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Resumen

La enfermedad genética, como causa de discapacidad,
es un problema de salud real pero subestimado. Adn son
insuficientes las intervenciones oportunas y adecuadas
en pacientes con discapacidad de origen genético.

El objetivo de este estudio fue determinar la prevalencia
de enfermedad genética en una poblacién discapacitada
del area rural de Anapoima, Colombia. Se evaluaron 35
pacientes con diferentes tipos de discapacidad y sus familias.

Los diagndsticos etiolégicos de los pacientes se clasi-
ficaron en cinco categorias de acuerdo con la carga
genética: categoria | (enfermedades monogénicas), |I
(enfermedades cromosdmicas), Il (enfermedades multi-
factoriales), IV (enfermedades con origen desconocido)
y V (enfermedades ambientales). Una vez practicados
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Abstract

Genetic diseases are a common cause of disability, but
this fact is underestimated. Properly and opportune
medical interventions on patients with these diseases are
not enough yet.

The aim of this study was to determine the prevalence of
genetic disease in a disabled population from a Colom-
bian rural area. Thirty five patients and their families with
different chronic disabling conditions were evaluated.

Each patient was assigned to one of five groups on
the basis of the presence or absence of an underlying
chronic medical condition and whether that condi-
tion had a genetic basis or susceptibility as follows: |
category (monogenic diseases), Il (chromosomal disor-
ders), lll (multifactorial diseases), IV (unknown etiology
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los estudios de genética, se volvieron a clasificar bajo las
mismas categorias.

Antes de practicar los estudios de genética, las enfer-
medades se ubicaban, principalmente, en la categoria
IV seguida de la II. Al finalizar el estudio, la categoria IV
disminuyé y la categoria | aumenté de manera importante.

Estos hallazgos evidencian que la anamnesis adecuada,
el examen fisico, el genograma y los exdmenes basicos
de genética, contribuyen a la deteccién de enfermedades
genéticas, incluso en niveles de atencién de baja comple-
jidad en salud.

Se evalud, ademas, el grado de cumplimiento de las guias
de manejo para sindrome de Down en estos pacientes,
siendo inadecuado por cada item. El abordaje del paciente
en situacién de discapacidad requiere, entre otras cosas, la
valoracion y los estudios genéticos. El conocer la etiologia
permitird mejor entendimiento y aceptacién del paciente y
su familia de su condicién, planear estrategias de preven-
cion y tratamiento adecuadas, y mejorar el proceso de
toma de decisiones sobre reproduccion en la familia.

Palabras clave: discapacidad, enfermedad genética, gené-
tica clinica, discapacidad intelectual, sindrome de Down.

INTRODUCCION

La tasa de discapacidad estd aumentando a nivel
global a causa del envejecimiento de la poblacién y
del aumento de las enfermedades crénicas, entre las
cuales estdn las enfermedades genéticas (1). Segun
las cifras del Departamento Administrativo Nacional
de Estadistica (DANE) del afio 2004, las princi-
pales manifestaciones organicas de discapacidad en
Colombia son: ceguera (34,47 %), hipoacusia (28,85
%), discapacidad intelectual (16,2 %), paralisis de
miembros inferiores (9,1 %), pardlisis de miembros
inferiores y superiores (8,9 %) y mudez (6,1 %) (2). De
las sorderas, cegueras y pacientes con discapacidad
intelectual se identifican las causas cromosémicas y
monogénicas en un grupo considerable De la sordera,
la ceguera y la discapacidad intelectual, se identifican
las causas cromosémicas y monogénicas en un grupo
considerable. Segln los estudios internacionales, la
discapacidad intelectual leve tiene causas genéticas
hasta en el 15 % vy, en la grave, las causas genéticas
representan hasta 60 a 70 % (3).

Por otro lado, en el 50 % de los casos la hipoacusia
prelingual (congénita) presenta una condicion genética
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diseases or acquired disorders without genetic deter-
minant), V (no preexisting chronic medical condition,
no genetic disease basis). Once genetic evaluation was
performed, the etiologic diagnoses were reclassified
according those categories.

Before genetic evaluation, the patients were categorized
in the IV and Il categories. After the genetic evaluation
and genetics tests were done, the patients of IV category
dropped while patients in | category raised. This demons-
trates that right anamnesis, physical exam, complete
family history tree and some basic genetics tests are
required for proper diagnosis of genetic diseases, even in
centers of primary care.

We also asses the medical guidelines compliance for the
Down syndrome in this population and this was unsa-
tisfactory. Finally, we conclude that establishment of the
genetic disease contributes to patients and the families in
the understanding of their condition and also promotes
better strategies of medical attention, according to the
medical needs of this patients, including reproductive
assessment.

Key words: disability, genetics diseases, clinical genetics,
intellectual disability, Down syndrome.

de base, en el 25 % tiene un origen no genético y en el
25 % es de origen idiopético (3,4). Estos dos ejemplos
ponen en evidencia la importancia de reconocer, diag-
nosticar y orientar las enfermedades genéticas como
posibles causas de discapacidad en una poblacién.

Los pacientes colombianos con discapacidad siguen
teniendo barreras para acceder a servicios especiali-
zados que contribuyan a esos diagndsticos etiologicos
(no solo los de origen genético); pero, ademas, es
escaso el entrenamiento en genética clinica en la
comunidad médica para reconocer y orientar sobre
la etiologia genética de enfermedades que conllevan
la discapacidad en un paciente (5,6). No se conoce la
etiologia precisa de la discapacidad en pacientes de la
poblacién rural colombiana y son pocos los estudios
que se dedican a resolver esta incognita.

El objetivo del estudio fue determinar la prevalencia
de enfermedad genética en una poblacién discapa-
citada del area rural de Anapoima, para resaltar la
importancia de los servicios de genética como parte
del abordaje integral del paciente con discapacidad.
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La idea principal es que en el abordaje del diag-
nostico etiolégico en estos pacientes, se tenga en
cuenta como diagnostico diferencial la enfermedad
genética y que esto represente un efecto benéfico
para ellos y sus familias en términos de comprensién
de la enfermedad, entendimiento de la posibilidad
de herencia y recurrencia en otros familiares y, en
algunos casos, hacer intervenciones especificas para
la enfermedad de base (7-9).

METODOS

Se trata de un estudio observacional descriptivo de una
poblacién de pacientes afectados por trastornos del
desarrollo de diversa indole. Se solicité consentimiento
informado y asentimiento a los sujetos de investigacion.
El estudio se llevé a cabo en 35 pacientes con diversos
grados y tipos de discapacidad fisica y mental y sus
familias, que acuden a la Fundacién FUSES “Semillas de
esperanza” del municipio de Anapoima, Cundinamarca.

El municipio de Anapoima esta localizado a 85 km de
Bogota. Tiene, aproximadamente, 10.259 habitantes y
un érea de 132 km2; comprende el area urbana (centro),
26 veredas y cuenta con una Unica institucién de primer
nivel de atencién en salud (10).

A los 35 pacientes y sus familias, un genetista les elabor6
la historia clinica genética completa, el drbol genealo-
gico de tres generaciones, y les brind6 asesoria genética
antes y después de la toma de los exdmenes ordenados
segun el criterio médico (cariotipo bandeo G, pruebas
bioquimicas, determinacién de TSH y analisis de expan-
sion de tripletas para X fragil). Estos instrumentos han
sido utilizados y validados en estudios previos.

Definicion

Categoria

Una vez obtenidos y tabulados todos los datos, se esta-
blecieron las frecuencias de cada una de las variables.
Se identificé la distribucion por sexo, edad, proce-
dencia y afiliacion a la seguridad social.

En cada paciente se establecieron factores de riesgo
perinatales (sufrimiento fetal agudo, desnutricion
materna, puntaje de Apgar bajo al nacer, parto prema-
turo, etc.); ademds, la presencia de malformaciones,
deformaciones, anomalias menores, fenémenos de
disrupciones, secuencia, sindromes, displasias o
asociaciones. Se tuvieron en cuenta los antecedentes
familiares y la consanguinidad relevantes para el
diagnéstico de la enfermedad actual. También, se esta-
blecieron y tabularon los diagnésticos etiolégicos de
entrada (antes de la valoracién genética), por sindrome
(o diagnédstico de trabajo) y los finales (después de la
valoracién genética).

Los diagndsticos etioldgicos se clasificaron segin las
categorias de la tabla 1. Esta clasificacion los divide de
acuerdo con su carga genética (etiologia genética) en
cinco categorias; las categorias | y Il son las de mayor
carga genética (mayor influencia genética) y, la V, la
de menor carga genética (mayor influencia ambiental).
Estas categorias fueron utilizadas por McCandless en
un estudio que media el impacto de la enfermedad
genética en un servicio de hospitalizacion de pedia-
tria (11) y, posteriormente, se usaron en un estudio
colombiano en el cual se pretendia medir el impacto
de la enfermedad genética en un hospital de Il nivel de
atencion (6). Se clasificaron los diagnésticos de entrada
frente a los de salida segtin estas categorias y se obser-
varon las diferencias numéricas en cada categoria
antes y después de la valoracién por genética.

Diagndstico
de salida (n)

Diagnostico

Ejemplos de entrada (n)

Enfermedades de origen monogénico Esclerosis 1 5
Patron mendeliano definido tuberosa
Il Enfermedades cromosdmicas Trisomia 21 9 9

Enfermedades genéticas complejas incluyendo
1 enfermedades multifactoriales y malformaciones
congénitas no clasificablesen |y Il

Hidrocefalia congé-
nita, defecto de tubo 6 7
neural, epilepsia

Enfermedades de causa desconocida en las que no
\Y) se reconoce un origen genético absoluto, pero en
algunos casos puede haber predisposicion genética

Bajo peso, baja talla,
prematuridad, retardo 14 8
del desarrollo

Vv Trastornos no genéticos, considerados como de
causa ambiental

Infecciones, trauma,
desnutricion

Tabla 1. Categorizacion segun McCandless de los diagnosticos etiologicos de entrada (antes de la valoracion genética) y los diagndsticos

de salida (después de la valoracion y los estudios genéticos)
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Clasificacion 1. Las malformaciones se dividen en tres grupos

segun el prondstico.

Clasificacion 2. La intervencion del personal de salud es adecuada
o inadecuada.

Descripcion n

I. Malformacién congénita no compatible con la vida
(por ejemplo, anencefalia, sirenomelia)

Descripcion n

a. No cambia el pronostico (por ejemplo, apéndice o
anencefalia).

[I. Malformacion congénita con riesgo de mortalidad
o grave discapacidad (por ejemplo, trisomias, fisu- 13
ras, cardiopatias, defectos de tubo neural)

b. Mejora al paciente hasta la normalidad o lo empeo-
ra gravemente (por ejemplo, cardiopatia o defectos 5
del tubo neural, hendiduras orales).

[ll. Malformacion congénita compatible con una vida
normal (por ejemplo, foseta preauricular, sindac- 4
tilia, nevos)

¢. Minimo, hay incapacidad permanente (por ejemplo,
displasia 6sea o trisomia 21).

d. Pueden llegar a mejoria total, no tienden a em-
peorar (por ejemplo, signo de Ortolani positivo, pie 3
equino varo, polidactilia).

Tabla 2. Dos sistemas de clasificacion de pronostico de las malformaciones congénitas y sus categorias. NUmero de pacientes en este

estudio en cada una de las categorias

En los pacientes que presentaron malformaciones
congénitas, se implementd un sistema de clasificacion
segln la gravedad y la posibilidad de modificacién del
pronostico (tabla 2). Los sistemas fueron propuestos
por el Instituto de Genética Humana de la Pontificia
Universidad Javeriana (12) y estandarizados por la
Clasificacion Internacional del Funcionamiento, de la
Discapacidad y de la Salud, versién 2001 (13).

A los pacientes con diagnéstico de sindrome de Down
se les hizo un andlisis de cumplimiento de las listas
de chequeo de las guias internacionales de cuidado
para pacientes pediatricos y adultos con este sindrome
(14,15). El grado de cumplimiento de cada item de la
guia, se presentd porcentualmente. Se calcul6 la media
de cumplimiento general de cada item en el total de
individuos con sindrome de Down.

Las variables y los datos obtenidos de las historias
clinicas se tabulan en formato Excel®, y se expresaron
como frecuencias absolutas vy relativas (porcentajes).
Una vez finalizado el estudio, se entregd a cada
paciente y a su familia un informe de la valoracion
genética, que inclufa la historia clinica y la interpreta-
cién de los resultados de los exdmenes.

RESULTADOS

Descripcion general de la poblacion

La mayoria de pacientes (25/35) provenia de veredas
del municipio, el resto, del centro urbano (11/35). Once
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pacientes eran naturales de Anapoima, y los restantes,
de municipios de Cundinamarca o Boyaca, o de
Bogota. Se atendieron 22 pacientes de sexo masculino
y 13 de sexo femenino. En cuanto a la edad, la mayoria
eran adolescentes y ninos (28/35), los demds eran
adultos (7/35). El principal grupo etario correspondié
a nifos de 10 a 15 anos (11/35). En cuanto al asegura-
miento social, la mayoria estaban afiliados al régimen
subsidiado (25/35) y el resto pertenecian al régimen
contributivo (10/35). No hubo ninguno sin vinculacion
a la seguridad social. Un paciente tenia aseguramiento
con medicina prepagada.

Presencia de anomalias menores
y malformaciones

Veinticuatro de los 35 pacientes presentaron tres o mas
anomalias menores en el examen fisico. Excluyendo los
9 con sindrome de Down, 15 presentaban un niimero
significativo de anomalias menores (cinco o mas).

Doce de los 35 pacientes tenian historia o hallazgos
de malformaciones congénitas mayores. Entiéndase
malformacién como la alteracién estructural de un
6rgano o region corporal secundaria a una pérdida
de la regulacién de los procesos morfogénicos del
embrién. Solo un paciente presentaba mds de una
malformacién (microcefalia e hipospadias).

Las malformaciones mas importantes fueron las cardio-
patias congénitas, observadas en cuatro, tres de los
cuales tenian diagnéstico de sindrome de Down. Les
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siguieron la hidrocefalia congénita (3 casos), la micro-
cefalia (4 casos) y los trastornos urogenitales. De los 15
pacientes que presentaban o tenian historia de malfor-
maciones mayores, cuatro carecian de ecografias
prenatales. De los 11 que si tuvieron, al menos, una
ecografia, solo se detecté un caso con alguna anor-
malidad ecografica (hidrocefalia congénita detectada
prenatalmente). Todas las madres tenian, al menos, tres
o mas controles prenatales, excepto una que nunca
acudié al control.

En cuanto a deformidades, 16 de 35 las presentaban.
Entiéndase deformidad como laalteracién en la posicion
y forma de un érgano o regién corporal, secundarias
a fuerzas mecanicas. Algunas deformidades eran de
aparicion tardia (pardlisis cerebral, miopatias), y otras,
de apariciéon congénita (algunos casos de pie equino
varo). La mas frecuente fue el pie equino varo en 6,
seguida de retracciones isquio-tibiales y gastro-séleos
en 4, trastornos de la forma del craneo en 4 y deformi-
dades de la columna en 4.

De los 35 pacientes, se identificaron 16 con algin
sindrome genético. De ellos, 8 tenfan diagndstico
clinico y citogenético de sindrome de Down. Los
8 restantes tenian diagnéstico clinico de sindromes
genéticos que requieren confirmacién bioquimica
o molecular.

Dos pacientes presentaron displasia, el primero de
displasia 6sea y el segundo de displasia fronto-nasal.
Uno presentaba un fenémeno de secuencia, de
mielomeningocele. No se encontraron pacientes con
asociaciones ni fenémenos de disrupcioén.

Diagnostico de la poblacion estudiada

Los principales diagnésticos por sindrome fueron, en
su orden: 9 casos de sindrome de Down, 7 de discapa-
cidad intelectual, no atribuible al sindrome de Down,
o pardlisis cerebral y 5 de retardo del neurodesarrollo.
Llama la atencién la presencia de tres pacientes con
alteraciones urogenitales, dos con hipospadias (grado
[I-11I) y otro con hipogenitalismo.

Los diagnédsticos etiologicos de la  discapacidad,
iniciales o de entrada, se agruparon por categorias
segln la clasificacién modificada de McCandless, y
se volvieron a categorizar una vez completo todo el
estudio genético (diagndsticos finales) (tabla 1). Antes
de practicar los estudios de genética, las enferme-
dades se ubicaban, principalmente, en la categoria IV
(de origen desconocido pero que podrian tener una
base genética) seguida de la categoria Il (anomalias
cromosémicas, en este caso, sindrome de Down).

Cuando se hizo el estudio genético completo, la cate-
goria IV disminuyé y se aumenté de forma significativa
el ndmero de pacientes en la categoria | (enferme-
dades monogénicas: miopatia congénita, sindrome
de Noonan, esclerosis tuberosa, displasia esquelética
espondilo-metafisiaria, sindrome de Rett, craneosinos-
tosis por sindrome de Saethre-Chotzen) (tabla 1).

Historia familiar y consanguinidad

En dos pacientes hubo antecedentes de consanguinidad
en primer grado, de los cuales, en uno la consangui-
nidad fue probablemente un factor importante para la
enfermedad actual (un caso de miopatia congénita).

De los arboles genealdgicos de cada paciente y su
familia, se detect6 que en 14 de los 35 casos la historia
familiar era relevante no solo para identificar enferme-
dades genéticas, sino para identificar enfermedades o
factores de riesgo no genéticos o entidades con predis-
posicion genética. Se encontraron antecedentes de
diabetes mellitus en dos familias, de paralisis cerebral
en dos, de retardo del neurodesarrollo en tres y de
muerte neonatal en tres.

Pacientes con diagndstico de sindrome de Down

Ocho de los nueve pacientes con sindrome de Down
tenian trisomia 21 universal. El noveno paciente tenia
una translocacion (46,XX,t21:21). Del total, cuatro
tenian cariotipo previo y solo dos familias habian
recibido asesoria genética. De los tres que nunca
habian tenido control de TSH, se encontraron dos con
hipotiroidismo congénito. Es de anotar que ninguno
tenia a la fecha valoracion por oftalmologia ni audio-
logia y, ademds, se encontraron cinco pacientes con
sindrome de Down sin estudio citogenético y tres sin
estudios de ecocardiograma.

DISCUSION

Laintencién de este estudio fue determinar la frecuencia
de enfermedades genéticas en un grupo de poblacién
con discapacidad del area rural de Anapoima, Cundi-
namarca. Del total de 35 casos, se identificaron 5 con
enfermedad monogénica (categoria | de McCandless),
9 con enfermedad cromosémica (categoria Il) y 7 con
malformaciones congénitas (categoria Ill), para un
total de 21 con evidente carga genética que explica
su discapacidad.

Los principales diagndsticos por sindromes fueron, en
su orden: 9 casos de sindrome de Down, 7 de discapa-
cidad intelectual, no atribuible al sindrome de Down, o
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de paralisis cerebral y 5 de retardo del neurodesarrollo.
La clasificacién modificada de McCandles se us6 para
los diagnésticos de entrada (sin valoracién previa por
genética sin valoracion genética previa) y para los de
salida (posteriores a la valoracion por genética).

Cuando se practico el estudio de genética, la categoria
IV disminuyé y se aumenté de forma considerable
el ndmero de pacientes en la categoria | (enferme-
dades monogénicas: miopatia congénita, sindrome
de Noonan, esclerosis tuberosa, displasia esquelética
espondilo-metafisiaria, sindrome de Rett, craneosinos-
tosis por sindrome de Saethre-Chotzen) (tabla 1).

Aunque este estudio tiene limitaciones, el aumento en
la categoria | pone en evidencia que la genética clinica
—como disciplina— es necesaria en el abordaje integral
de los pacientes con discapacidad, pues incrementa la
posibilidad de diagnosticar la causa de la discapacidad
en muchos de los casos sin diagndstico previo.

En este estudio no se pretende desconocer la impor-
tancia de los agentes etiolégicos de origen ambiental
que conllevan discapacidad. Sin embargo, son muy
escasas las ocasiones en las que un médico general
—o incluso un especialista— piensa en la enfermedad
genética como diagnostico diferencial en este tipo de
pacientes. Dos pacientes adultos se beneficiaron del
nuevo diagnéstico, uno con esclerosis tuberosa y otro
con craneosinostosis por sindrome de Saethre-Chotzen.

Otro aspecto que se debe resaltar es que en muchos
casos una adecuada anamnesis facilita el diagnostico
genético en estos pacientes, sin requerir una infraestruc-
tura muy compleja para tales fines. En algunos estudios
se sugiere que con el examen fisico y la historia clinica
genética se puede establecer un diagnéstico etiol6gico
muy sugestivo en 18 a 38 % de pacientes con discapa-
cidad intelectual idiopética (16-18). En otros estudios
se reportan porcentajes mayores; en uno de ellos hubo
un rendimiento del 54 % en la deteccion etioldgica en
una cohorte con discapacidad intelectual idiopatica.
De este grupo de pacientes, un tercio tuvo diagnéstico
etiologico definitivo con la historia clinica y el examen
fisico minucioso; en un tercio, la historia y el examen
fisico aportaron puntos esenciales al diagnéstico,
confirmdndose después con exdmenes especificos, y
solo en un tercio de los pacientes se logré un diagnés-
tico etiolégico utilizando exdmenes paraclinicos (19).
De esta manera, se evidencia la importancia del entre-
namiento en herramientas bdsicas de historia clinica y
semiologia para orientar diagndsticos genéticos.

Si bien en este estudio quedaron pacientes sin diagnés-
tico etiolégico, o con diagndsticos genéticos clinicos
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sin confirmaciéon molecular, es preciso comprender
que estos requieren estudios moleculares, como la
hibridaciéon genémica comparativa (HCG array), o
pruebas especificas que excedian la capacidad de este
estudio. Esas pruebas aportan significativamente al
diagnéstico etiologico de la discapacidad intelectual
idiopdtica, el autismo o los sindromes dismorfolégicos
no especificados (19-23). De hecho, la ejecucion de
pruebas como la HCG ya es recomendacion interna-
cional en las guias de manejo del retardo global del
desarrollo, de trastornos del desarrollo y del retardo
mental (16-23). La hibridacion genémica comparativa
(HCG array) aporta del 8 al 20 % en el diagnéstico
etiologico de la discapacidad intelectual idiopatica o
de sindromes idiopéticos de malformaciones (20-23).
Es necesario completar esos estudios en los pacientes
que quedaron sin diagnostico etiolégico preciso.
También, es necesario reevaluar aspectos ambien-
tales que puedan haber contribuido o hayan generado
discapacidad.

La identificacién de anomalias menores en los pacientes
de este estudio evidenci6 su utilidad en el diagnéstico
etiol6gico. Todos los pacientes que presentan mds de
tres anomalias menores, tienen diagnéstico monogé-
nico o cromosémico, lo que confirma la importancia
de reconoer estas anomalias como una herramienta
semioldgica sencilla para diagnosticar enfermedades
genéticas (7,8,16-18). Es importante sefalar que,
incluso sin haber hecho estudios genéticos, la mayoria
de pacientes con discapacidad atendidos en este
estudio (30 casos) tenia diagnostico en las categorias
['a IV, que incluyen enfermedades con base genética
clara y aquellas con factores genéticos de propension
en comparacién con los diagnosticados en la categoria
V (solo 5) que son enfermedades ambientales.

Por otra parte, es evidente la gran frecuencia de
pacientes con malformaciones congénitas mayores
(14 de 35). El perfil epidemiolégico de mortalidad
infantil ha variado en la dltima década, siendo cada
vez mas frecuentes las malformaciones congénitas
como causa de mortalidad. En el afio 2010 se reporté
que las malformaciones congénitas habian sido la
primera causa de mortalidad infantil en menores de un
afo en Bogotd (24). Sin embargo, la mayoria de estas
malformaciones no son incompatibles con la vida y
la mortalidad estaria relacionada directamente con la
oportunidad en la intervencién y el manejo (12).

Existen sistemas de clasificacién para las malforma-
ciones segun su gravedad y posibilidad de modificacién
del pronéstico. Dichos sistemas fueron implementados
en el andlisis de nuestros casos (tabla 2). La mayoria
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de nuestros pacientes estan en las categorias Ilb o lic,  rios de remisién a este servicio (25-27). Es necesario
que corresponden a malformaciones con riesgo de identificar factores adicionales: culturales, sociales,
mortalidad o grave discapacidad pero que con inter-  psicolégicos, econémicos, que puedan afectar la aten-
venciones oportunas pueden mejorar. Los pacientes ci6n adecuada en estos casos, no solo por genética
con sindrome de Down y los que tenian defectos del  sino por otros servicios de salud que deben involu-
tubo neural (incluidos como l1lb), tenian deficiencias crarse en su atencién. Aunque en este estudio no se
en las intervenciones clinicas en cuanto a oportunidad  pretendié medir estos aspectos, se puede deducir
y calidad. Los tres con alteraciones urogenitales (dos que el problema de estos pacientes no es la falta de
con hipospadias, grado II-lll) tampoco habian tenido  cobertura por sus sistemas de aseguramiento. Todos
un manejo adecuado de su condicién. Esto pone de tenian afiliacién a la seguridad social (casi la mitad en
manifiesto que estos pacientes pudieran estar en riesgo  régimen contributivo) e, incluso, uno recibia atencién
de complicaciones aun habiendo pautas de manejo  por medicina prepagada.

especifico que mejoran su condicién de base.

Otro aspecto importante de la evaluacién de esta Pacientes con sindrome de Down

poblacién consisti6 en la verificacién de asesoria gené-  En nuestra poblacién de estudio habia 9 de 35
tica previa a esta jornada. Muy pocos pacientes y sus  pacientes con sindrome de Down. No se encontraron
familias habfan recibido atencién por un servicio de hallazgos fenotipicos diferentes a los clasicos descritos
genética; incluso, en aquellos con enfermedades neta-  para el este sindrome (3,28,29). De los 9 pacientes, 8
mente genéticas (categoria | y Il), era pobre o nulo el  tenian trisomia universal y una tenia 46;XXt (21;21). El
asesoramiento genético previo. Solo 4 de 14 (total de fenotipo de esta paciente no difiere del fenotipo de
pacientes de las categorias | y II) habian recibido alguna  aquellos con sindrome de Down por trisomia universal.
vez una consulta de genética. Incluso, de los 9 pacientes
con sindrome de Down, 5 no tenian cariotipo previo y
solo 2 habian recibido asesoria genética previa.

En la tabla 3 se expone el grado de cumplimiento de las
guias de manejo anticipado de pacientes con esta enfer-
medad. Estas guias son internacionales y son el referente
Cabe resaltar que la atencién en genética en Colombia internacional para el manejo del sindrome de Down
(consulta, controles y algunos exdmenes) esta cubierta  (3,14,15). Siendo la enfermedad genética mas frecuente,
por el Plan Obligatorio de Salud. Habrd que determinar  se esperaba encontrar un grado de cumplimiento en el
en otro tipo de estudio, las razones por las cuales estos  seguimiento de estos pacientes, al menos, aceptable,
pacientes no habian recibido atencién por genética, pero solo dos alcanzaban un nivel de cumplimiento
teniendo en cuenta que todos cumplian con los crite-  global de guias ligeramente superior al 50 %.

n C AG ECO OFT AUD TIR NUT ODONT SP EDU RC Mo%
1 100 100 100 0 100 100 0 100 0 100 0 63,6
2 100 100 100 0 0 100 0 100 0 100 0 54,5
3 0 0 0 0 0 0 0 100 0 0 0 9,1
4 0 0 0 0 0 0 0 100 0 0 0 9,1
5 100 0 100 0 30 100 0 100 20 100 0 50,0
6 0 0 100 0 0 20 0 100 0 100 0 29,1
7 100 0 100 0 0 20 0 100 0 100 0 38,2
8 0 0 100 0 0 20 0 100 0 0 0 20,0
9 0 0 0 0 0 0 0 100 0 0 0 9.1
Mo% 44,4 22,2 66,7 0 14,4 40,0 0 100,0 2,2 55,6 0,0 31,4

Tabla 3. Porcentaje de cumplimiento de las guias de manejo para los pacientes con sindrome de Down en la poblacion estudiada

NA: no aplica; C: cariotipo bandeo G; AG: asesoria genética; ECO: ecocardiograma; OFT: valoracion y seguimiento oftalmolégico; AUD:
valoracion y sequimiento auditivo; TIR: valoracion y seguimiento de la funcion tiroidea; ODONT: valoracion y sequimiento odontolégico;
SP: soporte psicoldgico de los padres; EDU: soporte educativo y escolarizacion; RC: radiografia cervical; M%: medias porcentuales
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Es evidente la falta de cumplimiento en la mayoria de
items, especialmente los referentes a salud oftalmolé-
gica, salud auditiva, nutricién y soporte a los padres.
Solo dos categorias tenian grado de cumplimiento
superior al 50 %, sin corresponder a porcentajes acep-
tables (ecocardiograma y educacién a los padres).
Es probable que la atencién de los pacientes con
sindrome de Down esté enfocada a las enfermedades
cardiaca vy tiroidea; sin embargo, ahi también hay
falencias en nuestra poblacién: hubo tres pacientes sin
pruebas tiroideas previas, dos de ellos con diagnéstico
de hipotiroidismo determinado en el presente estudio.

De los nueve pacientes con sindrome de Down, cinco
no tenfan cariotipo previo y solo dos habian recibido
asesoria genética previa. Los padres de la paciente
con translocacion 21;21 no habian recibido asesoria
genética, ni se les habia solicitado un cariotipo. Esto
también evidencia el desconocimiento y la falta de
oportunidad de la atencién por genética a pacientes y
familias cuando la indicacién es clara.

Situacion de atencion en salud
de la poblacion objeto

Aproximadamente el 15 % de la poblaciéon mundial
padece algin tipo de discapacidad (1). Con base en
los resultados del Censo de Poblacion y Vivienda de
2005 del DANE, se estableci6 para el pais una preva-
lencia de discapacidad de 6,4 % (2). De cada 100
colombianos con limitaciones, 29,3 tiene limitaciones
permanentes para caminar o moverse, 14,7 la tiene
para mover brazos y piernas, y 12 presentan limita-
ciones para aprender. La mayor prevalencia y el mayor
indice de intensidad de estas limitaciones, se encuen-
tran en los departamentos de Cauca, Narifio, Boyaca,
Huila, Quindio, Caqueta y Tolima (2). Cundinamarca,
departamento donde se encuentra nuestra pobla-
cion objeto, no aparece entre los departamentos con
mayor prevalencia para alguna de las discapacidades
medidas. Si bien el objetivo y los alcances del estudio
no implican hacer un diagnéstico social de esta pobla-
cion, llaman la atencién varios aspectos de la atencion
en salud de estos pacientes: 1) todos estan asegurados,
sin embargo, el manejo y seguimiento de sus enferme-
dades es bastante irregular y discontinuo; 2) algunos
tienen dificultades en el transporte (acceso a los servi-
cios) pero hubo pacientes que no tenian esta dificultad
y, aun asi, tenian un seguimiento irregular; 3) la mayoria
de las familias desconoce el marco normativo y los
derechos que tienen como sujetos discapacitados; 4)
la mayoria de pacientes no utiliza los recursos muni-
cipales a los cuales tienen acceso por su condicion de
discapacidad, y 5) la percepcién de las familias es que
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a nivel local son pocos los profesionales de la salud
que estdn realmente interesados en sus pacientes y
que solamente obtienen atencion e interés por parte
de profesionales especializados en la ciudad.

Es fundamental poder determinar la causa en las falen-
cias en la atencién global de salud de estos pacientes:

1. ;Son las politicas y las normas insuficientes para
atender esta poblacién? Se tendra que deter-
minar si el problema estd en la insuficiencia
o en la falta de aplicabilidad a nivel local.
En Colombia existe un marco legislativo en
términos de discapacidad y atencién en salud
que incluye la Constitucion Politica Colombiana
(Articulo 47) (30), la Ley 361 de 1997 (31) y otros
decretos y leyes relacionados con el tema. Para
el caso especifico de atencién en genética, el
Plan Obligatorio de Salud tiene contemplada la
atencién por parte de esta especialidad con la
posibilidad de ejecutar algunos exdmenes. Sera,
entonces, fundamental evaluar a nivel local,
regional y departamental, la aplicabilidad de
estas politicas.

2. ;Existen actitudes negativas, discriminatorias y
de abandono en el area rural frente al paciente
con discapacidad? La impresién general para
estas familias es que si existe un componente de
esta naturaleza, no solo por parte del equipo de
salud sino por parte de la ciudadania comdn y
a nivel intrafamiliar. Se debe profundizar sobre
este tépico especifico.

3. ;Existen obstaculos en la prestacion de servi-
cios?! Las personas con discapacidad son
particularmente vulnerables a las deficiencias
que presentan los servicios tales como la aten-
cion de salud, la rehabilitacion, y la asistencia y
apoyo. Falta coordinacién, dotacién de servicios
y de personal calificado. Es necesario cuanti-
ficar y determinar si este es el problema en la
atencion de estos pacientes. Otros problemas,
como la financiaciéon insuficiente, la falta de
accesibilidad (transporte a la regién urbana del
municipio, acceso a lugares publicos y cole-
gios o escuelas, centro de salud), deben ser
evaluados en esta poblacion.

4. ;Falta formacion y entrenamiento en los profe-
sionales de salud para atender poblacion
discapacitada o para atender y orientar un
paciente a un servicio de genética? Falta desa-
rrollar competencias en el pregrado y en los
posgrados de carreras del area de la salud, que
permitan al estudiante obtener herramientas mas
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claras sobre cémo atender el paciente con disca-
pacidad y de cémo se debe orientar al paciente
con enfermedad genética. Es necesario disefar
estudios locales que midan el desarrollo de
competencias sobre estos dos temas, en los curri-
culos de medicina y profesiones afines.

CONCLUSIONES

1. La mayoria de pacientes en situacion de disca-
pacidad atendidos en esta poblacién, tenia una
alteracion genética que contribuye sustancial-
mente a su situacion deficitaria de salud. Es
necesario pensar en la enfermedad genética
como posibilidad etioldgica en estos pacientes.

2. Herramientas tan sencillas como una adecuada
anamnesis, el arbol genealdgico, el examen
fisico completo y las pruebas basicas de gené-
tica, permitieron la identificaciéon de pacientes
con enfermedades genéticas en esta poblacion.
Esto evidencia la importancia del entrenamiento
en pregrado y posgrado en el uso de estas herra-
mientas para detectar pacientes con entidades
genéticas. Desde la atencién primaria, las herra-
mientas mencionadas facilitan un abordaje mas
integral del paciente y su discapacidad.

3. Aunque no era un objetivo del estudio, se
detectaron mudiltiples falencias en la atencion de
pacientes con sindrome de Down. Mas alla de
la pobre observancia a las gufas clinicas, estos
pacientes carecen del cuidado minimo para
evitar complicaciones. Las principales falen-
cias en la atencion se presentaron en la salud
oftalmoldgica, la salud auditiva, la nutricién, el
soporte a los padres y la asesoria genética.
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