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Nos llena de orgullo, presentar nuestro Boletin
Extraordinario sobre la I Jornada de Genética Médica
Comunitaria en Venezuela, en el marco del 2do
Aniversario como Fundacion. Esta ediciéon especial
permitird dar a conocer y divulgar las investigaciones
cientificas realizadas por asesores genéticos de distintas
regiones del pais y personal administrativo adscrito a la
sede de Fundagenética, como parte de las estrategias
para fomentar la cultura cientifica en genética médica en
todo el territorio nacional.

El evento, da respuesta al plan de desarrollo y aplicacion
de las 3R.Nets (Resistencia, Renacimiento, Revolucionar)
orientado a la integracién de la estructura politica,
social y gubernamental del Ejecutivo Nacional para
promover el 1X10 del Buen Gobierno del Presidente
Constitucional, Nicolas Maduro Moros y la ministra del
Poder Popular para la Salud, Abgda. Magaly Gutiérrez
Vina. En este sentido, la Fundacién Centro Nacional de
Genética Médica “Dr. José Gregorio Hernandez”, en esta
nueva etapa del Renacimiento tiene el compromiso de
fortalecer las capacidades de investigacion mediante la
creacion de lineas de investigacion para acortar
distancias entre formacion, investigacion y apropiacion
social del conocimiento. Convencidos de la importancia
de propiciar espacios que contribuyan a divulgar y
visibilizar el conocimiento, saberes y experiencias para el
reconocimiento de nuestro quehacer, este volumen esta
dedicado a resenar la I Jornada Cientifica que tuvo como
propésito:
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» Socializar y difundir los Estudios de Casos de caracter
especial identificados en el marco del Asesoramiento
Genético.

* Favorecer el intercambio de experiencias en el
ejercicio de la Especialidad Médica de Asesoramiento
Genético a lo largo y ancho de la geografia nacional.

Mostraremos los 14 trabajos cientificos, bajo la
modalidad de poster, de autoras y autores que

aceptaron el reto de investigar vy generar
conocimientos, acerca de las Anomalias vy
Enfermedades Genéticas Congeénitas, como una

primera aproximacion sobre un tema que requiere la
articulacion de esfuerzos orientados a su prevencion,
diagnostico y tratamiento.

El poster o cartel, es un tipo de publicacion cientifica,
que data de 1990 cada vez mas en auge, debido a que
pone en practica capacidades para la busqueda,
analisis critico y sintesis del tema investigado, ademas
de creatividad para mostrar y demostrar combinando
texto e imagenes.

Dichos trabajos estan insertos dentro de 2 de las lineas
de investigacion que tributan a las areas prioritarias
definidas por nuestro ente Rector, como son:

1. Genética Médica y Asesoramiento Humano
para la salud sexual reproductiva y bienestar
integral.

2.- Sistema de informacion en salud y cultura
genética para la innovacion cientifica.

Fue una oportunidad propicia para analizar, discutir y
consensuar situaciones de salud que permiten
repensar y recrear la investigacion de manera integral
e interdisciplinaria, reafirmar lazos y resaltar las
potencialidades de la Red Nacional de Genética Médica
Asi, Juntos por Cada Latido, potenciamos nuestro
quehacer en una mision compartida para contribuir a
la salud, bienestar y buen vivir de las y los venezolanos.

Eglys Suhail Rivero Verdi
Médica Integral Comunitaria
Especialista en Gestion en Salud Pidblica
Presidenta de la Fundacion Centro Nacional de
Genética Médica “Dr. José Gregorio Hernandez”
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Guarenas — 15 de julio de 2022 - Con el objetivo de
conmemorar el 2do Aniversario de la Fundacion Centro
Macional de Genética Meédica "Dr. José Gregorio
Hernandez” (Fundagenética) este viernes fue realizado un
encuentro especial para celebrar el arduo desempeno de
todo el tren directivo, asi como el personal médico,
administrativo y obrero de la entidad, quienes le han
brindado a la poblacién venezolana, desde su union con el
Ministerio del Poder Popular para la Salud (MPPS),
consultas de calidad en cada servicio de manera gratuita,
para consolidar la “Red de Genética Médica” en el pais y
continuar la cosecha de aquel Sistema Puiblico Nacional de
Salud sonado por el comandante eterno Hugo Rafael
Chavez Frias.

La actividad, inicid con la bendicion del padre José
Antonio Barrera proveniente de la catedral de nuestra
senora de Copacabana, igualmente se desarrollaron dos
actos culturales, en donde la presidenta de la entidad dra.
Eglys Rivero, agradecio principalmente a todos los
servidores, quienes estan bajo su responsabilidad, por su
notorio compromiso y amor, hacia la institucion.Ademas,
Rivero otorgd algunos certificados de reconocimiento
dirigidos a los funcionarios mas destacados, quienes
diariamente trabajan, en el marco de las 3R. NETS
(Resistencia, Renacimiento y Revolucionar) promovido por
el presidente Nicolis Maduro Moros, v la ciudadana
ministra, abogada Magaly Gutiérrez Vina.

Dr. Yorman Liebano, Asesor Juridico y la profesora Zulay Contreras
al momento de la Ofrenda durante el Acto Litdrgico
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Autoridades de Salud, Cuerpo Directivo de Fundagenéticay
participantes durante el inicio de las actividades protocolares por la
celebracién del 2do. Aniversario de Fundagenética

“Me siento muy contenta de compartir con ustedes este
nuevo ano, donde hemos podido alcanzar metas
extraordinarias, como por ejemplo nuestra | Jornada
Cientifica; También quiero agradecer a los especialistas de
la Mision Médico Cubana en Venezuela (MMC) por su
intachable y significativa entrega a diario, lo que se
traduce en resultados que obtenemos juntos”, expreso
Rivero con satisfaccién y regocijo.

El encuentro conté con la valiosa participacion de los
asesores genéticos pertenecientes a los estados Aragua,
Amazonas, Lara, Mérida, La Guaira y Distrito Capital, la
presencia de las concejalas Lenka Escobar y Viviana
Gutiérrez, personal médico invitado del estado Miranda,
el equipo multidisciplinario de la Mision Médico Cubana
en Fundagenética y cada uno de los directores y
directoras de las distintas direcciones de la institucion. La
actividad clausura con una ofrenda al busto del
comandante Hugo Chavez y al Dr. José¢ Gregorio
Hernandez, cuyo nombre lleva la Fundacién.
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FUNDAGENETICA
CELEBRA CON JUBILO SU
2" ANIVERSARIO

Presidenta de Fundagenética, Dra. Eglys Rivero,
acompanada de las Asesoras Genéticas de Aragua,
Amazonas y Mérida Durante Acto Litargico por el

2do. Aniversario de Ia Fundacién

Concejal Viviana Gutiérrez entregando
reconocimiento al servidor Lorenzo Ramirez en el
2do Aniversario de Fundagenética

520
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Guatire - 16 de Julio de 2022 - El auditorio de la
Fundacion Centro Nacional de Genética Médica "Dr. José
Gregorio Hernandez" fue el escenario donde se llevo a cabo
la | Jornada Cientifica de Genética Médica Comunitaria, en
el marco de la celebracion del 2do Aniversario de la
Fundacion, que conto con la presencia de la viceministra de
salud integral, del Ministerio del Poder Popular para la
Salud, dra. Yuliana Ramos y demas autoridades regionales

del sector salud. Francisco Valdez, Wuilmary Martinez y Arfilio Jiménez, estudiantes
de la UCS “Hugo Chavez Frias” respondieron a la convocatoria de la

Fundagenética arribo a su segundo ano con la Dra. Eglys 1Jornada Cientifica de Genética Médica Comunitaria.
Rivero al frente de esta prestigiosa institucion, cuyo
proposito es crear una cultura genética en la poblacion
venezolana, para instruir a las personas en el area de
genética médica, destacar la importancia en materia
prevencion y dar a conocer las diferentes enfermedades
genéticas, sus riesgos a la comunidad y a su descendencia.

La “Red de Genética Médica” esta conformada por un
equipo multidisciplinario de asesores genéticos que se
encuentran desplegados en todo el territorio nacional.
Estos profesionales tienen el objetivo de crear
conciencia en materia de prevencion, ademas de dar
asesoramiento en cuanto al diagnostico y tratamiento
de enfermedades y malformaciones congénitas.

En esta ocasion, los ponentes de la jornada cientifica
demostraron sus conocimientos y habilidades en la
materia, para divulgar los estudios de casos con
caracter  especial identificados, tales como:
Alteraciones cromosomicas diagnosticadas a partir de
sangre periférica en el laboratorio de citogenética de
Fundagenética, sindrome de Patau y ataxia ademas de
rtras enfermedades de origen genético.

3

Imagen del Auditorio de Fundagenética, escenario de la I Jornada
Cientifica del 18 de Julio del 2022.
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En el marco del 2do Aniversario

de Fundagenética se realizo Jornada
Cientifica de Genética

Médica Comunitaria

En este sentido la dra. Maria Dolores Noa, directora
de la Mision Médico Cubana en Fundagenética,

expresé “hemos estado desarrollando esta etapa dela ! i

I jornada cientifica, donde los participantes en su Kerling Torrealba, trabajadora social de Fundagenética, dr. Jhonny

mayoria son asesores venezolanos acompanados de Colmenarez, asesor genético del estado Lara, dra. Ruth Acosta,

todo el personal médico cubano de Fundagenética. Es asesora genética del estado Mérida y dr. Jan Espinoza del estado La
g .

. . Guaira hicieron acto de presencia en esta I Jornada Cientifica.
novedoso que los participantes sean asesores que

estan trabajando con casos reales, que se estan
presentando, asi mismo, las estrategias que se
discuten dan un nuevo enfoque al asesoramiento
genético muy necesario en este territorio, estoy muy
complacida y esperamos seguir caminando juntos”.

Por otra parte, Arfilio Jiménez, estudiante de la
Universidad de las Ciencias de la Salud, proveniente
del estado Apure, enfatiz6 “muy agradecido por la
iniciativa que ha tenido la Dra. Eglys Rivero, me
siento muy contento, porque es una experiencia muy
nutritiva para fortalecer todas las debilidades que
hay en esta area de salud, y llevarlo como decia
nuestro presidente Chavez, a cada espacio y cada

rincén de nuestro pais: “Nos vamos con la tarea de
motivar e incentivar a cada joven que se estd Dra. Yuliana Ramos, viceministra de salud integral, MPPS, durante su
intervencién en la [ Jornada Cientifica de Genética Médica Comunitaria.

formando como médico integral comunitario”. Todas
estas acciones, estan enmarcadas en las 3R.NETS
(Resistencia,  Renacimiento y  Revolucionar),
directrices emanadas por el ejecutivo nacional, que
permite evaluar los avances en la red de genética
médica, asi como fortalecer el Sistema Pablico
Nacional de Salud para miras a brindar una mejor
calidad de servicio para todos los venezolanos.
Finalmente, en esta misma actividad, se le otorgé un
merecido reconocimiento a los ponentes, por su
destacada participacion en esta jornada cientifica,
resaltando los aportes y contribuciones en genética.

De izq. a der. Viceministra del MPPS Dra. Yuliana Ramos, dra. Leonor
Franco, directora de investigaciéon y educacion del Ministerio del Poder
Popular para la Salud (MPPS) y directora general de los Programas
Nacionales de Formacion Avanzada y dr. Juan Angel Guzman, director de
creacion, aplicacion y socializacion del conocimiento de la Universidad
de las Ciencias de la Salud “Hugo Chavez Frias”.



Banderas de Venezuela y Cuba, simbolo de hermandad! Lcda. Zulay
Contreras, oradora de Orden durante la I Jornada Cientifica Médica
Comunitaria en Venezuela

Guarenas- 16 de Julio de 2022 - La Fundacion Centro
Nacional de Genética Medica, "Dr. José Gregorio
Hernandez", liderada por la Dra. Eglys Rivero, celebra la |
Jornada Cientifica de Genética Médica Comunitaria en
Venezuela, orientada a fomentar una cultura cientifica en
genetica y divulgar las politicas y acciones que contribuyan
a una atencion integral y de calidad en el diagnostico pre y
post-natal de enfermedades genéticas o defectos
congénitos a individuos y familias que lo ameriten, y de
esta manera, conocer el riesgo que acarrea la aparicion de
estas patologias en las futuras generaciones. Todo esto, con
el objetivo de promover el intercambio cientifico entre los
asesores que forman parte de la “Red Nacional de Genética
Médica".

Esta actividad, conto con la participacion de la viceministra
de salud integral Dra. Yuliana Ramos, el dr. Carlos Marron
director de salud del municipio Ambrosio Plaza, ademas de
genetistas clinicos pertenecientes a la Mision Médico
Cubana, estudiantes de la Universidad de las Ciencias de la
Salud, Consejo Directivo y personal de Fundagenética.
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En este encuentro de saberes se disertaron temas
circunscritos a las lineas de investigacion de la
institucion, que abarcaron desde propuestas para
Implementar el programa de “salud materna” en la
institucion, dado a conocer por la lcda. Nilda Martinez,
directora de atencion al ciudadano, Ataxia
espinocerebelosa tipo 2 en una familia del estado
Aragua con 7 de sus integrantes afectados, de la dra.
Frida Tapia, master en asesoramiento genético, entre
otros temas de suma relevancia para mejorar la calidad
de vida en la poblacion.

Por su parte, el Dr. Carlos Marrén, director de salud del
municipio Ambrosio Plaza, refiere “ha sido una jornada
extraordinaria, donde hemos disfrutado de todas estas
presentaciones referente a casos clinicos en genética
médica, lo que nos deja una ensenanza bastante
interesante que debemos aplicar en todo el territorio
nacional. Asi mismo, es necesario divulgar en las
comunidades todo lo relacionado a las patologias de
origen genético o congénito.

Viceministra del MPPS Yuliana Ramos junto a la Dra. Leonor
Franco, directora de investigacion del MPPS; Juan Angel
Guzman, director de creacion, aplicacion y socializacién del
conocimiento de la Universidad de las Ciencias de la Salud
“Hugo Chavez Frias” y Dra. Eglys Rivero, presidenta de
Fundagenética durante el Acto de Apertura de la I Jornada



Fundagenética presente
en la generacion de conocimientos
sobre Genética Médica GComunitaria.

La Dra. Leonor Franco, directora de investigacion y
educacion del MPPS y directora general de los
Programas Nacionales de Formacion Avanzada de la
UCS “Hugo Chavez Frias”, destac6 la actividad como
“un indicio de un proceso que ha venido avanzando
en funcion de las necesidades del pais por impulsar la
investigacion en el area de la salud. Ademas, es un
granito que estamos sembrando en estos momentos,
ya que el area de la salud tiene un déficit. Por esta
razon, es importante para toda la patria el desarrollo
del Ministerio y la Universidad de las Ciencias de la
Salud. Es indispensable la articulacion para avanzar
en materia de salud colectiva y el buen vivir contando
con la participacion de muchos entes, tenemos el
desafio de desarrollar postgrados de genética
médica. En estos momentos nos encontramos en
construccion de un PNFA en la materia.

Finalmente, la ciudadana Wuilmary Martinez,
vicepresidenta del Consejo del Poder Popular
Estudiantil, cursante del 6to ano de medicina en la
UCS y vocera del estado Trujillo, expresa " hoy nos
encontramos en la Jornada de Genética Médica, la
cual nos parece de gran importancia, ya que es una
rama de la medicina que cubre los sindromes
relacionados con los gametos humanos, ademas
muchas veces no se padece de sintomas graves, pero
si de enfermedades hereditarias. Con el fin de
obtener conocimientos de los especialistas
asistentes, ademas de las ensenanzas para nosotros,
debido a que somos internos de pre-grado,
agradecida eternamente por la valiosa invitacion, por
parte del personal de la institucion especialmente a la
Dra. Eglys Rivero y darle las gracias al presidente
Nicolas Maduro Moros.
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De izq a der. Dra. Maria Dolores, Genetista Clinico de la Mision
Médica Cubana, dra. Eglys Rivero presidenta de Fundagenética,
Dra. Yuliana Ramos, viceministra de salud integral del MPPS,
dra. Leonor Franco, directora de Programas Nacionales e
Formacién Avanzada {PNFA), Dr. Juan Angel Guzman, director de
creacion, aplicacion y socializacion del Conocimiento, UCS
“Hugo Chavez Frias.

Dra. Lesly Hernandez, Asesora Genética de Amazonas y Leda.
Beatriz Tapia, Directora de Medio Diagndsticos, ambas
protagonistas de este encuentro para compartir conocimientos,
saberes y experiencia.
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I Jornada Cientifica de Genetica
Médica Comunitaria en Venezuela, 2022.

El pasado 16 de julio de 2022 se realizé la | Jornada Cientifica de Genética Médica Comunitaria en
Venezuela 2022, en el marco del 2do Aniversario de la Fundacion Centro Nacional de Genética
Médica “Dr. José Gregorio Hernandez”, un evento que formé parte de las actividades con las que
su presidenta, la dra. Eglys Rivero, junto a todo el personal que forma parte de esta institucion,
organizaron para festejary destacar el valor e influencia que posee la Fundacién, suimpacto social
y significativo aporte al Sistema Publico Nacional de Salud.

La I Jornada Cientifica de Genética Médica Comunitaria en Venezuela 2022, como actividad de
produccion en el campo de la investigacion cientifica, ofrecié la oportunidad a los Asesores
Genéticos de todo el pais, de formar parte de un proceso activo, dinamico y permanente, desde la
praxis en su propio campo de accion, mediante la socializacion de los resultados de estudios con
los que se ofrece una vision amplia sobre los defectos congénitos y las enfermedades genéticas, asi
como las posibles alternativas de atencion al paciente con el propésito de elevar los niveles en la
calidad de vida, de la salud y del buen vivir.

La Genética Médica es la especialidad con la que se estudian las alteraciones o defectos congénitos
o hereditarios y las enfermedades que se heredan de padres a hijos, razén por la que el
asesoramiento genético es fundamental para la prevencion y tratamiento de malformaciones o
anomalias congénitas.

Es importante destacar, que en esta | Jornada cientifica se dio la oportunidad al personal
administrativo de Fundagenética, trabajadoras de diversas dependencias se motivaron a presentar
los resultados del moédulo practico exigido para aprobar del taller de Metodologia de la
Investigacion y aportar a la instituciéon un producto que pueda fortalecer y mejorar los procesos de
gestion, partiendo de un diagnéstico de necesidades.

Fueron 04 trabajos en el area de atencion social, que acompanaron los 10 trabajos del area médica,

especificamente 09 de genéticay 01 de analisis estadistico cuya finalidad es facilitar la creacién de
indicadores, con los que se alcanzé la totalidad de 14 trabajos de investigacion presentados.
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fiiies I Jornada Cientifica de Genética
$PNS Médica Comunitaria en Venezuela, 2022.

El evento, cont6 con la presencia de diversas autoridades e invitados en el drea de salud asi como
de otras instituciones, entre las que destacan: dra. Yuliana Ramos, viceministra de Salud Integral,
dra. Maria Dolores Noa Machado de la Mision Médica Cubana en Venezuela, dra. Leonor Franco,
directora de investigacion y educacion del MPPS y directora general de los Programas Nacionales
de Formacién Avanzada, Dr. Juan Angel Guzman, director de creacion, aplicacién y socializacion del
conocimiento, de la Universidad de las Ciencias de la Salud “Hugo Chavez Frias”, dr. Joel Caraballo,
consultor de la Organizacién Panamericana de la Salud, dr. Carlos Marron, director de salud de la
Alcaldia del Municipio Ambrosio Plaza, estudiantes de Medicina Integral Comunitaria,
representantes de la Milicia Bolivariana, Consejo Directivo y personal de Fundagenética.

El acto inici6 con emotivas palabras a cargo de la Presidenta de la Fundacién Centro Nacional de
Genética Médica “Dr. José Gregorio Hernandez”, Dra. Eglys Rivero, quien de manera sucinta, relato
el proposito de la actividad, el impacto en la sociedad venezolana como Fundacion y las
expectativas para continuar aportando a la salud del pueblo y apostando por Venezuela.

A continuacién hizo su intervencioén la ciudadana viceministra del Poder Popular para la Salud, dra.
Yuliana Ramos, quien expreso su satisfaccion por el logro de la Jornada, la importancia y el impacto
significativo en el campo de la genética médica para el pais.

Una vez instalada la [ Jornada, por parte de las autoridades tanto del ente rector en materia de
salud como de la Presidenta de Fundagenética, se dio inicio a la presentacion del Comité
Evaluador, que qued6é conformado por las doctoras Leonor Franco, Maria Dolores Noa Machado,
Yolanda Lépez (Mision Médica Cubana), el doctor Juan Angel Guzman y Prof., Willys Subero,
director de docencia e investigacion de la institucion.

De inmediato, las autoras y autores proceden a la presentacion y defensa de los 14 trabajos, los
cuales contaban con 10 minutos para la socializacion del Péster Cientifico y 5 minutos para
responder a preguntas formuladas por parte del Comité Evaluador, momento en el que de manera
brillante y categoérica afirmaron su dominio en el ejercicio del asesoramiento genético para la
prevencion, diagnostico y tratamiento de enfermedades genéticas, asi como en el diseno de
proyectos factibles que se constituyan en un aporte a la gestion interna en Fundagenética, todos
orientados bajo las areas de investigacion del Ministerio del Poder Popular para la Salud (MPPS) y
las lineas de Investigacion de Fundagenética, tal como se senala a continuacion:

12



Y 12 JORNADA CIENTIFICA DE
GENETICA MEDICA COMUNITARIA
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I Jornada Cientifica de Genética

Meédica Comunitaria en Venezuela, 2022.

PROCEDENCIA

AUTORES

TITULO

Amazonas

Dra. Leslie Hernandez

Sindrome de Patau. Caso
Materno Infantil Amazonas

Miranda (Sede)

Lcda. Beatriz Tapias

Alteraciones cromosomicas
diagnosticadas en sangre
periferica reflejadas en la base
de datos del Laboratono de
Citogenética de la Fundacién
Centro Nacional de Genética
Médica "Dr. José Gregorio
Hernandez". Periodo 2009-
2019

Cuba

Dra. Yolanda Lopez

Osteodistrofia Hereditaria de
Albright. Presentacion de tres
casos en una familia. Miranda,
Venezuela, 2022

Aragua

Dra. Frida Tapia

Ataxia Espinocerebelosa tipo
I, en una familia del estado

Aragua con 7 de sus
integrantes afectados
Miranda (Sede) Lcda. Nilda Martinez y Implementar el Programa
| Lugar Chary Olivares “Salud ‘Materna” en
Fundagenética, como
estrategia preventiva para
disminuir el riesgo de

manifestacion de los defectos
congénitos, contribuyendo a la
salud de la gestante y el
neonato

Cuba Dra. Maria Dolores Noa | Analisis de los defectos
Machado y Zoila Leyva congenitos y causalidad en
Lopez Fundagenética | semestre
2022 Analisis de los defectos
congénitos y causalidad en
Fundagenética | semestre
2022
Aragua Dra. Migleida Palacios Asesoramiento Genético.

Informe de Caso Sindrome
Down con

Hipotiroidismo Congénito.
Aragua 2022
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PROCEDENCIA AUTORES TITULO
Miranda (Sede) Lcda. Esther Burguillos, | Estrategias que permitan inserar
Ailen Cordero y Brigid al campo laboral a las personas
Moronta con  Sindrome Down en la

Fundacién Centro Macional De
Genética Meédica Dr. “José
Gregorno Hemandez™

Cuba Dra. Nora Hornedo Diagnostico y asesoramiento
genético prenatal a dos casos
con defectos congénitos de
pared abdominal anterior
Carabobo Dra. Janett Sanchez Lipomielomeningocele. A
Il Lugar propésito de un caso.

Miranda Lcda. Kerling Torrealba y | Guia inductiva sobre el control
Leonor Casanova de ingreso de personas a las
instalaciones de
Fundagenética.

Lara Dr. Jhonny Colmenarez | Distrofia Muscular de
Duchenne (DMD) v el ejercicio
fisico oportuno en Cabudare,
estado Lara.

Mérida Dra. Ruth Acosta Asesoramiento genético
preconcepcional a proposito
de un caso de Esquizofrenia

La Guaira Dr. Jan Espinoza Analisis descriptivo de las
consullas por especialidades
aio 2020 Fundagenética.

Una vez culminada la presentacion, el Comité Evaluador anuncia los dos trabajos ganadores:
“Implementar el Programa “Salud Materna” en Fundagenética, como estrategia preventiva para
disminuir el riesgo de manifestacion de los defectos congénitos, contribuyendo a la salud de la
gestante y el neonato”, de Martinez y Olivares (Miranda) y en segundo lugar,
“Lipomelomeningocele” a propésito de un caso de la Dra. Janet Sanchez, del estado Carabobo

Asimismo, el Comité Evaluador otorga ademas, Mencion Especial al trabajo del Dr. Jan Espinoza,
del estado La Guaira: “Analisis descriptivo de las consultas por especialidades ano 2020
Fundagenética”, de la Dra. Frida Tapia del estado Aragua “Ataxia Espinocerebelosa tipo 2 en una
familia del estado Aragua con 7 de sus integrantes afectados y de la Dra. Lesly Hernandez del
estado Amazonas “Sindrome de Patau. Caso Materno Infantil Amazonas”.

Cada participante recibié un reconocimiento por su aporte a la investigacion y su poster sera
publicado en el Boletin Informativo de la Fundacién, mientras que los trabajos ganadores, ademas
del reconocimiento, optaran a la publicacion del resumen en extenso en una revista cientifica.

Prof. Zulay Contreras, Directora de
g Investigacion y Educacion
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Nilda Martinez y Chary Olivares

1

Objetivos Materiales y métodos

General: Froponer ante la Direccién Nacional de
Programas de Salud del MPPS, la entrega periddica de
polivitaminicos (acido folico, calcio, hierro) a las gestantes
que acuden a Fundagenética,

Especificos:

- Indagar, cuales son las causas que- impiden el
cumplimiento del programa de Salud Matermna

- Promover en las gestantes, el consumo de
paolivitaminicos (acido fdlico, calcio, hierro) durante el
proceso concepolonal para la disminuciin de los defeclos
CONgenios,

- Sefialar, cuales son las consecuencias que acamea el
no consumo de acido félico, calcio, hiero durante el
pericde de gestacién.

El embarazo, o8 o estado fiskolégico, emocional y pslcoligico que experimenta la muper durante |a
concepciin y evoluchin del feto hasta ef momento del paro) durante este proceso, debe exkstir
umna nutricién adecuada, acompafiado de la ingesta de polivitaminicos que contribuyen al correctns
desarrolio del fato y disminuir of riesgo de defecios  congeénitos.!

En vista de o relevancia que representa el consumo de polivilaminicos (dcido folico, calcio,
higfre) durante &l procese concepcional para [ disminucidn del riesgo de defecios congéneos,
s& realizd una investigacidn fundamentada en los aspectos descritos en los aiculos 76, 83,
84, 85 y B6 da la Constitucidn de la Repiblica Bolivariana de Venezuela, el Decreto
Constituyente para la Promecidn y proteccion del parte y nacimiento humanizade de
fecha ylos articulos: 1, 4, 13 y 18, de la Ley para la Proteccion a la Familia, la Maternidad
y Paternidad cuyo objetivo es © {,..) garantizar [a proleccibn integral a las familias asi como a
la matemnidad vy patemidad, para asegurar e disfrule y ejercicio de los derechos, garantias y
delberes y que las relaciones famiianes (...)"

La Poblacién y Muestra fomada para esta investigacidn fue de 852 Gestantes que asislieron a
Fundagenéica durante el IV timestre del afio 2021; es una investigacién de campo, de cardcler
cualitativo-cuantitativa, donde se aplcaron Ins onicas de observacion, entrevistos y e insrumento,
una enceesta, disefiada y apicada por la Direccitn de Atencién al Ciudadanc de Fundagendtica

Grafica N* 1:
Total de gestantes encuestadas que
ingieren Acido Félico.

539
l ‘ 13 il
HND

Total de gestantes encuestadas que
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Grafica N° 3:
Total de gestantes encuestadas que
consumen alguna otra vitamina

344
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Grafica N* 2:

ingieren Hierro

Resultados

Referencias

Los datos arrojados en la Encuesta a la Gestanfe, aplicada a 652 embarazadas que acudieron a
Fundagenética durante el [\ timesire del afio 2021, demostraron que el 17.33% (113 gestantes) no
consumen acido folico, por su parte el 26% (168 gestantas), informaron no ingerir hiemro y el 53%
(344 gestantes) manifestd que no utiliza ningdn tipo de vitamina durante el proceso de gestacion,
esto, producto de factores socioeconomicos que impiden la adquisicion y por ende |a ingesta de
polivitaminicos. Estos resultados sustentan la necesidad de implementar el Programa de Salud
Materna a los fines de cormegir los posibles riesgos de malformaciones y defectos congénitos asi
como de enfermedades y discapacidades de origen genélico,

Conclusiones

Se concluye que mas que una necesidad, es una prioridad la implementacidn del Programa Salud
Materna en Fundagenetica, dirigido a las gestantes, con la finalidad de entregar suplementos
vitaminicos (Acido Folico, Hierro, Calcio).

Por tal motivo, se recomienda:

1. Implementar ¢ Programa Salud Materna en Fundagenética, dirigido a las gestantes, con la
finalidad de entregar suplementos vitaminicos (Acido Falico, Hierro, Caldio).

2. Promover en las Areas de Salud Integral Comunitarias (ASIC) y en la comunidades, la
importancia del control pre concepcional y pre-natal. asi como los servicios que Fundagenética
ofrece a las gestantes.

3. Promover estilos de vida saludable, a objeto de educar a la poblacion sobre la prevencion de
enfermedades y la Salud desde la prevencidn y no desde la enfermedad,

[1] Top Doctors INC.
Telemedicina en Barcelona -
Espafia  imm e iepdectonn muitesimaiie:

ML

[2] Constitucién de la Repdblica
Bolivartana de Venezuela, Gaceta

Oficial de la Republica de
Veneruela, n® 36860, (30-12-
1594).

[3] Decreto Constituyente para la
Promocidn y profeccion del parto y
nacimiento humanizado. Gaceta
Oficial de la Repablica de
Venezuela, n® 41376, (12-04-
2018).

[4] Reforma Parcial de Ley para la
Proleccion a la Familia, la
Maternidad y Patermnidad. Gaceta
Oficial de la Republica de
Venezuela, n® 6685, (1502/2022).

by

1. Fundacion Centro Nacional de Genélica Médica “Dr. José Gregoric Hernandez. cngplanificacionypresupuestof@amail.com



Lcda. Nilda Martinez, directora de
atencion al ciudadano, disertando
su poster en la Jornada Cientifica.

Ponente Lcda. Nilda Martinez, directora
de atencién al ciudadano recibiendo
certificado de participacion en la 1
Jornada Cientifica, de la mano de la
maxima autoridad de Fundagenética Dra.
Eglys Rivero y el dr. Carlos Marrén
director de salud del municipio Ambrosio
Plaza.

Créditos

Texto: Evis Martinez

Foto: Leda. Nilda Martinez
Prensa Fundagenética
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Guarenas 19 de julio. El Comité Evaluador de la | Jornada
Cientifica Comunitaria de Venezuela, celebrada el 16 de julio,
otorga la distincion como mejor trabajo al poster
“Implementar el programa salud materna en
Fundagenética, como estrategia preventiva para disminuir
el riesgo de manifestacion de los defectos congénitos,
contribuyendo a la salud de las gestantes y el neonato”,
realizado por la Leda. Nilda Martinez, directora de la oficina de
atencion al ciudadano y Chary Olivares, Técnico Superior
Universitario.

La defensa del trabajo estuvo a cargo de Nilda Martinez, quien
refiere “escogimos este tema con la finalidad de contribuir a la
salud de las gestantes que acudieron a la consulta genética y
nos basamos en una encuesta aplicada en el ano 2021 por la
direccion de atencion al ciudadano de nuestra institucion, con
el propoésito de conocer cual era el alcance que tenia
Fundagenetica hacia las comunidades cercanas de los
municipios Plaza y Zamora”.

Esa indagacion demostré que las gestantes no estaban
consumiendo los micronutrientes que establece la parte
medica, desde el punto de vista de prevencion, al hacer la
exploracion tomamos en cuenta a las gestantes, sustentamos
la investigacion con el objetivo de disminuir los riesgos de
mortalidad materno-infantil vy por crear conciencia en las
embarazadas acerca del consumo de hierro y acido folico,
micronutrientes tan importantes para una vida y optima y
saludable.

Asimismo, puntualizo, “debido a la guerra economica y la
situacion socioeconomica de las pacientes, la pandemia de
COVID 19, que aun estamos enfrentando, resulta primordial el
desarrollo de programas de prevencion para la madre y sus
hijos. Lo primero que debe hacer una mujer cuando sale
embarazada es tener una alimentacion adecuada, para tener
ninos sanos, que no tengan espina bifida, que no presenten
problemas con el desarrollo del tubo neural. Por ello, se debe
informar y promover el consumo de polivitaminicos (acido
folico, calcio, hierro) durante el proceso pre-concepcional para
la disminucion de los defectos congénitos”. Acoto la ponente.

P D<izq. Juan Angel Guzman, [e01161! Franco,'Willys'Stlbero, Dra. Maria Noa,

Nilda Mattinez directora de atencion al ciudadano recibiendo certificado
B de la DraEglys Rivero presidenta’de la institucion, Yolanda Lopez y Zulay
. | Contreras 4
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Janet Sanchez Wﬂa.'ubns1

Objetivos Materiales y métodos

General: Describir un caso clinico de
Lipomielomeningocele en la consulta de Asesoramiento
Genético, en el Consultorio CAFIM/ SRI Bella Florida del
Municipio Valencia Estado Carabobo

Especificos:

Estudio observacional descriptive de las
embarazadas que acudieron a consulta de
asesoramiento genético. La investigacion se
realizé desde Enero 2022 hasta el 21 de Abril del
2022. El universo estuvo constituido por 47

pacientes en estado de gestacion. La muestra
quedo constituida por 1 paciente embarazada,
procedente del Municipic Valencia, Parroguia
Miguel Pefia. Se realizd evaluacion fisica de la
paciente, anamnesis, elaboracién de historia
clinica. Se solicitd a la paciente y familiar su
autorizacion a participar, a través del modelo de
consentimiento informado.

1. Identificar caracteristicas clinicas y consecuencias
de los defectos de cierre del tubo neural.

2. Caracterizar factores de riesgos, genéticos y
ambientales, como causa de los defectos de cierre
del tubo neural.

3. Proponer estrategia de asesoramiento genético en
casos de Lipomielomeningocele.

Mujer de 22 afios, con embarazo de 14 semanas, natural de
valencia, estado Carabobo, con antecedentes, informe
radioldgico de Anomalia congénita Lipomielomeningocele a
nivel lumbo-saco, asociada a disrafismo espinal, referida para
asesoramiento genético para estimar riesgo prenatal. Al
examen fisico se aprecia masa tumoral en region lumbo-sacra
con manchas color café, nevus a nivel del epigastrio y cara. Se
clasifica Riesgo genético Alto de defecto congénito de causa

multifactorial, por lo cual la atencion ecografica prenatal en el | . =fa
feto, @s necesaria para el diagndstico y tratamiento, el cual E IE—— Fig. 4.
: E e
Fig 2. Infarma —
PRS- _=

Fig 5y B,
Consulta
Prenatal

garantice la calidad de vida. Informe

Radioltgico Uredinamico

Resultados

El mielomeningocele esta comprendide dentro de los defectos del tubo neural, que se originan como consecuencia
del cierre anormal de los pliegues neurales. La sintomatologia de estos pacientes y el grado de déficit neurolégico
dependera de la localizacion del defecto, entre mas alta se encuentre la lesién, mayor podra ser el déficit sensitivo y
motor del paciente (1). En este caso, resultd prevalente las embarazadas con edades comprendidas de 20-29 afios. Se
evidencié el desconocimiento de la importancia del consumo de acido félico para la prevencion de defectos de cierre
de tubo neural. La implementacion de la metodologia disefiada permitic el cumplimiente de los objetivos del
asesoramiento genético en el diagndstico, comunicacion, estimacion del riesgo vy soporte o basamento.

Conclusiones Referencias

1. Caso raro de Lipomielomeningocele que se presenta un Riego Alto de defecto || 1. Fonseca F & Orlega JE
congénito en la descendencia. T e SRBOBSE
2. Se confirma el diagnéstico con resonancia magnética nuclear de columna lumbo- || L SPSBSEE
sacra dada su importancia como la base del Asesoramiento Genético. clinica. Rev Méd Hondur
3. Se destaca la importancia del consumo de acido folico y folato durante la etapa || [Internst]l. 2021 [citado 27
preconcepcional y prenatal. Abr 2022] 89 (Supl 1) S1-
4. Cabe mencionar que el diagnostico temprano de este tipo de disrafismo es f,?l_ E'm”'h'elu f“
importante para mejorar los resultados, tratamientos y prevenir las posibles '
disfunciones intestinal y vesical.

pVoIBS-51-2021-12 pdtf

1. Fundacion Centro Nacional de Genética “Dr. José Gregorio Herndndez ", Asesora Genética Carabobo, janet.svillalobos@@amail.com

L
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Guarenas- 20 de Julio de 2022 - La Dra Janet Sanchez, autora
del trabajo se sintid6 muy emocionada por la distincion y
expreso “escogi el tema, porque anteriormente he tenido
pacientes con mielomeningocele y meningocele por lo que me
parecio interesante aprovechar la oportunidad de brindar
asesoramiento genético en la etapa prenatal, tomando en
cuenta que se trata de una enfermedad o condicion por un
defecto congénito del tubo neural, que tiene un agente causal
genético y ambiental. En este caso, la paciente no sabia con
exactitud su condicion de salud, ni el riesgo preconcepcional”.

Asi mismo, la experta indico, "Las jornadas cientificas siempre
me han parecido de gran apoyo para aprender sobre temas en
materia de genética, ya que cada dia estamos en constante
aprendizaje y es sin duda una gran oportunidad, ademas,
contribuye para compartir con amigos y colegas".

Para finalizar, este estudio trata de un caso raro que presenta
alto riesgo de defecto congénito en la descendencia,
igualmente, se destaca la importancia del consumo del acido

folico y folato durante la etapa preconcepcional y pre-natal. Dra. Janet Sanchez, Asesora
Genética de Estado Carabobo

Estos encuentros de saberes, son realizados con el fin de
reforzar los conocimientos necesarios que permitan ofrecer
una mejor calidad de vida al pueblo venezolano, cumpliendo
lineamientos directos del presidente Nicolas Maduro Moros, en
pro de garantizar el buen vivir de los ciudadanos,
conjuntamente a la ministra del Poder Popular para la Salud,
abogada Magaly Gutiérrez Vina, quien ejecuta el Plan de Salud
2022.

Créditos:

Texto: Evis Martinez

Foto: Yorhandry Benavides

Prensa Fundagenética 19
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Hernédndez, L.

Fundacidén Centro Nacional de Genética “Dr. José Gregorio Herndndez ",
Objetivos

General

Presentar el diagndstico clinico ¥ asesoramiento genético a una pareja con hijo fallecido con sindrome de Pataw.
Especificos

1. Describir las principales manifestaciones clinicas de la enfermedad en este caso,

2, Establecer una estrategia para brindar asesoramicnto genético a las parejas afectadas,

Materiales y métodos

| Investigacion descriptiva utilizando el método clinico, de un caso en el materno infantil Amazonas, mediante la anamnesis, examen fisico

s¢ elabord el drbol genealdgico y seguimiento del caso. Previo consentimiento aprobado por la madre, s¢ tomaron fotos para la
investigacion.

El caso constituye la muestra estudiada del universo de casos atendidos posinatalmente, se realizd historia clinica detallada, incloyendo
historia de la enfermedad, interrogatorio, examen fisico, revision de estudios previos, confeccion de drbol genealigico.

Madre de 24 aios de edad casada con hombre de 32 afos, ne consanguinidad, con historial obstétrico de gesta: 6, abortos: 2
espontineos, 4 nacidos vivos, 3 normales y sin complicaciones, parto eutdcico en la comunidad lejos del centro hospitalario, ingresa con
signos de dificultad respiratoria, se le realiza medidas de soporte vital ¥ se mantiene estable en el servicio de neonatologia, previa
valoracidon por pediatria, neonatologia v genética, encontrandose en ¢l examen fisico: ojos sin apertura de los parpados, implantacion
baja de las orejaz, labio ¥ paladar hendido, polidactilin en manos v pies, adeniis de alteraciones orginicas, En el ecosonograma no
muestra globo ocular derecho, mientras que el quicrdo con atrofia, comunicacion interventricular ¥ ambos rifiones con hidronefrosis,
se trata de un patron-dismorfico malformative correspondiente con sindrome de Patan o Trisomia 13. Fallece a las 24 horas de nacido.
Se brinda asesoramiento genético a la pareja.

Rffsufmdﬂ;_ _

Fip. 2 Comnaicocidn
imtervertricilar
e Lk

Este Sindrome se debe a la trisomia del
cromosoma 13 (presencia de un

fisicas: afox xin aperfura de fos parpados,
implasttarcion baja de fas orejas, fabio vy
pirfidar hendide, dedoy adicionales en
wtaastos o pies (poliduactilia).

Fig. 3 Hidrourefrosis
tailireral

Fig. 1 ;rfm;;crﬁ.l'ﬁcut:.h'\fc'm Socialexs p extremidude
Conclusiones

1. Aneuploidia con una frecuencia estimada de 0,08 por cada 1 000 nacidos vivos, tiene muy mal prondstico v Ia muerte neonatal ocurre
en el 80% en el primer mes de vida,

1. Las caracteristicas elinicas del paciente concuerdan con las del sindrome de Patan, sospechando diagnostico mediante el apoyo
ecosonngrifico.

J. Existen antecedentes familiares de polidactilia en una tia ¥ abuelo con labio hendido de causa aislada, no teniendo relacion con esta
alteracidn cromosomica.

4. Anin prestando los medios de atencidn integral, esta alteracion genética no es compatible con la vida, por lo que el paciente fallece
inevitablemente.
5. Se puede determinar alteraciones relacionadas con esta malformacion si se logra atencion ecogriafica prenatal v mediante el estudio
citogenético para dingnosticar prenatal o postnatalmente esta alteracion ,

Referencias

I. Llamosa Rodriguez O, lzquierde Roque Al, Chacin Utria E. Trisomia parcial del cromosoma 13: presentacion de un caso. Gac Meéd
Espirit [Internet]. 2007 Abrg 19(1): 73-79.
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Guarenas- 18 de Julio de 2022- La Dra. Lesly Hernandez, asesora
genética del Estado Amazona, también responde a la
convocatoria de la I Jornada de Fundagenética, con el trabajo
Sindrome Patau, una enfermedad congénita polimarformativa,
causada por la apariciéon de un cromosoma 13 suplementario.

Durante su intervencién, Hernandez destaco la intencionalidad
de abordar esta patologia debido a las miltiples
malformaciones que existen dentro de este sindrome, los
cuales causan impacto en los familiares y personal médico
asistencial, por ser un padecimiento atipico dentro del proceso
formativo de gestacion.

Agradece la invitacion y formar parte de este evento, donde
tuvo la oportunidad de reencontrarse, compartir informacion
con las autoridades y otros asesores que conforman la Red de
Genética, al considerar que es una excelente estrategia “que
puede trascender a otros espacios, haciendo que entre todos

La Master en Asesoramiento Genético de
Amazonas recibiendo reconocimiento de la mano

podamos hacer intercambio de saberes y continuar prestando de la Dra. Eglys Rivero presidenta de
una atencion de calidad en cada consulta de Fundagenética, en Fundagenética y Dr. Carlos Marrén director de
manos de su equipo médico multidisciplinario capacitado para salud del municipio Ambrosio Plaza

prestar servicios de alto nivel.”

Por su parte, la Dra. Eglys Rivero, hace ¢énfasis acerca de la
importancia de generar este tipo de encuentros para dar a
conocer la variedad de tematicas sobre la medicina genética y
contribuir a fortalecer el Sistema Pablico Nacional de Salud.

‘ VO SN TR L s g e

Dra. Lesly Hernandez, posa ante el busto de Hugo Rafael
Chavez Frias, precursor de Fundagenética

Dra. Lesly Hernandez, Master en Asesoramiento Genético del
estado Amazona a su llegada a las instalaciones de

Créditos:
Texto: Wildriany Silva
Fotos: Yohandry Benavides
Prensa, Fundagenética
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INTRODUCCION RESULTADOS

El sindrome Down constituye la condicién genética no Fig. 1 Diagnostico Fig. 2y 3. Signos de desnutricion
hereditaria que provoca mas afectacidn en el campo clinico Sindrome Down
intelectual y limitacidon  adaptativa, de causa
cromosdmica, con una incidencia de 1% a nivel mundial,
(S presenta un informe de casoc para evidenciar la
impartancia del Asesoramiento Genético, como
instrumento de prevencion de la discapacidad intelectual
de origen prenatal genetico, en un caso clinico de
sindrome Down con Hipotiroidismeo congénito (1-3).
Objetivos Especificos:
1. Identificar las caracteristicas fenotipicas del sindrome
Down 'y su diagnostico por laboratorio.
2. Caracterizar factores genaticos o ambientales como
causa de la discapacidad intelectual, sindrome Down.
3. Demostrar la necesidad 'de la Pesquisa neonatal
como elemento en la red de Atencidn Primaria en

Masculino de ¥ afos, madre de 31 afios, fenotipo Down
con hipotiroidismo congénito, cardiopatia congénita CIV,
no cianégeno, con discapacidad intelectual, retardo en el
crecimiento.  Insuficiencia tricuspidea vy pulmonar.
Desnutricion grave con baja talla. Trastorno Global del

Salud. 3 : : o Desarrollo psicomotor y discapacidad intelectual Grado
4. Resaltar la importancia del Asesoramiento Genético, Moderado.

como elemento.en la promocion y prevencion de
salud en las Areas ‘del Salud Integral Comunitarias
(ASIC). 1. EIl método clinico permite  diagnosticar la

cromosomopatia mas comun del sindrome Down.
MATERIALES Y METODOS 2. Los estudios realizados por el Centro Macional de

Genética son necesarios porgue permiten confirmar

Se utilizd el metodo  clinico, anamnesis, examen fisico diagnésticos de cromosomopatias.
previo. Consentimiento informado por parte de su 3. Promover la pesquisa necnatal en la red de Atencion
representante Primaria permitirda  diagnosticar  enfermedades

predictivas de Retardo Mental.
4. El bajo consumo de acido fdlico y la edad materna
avanzada son factores de riesgo  para
- . , cromosomopatias v defectos del tubo neural,
L c:aractErlls_ttcas fenat_l!:m:as ge pac'ﬁnt? ¥ ‘utrcus 5. El asesoramiento genético posibilitd conocer el riesgo
hallazgos clinicos permitieron llegar al diagnéstico genético y pautas para su posterior rehabilitacion.

clinico de sindrome Down, a los cuatro meses de edad,
aungue a la fecha no ha sido posible corraborar con el REFEREMCIAS
diagndstico de laboratorio.
1. Tumpenny P. Genética y anomalias congénitas. En: Emery's

- gt : Genética médica. 15ma ed. Madrid: Marban Libros, 2018, p. 45-266,
El diagnostico temprano, permitid el Asesoramiento 2. Powell-Hamilton NN, Sindrame de Down (Trisomia 21). En: Manual

Genético a la familia, e informar acerca del prondstico y MSD. \Version para  profesionales.  [Infemet]. 2020  Jun
cuidados para evitar recaidas, debido a sus miltiples [citado 2022 Abr 19]. Disponible en: hifps /lwww msdmanuals com
complicaciones, ademas de orentar scbre Ia es-ve'professionallpediatrihC3% Ada i A
importancia de acudir a las consultas con los otros

vCahADR=21

especialistas, al tener pendiente cirugia cardiovascular 3. De Gouveia Roche Yudesis. Deteccin temprana de Hipotiroidisme
de tipo quirdrgico y articular con otras organizaciones congénita y Fenllcetonuria a través del cribade neonatal en el estado
para una atencion Integral, Cojedes. Arch  Venez Puer Ped [Internet]. 2016 Mar

citado 2022 Abr 19]: 79(1)., 003-007. Disponible en

gloorglscielo phpTscnpt=sc amtexd Sphd=50004064920

1. Centro Nacional de Genetica Médica "Dr. José Gregorio Hermnandez™, Centro de  Asesoramiento Genético Araqua, migieics
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Guarenas -18 de Julio 2022 - En el contexto del 2do
aniversario de Fundagenética, la Dra. Migleida Palacios, master
en Asesoramiento Genético de Aragua, presenta un caso clinico
donde reporta dos patologias a traves de un poster en la |
Jornada Cientifica de Genética Médica Comunitaria, que se llevo
a cabo en las instalaciones de la Fundagenetica, el 18 de julio
del 2022.

Palacios contd su experiencia y destaca que “el abordaje del Dra. Migleida Palacios, Master en Asesoramiento Genético
caso fue realizado de acuerdo a una consulta que se brindo a la del estado Aragua, feliz de participar en el evento.
progenitora del infante, donde expresa su preocupacion por

tener un nino que padece de una condicion especial.”

Indica la madre, que “el infante tiene 7 anos de edad, se le
dificulta expresarse, ademas se le imposibilita caminar. La
experta se mostro interesada, ya que debia realizar un trabajo
de investigacion para optar por el titulo de master en
Asesoramiento Genético.

Referente al tema Sindrome Down, detallo que “fue muy
satisfactorio asesorar a la madre del paciente, orientarla y
brindar las herramientas necesarias para disminuir el grado de
estrés que presenta, debido a la desinformacion existente. Su
hijo padece de dos condiciones: Sindrome Down, que es una
cromosomopatia y el hipotiroidismo congénito. Se presume
que las personas que muestran estas patologias suelen tener
retardo mental, en esta oportunidad, el déficit es moderado.
La especialista dio las respectivas orientaciones, en cuanto a
como abordar el caso que posee el nino a esta corta edad.
Posteriormente, al infante se le indico, realizar terapias
guiadas, por medio del especialista en rehabilitacion que pueda
instruir a sus familiares.”

Finalmente, la especialista, expreso “las expectativas que tengo
para este evento, son muchas, intercambio de conocimiento
cientifico, actualizacion en el campo de asesoramiento
genetico, ya que hay nuevos casos, porque cada uno es
individual, a pesar de que se presenten dos individuos con una
misma condicion, no se van a expresar de la misma forma, al Dra. Migleida Palacios, preparada para compartir
tener genotipos diferentes. Este evento sirve también como un su experiencia.

punto de encuentro para consensuar estrategias que posibiliten

promover la cultura genética en las comunidades mas

vulnerables”.

Créditos:
Texto: Brigid Moronta
Fotos: Wildriany Silva
Prensa, Fundagenética
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Frida Tapia Porras

Objetivos

General
Describir a una familia donde 7 de sus miembros fueron afectados con ataxia espinocerebelosa tipo 2.
' Especifico

Establecer la importancia del Asesoramiento Genético para el buen manejo del paciente con Ataxia Espinocerebelosa
Tipo 2.

Materiales y métodos

Revision bibliografica en las bases de datos PubMed y Medline, para analizar los articulos del periodo 2018-2022,
usando el descriptor “ataxia espinocerebelar”, ademas de resultados de blsqueda avanzada en Google Académico, en
idioma espanol e inglés, para sustentar los aspectos tedricos del Caso. Se utilizé el método clinico, la anamnesis,
historia clinica genética, examen fisico y confeccidn del arbol genealdgico familiar de afectados en 3 generaciones,
abuela materna, padres y nietos con esta enfermedad genética, causada por una degeneracion progresiva del cerebelo,
tallo cerebral y la médula espinal. Algunas de sus manisfestaciones son: falta de coordinacion de los movimientos,
dificultad para la marcha (ataxia), temblor postural severo, neuropatia periférica y alteraciones cognitiva. Se tomaron
fotos, previo consentimiento informado (1-2).

Resultados

Paciente de sexo masculino, 32 afos HERENCIA AUTOSGMICA DOMINANTE
de edad, con las caracteristicas

hereditarias, clinicas y 1 EIE - ]
neurofisiolégicas de Ataxia |
Espinocerebelosa Tipo 2. . e Lo L. Lo 1. 1.
La madre de 59 afios ysus dos tias » B @ @ | @
maternas, de 54 y 52 aios, | dibhilets L 1
presentaron una progresion de las ™ r_if' » L OO =
manifestaciones y se evidencia un . r

deterioro de las funciones cognitivas. s

Sl

Fig. 1. Arbol Genealégico familiar Fig. 2. Adulto joven, madre y tias
Conclusiones
1.Las caracteristicas del cuadro clinico y neuroldgico del paciente  permitieron llegar al diagndstico de Ataxia

Espinocerebelosatipo.

2. 5e evidencia la importancia del diagndstico molecular, no solo para corroborar el diagnéstico clinico neurolégico sino para
brindar un adecuado asesoramiento genético.

3.Debido a la gravedad de la alteracidn fisco-motora que limita la marcha y a los cambios cognitivos conductuales gue
presentan, necesitan la asistencia de un equipo multidisciplinaric compuesto por neurdlogos, psicdlogos, psiquiatras,
fisiatras, genetista clinico y asesores genéticos,

Referencias

1. Gonzalezr Garcés ¥, Vazquez Mojena ¥, Torres Viega R, Rodriguez-Labrada R, Ataxias cercbelosas ¢ infecciones virales: caracterizacidn clinica y mecanismos
neuropatogénicos, Revista Cubana de  Medicina  Tropical [Internet]. 2020 [ciade 8 Jul 2022); 72 (1) Dispenible en
hitp:iiwww.revmedtroplcal.sld.culindex. phpimedtropicaliarticleiviewldTe

2 Torralbas Fitz 8, Velizquez Pérez L, Torralbas Blizquez M, Valdzquez Gonzalez WV, Redriguez Labrada R. Ataxia espinecembalosa tipo 2 y sindrome de Ehlers-
Danlos: a propdsito de un  caso. AMC [Internet]. 2016 Jun  [eitade 8 Jul 2022]; 20(3): 322.329. Disponible en
nttp:iscielo.sid.cu/schelo.php?script=sci_artext&pid=51025-0255 201600030001 3&ing=es

1. Fundacidn Centro Nacional de Genética "Dr. José Gregorio Hernandez”, Asesora Genética del estado Aragua fridatapial16@gmail.com
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Dra. Frida Tapia, Master en Asesoramiento Genético
estado Aragua, en las instalaciones de Fundagenética.

Guarenas -18 de Julio 2022 - La Dra. Frida Tapia, especialista
en asesoramiento genético del estado Aragua, municipio
Girardot, arribé a las instalaciones de Fundagenética, para
participar en la | Jornada Cientifica de Genética Médica
Comunitaria, que tuvo lugar el pasado sabado 16 de julio y dar
a conocer su poster cientifico “Ataxia Espinocerebelosa tipo I,
en una familia del estado Aragua con 7 de sus integrantes
afectados”. La Ataxia es una enfermedad degenerativa y su
patron de herencia es autosomico dominante.

Tapia comenta que "una familia en el municipio Girardot,
parroquia “Las Delicias” me refiere durante una visita en el
sector, que existia un joven de 32 anos, con problemas para
caminar y la coordinacion de movimientos, ademas de temblor
postural y otras manifestaciones clinicas. Procedo a entrevistar
a todos los integrantes de su familia y refieren que el joven
padece esta enfermedad desde los 19 anos de edad. Se le hace

clinicas que presentaban los miembros de la familia. La Ataxia
es una enfermedad genética neurodegenerativa, por lo cual
atrajo mi interés ya que la comunidad me hablo bastante de la
familia del joven afectado, su mama y dos hermanas de su
madre”.

Finalmente, la Dra. Tapia, describe su impresion acerca de la
jornada al expresar “es un honor para mi haber participado en
dicha Jornada Cientifica, todo salio excelente, agradecida con la
Dra. Eglys Rivero por la invitacion, Vale la pena el esfuerzo para
dar a conocer nuestra labor y brindar asesoramiento genético
de calidad a la poblacion venezolana.

Créditos:
Texto: Brigid Moronta
Foto: Wildriany Silva
Prensa, Fundadagenética
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Tl T , # Dr. Carlos Marron, Director de salud del municipio
una evaluacion clinica y se observa ademas neuropatia Ambrosio Plaza, Dra. Frida Tapia mdster en asesoramiento

periférica y alteraciones cognitivas en el patron de la patologia genético del estado Aragua recibiendo reconocimiento de
a través del arbol genealogico, junto a las manifestaciones la mano de la maxima autoridad de Fundagenética Dra.

Eglys Rivero
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OBJETIVOS

General

Conocer los avances en el diagnostico y atencion al
paciente en materia genética, haciendo
énfasis en los marcadores positivos y los defectos
congénitos diagnosticados por ultrasonidos genéticos
en los trimestres de gestacian.

Especificos

1. Detallar el total de consultas realizadas en la
Fundacion segun el tipo de especialidad.

2. Demostrar el uso de los medios diagndsticos
existentes en la Fundacion.

3. Especificar los marcadores positivos v defectos
congénitos segun  trimestre de  gestacion,
detectados por ultrasonidos.

MATERIALES Y METODOS

Estudic uwn estudio epidemioldgico, observacional descriptivo
transversal en ol periodo comprendido de enero 2020 a diciembre
2020, Miranda — Guarenas, Muestra. Poblacidn: 11.517 personas,
consultadas por todos los servicios en la fundacién durante e periodo
de estudic. Variables: Consultas, Asescramiento Genético segun
etapas, Consultas de Ulrasonido Gendtico desagregada por meses y
etapas de gestacion, Distribucion de ks estudios de laboratorios
realizados, Medios diagndsticos, Marcadores positivos en |, Il y Il
trimestre de gestacidn, Defectos  congénitos diagnosticada por
ultrasonida en |, Il y Il rimestre. Aspectos Eticos: La investigacidn
forma parte de un proyecio aprobade por e Comité de Etica y el
Consejo Cientifico de la Fundacidn, se soliclo consentimianto
informada, Técnicas de recoleccion de datos: Revision de
investigacicnes publicadas, hislorias meédicas y regisiros estadisticos.
Técnica de Andlisis y resultados: Estadistica descriptiva (1-2).
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CONCLUSIONES

1. Se delecta la necesidad de mejorar la organizacion
de la informacion estadistica que posibilite la
construccién de indicadores para medir el
comportamienta de las consultas y servicios de la
Fundacion a traves de herramientas para registrar el
movimiento diario.

2, A pesar de las dificultades provocadas por la
pandemia de la COVID-19, |a institucidén proporciond
atencion medica gratuita a poblacion. De las 11.517
consultas, las tres con mayor demanda fueron:
Asesoramiento Genético con 5194 (45 %),
Ecosonografia con 2688 (23%) y Ultrasonido
Genético con 1881 (16%) respectivamente, el 16%
restante se encuentra distribuido en el resto de
SErvicios y consultas.

REFERENCIAS

1. De La Tome-Hemandez CA, Guedez ¥, Pineda-Bernal L Ojeda HA,
Guevara-Guema YA. Los servicios u:Ie genédll:.a mé-:lec:a &n 'u"enazuela Rewv
Fanam Salud Pubdica. 20118;42:e78. hitps.{'dod ora/10.28 B TE

SIVRPSP2018 78

2. Griffiths AJF, Wessler SR, Lewontin RC, Carroll 5B, Gendlica. 5a ed,
Madsid: McGraw Hill: 2008

1. Fundacion Centro Nacional de Genética "Dr. José Gregorio Hernandez",
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ANALIZIS ESTADISTICO DESCRIPING
DE COMSULTAS POR
ESPECIALIDADES FUNDAGINETICA
ARD 203

I e e |

Dr. Jan Espinoza, asesor genético del estado La Guaira, mostrando su
trabajo cientifico en el auditorio de Fundagenética.

Guarenas — 20 de julio de 2022 - Con la finalidad de mostrar
el avance v la calidad de trabajo que se realiza en la Fundacion
Centro Nacional de Genética Médica “Dr. José Gregorio
Hernandez” y mostrar indicadores de incidencia de las
enfermedades genéticas, el master en asesoramiento genetico,
dr. Jan Luis Espinoza, quien que presta servicios en el estado La

Gllﬂil‘a. H.‘:islié EI I]HSE(IG Séhadﬁ ]5 dE jllliﬂ ;}HI‘H I)l‘ESEI‘llHI’ su El asesor genético recibiendo Certiﬁcado de participacién
trabajo de investigacion, orientado al analisis estadistico de las en la Jornada Cientifica de la mano de la maxima autoridad
consultas, haciendo énfasis en “marcadores positivos y defectos de Fundagenética Dra. Eglys Rivero junto al Dr. Carlos

congénitos en Fundagenética”. Marrén director de salud del municipio Ambrosio Plaza

Jan Espinoza llevé a cabo su disertacion ante un panel de
jurados del area de medicina genética y metodologia de
investigacion, dando a conocer la creacion del levantamiento
estadistico en cuanto a la deteccion, diagnostico y descarte de
patologias genéticas, de los pacientes que acuden a la
Fundacion para optar de manera gratuita a los servicios.

Al culminar su presentacion se mostro complacido por la labor
realizada “luego de haber superado las dificultades pertinentes
en términos de investigacion, considero que las metas y
objetivos trazados fueron logrados con éxito. No me queda mas
que felicitarlos e incitarlos a la mejora constante de estas
iniciativas”, expreso.

Créditos:
Texto: Wildriany Silva
Foto: Yorhandry Benavides
Prensa, Fundagenética
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1
Jhonny Colmenarez

Objetivos Materiales y métodos

1. Minimizar el deterioro

2. Valorar el ejercici
fﬂ;&;l pia‘frmﬁ’ﬂim.

3. ‘Mantener la fuerza, prolongar la
movilidad y funcionalidad del musculo.

Estudio observacional descriptivo, de tipo reporte de caso con
evaluacion particular a paciente con diagndstico confirmado de
Distrofia Muscular de Duchenne (enero 2020), clasificado en etapa
2 con maniobra de Gowers positiva, de grupe ambulatoria temprano
segin fase de evolucion de la enfermedad, anamnesis, examen
fisico, examenes complementarios y dismorfolégico. Se aplico
actividad fisica temprana con previas orientaciones de especialistas
fisiatras, licenciados en actividades fisicas, masoterapeutas con
ajustes segln la paricularidad del paciente y en discusidon con
asesor genético;, se elabora el plan de ejercicios que incluyen:
Tiempo, distancia, peso, rutina del ejercicio segln el caso, en
Cabhudare Estado Lara entre febrero 2020 vy julio 2022,

ACTIVIDAD
Tabla 1: Rutina de

i |
Entrenamiento para |
paciente con DMD -

Ejercicio sin Resistencia
Ejercicio con Resistencia

Matacidn

Biciclela
Fesas

Masajesirespiraciin

CalentamiantoEstiramigntoFléddn Extensidn

CARACTERISTICA

TIEMPO

25 min fijo
5 min fijo
5 min 50 mis
30 min 50 mis
Tvigemana
30 min 2a3km
15 min 1aZkg Fuente:
SE fio Azesoramianto

Gendico, Cabudare,

Lara.

evidencia marcha de pato, debilidad en miembros

resistencia y fuerza mantenida de los musculos,

Paciente masculino, de nueve afios de edad, nacido por parto eutécico a las 39 semanas de gestacién, peso 2800 grs, talla
48 cm, CC 34, sin antecedentes perinatales a sefalar, alta médica normal. Acude a consulta con diagnéstico de DMD,
previo abordaje en la ciudad de Caracas en el Hospital Ortopédico Infantil por especialista. En el examen fisico se

inferiores, aumento de volumen en gemelos, dificultad para subir

escalones, no pusde saltar, comrer, asi como levantarse del piso manicbra de Gowers positiva (1). Madre y padre
aparentemente sanos, Unico hijo. Se inicia fisoterapia desde la primera consulta con ejercicios fisicos dirigidos de
estiramiento, flaxion y extension de miembros, movimientos con resistencia y sin resistencia, bicicleta, piscina, pesas, asi
como masajes en miembros inferiores, superiores, espalda y ejercicios respiratorios reportando resultados favorables de

Conclusiones Referencias

1. El gjercicio fisico oportuno, consecuente y bajo el
deterioro de |as fibras musculares.
muscular en pacientes con DMD.

actividad mantenida en el tiempo y distancia.

una de las principales necesidades del paciente con DMD para mantener o enlentecer el
. La actividad fisica, brinda beneficios significativos, debido al desarrollo de |a fuerza

. La fisioterapia prolonga las funciones de los musculos, la capacidad de soportar una

(1), Universidad de ‘alencia
Depafaments  de  Medicina.
Consenso para o disgndstico,
tralamiente v seguimbento  ded
paciente con distrofia muscular
de Duchenne [Intemet] 2018
‘ialencia, Espafia. Disponibla en

entendimiento de los padresfutor(a) es

1. Ambulatorio Urbano Tipo Il “Don Felipe Ponte H”.

cpnaturalcaygenatica@amail com
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Guarenas — 21 de julio del 2022 - La | Jornada Cientifica de
Genética Médica Comunitaria hizo posible el encuentro de
varios asesores genéticos para analizar, discutir y exponer
distintos casos que fueron objeto de investigacion en sus areas
de servicio.

En este caso, el master en asesoramiento genético residente del
estado Lara, Dr. Jhonny Colmenarez, expuso su trabajo sobre la
Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), inspirado en la
variedad de casos que fueron atendidos en el Ambulatorio Tipo
lll “Don Felipe Ponte Hernandez", en la ciudad de Cabudare,
municipio Palavecino del estado antes mencionado. Describe el
caso especifico de un paciente de 2 anos de edad quien tras la
atencion impartida por el personal médico asistencial
especialista en genética, ha obtenido resultados favorables para
su salud.

Dr. Jhonny Colmenarez, recibe Certificado de
participacion en lal Jornada Cientifica de
Genética Médica Comunitaria por parte de Eglys

La Distrofia Muscular de Duchenne es una patologia hereditaria Rivero, méaxima autoridad de Fundagenética.

caracterizada por la debilidad muscular progresiva, que suele
manifestarse en los ninos varones con caidas frecuentes,
dificultad para levantarse o correr, marcha de pato, gran
tamano de las pantorrillas y trastornos del aprendizaje. Sin
intervencion alguna, los pacientes pierden la marcha antes de
la adolescencia y fallecen generalmente en la segunda década
de su vida por complicaciones respiratorias o problemas
cardiacos.

“La intencion de esta presentacion ha sido mostrar como el
ejercicio fisico oportuno en la Distrofia Muscular de Duchenne,
arroja grandes beneficios para prevenir el desmejoramiento Dr. Jhonny Colmenarez, Master en Asesoramiento
muscular. Relata la rutina de entrenamiento propuesta por el Genético del estado Lara, en las instalaciones de
lcdo. en Educacion fisica y masoterapeuta basada en ejercicios Fundagenética.

fisicos dirigidos de estiramiento, flexion y extension de
miembros, movimientos con resistencia y sin resistencia,
bicicleta, piscina, pesas, asi como masajes en miembros
inferiores, superiores, espalda y ejercicios respiratorios
reportando resultados favorables de resistencia y fuerza
mantenida de los musculos; actividades que son evaluadas en
resistencia, fuerza, tiempo y distancia.

El plan de fisioterapia evidencia que Ila ufl}plmnentacmn Dr. Jhonny Colmenarez, en el salén protocolar
temprana aporta buenos resultados en la funcion motora de de Fundagenética
estos pacientes, de alli la importancia del diagnostico

temprano, rapido y preciso, expreso Colmenarez”.
Créditos:
Texto: Wildriany Silva
Fotos: Yorhandry Benavides y Wildriany Silva 29
Prensa, Fundagenética
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Ruth Acosta Maldunadoi
Objetivos

General
Presentar caso diagnosticado de esquizofrenia en la consulta de riesgo preconcepcional genético.
Especificos

1. Identificar familiares con criterios de riesgos para desarrollar Esquizofrenia.
2. Establecer una estrategia para brindar asesoramiento genético a la pareja y su familia.

Materiales y métodos

Presentacion de caso controvertido de Esquizofrenia, desde el estudio observacional y de campo, con la

" recoleccion de datos a través de la elaboracion de la historia de evaluacion del riesgo preconcepcional, la

confeccion del arbol genealogico, el seguimiento y consulta familiar a través de asesoramiento genético.
Ademas se realiza una revisidon bibliografica sobre la enfermedad en cuanto a la evolucién histdrica, criterios
diagnésticos, comunicacion de las bases multifactoriales, estimacion del riesgo, tratamiento farmacolégico,
psicoterapia y apoyo comunitario a los pacientes con esta patologia y a sus familiares, para fortalecer
estrategias de deteccion temprana y mejorar la calidad de vida de los pacientes y sus familiares, apoyandose en
la labor del Asesoramiento Genético.

Resultados

Riesgo moderado, hasta 15% de probabilidades de padecer de Esquizofrenia, ; n

segin revision bibliografica, al ser una enfermedad muitifactorial y encontrar

predisposicion genética en los antecedentes familiares, existir una L AT

convivencia familiar de dindmica de estrés v debido a los casos cronicos por i T
trastornos mentales intrafamiliares.

Se brinda asesoramiento sobre las opciones de concepcion y prevencion de

enfermedades genéticas y defectos congénitos y la necesidad de un

seguimiento obstétrico adecuado, evitar situaciones de estrés, evaluacion y

seguimiento multidisciplinario en caso de gestacion para incidir directamente

sobre la calidad de vida, materno infantil. Material de apoyo para los . v
consultantes, hoja informativa elaborada por el asesor genético (1-2.) Fig. 1. Arbol Genealégico

Conclusiones

1. En la Esquizofrenia se cumple un rasgo multifactorial en el arbol genealdgico de la consultante en sus diferentes
generaciones.

2. El asesoramiento genético con la pareja y su familia permitid estimar el riego e identificar personas en riesgo para
contribuir al diagndstico temprano.

3. s muy Importante la estrategia de asesoramiento genético dirigida a la pareja y a sus familiares acerca de prevenir factores
de riesgo que puedan desencadenar la esquizofrenia a través de la creacion de estrategias pedagdgicas e higiene mental de
forma individualizada, haciende énfasis en la esfera psicologica del individuo, en cualquiera de las etapas del ciclo vital.

Referencias

1. Schizophrenia Working Group of the Psychiatric Genomics Consortium. Blological insights from 108 schizophrenia-asseclated genetic locl. Nature
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En el contexto del 2do Aniversario de la Fundacién Centro
Nacional de Genética Médica “Dr. José Gregorio Hernandez”
(Fundagenética), la Dra. Ruth Acosta Maldonado, master en
asesoramiento genético del estado Mérida, se alojo en las
instalaciones de Fundagenética, donde particip6 en la I Jornada
Cientifica de Genética Médica Comunitaria, que tuvo lugar el
pasado sabado 16 de julio. La experta mostré su poster
cientifico, basado en el Asesoramiento  genético
preconcepcional a propésito de un caso de esquizofrenia.

Acosta puntualiz6 “este caso se debe, a una pareja que asistio a
consulta, ya que querian conocer cual es la probabilidad de que
su primer hijo o hija vaya a desencadenar una condicion. En
este sentido, cuando se realiza la historia y se elabora el arbol
genealbgico, se pudo observar que es una familia de 41
personas, donde hay 4 casos de enfermedades. En esta ocasion,
Esquizofrenia Il y por el examen clinico, se diagnostica dicho
padecimiento”.

Asi mismo, la especialista detall6 “nos hace mucha falta que se
active el laboratorio de citogenética, para corroborar los
diagnosticos obtenidos a través de las diversas valoraciones
realizadas en las consultas.

Para concluir, las expectativas son muchas “debido a que,
fueron compartidos mdltiples casos donde se obtienen datos
importantes para ser replicados en otros estados. Ademas,
otros colegas compartieron temas de suma relevancia. Para
nadie, es un secreto que la “Red de Genética Comunitaria” es un
tema poco conocido. Esto es un trabajo arduo, muy hermoso
liderado por la maxima autoridad de la institucion, la Dra. Eglys
Rivero, junto al equipo de asesores que se encuentran
desplegados en todo el territorio nacional”.

Dra. Ruth Acosta, Asesora Genética del estado
Mérida lista para dar a conocer el caso clinico
objeto de su investigacion.

Créditos:

La Dra. Ruth Acosta Maldonado, durante la
entrevista para conocer sus impresiones en las
instalaciones del salén protocolar de
Fundagenética.

Texto: Brigid Moronta
Fotos: Wildriany Silva
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Beatriz Tapias Salas y José Silwera1

OBJETIVOS

Las alteraciones cromosdmicas puedan Oourrir cuands se altera al némaro de

cremasemas o la estructura y morfologia Se estos,  sin llegar a producir

vaniacionss en su nomero, En & caso de aleraciones estruclurales, se

producen por una fragmeniacidn en la estructura de uf cromosoma y

generalmente, la posterior reconstitucidn de la molécula.en una disposicitn
| diferents (1-2]

Objetive General

Determinar  las  alteraciones cromostmicas diagnosticadas en sangre
periférica reflejadas en la base de datos del laboratorio de Citogenética de la
Fundacitn Centro Macional de Gendlica en of periodo 20082019

Objetives Especificos

1. Identificar las diferantes alteraciones cromosdrmecas diagnosticadas en
sangre periférica en el Laboratorio de Ciogenética de la Fundacion
Ceniro Macional de Gendlica

2. Clasificar la prevalencia de las alleracionas cromosomicas diagnosticadas
0 Sangne periférica

3. Conocer la prevalencia de género en las alteracionss cromosdmicas
diagnosticadas en sangre perifénica.

4. Determinar & estado de Venezuela con mayor frecuencia en las
afleraciones cromosomicas diagnosticadas en sangre periférica

MATERIALES Y METODOS

Estudio refrospective  descriplive. exploratorio y  ansversal sobre el

diagndstico de alteraciones cromosdmicas en el Laboratorio de Citogenélica

de Fundagendtica desamollado en 2 fases

1. Revisien analitica de la base de datos del Laboratorio de Citogendbica,
desde e perodo  2008-2018, por las  diferentes  aleraciones
cromasémicas analizadas an el laboratario

2. Elaboracidn de instruments de recoleccion y clasificacin de iformacion
de |a base de dalos, de acuerdo a las siguienie varables: aleraciones
cromostmicas, clasficacion de la prevalencia por sexo, cantidad de
edfudios realizados durame el perodo. Los datos fueron analizados con
esladistica descriptiva cuando fue aplicable.

RESULTADOS

Sa pueden distinguir 3 variables de Sindrome Dewn, los cuales son: tisomia
21 regular o libre, translocacion Robertsoniana y Sindrome Down en
mosaico, El estudio revela que de los 1745 casos con  alleraciones
cromosdmicas en su mayoria preseniaron Sindrome de Down en sus
diferenies wvasanies: frisomia 21 Bbie o reguiar 1432 casos (82%)
translocacion Robertsoniana 63 casos (4%), Sindrome Down eén mosaco 40
casos (2 %), seguedas de olras cromosomopatias 211 casos (12 %), Figura
1.

Del fotal (1745) de aleraciones cromosomicas diagnosticadas en la
Repdblica Bolivariana de Venezuela, ¢ estado Miranda reporla el mayor
numers de casos (310). Esta prevalencia es producio de la ublcecidn
geografica de la Fundacidn Ceniro Macional de Gandtica “Dr. José Gragorio
Hemandez, Io que facilita el transporte, la recoleccion o foma de muesiras a
diferencias de ofras enfidades, Figura 2

Mo hay diferencia notoria en la  prevalencia por  género  BTS
casos(50,1%)comesponden @ hombres y 871 casos(488%%) a mujeres.
Figura 3

Figura 1. Porcentaie do casos #800n o Tipo o aflemcian ciomesdmica Ponodo 2000 -
2019
B2%
®l)

12%
1] A% 2%
o i i iy
Fusnbs Laborpiorin o Cloperdscs Fundagendtion
Figisra 2. Frecushdia de Cisos con aRecationss cromoldacas. sag0n wiscac]on
phopiihca. Petiodo 2008 - 2018
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Figura 3, Prevalancia por saxd en las ateraciones cromossmicas. Penodo 2006
e
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CONCLUSIONES

1. D kag alteracsonss chomostmcas nuimancas las aneuploldias fueion las de mayod

frecuencia

2. De las aneuploidias la de mayor Fecuencs reduld ser I risomia 21 &n su feema

e,

3. Respeclo & s prevalencia de pénero en las alleradiones  cromosdmicas

disgnesticadas. en sangre periférica | ln mayor recurrencia fueron en hombres

4. El grupo edario de 0-5 afios fue el de mayor freceencia en las  alleraciones

cromosémicas dingnosticadas on sangro pesiférica

5. El Eslado Mranda fue el de mayor frecusncia en las alleracionss cromostmicas

diagnosticadas. en sangre perilérica

6. Es importante realiss estudios cromosémicos de alta iesolucitn, que parmitan dar

raspuesing o casos qui Benan una clinkca afectnda v o so logre su disgnéstico
definitive por canolipos convencionales, debido a gue presentan deleciones o
duplicaciones submicroscopicas on el sitio de ruplura o & cambios funconales on
los genes cerca del punto de nuplura

REFERENCIAS
1, Fodiguez A Estudo clogendtios de dos poblaciones prcinas. efecio” Of s sfleraciones
eree sobre lon parkmetnos reproductivos. S000 Tl de grada. Lishemided Complutense

e bladedd

2 Blarcs Péms | Mians Tares MG, birows Pivsr 5 & Socamas Gomes A, Aleracionss cromostnicas

dagnoaticadan on aangre petfirca, By Cienciss Modicas. 2013 Da; 17181 130-130

1. Fundacitn Centro Nacional de Gendtica "Dr. José Gregorio Herndndez". darianabeatnz@hotmail com
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Guarenas-21 de Julio de 2022 - En el escenario del 2do
Aniversario de la Fundacion Centro Nacional de Genética
Médica “Dr. José Gregorio Hernandez" (Fundagenética), la Lcda.
Beatriz Tapias, directora de medios diagnosticos de la
institucion, participé en la | Jornada Cientifica de Genética
Médica Comunitaria 2022, que tuvo lugar el pasado sabado 16
de julio, evento en el que presentd su poster cientifico
“Determinacion de alteraciones cromosomicas en sangre
periférica reflejadas en la base de datos del laboratorio de
citogenética”.

Dicho trabajo fue realizado en coautoria con José Silvera, con la
informacion registrada en la base de datos del Laboratorio
Citogenético. Leiva expresa que es una informacion muy
valiosa, que abarca 10 anos y que puede servir para sustentar
varias investigaciones y lamenta que el Laboratorio no se
encuentre en funcionamiento en los actuales momentos.

"Es un reto siendo especialista en el tema de bioquimica,
construir y analizar indicadores. Fue muy satisfactorio y valioso
haber realizado este estudio. Destaco, entre sus resultados, que
cuando hay un cambio en el nimero de cromosomas, hay
muchas enfermedades o defectos congénitos en las que el
individuo presenta una clinica como es el caso del sindrome
Down™

La intencion de todas estas acciones, es asegurar la ejecucion
de politicas gubernamentales direccionadas el presidente
Nicolas Maduro Moros y puestas en marcha por a la ministra del
Poder Popular para la Salud, abogada Magaly Gutiérrez Vina, a
fin de reforzar el Sistema Publico Nacional de Salud que
conlleva a un mejor servicio a la colectividad venezolana.

Créditos:
Texto: Brigid Moronta
Foto: Yorhandry Benavides
Prensa Fundagenética

Dr. Carlos Marrén director de Salud del municipio
Plaza; haciendo entrega de reconocimiento a
Beatriz Tapias, junto a la presidenta de la
institucién Dra. Eglys Rivero.

Lcda. Beatriz Tapias, directora de medios
diagnésticos de la institucion, junto al jurado
calificador

Lcda. Beatriz Tapias, en el momento de su
disertacion ante el Jurado Calificador y demas
participantes de la [ Jornada Cientifica.

33



AUTORES, OBRAS Y Bol. Int. Edicién Especiald

TESTIMONIOS

Jinies
PNS

Esther Burguillo, Aileen Cordero y Brigid Moronta'

Objetivos

General:
Establecer estralegias que permitan.inse
|a personas con Sindrome Down, en F
Es :

_Conci ralos trabajadores de F

EI'IEI:I‘.':E para lograr la
aceptacién de las personas con Sindrome Down en el campo
laboral.

Determinar si existen diferencias o limitaciones en el proceso
de reclutamiento y seleccion del personal con Sindrome Down,
Desarrollar estrategias educativas para la orientacion de las
personas con Sindrome Down en Fundagenética,

Materiales y métodos

Estudio descriptive, con un
8 investigacion de campo, en el que se empled una
anética, muestra de 15 sujetos a quienes se les aplicéd un
instrumento encuesta y en otros casos, se apoyo
en la entrevista para la recoleccion de datos.

disefic de

Grifica N° 1
& Croas que s0a posible la aceptacidn en el campo
laboral @ un persona con Sindroma Down?

Grafica N° 2
LPuades relacionarte a diario con un
companers que padece Sindrome Down?

w5l uSl uNo

Fusnie: Datos de b ineestigacitn. 2072

Grifica N3

¢Fundagenética cuanta con estrategias formativa
para @l ingreso de una persona que padece de
Sindrome Down ?

La investigacion arroja la necesidad de abordar a los trabajadores de la institucion
para facilitar informacion respecto a la condicién de Sindrome Down, asi como para
la formacion que oriente el proceso de inclusion laboral. En relacién con la
dinamica de reclutamiento y seleccion, el personal de Gestion del Talento Humano
se ajusta al marco legal que ampara a las personas con discapacidad y no reporta
impedimento ni situacién que limite su ingreso como empleado, para la ejecucion de
funciones en cargos ajustados a su perfil de competencias. De igual manera, es
necesario planificar planes para su capacitacién laboral e inclusion social (1-2).

Conclusiones

1. Mediante un plan de informacion acerca del Sindrome Down, su condicion y
potencial, la necesidad de apoyo para su inclusién sociolaboral y los derechos que
las leyes venezolanas les otorgan, es posible su ingreso y adaptacion laboral asi
como las relaciones personales con trabajadores de la Fundacion y sus visitantes.

2. La Fundacion no establece diferencias, discriminacion, ni procesos extras para el
reclutamiento, seleccion y posible ingreso laboral de personas con Sindrome Down.

3. A través de charlas ylo conversatorios, material divulgativo se puede concienciar a
los trabajadores acerca de la condicion sindrome Down para su ingreso a la
Fundacién.

1. Fundacian Centro Nacional de Genética Médica “Dr. José Gregoric Hernandez",

Referencias

1.Celis. M. y Chacén,
(2013). Insercion laboral de
parsonas con discapacidad
intelectual & fravés de
programas de empleo con
apoyo. [Tesis de grado
iniddita] Universidad Catdlica
Andrés Bello,
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A, (2014}, Proyecic de
dezarrollo para contribulr &
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Guarenas 20 de julio. “Establecer estrategias que permitan
insertar en el campo laboral a las personas con Sindrome Down
en la Fundacion Centro Nacional de Genética Médica Dr. José
Gregorio Hernandez" fue tema en la | Jormada Cientifica de
Genética Médica Comunitaria, Venezuela 2022, que se llevo
cabo en las instalaciones de la institucion, en la que se conto
con un jurado calificador de alto nivel cientifico en el area. En
esta oportunidad la Dra. Eglys Rivero maxima autoridad de
Fundagenética, estuvo acompanada de la viceministra de Poder
Popular para la Salud Dra. Yuliana Ramos y demas autoridades
regionales de salud.

La expositora, Leda. Esther Burguillo, trabajadora social de la
direccion de atencion al ciudadano, diserté este importante
tema, cuyo objetivo es establecer estrategias que permitan
insertar al campo laboral a las personas con Sindrome Down, en
este caso en Fundagenética. La expositora expresd que estad
demostrado el potencial que tienen estas personas para
desarrollarse en el campo laboral, es por ello la necesidad de
inclusion socio laboral v garantizar los derechos que las leyes
venezolanas les otorgan.

Leda. Esther Burguillo, trabajadora social de
Fundagenética, al momento de su presentacion.

Fundagenética no establece diferencias, discriminacion, ni
procesos extras para el reclutamiento, seleccion y posible
ingreso  laboral de personas con Sindrome Down.
Regularmente, por medio de material informativo y charlas, se
concientiza a los trabajadores acerca de la condicion y el
ingreso de personas a la Fundacion.

En este sentido, Burguillos detallé “nos llamo la atencion este
tema, va que Fundagenética no cuenta con un personal que
presente esta condicion, y estas personas tienen potencial para
ejercer y desarrollarse en un empleo”.

Cabe destacar, que para el diseno y desarrollo del trabajo de
investigacion, se conformé un equipo profesional integrado

por Esther Burguillo, Brigid Moronta y Ailen Cordero, quienes a Dr. Carlos Marrén, director de salud del municipio
través de un diagnostico de necesidades realizaron el estudio. Ambrosio Plaza, Dra. Eglys Rivero presidenta de
El fin de todas estas acciones, es garantizar las politicas Fundagenética y la Leda. Esther Burguillo,

publicas en materia de salud e inclusion laboral que lidera recibiendo su merecido reconocimiento.

nuestro presidente Nicolas Maduro y orientado desde el
Ministerio del Poder Popular para la Salud, por parte de la
ministra Magaly Gutiérrez Vina para fortalecer el Sistema
Publico Nacional de Salud y prestar un mejor servicio a la Créditos

) Texto: Evis Martinez
poblacion venezolana. Fofoe: Yorhandry Renavides
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Leonor Casanova, Wildriany Silva , Kerling Torrealba’

Objetivos

Materiales y métodos

Mmﬂlﬂah&ﬂwmﬂmwm
Cenro  Nacional de (Genétics Médica "Dr,

W de Seguridad.
| Especificos.

1. Identificar la existancia de formatos para el confrol de ingreso de
las visitas a la Fundacién Centro Macional de Genética Médica
*Dr. José Gragoro Hemandez”

2. Identficar los maétodos empleados para el control de ingreso de
vigstantes de la Fundacidn Centro Maclonal de Genélica Médica
“Or. José Gregono Hemdandez”

3. Presentar una propudsta deé Guia Inductiva dirigida al personal
de seguridad, pard conired de ingréso a las instalaciones de la

la Fundackin
Gregono

Para la siguiente propuesta se selecciond la poblacién
total del personal de seguridad que es de 14 sujetos y
una muestra de 8 sujetos. Después del proceso de
observacion y recoleccidn de datos de acuerdo con
los ingreso de pacientes y de visitantes a otras
dependencias, se procede a establecer contacto con
el personal de seguridad donde se le propone
realizarle una entrevista semiestructurada la cual
aporto importantes elementos para la elaboracién de
la guia. Las técnicas e instrumentos utilizados fueron
la Matriz DOFA y la Entrevista semiestructurada.

;Cuwenta usted con un formato que
fe permita realizar  control de ingreso
a Fundagenética?

B 5

E No

LCusles son fos métodos de control de
ingreso a Fundagenética?

Fundacion Centro Macional de Gendtica Médica “Dr. José
Gregorio Hemandez”
Grifica N° 1 Grafica N° 2 Grafica N® 3

LEstaria despuesto aphcar un instrumento
e controd de ingreso a Fundagenética?

el
wtoma de ditos

4

0%

k,a 100% / Si
mNo

Firente: Diatos de ka mvestigacin

Resultados

de personas a la Fundacion Centro Nacional de Genetica Medica

Una vez tabulados los resultados, se pudo apreciar que del 1009 (14 sujetos) sdlo el 62%, equivalente a B sujetos, integrantes del
equipo de Seguridad cuenta con un Formato de Confrol de Ingreso a Fundagengtica. Por su parte, el 50% de los entrevistados en
relacion a “méfodos para el Control de Ingreso a Fundagenética” indico registro solo de la clasificacién , mientras el otro 50% se
limita a la toma de datos. En relacion a la disposicidn a aplicar un instrumento de contral de ingrese a Fundagenética, el 100% (14
sujetos) respondid de forma afirmativa que estarian dispuestos a aplicar un instrumento o guia que les permita controlar el ingresc

“Dr. Jose Gregorio Hermandez”,

Conclusiones

regisiie, acceso y saguridad de los pacientes y otros vissantas.

resuliado eficaces

Ia calidad de los senvicios que offece.

contra el Covid 19,
5. Es necesano consideras an el formate de conbrol @l acceso de vehiculos a la

1. Es evidenis |a necesidad de aplicar un formato mas completo y precise y de una guis de control de ingreso a Fundagenstica con ka inasdad de simpificar el
2 Los métodos empleades para el control de ingreso de visdantes a la Fundackin Ceniro Nacional de Gendtica Médica “Dr. José Gregorio Hemandez”™ no han

3. Una Guia Inductva dirigida al personal de seguridad para mejorar la calidad en la praxis, para el control de ingreso a |as instataciones de ka Fundaciin Centro
Macional de Genética Médica Dr. José Gregono Hemdndez”, es de necesaria y pesinente elaboracsdn ya que orienta el desempefio en la labor, apoda
indécadones de colidad, facilita los procesos de evaluacion del desempeio y aporta datos necesarios para la fundacin en téminos de estadistica y valoracion de

4. Debe colocarse en silios visdbles las Mormas del Visitante y las instrucciones para el ingreso a la instibucion, con éndasis an las medidas Preventivas de Sequridad

Fundacitn. ya que algunos trabajadores y olros visitantes ngresan por al area de

astacionameenio siendo de suma impoancia e registro al momenio de ingreso y de salida vehicular a la Fundacin, tamo ga visitantes como de irabajadores.
&, Surge la necesidad de capacitar de manera periddica al personal de seguridad,

y de dar induccitn respecto a la aplicacian de la Guia de Ingreso a Fundagendética

1 Fundacidn Centro Nacional de Genética medica © Dr. José Gregorio Hemandez”
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Guarenas 20 de julio. Lecda. Kerling Torrealba, trabajadora
social de la direccion de atencion al ciudadano, defendio su
poster cientifico que tiene por titulo “diseno de Guia para el
Control de Ingreso a las instalaciones de la Fundacion Centro
Nacional de Genética Médica “Dr. José Gregorio Hernandez", el
pasado 16 de julio, en el marco del 2do Aniversario de
Fundagenetica, actividad donde la Dra. Eglys Rivero maxima
autoridad de la institucion recibio a la viceministra de Salud
Integral, Yuliana Ramos, autoridades regionales e invitados
especiales.

Torrealba indicé que el tema surgio de un debate entre la
senora Leonor Casanova y Wildriany Silva, coautoras de la
investigacion, al momento de organizar los grupos en el taller
de metodologia de la investigacion, donde se identificaron
algunos temas para mejorar el desempeno de institucion y nos
decidimos por esta propuesta, que es un proyecto factible,
donde se recopilaron algunos datos a partir de un instrumento.
La guia aun no ha sido aplicada, solo es una propuesta que
necesita ser aprobada.

Acotd, “esta guia va a instruir al personal de seguridad, en
como debe usar las diferentes herramientas para controlar el
ingreso de pacientes, registro de visitas y para el control de las
personas que estan a cargo de trasladar las pruebas PCR de
cualquier region del pais. Toma en cuenta las necesidades de la

Fundacion y puede servir de referencia para otras instituciones.

Estas acciones conllevan a brindar un mejor servicio a la
poblacion venezolana, totalmente gratuito y de calidad para
impulsar el Sistema Puablico Nacional de Salud, y a su vez
cumplir con las directrices emanadas del ejecutivo nacional.

Créditos:
Texto: Evis Martinez
Foto: Yorhandry Benavides
Prensa Fundagenética

Leda. Kerling Torrealba trabajadora social,
recibiendo su reconocimiento de parte de la Dra.
Eglys Rivero maxima autoridad de Fundagenética,

conjunto al Dr. Carlos Marron director de salud del
municipio Ambrosio Plaza.

Leda. Kerling Torrealba, trabajadora social de la
institucion presentando su trabajo cientifico en las
instalaciones del auditorio de Fundagenética.
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OBJETIVOS

eneral:
Evaluacion clinica de los defectos congenitos y  factores
refacionados con su causalidad en la Fundacion Cenlro Nacional
de Gengtica Medica “Dr. José Gregorio Hernandez durante el
periodo enero — junio 2022,

Especificos:
1. ldentificar factores causales genélicos y ambientales de

defectos congénitos.
2. Evaluar los resultados de estudios ecograficos realizados en e P o, i i M e I 5 it e i N
consulta prenatal en Fundagenetica,
3. Analizar diagnisticos de Genetica clinica y de la valoracion
de lactantes menores de tres meses

MATERIALES Y METODOS

Resumen descriptivo, observacional de los casos, hallazgos
clinicos, relacién con agentes causales vy la valoracion de riesgo
genetico, estudios de ecografias, wvaloracion en lactantes
menores de 3 meses y hallazgos de signos dismérficos que
permiten hacer analisis del trabajo realizado en Fundagensalica,
durante el primer semestre del 2022 (1-2).

Irphced Ywmaamer o Domnt Lo 2 Frogred P
(= s

Variables: Consultas, Asesoramiento Genético en prenatal y
postnatal, Consultas de Genélica Clinica, Clasificacidn del
Riesgo Genético, Consultas de Ulirasonido Genélico  por
timestres de gestacién, Marcadores positivos en el |, 1l ¥
timesire de gestacion, Defectos Congénitos diagnosticado por
ultrasonido genetico en el |, 11 y I trimestre.

RESULTADOS
_ CONCITIIONES
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L | La evaluacian segin la metodologia para la clasificacion de todos

los factores de riesgos, antecedentes personales, famdiares y
axamen fisico detallade permite sospechar o alto nesgo de
anomalia en la etapa prenatal yio postnatal

2. El diagndstico ecografico precoz de los defectos congénilos
mijora la asesoria gendtca y aminora el impacio de eslo sobve la
salud y béenestar de los individuos,

3. La valoracidbn dinica postnatal adecuada permile sospechar [a
presencia de enfermedad genética yio defeclos congenitos, la
cual debe ser confirmada con bos medios diagnosticos necasanas,

4. La labor de la Fundacidn en |a atencdn prenatal g&néhca asi
como su seguimienio postnatal y evaluacsbn Clinica, garantiza el
diagrebsbics manejo y pravancidn da las enfermedades gendticas y
los defectos congénitos
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Guarenas 20 de julio. Analisis de los defectos congénitos vy
causalidad en la Fundacion Centro Nacional de Genética Médica
“Dr. José Gregorio Hernandez en el periodo enero - junio, 2022
*, de las autoras Maria Dolores Noa Machado y Zoyla Leiva
Lopez, fue otro de los trabajos presentados en la | Jornada
Cientifica de Genética Médica Comunitaria en Venezuela.

La ponente Dra. Zoila Leyva, asesora genético, de la Mision
Médica Cubana, explico los factores de riesgo, tomando en
cuenta la edad de las pacientes, en la consulta de captacion
prenatal en el area de genética. Resalta, ademas la labor
informativa para instruir a las gestantes acerca de los defectos
de origen congénito o genético y la importancia del diagnostico
ecografico precoz de malformaciones para disminuir el impacto
de éstos sobre la salud y el bienestar de los individuos. “Es una
forma de dar a conocer la labor que se realiza en La Fundacion,
todo esto, en aras de que exista un mayor conocimiento sobre
¢l tema y asi se incrementen estrategias de diagnostico precoz.
Finalmente, afirma que la jornada tuvo buenos resultados, se le
saco provecho al tema cientifico”.

— — - — — S ——
— — — —

Dr. Carlos Marrén director de salud del municipio
Ambrosio Plaza haciendo entrega de reconocimiento a
la Dra. Zoila Leyva, Master en Asesoramiento Genético,

Mision Médica Cubana, junto a la Dra. Eglys Rivero

presidenta Fundagenética.

Ponente Dra. Zoila Leyva, en plena disertacion de su trabajo cientifico.

Créditos:

Texto: Brigid Moronta
Foto: Yorhandry Benavides
Prensa Fundagenética
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Jorge Martinez Vazquez

Objetivos Materiales y métodos

General Se realiza encuesta de captacion de riesgo genético a
Fresentar dos casos disgnosticades con defecto de pared las gestantes para identificar factores de riesgo
anterior en la consulla del contral prenatal genetico, relacionados con la ocurrencia de los defectos y
Especificos enfermedades genéticas. Se ofrece estudio

1. Mdentificar factores de riesgos para los defectos de Cierre
de pared anterior.
2. Pesquizar hallazgos ecograficos para el diagndstico de

ecograficos en el segundo y tercer trimestre de la
gestacion donde se detectan imagenes

defecios de cierre de la pared anterior. ultrasonograficas de defecto congénito de cierre de
3. Establecer una estralegia para brindar asesoramiento pared 3_'“19"'3"- ’ ?Sta bleciendo  estrategia de
genético prenatal a las parejas afectadas. asesoramiento genético.

Fig. 1. Factores de riesgo identificados en la encuesta de
' caplacidn de gestantes

Fig. 1y 1. Gastrosquisie. Malazpo de sass intmSrales gus Motan Sbremends en 13 cavidad amnéfca win
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Fig 3y 4. Orfaicels, Se basa on of halazgs scogrifics de una profrusian de viscoa 3 bavie 86 anlia
Fuente: Datos de la investigacidn, 2022 it s macs Ferriade il cobsertn por e § porlonso vauskinSese £n Gy vrcs s omergenca
0 bot vardon umbiscales

Los 2 defectos congénitos de |a pared abdominal mas comunes son fa gastrosquisis v el onfalocele. Ambaos suelen ser de diagndstico prenatal con
ecografia fetal. La dferencias entre ambos es que la gastrosquisis no tiene saco y el defecto estd a la derecha del omblgo, méentras que un
onfalocals nomalmente bene un saco y el defecto 8std en o ombligs. Los pacientes con onfalocels tienen una alta prevalencia de anomalias
asociadas, mientras que aquellos con gastrosguisis benan wna mayor probabdidad de anomalias relacionadas con el iracto gastrointestinal (1-2),
Ambos tpos fueron diagnosticades: un caso de gastroquisis aislada sin ofros defeclos asociados y el ofro un onfalocele asociado a hidrops fetal y
acardia,

En ambos casos, las gestantes no se réalizarcn ecografia ded primer mmestre de la gestacion por lliegar tardiaments a la consulta de genélica, Las
pacientes son refendas al servicio de ginecobstetnicia para su adecuado manejo cbstdnico y seguimianto del caso desde ko prenatal, postnatal,
asesoria a la pareja y al resto de kos familiares, en edad reproductiva, para contribuir a la disminucidn dal riesgo de recurrencia.

Existen diferencias clinecas y ecograficas entre la gastroquisis v el onfalocele | asociandose este ditimo a ofros defectos de mayor frecuencia y
saveridad. Mayor promedso de edad materna Este conccimients permite mejor manejo y asesoramiento de los casos desde lo pranatal,
incorporando otras especialidades en la atencion prenatal de [as gestantes con fetos afectados de defectos de cieme de pared anferior

Conclusiones Referencias

1. Es posible detectar desde la etapa prenatal los fetos con defectos congénitos de cierre de 1 Slaber BS A Pmpawsr A
pared . Defecioa de I pared abdorminal

2. El diagndstico del defecto desde la etapa prenatal aumenta la prevencion de la mortalidad 18ty R S o

por enfermedades genéticas y el alivio del sufrimiento que éstas generan.

3. La posibilidad de detectar esta anomalia en el feto facilita a las parejas estar mejor u-"w R

P

informadas acerca de los riesgos genéticos, Mamars HE, Dalecxs oo 1o pared
4. Las parejas pueden conocer las opclones reproductivas para prevenir el nacimiento de un caieesingdeieir e g

202 2B

hijo con defecto congénito de cierre de pared anterior.

1. Fundacion Centro Nacional de Genética "Dr. José Gregorio Herndndez ", Mision Médica Cubana, hornedonoraterezal 2 igmail.com
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La Dra. Nora Hornedo Argote, MGI, asesor genético de la Mision
Médico Cubana, argument6 su poéster cientifico, realizado con
la colaboracion de Jorge Martinez Vazquez, “Diagnoéstico y
asesoramiento genético prenatal a dos casos con defectos
congénitos de pared abdominal anterior”, con lay cuyo coautor
. La audiencia estuvo conformada por la dra. Rivero presidenta
de Fundagenética, la ciudadana viceministra de salud integral
Dra. Yuliana Ramos, autoridades del sector salud de esta
jurisdiccion, estudiantes y autoridades de la UCS “Hugo Chavez
Frias”.

Hornedo, expresa que la eleccion del tema se debe a que es uno
de los defectos mas frecuentes que se observan a diario en la
Fundacion, por esta razoén, tuve interés en presentar estos dos
casos de gestantes, a las que se les realizo el diagnéstico y
valoracién durante la Consulta Genética.

Al preguntarle sobre sus impresiones acerca del evento, indico
“estoy muy satisfecha con la jornada, ya que nos ayuda a crecer
profesionalmente y permite fortalecer el ambito de docencia e
investigacion. “Es necesario y relevante realizar estos
encuentros de manera frecuente para generar y divulgar el
conocimiento cientifico en genética médica y fomentar la
cultura genética en la poblacion asistida.

Este encuentro de saberes se realiza con el propésito de hacer
énfasis y proporcionar los conocimientos necesarios que
permitan brindar una mejor calidad de vida a los venezolanos,
cumpliendo lineamientos del presidente de la Repablica
Bolivariana de Venezuela Nicolas Maduro Moros, en pro de
garantizar el buen vivir de los venezolanos, conjuntamente a la
ministra del poder popular para la salud abogada Magaly
sutiérrez Vina, quien ejecuta el Plan de Salud 2022.

Créditos:

Texto: Brigid Moronta
Foto: Yorhandry Benavides
Prensa, Fundagenética
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Dra. Nora Hornedo, asesor genético, Médica General

Integral de la Mision Médico Cubana, exponiendo su

trabajo cientifico en las instalaciones del auditorio de
Fundagenética.

Dra. Nora Hornedo, asesor genético, Médica General

Integral de la Mision Médico Cubana, exponiendo su

trabajo cientifico en las instalaciones del auditorio de
Fundagenética.

41



AUTORES,

Objetivos
General
Presentar el diagndstico clinico y asesoramsento
genético a una famifia con Ostecdistrofia Hereditaria de
Albraghit.
Especificos
1. Delinear las principales manifestaciones dinicas de
la endermedad
2 Orientar el seguimients  interdisciplinario y  los
medics diagnosticos necesamos para  confirmar
Osteodstrofia en la famda.

OBRAS Y Bol. Inf. Edicion Especial 4

TESTIMONIOS

Yolanda Lépez Alvarez’

Materiales y métodos

Estudio clinico descriptive de 3 pacientes de una misma familia gue
asistieron a la consulla de genética clinica de la Fundacién Cenlro
Macicnal de Genélica Médica, Guarenas, Miranda,

Los 3 casos constiluyeron la muestra estudiada del universo familiar se
realizd historia clinica detallada. incluyendo historia de la enfermedad,
interrogatorio, examen fisico, revision de estudios previos, confeccion de
arbol genealdgico. Al observar un  patrdén  dismérico  malformative
correspondiente a una Ostecdistrofia Hereditaria de Albright, se brinda
asesoramiento  genéfico e  indican  estudios complementarios e
interconsultas con espacialidades,

esultados

La Osteodistrofia Hereditaria de Albright (OHA) que se caracteriza por defactos esquetéticos y del desarrolio,
que incluyen estatura baja, cara redondeada, cuarios metacarpianos cortos ¥ ofros huescs de las manos y los

ples, obasidad, hipoplasia dental, calcificaciones u osificaciones de tefidos blandos. Sin embargo. algunos | 1 Pssudchypoparahyrowdsm  Albright F
£as0s pueden presentar caracteristicas fenotipicas poco usuales como cataratas, v convulsiones (1-4), Bumett CH, Smith PH & Pamon W,
Se delinearen clinicamente tres packentes de una misma familia. mwﬂm s-ewwm
Flu{er_nta 1:_1'emqni15_tda 33 afios, baja talla, con moltiples nddulos subcutaneos duros, calaratas operadas, m- Endotrinology. 1542 30
nmmm.mmmmmmm. - : F B R R
Paclente 2: hermano del caso 1, con baja talia | hipoparafircidismo, nodulos subcutaneos endurecidos, Smith's  Recogrizatis Patterns  of
braquidactiia, epiléptico; retraso mental moderado. ;;ﬂn Mallemation. B Ed Elsstver,
Paclente 3: hijo del caso 1 nacido con placa endurecida subcutanea en flanco derecho, braquidactilia ligera, 3.Bujan MM, Cerini, AB. Fano V &
hiperkinético, trastomos del lenguaje. Biopsia de pial del caso 2: fibrodisplasia osificants progresiva Fresini AM. Osbeodistiofa hereditasia
diagnostico diferencial con osteomalacia congénita tipo placa, osteoma y osteodistrofla hereditaria. Tomando g8 Albight. presantacion de s casos
&n cuenta las manitestaciones clinicas | los resultados de la biopsia, y ka agregacion famiiar concluimas el slindoon. Archi Acpsol Bekatrfiisnal|

diagnostico de Osteodistrofia hereditaria de Albright tipo la,

Conclusiones

1. El Osteodistrofia Hereditaria da Albright 85 un sindrome clinicamente helerogénec con signos dismarficos, R & Lipez Gavlanez £ .Se pusde
alteraciones esqueléticos, del metabolismo fosfocalcico y hormales en el que las herramientas clinicas son cgnesiicar una entemedad gendlica

importantas para el diagndstico.

2 Los pacientes presentados cumplen con los crilerios clinicos de esta enfarmedad helerogénea y varablean | PoPoshe  de  un cso  de

Su manifestaciones.
3, La orientaciin adecuada por lodas las espedalidades y I
apoyar el pensamiento dinico y el diagndstico.

4. La herancia autosdmica dominanie con heterogeneidad alélica e impronia gendmica explican la variabidad

clinica de la enfermedad.

2010 [citado s 26 de. junio de 2022}
108{21e24-827. Duponible en
P BA L A Pt T

B GO L L el
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&n base & caraclefes fencbipicon? A

preudohipoparatirpidismo en Ecuadar

Ry Osbeopoics MWatal
s medios diagnosticos son importantes para Miner [Iternet). 2020 [casdo o 27 de
juria  de  20E2E12(4f 141145
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Dra. Yolanda Lopez, al momento de su presentacion a la
audiencia de la [ Jornada Cientifica Médica Comunitaria,
en el auditorio de Funadagenética.

Guarenas- 21 de Julio de 2022- lLa Dra. Yolanda Lopez,
genetista clinico de la Mision Médico Cubana (MMC), dio a
conocer su caso clinico, en la | Jornada Cientifica de Genética
Meédico Comunitaria en Venezuela, titulado Osteodistrofia
Hereditaria de Albright tres casos en una familia en Miranda
Venezuela 2022, en las instalaciones del auditorio de
Fundagenética.

La Dra. Lopez, explica que”escoge este tema por ser una
enfermedad poco frecuente con tres pacientes afectados por la
misma condicion en la familia y un tipo de herencia autosomico
dominante con fenomenos de impronta genomica.

La osteodistrofia hereditaria de Albright, es un sindrome
clinicamente heterogéneo con signos dismaorficos, alteraciones
esqueléticas del metabolismo fosfocalcico y hormonales en el
que las herramientas clinicas son importantes para el
diagnostico.

Asi mismo, indica que la jornada resulté muy fructifera por la
variedad de trabajos presentados, su calidad y sobre todo
porque pudieron incorporarse los diversos masteres en
asesoramiento genético venezolanos de varios estados. Esta |
Jornada Cientifica tiene un gran significado, porque permite
fortalecer la red de Genética a nivel nacional y trabajar
hermanados cubanos y venezolanos por la salud del pueblo.

El objetivo de estas acciones es impulsar el Sistema Piablico
Nacional de Salud, como proposito fundamental del presidente
Nicolas Maduro Moros y la ministra del Poder Popular para la
Salud, Abogada Magaly Gutierrez Vina.

- AUTORES, OBRAS Y Bol Int. Edicién Especial 4.

Cubana recibiendo certificado de participacién, de la
mano de la Dra. Eglys Rivero, presidenta de
Fundagenética y el Dr. Carlos Marrén, director de salud
del municipio Ambrosio Plaza.

Créditos
Texto: Brigid Moronta
Foto: Yorhandry Benavides
Prensa, Fundagenética 43
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En la edicion pasada compartimos informacion
y recomendaciones para definir tu estrategia
de bisqueda (como buscar) en la web,

una de las habilidades o destrezas

en el manejo de informacion. B]" @ ] ﬂ ; ]@
PARAYBUSQUEDA
DEJINEORMACION

En esta ocasion, haremos referencia a otra habilidad, donde buscar informacion.
Ademas, del portal de la Biblioteca Virtual en Salud (BVS), especializado en Ciencias de
la Salud, existen otras bases de datos, repositorios, catalogos y buscadores que también
puedes consultar al momento de buscar informacion confiable para sustentar tus
investigaciones.

Claro esta, debes tener en cuenta que cada recurso de informacion es Gnico, maneja sus
operadores de busqueda, tipologias documentales, métodos y formas de acceder a los
contenidos, asi que te recomiendo indagar, interactuar y practicar, ya que la practica
hace al maestro.

o Seguimes L\prendienedol
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FUNDACION
e CENTRO NACIONAL
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\ ATALLA YL

fad D:. JOSE GREGORIO HERNANDEZ

¢,D6nde Bﬁscar informacion?

RED DE REVISTAS CIENTIFICAS DE ACCESO ABIERTO e refseek K
NO COMERCIAL PROPIEDAD DE LA ACADEMIA REFSEEK

Da acceso abierto y gratuito a revistas cientificas y Motor de busqueda web para estudiantes e
académicas en las dreas de ciencias sociales, investigadores que tiene como objetivo hacer que la
ciencias naturales y exactas, artes y humanidades y informacién académica sea accesible para todos. Busca
bases de conocimientos en epidemias y COVID 19, mas de cinco mil millones de documentos, incluidas
https://www.redalyc.org/ paginas web, libros, enciclopedias, revistas y periédicos.
https://www.refseek.com/.

Bidlin
BASE (BIELEFELD ACADEMIC SEARCH ENGINE) Lloine
Motor de busqueda integrada que recupera BIOLINE INTERNATIONAL
informacion por autor, titulo, ORCID, Materias, Pionera en la provisién de acceso abierto a revistas de

DOly parte (.1e la URL fje una variada tipologia biociencia salud publica, desarrollo internacional,
documental: libros, articulos, eventos, patentes, medicina tropical, seguridad alimentaria y nutricional y

; tesis, multimedia. biodiversidad

http://www.bioline.org.br/

¥> SCIENCE.ORG
medicina en espaiiol

r’," WORLDWIDE] e 0 e d é~S

WORLDWIDE SCIENCE e NMedlineflus MEDES: MEDICINA EN ESPANOL
Herramienta de busqueda cientifica global MEDLINERLUS Base de datos bibliografica, de acceso
gratuita compuesto por fuentes de Sitio web de los Institutos Nacionales || 8ratuitocon el propésito de poner a
contenido cientifico nacionales e de la Salud para pacientes y familiares. disposicién del profesmnal sanitario,
internacionales. Ofrece busquedas en Portal producida por la Biblioteca una her’ra.lmlenta de c.on.sulta
tiempo real y traduccién multilingtie de su Nacional de Medicina de los Estados bibliografica cuyas principales
contenido utilizando Microsoft Translator. Unidos, la biblioteca médica mas ventajas son la continua actualizacion
https://worldwidescience.org/ grande del mundo. y evaluacion de sus contenidos.
https:/www.medes.com/

https:/medlineplus.gov/spanish/

Maria Estrada, 31de julio 2022
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