) e influenza y neumo-
nia (12,35%) son las principales causas
de mortalidad infantil. En 2011, se regis-
tré una tasa de muertes por anomalias
congénitas de 10,5 por cada 100 000 na-
cidos vivos (16, 27), en 2013 se reporta-
ron 2 428 muertes por anomalias
congénitas (28). No existe una politica
nacional de vigilancia epidemiolégica
de anomalias congénitas, siendo estas
de las principales causas de muerte en
menores de cinco afios. Venezuela es
parte del Estudio Colaborativo Latinoa-
mericano de Malformaciones Congéni-
tas (ECLAMC) desde 1973 (29), en 2015
tan solo un hospital reportaba al
ECLAMC (30). La interrupcién volunta-
ria del embarazo es ilegal en Venezuela
y estd permitida solo en situaciones de
riesgo para la vida de la gestante.

En Venezuela existe un amplio grupo
de profesionales formados en genética
médica, pero su nimero se ha visto redu-
cido en los dltimos cinco afnos. Estos re-
cursos se localizan en su mayoria en las
instituciones de investigacién, con consi-
derable tecnologia y acceso limitado. La
contribucién de las instituciones de inves-
tigacion a la formacién de profesionales
en genética es significativa. Serfa reco-
mendable plantearse un modelo organi-
zativo que incluya al MPPS e integre las
instituciones de investigacion y centros de
genética e incorporarlos al nivel de mayor
complejidad del SPNS, con el fin de redu-
cir la brecha de acceso a los servicios. Esto
permitiria incrementar la creacién de gru-
pos de investigacion multidisciplinarios,
la interaccion entre comités de ética de la
investigacion, la creacién y/o unificacion
de registros de defectos congénitos y pro-
gramas preventivos de base poblacional,
asi como la coordinacion de formacion de
recursos humanos.
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ABSTRACT

Medical genetics
services in Venezuela

Keywords

Objective. To characterize medical genetics services in Venezuela and describe the
distribution of their resources, services, technologies, and professional training.
Methods. A descriptive, documentary study of genetic services was conducted
between February and November 2016, involving a review of primary documentary
sources and the use of a data collection form in research institutions to obtain inform-
ation on the availability of human resources, clinical care, and diagnostic services, as
well as professional training. Furthermore, the Venezuelan Society of Human Genetics
database was used to identify the human resources available in genetics centers.
The criterion for inclusion was being an institution with staff trained in genetics.
Results. The inclusion criterion was met by four research institutions, seven univer-
sities, and four hospitals, all in the public sector. A total of 124 professionals work in
these institutions; 56 of them are physicians and 68 are laboratory staff. Of these
professionals, 62% are affiliated with research institutions, which offer patient care
services, molecular and biochemical diagnostic services, and, more rarely, cytogenetic,
prenatal, and forensic testing. Five regions of the country have between two and four
physicians specializing in genetics per million inhabitants. Of the laboratory profes-
sionals, 96% are located in two regions (Capital and Zuliana); five regions have none.
Research institutions have provided training in genetics to 40% of the country’s cur-
rent human resources.

Conclusions. Genetics services show great variability in terms of diagnostic options.
They train large numbers of professionals, but access is limited. There is a need for
coordinated policies to integrate these services and reduce existing gaps.

Genetics, medical; genetic services; human resources; Venezuela.

RESUMO

Servicos de genética
médica na Venezuela

Palavras-chave

Objetivo. Caracterizar os servicos de genética médica da Venezuela com a finalidade
de conhecer a distribuigdo dos recursos, prestagdo de servigos, tecnologias usadas e
formacao profissional nesta area.

Meétodos. Uma pesquisa descritiva documental dos servigos de genética médica foi
realizada de fevereiro a novembro de 2016. Foi feita uma revisao das fontes documen-
tais primarias nas institui¢des de pesquisa com o preenchimento de fichas de coleta de
dados com informacao sobre a disponibilidade de recursos humanos, prestacio de
servigos de atendimento e diagnéstico e formacao profissional. Foi feita também uma
revisdo do banco de dados da Sociedade Venezuelana de Genética Humana para iden-
tificar os recursos humanos nos centros de genética. O critério de inclusdo do estudo
foi ser uma instituicdo com recursos humanos formados em genética.

Resultados. Os critérios do estudo foram satisfeitos por 4 institui¢des de pesquisa,
7 universidades e 4 hospitais, todos da rede ptblica. Foram identificados 124 profissio-
nais trabalhando nestas institui¢cdes: 56 médicos e 68 funcionédrios da &rea de
laboratério. Sessenta e dois por cento dos profissionais pertencem a instituigdes de
pesquisa que prestam servigos de atendimento clinico e diagndstico molecular e bio-
quimico e, menos frequentemente, realizam andlises citogenéticas, pré-natais e foren-
ses. Cinco regides do pais tém entre 2 e 4 médicos geneticistas por milhdo de habitan-
tes. Além disso, 96% dos profissionais de laboratério estdo distribuidos em 2 regides
(capital e Zuliana), sendo que ndo hd nenhum profissional em 5 regides. As institui¢des
de pesquisa formam atualmente 40% dos recursos humanos em genética do pais.
Conclusées. Os servigos de genética médica sao caracterizados por grande variabili-
dade nas op¢des diagndsticas, acesso limitado e grande contribuigdo para a formagao
profissional. Fazem-se necessarias politicas coordenadas para integrar e reduzir as
lacunas.

Genética médica; servigos em genética; recursos humanos; Venezuela.
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