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Se analiza el desarrollc y las
perspectivas de la gendfica humana en Costa
Rica, en relacion con la investigacién, la
formacidn de recursos humanos y de su impacto
cientifica y soclal. La produccldn cientifica de
los Oitimos 25 afios muestra un incremento en |a
investigacion sabre las enfermedades
hereditarias y la constitucidn genética de las
poblaciones asi como un desarrello de la
epidemiclogia genética, la genética médica y la
formacién de recursos humanos calificados.
Estos resultades se atribuyen principaimente a
los recientes avances cientificos y técnicos en
genética y blologia molecular, & la actitud
generada por los cambios en el perfil de salud
de! pais y a [a acclién de iniciativas externas
como el Proyecte del Genema Humano. No
obstante, su impacto en el sistema de salud
todavia no es significative y falta integracién
enfre los distintos grupes y campos de
investigacion. Se sugiere la inclusién de un
enfoque orlentado hacia 1a genética humana en
iog planes de salud y de desarroilo del pais.

Palabras claves: genética humana, Costa Rica,
salud, bibliografia

La genélica hurmana come ciencta, analiza
la diversidad en sus diferentes formas, incluida la
enfermedad humana. En las (ltimas des décadas |a
genética en general, y en particular la humana, ha
tenido un desarrollo extraordinario, al eliminarse
muchos de los impedimentos inhersntes a los
estudios familiares, principalmente por el auge y
desarrollo técnico y metodelégico de la genética
molecular, Consecuencias de este avance son el
proyecta dei genoma humano, que implica el
conocimiento detaflado de todo el genoma con la
consiguiente ventaja para el estudic de las
enfermedades hereditarias; los avances técnicos
tales como la reacecién en cadena de la polimerasa
(PCR) y la secuenciacidn de Acidos nucleicos; el
refinamiente constante de prusbas de estadistica
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genética y el uso intensivo de sisternas de computo;
el fortalecimiento de !a investigacién basica vy
aplicada, particularmente en genética molacular,
epidemiclogia genética y genética clinica, y el
énfasis en un enfoque evolutivo, en el contexto de la
variabilidad genética, de Ia enfermedad humana
{1,2).

En términos de investigacién v desamolle
tecnologice, en Costa Rica la comunidad cientffica
no ha escapado a esta tendencia y es posihle afirmar
que en los unlimos 10 afics e avance fue
significativo.  Una revisién de la situacién de la
genética humana antes de 1885 mostraba la
existencia de una investigacion con un ritmo lento y
poco sisternatico en sus inicios, perg con signos
sustantivos de avance y de la aglomeracion en
ciertas dreas, tales como la genética clinica, de
poblaciones y biequimica, la aparicion del tamizaje
genético y de las interacciones de estas con la
epidemiologia (3), sin embargo, su desarrcllo ne
alcanzaba en ese momento los niveles de avance,
con relacién a |05 paises desarrollados, de otras
naciones latinpamericanas como Brasil, Cuba, Chile
y México. A continuacidn se expondrd un analisis de
fa situacion actual de ia genética humana en Costa
Rica, su desarrollo en los Ultimos 15 afios y sus
perspectivas en el contexto nacional e internacional.
Se muastra que la inmvestigacién en este campo ha
tenido un avance sustancial; que se han fortalecido y
desarroflado grupos e instituciones en este pericdo,
y que existe un avance lento pero seguro en lo
concerniente a la educacion y formacidn de recursos
humanos. No obstanie, a pesar de contar con
bastante infraestructura y suficienciz técnica, todavia
es necesaria una integracion de recursos, grupos e
instituciones que reviertan en funcién de la salud
pablica, constituyéndose este en el mayor reto de los
proximos afnos.

Para efecto de describir este avance, se
dividid la exposicidn presentando las dreas de la
genética humana mas desarrolladas en Costa Rica
y, finalmente, se tratara de establecer sus posibles
perspectivas. Se tomd como base un concepto
amplio da fa genética humana, no limitandose a sus
aplicaciones en la genética médica, con el propésito
de ofrecer yna visitn mas completa de su situacion.
Para tal efecto se revisaron las publicaciones



aparecidas después de 1882, continuande fa revisién
mencionada {3).

GENETICA DE POBLACIONES

Probablemente las primeras
comunicaciones scbre aspectos genéticos provienen
de esta area, debido al interés suscitada por conacer
las  frecuencias de los grupos sanguineos
{probablemente  los  primeros  polimerfismos
identificados), en las pobiaciones, inclinacién que ha
prevalecide durante muchos afios {(4-8) En las
ultimas dos décadas se ha intensificado el estudio de
las poblaciones costarricenses, utilizando técnicas
mas modernas para la determinacidn de distinlos
marcadores genétices y sl consiguiente anélisis de
su estructura. Dos grandes estudios destacan estos
aspectos. En primer término, el relacionado con la
constitucion genética, {a diversidad y la evolucién de
los grupos amerindios, las cuales fueran anaiizadas
in varias facelas: la cuantitativa y morfologica,
enzimas y proteinas del suero, grupes sanguineos,
el ADN nuclear y ol ADN mitecondrial (9-16),
incluyendo muchos loci en los genomas de varias
tribus de Bajz Cenfreamérica (Costa Rica, Nicaragua
y Panama).

El otro gran estudio realizado, se refiere a
las hemoglobinas ancrmales y trastornos afines
{principalmente lz glucosa-B-fosfato deshidrogenasa
(GEBPD y las talasemias), tanto por sy descripcion
general de las frecuencias fenotipicas,
principalmente ¢z las hemoglobinas 8 y C en ef pals
(17-20), como en la determinacion ¥y descripcién de
variantes {21-25) y las cansideraciones
antropolégicas sobre la distribucién y movimiente de
poblaciones, principalmente con ur componente
genético africano, de diverso origen (25). Las
técnicas empleadas van desde la electroforesis de
protefnas convencional hasta ef estudic de variantes
por punto isoeléctricc o el andlisis dei ADN. Este
mismo problema fue estudiado en fa poblacidn negra
de {a provincia de Limén, incluyendo, ademds de los
calculos de frecuencias génicas, estudios familiares
de fertilidad y seleccién natural {26,27).

Un estudic reciente sobre la constitucitn
genética de |a poblacién costarricense (28), muestra
que estd formada por una amalgama de varias
etnias, esencialmente trihibrida con  genes
ancestrales de origen africano, amerindio vy
caucasoide, aungue con inmigraciones relativamente
pequefias de ofras efnias (chinos, alemanes,

italianos, judics). Se utilizaren para tal efecto
marcadores  genéticos convencionales  {grupos
sanguineos, enzimas, proteinas del suero)

Efectivamente, y confirmando las distintas fuentes
etnohistéricas, se muastra que |a poblacioén mestiza
costarricense tiens, de manera general, Una mezcla
racial acumulada ¢on 16-15% de genes africanocs,
30% amerindios ¥ 50-50% cautasoites
{probablemente en su mayoria de crigen espafiol}.
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Estos estudios, ademas de explicar los origenes, ¢l
movimiento y las relaciones entre las poblaciones,
tienen implicita una explicacién alternativa sobre la
prevalencia de afgunas enfermedades hereditarias,
en vista de las diferencias de variabilidad genética
existentes antre los diferentes grupos étnicos (29).

Vinculades con la situacidn anterior, estan
ios estudios sobre ia estructura de la poblacién,
particularmente aguelles relacionados con &
consanguinidad, la endogamia y otros pardmetros
hicdemagraficas, estimados mediante distintos
métodos ¥ vinculados a su vez con determinadas
enfermedades hereditarias (30-37). En términos
generales la copsanguinidad ha descendidp
significativamente, igual que en la mayoria de paises
en desarrollo; gunque la endogamia se mantiene con
cifras relativamente altas (alrededor del 50%) {38).
En varias publicacicnes se ha atribuido la aparicion
de algunas enfermedades hereditarias a la existencia
de una supuesta estructura endogamica y de alta
consanguinidad, pasada y preserte, en Costa Rica
(38-42); sin embargo, los resultades obtenidos na
confirman esta tendencia y ademas el fendmeng
puede encubrir otros factores no analizados
detalladamente como serian la deriva genética en
poblacicnes peguefas, incluyends las fundadoras,
con idénticas consecuencias genéticas (homocigasis
y fijacién o pérdida de genes), amén de que no
necesariamenfe una determinada enfermedad
hereditaria vinculada con la consanguinidad estd
relacionada con aqueila existente en ta poblacién
general (30).

EPIDEMIOLOCGIA GENETICA

De manera general, se consideran dos
compenentes principales conformande el concepto
amplio de la epidemiologia gendtica: uno, &l estudio
de |la eficlogia de la enfermedad en grupes de
parientes; el otroc, indagar sobre las causas
heredables de la enfermedad en la poblacién (43}
Es obvio entonces su vinculo con les métodas
empleados en la genética de poblaciones y la
epidemiologia; sin embargo, mucho énfasis se dio
en los ultimos afies a ies anélisis de segregaciones y
ligamiento, con miras a establecer mapas geneticos,
con un sustento tedrico desarrollado bastante tiempo
atras aunque fortalecida por las nusvas técnicas de
l2 biclogia molecu'ar y de la estadlstica genética.
En Costa Rica con anterforidad se iniciaron vy
desarroflaron  investigaciones poblacionales que
incluyen el tamizaje neanaial de errores innatos def

metabelismo {4445} y las  malformaciones
congeénitas  (48-4D), agregando un registre de
malformacicnes congénitas (5Q). Sin embarge, la

tendencia visible en este momentc es la de
desarroilar estudios familiares Que permitan la
identificacién de genes como posibles candidatos
determinantes de enfermedades hereditarias o, por
oira pafte, la idertificacién o deteccién de variantes
alélicas autéctonas de leci ya conocidos.



Probablemente el primer intento en el
sentido antes apuntado fue el andlisis de una
sordera, determinada como ds herencia autosdmica
dominante (51} En este trabajo se establecid
mediante un estudio de ligamiento, la ubicactén del
posible gene responsable de esta dolencia en el
cromosoma 5q31, entre los marcadores 1Lg ¥ GRL,
utitizandae 89 parientes informativos. Posteriorments,
fue opbtenida una secuencia de esta regidn del
cramosoma 5, equivalente a un gene denominado
diaphanous con actividad en la coclea (52). Este
haltazgo ltevo a los autores a congluir que "..La
familia M provee una mutacién rara que puede
revelar una biologia universal y aumenta nuestro
entendimiento def cido...".

Otro estudio amplio e integral se efectud
con la enfermedad manfaco depresiva o desorden
bipglar (BP) (53), incluyende wvaries analisis:
desequilibrie de ligamiento, asumiendo
homogeneidad y un origer de la pobiscion en
estudio a partir de pocos fundadores {41); ef examen
de wvarios marcaderes informativos en tode ¢f
genoma de dos genealogias (54); simulaciones de
tigamientc en series de loci simples (58) y 18
combinacién de varios métodos de mapeo genéfico
{ligamiento, asociacién, haplotipos), obteniéndose
una fuerte evidencia para la localizacién de un locus
asociado o ligado & ta enfermedad en la regién
18422-q23.

Siguisndo también el criterio sobre el
aislamiento de le poblacién costarricense y, por lo
tanto, la posible presencia de haplotipos fundadores
y desequilibrio de ligamiento se estudiaron 27
famitias con el propésito de localizar el gene de la
ataxia-tetangiectasia, utilizando 13 marcadores en la
region ‘del cromosoma 11q 22-23 {40,56). Los
autores ubicaron el locus prineipal de la ataxia dentro
de una regién de 200 kb, entre los marcadeores s484
y 5535, Otre esfuerzo en este mismo sentido inciuye
ta asociacidn de una mutacidn en un tipo de ceguera
ligada al cromosoma X en varias familias de origen
mestizo en la provincia de Guanacaste. El analisis
de hgamiento mediante el usc de marcadores tipo
minisatélite evidencia un posible ligamiento en XP
11.23-11.24, comrespondiente a ia enfermedad de
Norrie, aurque presentando diferencias clinicas
conspicuas a8 las descritas para esta dolancia (57).
En este caso la mutacién es de punto y ocurre en el
tercer exeon, sustituyéndose la fenilalanina por
leticina en la posicidn 61,

El otre enfoque importante, actualmente en
sus etapas iniciales, examina detalladamente loci ya
ubicados y bien c¢onocidos de enfermedades
hereditarias, con cierta prevalencia en el pafs. Tales
el casc de la fenilcetonuria donde Santos et al {68)
hicieron un andlisis molecutar de mutaciones
mediante la utitizacién de STR, VATR, y sistemas
polimé&rficos Xrmnl, descubriende algunas varianies
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de origen eurcpes, pero también posibles
mutaciones autdctonas, totalizando cinco
mutaciones diferentes y cinco polimérficas, resultado
gue sugiere un  considerable grado de
heterogeneidad en el jocus PAH. En esta misma
linea también se hah analizade por varios afios Jas
hemogiobinas anormales (S y C}, probabtemente i
enfermedad de herencia recesiva mas frecuente en
Costa Rica (fa frecuencia del gene § oscila entre 0.5
y 3%} vy recientemente la hipercolesterolemia (39),
las distrofinopatlias (60} y la enfermedad de Wilson
(42).

CiITOGENETICA

La investigacién en citogenética, y su
aplicacién en ef diaghéstico clinico, fueron de los
primeras campos que se desarroliaran en Costa Rica
y ha mantenido su vigencia, aungue con un declive
relativo en esta década, debido probablements al
aumento de las actividades y aplicacicnes de la
genética molecular {Cuadro 1) Como era de
esperar, en sus (nicios predomind el analisis de
cariotipes, incluyendo su aplicacion en e diagnostico
{61-63), seguido de la aplicacidn de bandeo
cromosémico (64} malformaciones congénitas {65),
¢t estudic de sitios fragiles (66-68) y leucemias (§9).
Cabe destacar et inicio det diagndstico prenatal con
la aplicacién de técnicas citogenéticas a parntir de
1885 (70).

ENSENANZA E INVESTIGACION

La mayor parte de la investigacién en
genética humana se ha efectuado en fa Universidad
de Costa Rica por medio de sus unidades docentes y
de investigacidon. Su Sistema de Estudies de
Posgrado tiene el énfasis en genética en la Escueta
de Biotogia y tambisn se promueve esta disciplina en
el Sistema de Clencias Biomédicas; se ofrecen
varios cursos especificos y existe la colaboracién
entre diversas unidades académicas, principaimente
las de Biclogfa, Medicina y Microbiolagfa, los centros
de Biclogia Molecutar (CIBCM), Hemoglobinas
Anormales (CIHATA} vy la Seccion de Genética
Humana del Instituto de investigaciones en Salud
{INISA). Como parte de este desarrollo se han hecho
varias {esis de grade vinculadas con |2 genética
humana, en campos tales como fa consfitucidn y
variabilidad genética humana de las poblaciones
(71-74); consanguinidad (75), citogenética (76,77,
enfermedades hereditarias (78-81) y pruebas de
identidad (82)

La enseftanza de grade ofrece licenciaturas
con énfasis en genética en la Escuela de Biologla de
la UCR, donde se imparten cursos de servicio para
otras unldades  académicas {Cdentologla,
Educacién, Microbiologfa, etc). La Escuela de
Medicina imparte un curse de Genética Médica en el
cuarto afo de la carrera y contempla ademas la
enseftanza de ia genética en olras partes de su



programa, incluyendo el consejo genético. Aunque
existen cursos formales de genética humana en el
area biomédica desde 1973, cabe mencionar que es
a partir de |a primera mitad de los cchentas donde
se promueve sistematicamente el desarrollo de esta
disciplina. Fuera de la Universidad de Costa Rica,
ademdas del Hospital Nacional de Nifios (HNN),
destaca la labor desarrollada por el Instituio
Costarricense de Investigacion y Enseflanza en
Nutricién y Salud (INCIENSA).

Las unidades mencionadas antes
mantienen  algunas lineas de  investigacion
semejantes, pero en otros casos complementarias,
La aparicion va referida de nuevas técnicas de
genética melecular hacen el enfoque més uniforme y
tiende a sustituir formas tradicionales del analisis
genético. Juzgando las publicaciones aparecidas en
los ditimos 5 afos, es posibie afirmar que existe una
clara tendencia en casi tados los centros e institutos
hacia la investigacién de enfermedades hereditarias.
Debe agregarse una cierta tradicicn en citogenética
en el HNN y en el INISA, que incluyen en este Gltimo
el diagnéstico prenatal en el INISA. Resalta también
el enfoque epidemiolégico genético, con énfasis en
la peblacion (incluido el tamizaje de determinadas
enfermedades) en el CIHATA, el INISA y el HNN. En
este contexto cabe sefialar también el esfuerzo en
terminos de vigilancia y analisis epidemiclégicos del
Registro de Maiformaciones Congénitas  del
INCIENSA. Por otra pare, se enfatiza,
particularmente en el CIBCM y el [NISA, en
aplicaciones de la genélica molecular en el
diagnostico, especiaimente las huellas genéticas
{"fingerprinting"), para su aplicacién en medicina
forense. Esta Gltima actividad también se realiza en
el Organismo de [nvestigaciones Judiciales {OIJ}.

Mucho del desarrollo experimentado en la
investigacidn y docencia en genética humapa, puede
atribuirse al aumente en la Gltima década en el
personal calificado experimentado. Por ejemplo, fas
instituciones mencionadas tenlan en 1995 un total de
21 investigadores actives, incluyenda 9 PhD, 6MSc v
6 medicos. No se incluyen aqul profesionales
graduados (especialmente bidiogos y microbidlogos)
que constituyen un importante apoyo en esta
labores. Todo esto muestra una clara tendencia al
aumento en los préximos afies.  Finalmente, cabe
mencicnar |a aparicion de asociaciones u otros
grupoes vinculades con diversos aspectos de la
genética  humana, incluyendo  enfermedades
hereditarias especificas. Asi, en 1990 fue creada la
Asociacion Costarricense de Genética (ACOGEN),
posteriormente las de Bioguimica y Biclogla
Molecular, Caostarricense de Biclogia Molecular y la
Asociacién Costarricense para el Tamizaje y la
Prevencién de Discapacidades en el Nifo (ASTA),
que Gitimamente le ha correspondide la conduccion
del Programa Nacional de Tamizaje Neonatal.

80

GENETICA HUMANA EN COSTA RICA

SITUACION ACTUAL Y SUS
PERSPECTIVAS

La presente revision  muestra, en
conclusion, que en la Gima década la investigacién
y |a formacién de recursos humanos en la genética
humana ha mostrado un avance considerable en lo
cuantitativo y lo cualitative. Una ilustracidn de esta
situacién se presenta en el Cuadro 1, donde se
incluye y compara la produccidon cientifica, en
términos de los articulos publicados, en tres
peripdos (1972-1976, 1982-1986 y 1992-1998),
Claramente se perciben dos tendencias. primero,
una aglomeracicn de publicaciones en ciertas dreas
que a su vez se pueden agrupar en das principales:
ia constitucidn genética de las poblaciones y aquella
que refleja el creciente interés en las enfermedades
hereditarias. Segundo, se nota una tendencia al
aumento de las publicaciones conforme avanzan los
perindos pero, si se analiza la naturaleza de las
referencias, se percibe un avance cualitativo
sustantivo en el tercer perlode, atribuible al rigor
existerte en fa aceptacion y revision de Ilas
publicaciones por parte de comités editoriales mas
exigentas.

Cuadro 1: Publicaciones cientificas relacionadas ¢on la
gendfica humana en Costa Rica, en tres pericdos.

1972-  18982- 1992-

1976 1986 1996  Tolal
Chogenética 1 7 3 11
Hemoglobinas y afines 4 7 2 13
Malformaciones congénitas 2 3 1 &
Enfermedades hereditarias 3 2 13 18
Tamizaje, errores innatos i 2 2 5
Estructura genética de
peblaciones y marcadores 5 10 14 29
genéticos
Total 16 N 33 82

El resultado anterior es atribuible a origenes
y cauysas de orden externo e internc. En primer
término, como ya fue mencionado, avances
técnicos, parlicularmente en genética molecuiar,
fomentaron logros significativos, impulsando Ja
consclidacién de este campo como upa ciencia
compleja y de la mayor importancia. En este sentido,
el Proyecto del Genoma Humano, con todo el
impulso cientifico y comercial que representa, ha
marcado uma pauta & seguir ya dque esta
revolucionado muchas aspectos de| estudic de la
variabilidad humana, incluyendo principalmente la
enfermedad y la salud, obligando a repensar y
rehacer muchos enfoques sobre la investigacion y su
aplicacién en genética, sin excluir los aspectos éticos
y filoséficos. Sin duda, este impacto se refleja en la
investigacién gue se efectla en este momento en
Costa Rica. En segundo término, se han hechao
grandes esfuerzos, particularmente en instancias
universitarias y de salud estatales para promover y



mejorar el estudio de la genética humana; acciones
que han permitido el impulso de la investigacian, la
consecusion y formacién de recursos humanos y |a
agrupacion de profesionales en sociedades o grupos
de interés. Una vez descrita y analizada la situacién
actual, convieng ahora investigar las perspectivas o
tas tendencias predecibles como consecuencia del
trabajo desarroilado, particularmente en la (ltima
década, a saber.

1. Bin duda, y siguiendo la tendencia generada por
el proyectc Genoma, seguird el énfasis en la
deteccién de leci supuestamente responsables
de dolencias hereditarias siguiendo el esquema
clasico, adaptdndose siempre las nuevas
metodologlas y técnicas, con una proyeccidn
hacia el disefio y elaboracién de mapas fisicos;
seguird también la tendencia actual, al entrarse
a2 una nueva fase de investigacion, de analizar
las caracteristicas y las funciones de
mutacicnes ocurridas en [oei  especificos,
vinculados a una determinada delencia.  Un
ejemplo de este Oitimo enfoque es el de la
sordera presente en una familia costarricense ya
descrite (62} Cabe puntuglizar que, hasta el
momente, la mayorla de estos estudios han sido
de caracler colaborativo, generaimente en
asocfacion con laberatorios de los Estados
Unidos vy, si se foma comop referencia las
publicaciones existentes, todavia el liderazgo de
las investigaciones es externo, sin embargo, es
posible que esta situacidon cambie en un futuro
cercano e ihcluso existe la eventualidad de estar
inmersos en este momente en un proceso de
transicion en este sentido. Lo cierto es que, si se
consulta un catidlege de  enfermedades
hereditarias como el de Me Kusick {OMOM
http:@@www.mcbinim.nif.gov@), a la fecha
aparécen cinco entradas con investigadores
costarricenses como primeros autores, Como
marce de referencia, en 1893 aparecian 228
referencias de autores latinoamericanos en esta
condicion (83).

2. Es posible, y muy deseable, que mucha de la
investigacidon y su aplicacidon se dedique al
estudic mas dstallado de loci ya conocidos y
presentes en farnilias o poblaciones en cierta
frecuencia, para analizarlos en todos sus
alcances, incluyende como propésito principal,
sus efectos e implicaciones en la salud. Es
previsible ademas, la transferencia tecnoldgica y
su aplicacidn en determinados campos, tales
come la medicina forense incluyendo Ia
determinacién de perfiles genéticos individuales.
Esta Gltima acci6n traeria como consecuencia (y
ya estd ocurriendo) la formacién vy
adiestramientp c¢ontinuc de profesionales de
nivel medio, &l que participaréd activamente en
los sistemas de salud estatales y privados.
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3. La formacion de recursos humanos en distintos
niveles se consclidara mediante el
fortalecimiente de los curricula en las
universidades y con el fortalecimiente de grupos
de investigacién y docencia estatales y privados.
A su vez distintos grupos y &sociaciones con
intereses especificos (asociaciones cientlficas,
formacion de grupes en torno a determinadas
dolencias, etc), tenderdn a desarrallarse.

4. Es previsible un debate élico y politico sebre las
implicaciones de la genética humana en la
sociedad costarricense, como ha ocurrido en
otros pafses, sobre temas vinculados 2 e
manipulacién genética y la prevencion o el
consegjp  genético, incluyende el tema de!
diagndstice prenatal y el aborto terapeutico, ast
comgo la esterilizacion.

Es evidente el interés manifiesto por
efectuar estudios genéticos en familias y poblacicnes
de Costa Rica. Esta atencién tiene varias causas,
Primerg, los perfiles de salud del pals indican la
importancia de las enfermedades de origen genético
en términos relativos y absolutes; abandanindose
asf la discusién de los 70s y B80s sobre su
impertancia con relacion a otros problemas de
mayer incidencia o prevalencia. Segundo, es posible
encontrar con relativa facilidad familias grandes,
escasas en paises desarrallados, que favarecen
clertos tipos de analisis genélico come la deteccién
de mutantes, el ligamiento y [a construccion de
mapas. Tercero, se ha promovido la idea sobre una
supuesta  homogeneidad de la  poblacidn
costarricense, especialmente en ¢l Valle Central, que
favorecerfa 1a averiguacion genética retrospectiva.
Aunque los dos primeros puntos nc  ameritan
discusidn, el tercero presenta dificultades que deben
resolverse en el futurp, Existen estudios mastrando
la heterogeneidad de la poblacién costarricense, con
una tendencig al aumento aun si se incluyen los
efectos de las subdivisiones internas que fa
caracterizan. No obstante, tambiér es cierto que
desde ia colonia prevalece un componente espaiiol
significative, posiblemente  manteniendo  algcn
aislamiente genética por efectu de pequefios
tamafios de los grupos colonizadores, favoreciendo
la presencia actual de haplotipos fundadores. Este
argimento también serfa valido para los otros
componentes étnicos principales de la poblacion
(africano e indigena) y por las mismas razones.

Realmente la genética humana ha tenide, ¢
tiene, un impacto en la sclucién de los problemas de
salud en Costa Rica? Es un hecho que esta ciencia,
mediante el desarrollo de Ia investigacidén y el
componente aplicada que la distingus, juega un
papel importante en el sistema de salud
costarricense. Cada vez mas se reconocs su accion
directa o indirecta en este sentida (84). No obstante,
estas iniciativas no hnan tenidp un caracter
sistematico e integral. Pareciera que.el desarrolio



tecnolégico vy metodoldgico existente alcanzd
primero, al menos con un relativo volumen, los
centros de investigacién y de salud sin obedecer a
una planificacién global en términcs de prevencion o
desarrollo.  Eso es vélido para lo que puede
considerarse la culminacién de la caracterizacién y
diagnéstice correcto de una enfermedad hereditaria,
come es el consejo genético. Esta actividad es aln
incipiente y limitada (39), posiblemente porque no se
han logrado integrar las distintas disciplinas y los
profesionales que constituyen una verdadera unidad
de consejo gensdlico. Tampococ se ha obtenido
consenso ni interacciones en temas integrados en
este sentido, como serla el caso del diagnoéstico
prenatal, del tamizaje genétice v de [a inclusién de
tecnologias apropiadas en el sistema de salud
Existe acfualmente una tendencia a darle al analisis
genético, especfalmente a la caracterizacién
molecular, una importancia que oscurete un
abordaje integral af problema. Si bien el enfoque
molecular (llamado a veces reduccicnista o
determinista} ha tenido un éxito indiscutible, también
es cierto que una vez ubicadoc un gene en un
segmento  especifico de un cromosoma, 0%
problemas de interpretacidon de su accidn son
dificiles, incluyendo la casi permanente
heterogeneidad y la  miltiple,  dificilmente
cuantificable, interaccion con ofros loci. El modelo
genetice cuantitativo que implica la interaccién, en
diferentes medidas, entre herencia y ambiente, entre
genotipo y fenotipo, es tan valida agui camo
siempre, aunque con la ventaja muchisimo mas
evidente ofrecida por los avances de las técnicas
moleculares. Esto nas lleva a plantear la existencia
de omisignes importantes en la actualidad y en el
futuro, en la consideracién de &reas importantes de
desarrclio, en términas de salud puablica, vinculadas
a estas interacciones {85). Asi, no debe perderse de
vista que la variabilidad genética estd en constante
interaccidn con los cambios ambientales, alguncs
asociados a maodificaciones de orden
sociceconémico en su mayorfa poco conocidos,
analizados ¢ atendidos. Muchas veces, el contro de
estos factores tiene consecuencias de mucho mayor
impacto que la deteccién ¢ en el conocimienta de
alguna enfermedad hergditaria en particular, Pero
todavia su Importancia es mayor cuando se logra
interpretar la interaccion del componente genético en
determinada condicion ambiental, de ahf la urgencia
de enfeques multidisciplinarios que integren
profesionales e investigadores de diversas areas de
las ciencias biomedicas y sociales.

Las consideraciones anteriores llevan a
plantear la necesidad de estructurar un proyecto
nacional de genstica humana integrado al plan
general de saiud propuesto para el pais. Esto
constituiria una accibn politica definida, pero
respaldada por el avance obienido en los tltimos
afios y la urgencia de unificar e integrar las acciones
dispersas de instituciones y grupos existentes. Esta
idea no es nueva y se ha organizade en otros paises
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latinpamericancs (86,87), precisamente en aquellos
donde las enfermedades hereditarias constituyen,
principalmente por fa disminucion de otre tipo de
dolencias, un factor esencial incidiendo en los
perfiles de salud. En Costa Rica las condiciones
gecgraficas, pollticas y el desarrollo en sus sistemas
de salud y educacién favorecerlan la toma de
decisiones y su relativamente facil organizacién. El
gran impulso que tiene la lamada nueva genética a
estas alturas de [a centuria es un incentivo para
cumplir con esta meta, de indudable importancia en
cualguier abordaje de la salud y la enfermedad
humana en Costa Rica. Definitivamente el enfoque
que en este sentido tiene y propone la genética
humana serd de vital importancia en (ps proximos
afios.
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ABSTRACT

The development and perspectives of human

genetics in Costa Rica are analyzed in relation to
research, human resources formation, and social and
scientific mpact. A review of the scientific literature
during the last 2§ years showed an increase fn the
number of publications mainly in the areas of hereditary
diseases and genetic constitution of populations as well
as an advance in the deveiopment of the areas of genetic
epidemiolegy, medical genetics, and human resources
formation. These results are associated with technical
and scientific advances in genetics and molecular
biology during the past 10 years, with significant changes
in the country's health profiles, and with the influence of
external activities such as the Human Genome Project,
Nevertheless, the Influence of human genetic research on
public health is not intense and a lack of integration
between related fields and research groups is apparent, It
is recommended that a human genetics approach should
be included into governmental heaith and development
programs.
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