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ARTICULOS ORIGINALES

La carga de la enfermedad genética en
Colombia, 1996-2025

JaiME BERNAL VILLEGAS?
FerNANDO SUAREZ OBANDO?

Resumen

Objetivo. Establecer la carga de la enfermedad genética en Colombia, segin los parametros
de crecimiento de la poblacién hasta el afio 2025.

Métodos.Se calculd la frecuencia de nuevos casos de enfermedades genéticas y de mal-
formaciones congénitas, y se establecieron los afios de vida potencialmente perdidos, la
causa de laincapacidad y la causa de muerte por estas patologias, ponderando los datos de
acuerdo con el crecimiento y la expectativa de vida de la poblacion colombiana desde 1996
hasta el afio 2025.

ResultadosLa enfermedad genética tiene una frecuencia que oscila entre 37,3y 52,8 por
cada 1.000 habitantes. En esta cifra se incluyen las malformaciones congénitas que corres-
ponden al 50% del total de las patologias estudiadas.

ConclusionesHay una carga potencial de enfermedad genética que plantea la necesidad
de implementar mas centros para el entrenamiento de médicos genetistas y personal auxi-
liar que puedan, en el futuro, brindar servicios adecuados de diagndstico y asesoria genética.
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Title: el Banco Mundial como un pais de
Burden of Genetic Disease in Colombia, 1996-!ngreso medio-bajo, con un producto
2025 interno bruto (PIB) de US$ 80.900
millones. Se constituye en un pais con
diferencias significativas con otras
Objective. To establish the load ofgeneticdiseaseseconom'as_ que, trad|C|,ona}Imente, S,e
in Colombia, according to population growth homogeneizan con el término de pai-
parameters until the year 2025. ses del tercer mundo o paises en desa-

Methods.Thefrequencyofnewcasesofgeneticrml_lo’ pprque ha mantenldo'un
diseases and congenital malformations wagnejoramiento estable del nivel

calculated, establishing the potentially lost years ofsocioecondmico, desarrollo educativo

Iife,causgofinca}papityand causeofdegth bythe:§ cuidado de la salud en los ultimos
pathologies, weighing the data according to th

growth and life expectancy of the Colombian CU@renta afos, a pesar de su conflicto
population from 1996 until 2025. internol2].

Abstract

Results. Genetic diseases have a frequency that Est dici h | .
oscillates between 37.3 and 52.8 by each 1,000 stas condiciones hacen que el pais

inhabitants. Congenital malformation and birth S€ encuentre en un proceso de transi-
defect frequencies are included, with a proportioncign epidemiolédgica y, por lo tanto,

~ o . ) ) ~a nt
of 750% of the studied genetic pathologies. 4 osenta caracteristicas demogréaficas
Conclusions.There is a potential load of genetic qU€ N0 son homogéneas, representa-
disease that raises the need to implement morgivas o exclusivas de los paises en de-

centers for the tralnlr)g of geneticians apd au>§|||arysarr0||0_ A medida que se mejoran los
personnel who can in the future, provide suitable

services, of diagnosis and genetic assessment. Programas de control de las infeccio-

nes y los programas de cuidado a la
Keyqurds:Potgntial years of life lost, mortality, mujer embarazada, la mortalidad y la
morbidity, genetic load. morbilidad subyacente debida a alte-

raciones congénitas y enfermedades

genéticas se hacen mas aparentes.
Introduccion

El propésito del presente articulo

Colombia tiene una poblacion aproxi- es analizar el peso que las enfermeda-
mada de 43,7 millones de habitantesdes genéticas tienen en la salud de la
con un crecimiento anual de la pobla-poblacién colombiana, estimando los
cion de 1,6% y una expectativa de vidacasos de enfermedades genéticas, se-
de 71,8 afios; tiene una mortalidad ergin el nimero de nacimientos del pais,
nifios menores de 1 afio de 18 por cadls afios de vida potencialmente per-
1.000 nacidos, con una tasa de fertili-didos, los afios de vida impedida, los
dad para el afilo 2003 de 2,5 infanteporcentajes de impedimento y las prin-
nacidos/mujer[1]. Es considerado porcipales causas de incapacidad deriva-
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das de las enfermedades genéticas, canativo Nacional de Estadistica
miras a ofrecer elementos que permi{DANE)[7], entidad gubernamental
tan a Colombia, y a paises en simila-que, a través de los registros de naci-
res condiciones, trazar politicas paramiento y defuncién generados por los
enfrentar el manejo de este tipo decomponentes del sistema de salud
patologias. (hospitales, centros de salud e insti-
tuto de medicina legal), establece las
tasas de nacimiento y defuncién, asi
Material y métodos como sus principales causas. Las pro-
yecciones de poblacion se hicieron
Se realizé una revision de la esta-.on pase en el trabajo de Banguero
distica y la literatura colombianas re-g; g1 sobre la poblacién y la demo-
lacionadas con las enfermedadegy afia colombianas[8]. Las proyec-
genéticas, malformaciones congénitag;ones se realizaron desde el afio de
y la salud publica en el pais, teniendo ggg hasta el afio 2025 y los datos se

tos, muertes y causas de mortalidad %st,dio de Bangueret al., la pobla-

morbilidad en la poblacion colombia- -isn de Colombia se calculé con los

genetica de la enfermedad en Colomyphrecian en el anexo 1, al final del

bia en el periodo comprendido entreg ticulo.
1996 y 2025.

Los afios de vida sana perdidos
Los datos consistentes y confiableAVISA) se presentan de acuerdo con
del registro de enfermedades, se vieel tiempo perdido por muerte prema-
nen recolectando en Colombia sola-ura, el valor de afio de vida saludable
mente a partir de la reforma delsegin la edad, la preferencia o valor
sistema de seguridad de 1993[3, 4]social por el tiempo perdido y la pon-
La consistencia global de los datos sejeracion de la incapacidad; estos da-
ha hecho confiable solo desde la Ulti-tos se presentan en relacion con la
ma década, debido a que anteriormenpatologia genética. Estas medidas so-
te se hacia un mayor énfasis en datogamente se pueden presentar para
relacionados con la violencia o conanormalidades congénitas de manera
ciertas patologias endémicas en algugeneral, porque no existen datos es-
nas zonas del pais[5, 6]. pecificos por anomalias y el periodo
estudiado por el gobierno nacional se
La principal fuente de los datos limita al periodo de 1990[9]; por lo
demograficos la constituye la gene-tanto, no se realizaron proyecciones
rada por el Departamento Adminis-quinquenales.

Bernal J., Suérez F., La carga de la enfermedad genética en Colombia, 1996-2025
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Los afios de vida potencialmentegadas a X, son patologias que tienen
perdidos (AVPP) se calcularon deuna alta prevalencia en la poblacion
acuerdo con la diferencia entre la ex-colombiana y su numero aumenta en
pectativa de vida de la poblacion (71,8cada quinquenio, considerando el pe-
afos) y los afios de vida perdida poriodo entre 1996 y 2025, tal como se
discapacidad, ajustados por el gradaprecia en la tabla 1. Se describen las
de seriedad de la patologia[10]. Lafrecuencias de patologias de alto im-
expectativa de vida y el grado de in-pacto, como la hipercolesterolemia
capacidad o afeccion que las enfermefamiliar, la sordera congénita no
dades genéticas y las malformacionesindrémica, la poliposis del colon y
congénitas tienen en el afectado, haiertas patologias neurolégicas, como
sido revisada ampliamente en la lite-la enfermedad de Huntington, la
ratura especializada. fibrosis quistica y las distrofias mus-

culares.

La fuente de la cual se extrajo la
prevalencia de las enfermedades )
genéticas y de las malformacionesEnfermedades segin
congénitas, los grados de incapacida@normalidades cromosomicas,

y la edad promedio de aparicion de1996-2025

sintomatologia en los casos de pato- _—
. e . Entre los trastornos cromosomicos, las
logias genéticas, fue el trabajo de D.

N neuploidias autosémicas de mayor
J. Weatherall[11]. Se considero la edada P . . . y
. L, Importancia son la trisomia 21, la
promedio de aparicion de la . . : .
. . . trisomia 18 y la trisomia 13; entre los
sintomatologia discapacitante de cada
. . , trastornos de cromosomas sexuales se
enfermedad, las complicaciones mas .
raves v |a princioal causa de muertedeStacan el sindrome de Turner y el
g y 1a princip sindrome de Klinefelter. Asimismo, las
translocaciones autosémicas son los
rearreglos estructurales mas comunes
observados en humanos. En la tabla 2

i ) se aprecian las proyecciones de casos
Enfermedades segun patron de en el periodo 1996-2025.

herencia mendeliana, 1996-2025

Resultados

mendeliano de herencia de las patoloyiga potencialmente perdidos,

gias unigénicas y las enfermedades ggg-2025

mas representativas de cada patron, se

encuentra que las enfermedades, seAl analizar el promedio de edad en que
gun sean dominantes, recesivas o lise espera que las enfermedades inicien

Univ. Méd. Bogotéa (Colombia), 49 (1): 12-28, enero-marzo de 2008
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Tabla 1
Estimativo de la Frecuencia de enfermedades genéticas segun su patron de herencia, frecuencia de aparicion de la enfermedad
por cada 10.000 nacimientos y proyeccion quinquenal de casos en Colombia en el periodo 1996 - 2025, &
segun proyecciones de la poblacién colombiana en el mismo periodo.

Condicién Casos x ¢/10.0001996-2000 2001-2005 2006-2010 2011-2015 2016-2020 2021-20%&umulado
Dominante

HCF 20 9.324 9.433 9.624 9.678 10.169 10.297 58.636
SA? 10 4.662 4,716 4,812 4.895 5.085 5.148 29.318
RP 8 3.729 3.773 3.850 3.916 4.068 4.119 23.455
CH* 5 2.331 2.358 2.406 2.447 2.542 2.574 14.658
NF-15 4 1.865 1.877 1.924 1.958 2.034 2.059 11.717
Rb$ 3 1.399 1.415 1.444 1.468 1.525 1.545 8.796
DM? 2 933 943 962 979 1017 1.030 5.864
Ceguerd 1 466 472 481 489 508 515 2931
SC 1 466 472 481 489 508 515 2931
PMCte 1 466 472 481 489 508 515 2931
o 1 466 472 481 489 508 515 2931
PE? 0.5 233 236 241 245 254 257 1466
AC® 0.5 233 236 241 245 254 257 1466
Marfan 0.4 186 189 192 196 203 206 1172
Recesiva

FQ+# 5 2.331 2.358 2.406 2.447 2.542 2.574 14.658
AME?® 1 466 472 481 489 508 515 2931
HA? 1 466 472 481 489 508 515 2931
Fc'7 1 466 472 481 489 508 515 2931
Ligadas a X

DMD?8 2 933 943 962 979 1.017 1.030 5.864
Hemofilia 1 466 472 481 489 508 515 2931
Ictiosis 1 466 472 481 489 508 515 2931
RM?®® 1 466 472 481 489 508 515 2931
Total 32.819 33.197 33.874 34.343 35.790 36.246 20.6380

1 Hipercolesterolemia familiaf Sordera del adultd.Rifidén poliquistico? Corea de Huntingtorf.Neurofibromatosis tipo 1% Retinoblastoma’ Distrofia miotonica.
8 Ceguera® Sordera congénital® Poliposis multiple del coloi' Osteogénesis imperfectaParaplejia espéastic& Ataxia cerebelos#. Fibrosis quistica® Atrofia
muscular espindf Hiperplasia adrenal’ Fenilcetonuria®® Distrofia muscular de Duchenn¥.Retardo mental ligado a X.



800z 9p ozrew-olausd ‘gz-ZT :(T) 6+ ‘(elqwojoD) eiobog ‘pa ‘AluN

Tabla 2

Estimativo de las frecuencias de enfermedades producidas por aneuploidias y anormalidades estructurales, segin sean por
anormalidades en autosomas o en cromosomas sexuales, nimero de casos por cada 10000 nacimientos y proyeccion quinquenal
de casos en Colombia en el periodo 1996-2025, segln proyecciones de la poblacién colombiana en el mismo periodo.

Condicién Casos x ¢/10.000 1996-2000 2001-2005 2006-2010 2011-2015 2016-2020 2021-2025 Acumulado
Autosomas

Trisomia 21 14 6.526 6.603 6.737 6.852 7.118 7.208 41.044
Trisomia 18 466 472 481 489 508 515 2.931
Trisomia 13 466 472 481 489 508 515 2.931
Sexuales

Klinefelter* 13 6.060 6.131 6.255 6.363 6.610 6.693 38.112
Turnef 5 2.331 2.358 2.406 2.447 2.542 2.574 14.658
Estructural

TB® 20 9.324 9.433 9.624 9.678 10.169 10.297 58.636
TD? 5 2.331 2.358 2.406 2.447 2.542 2.574 14.658
Total 27.504 27.872 28.390 28.765 29.997 30.376 172.970

! Prevalencia de 1 en 700 nacidos vivdscidencia de 1 en 8000Incidencia de 1 en 10000Incidencia de 1 en 800Incidencia de 1 en 2000.Translocacién
balanceada, incidencia de 2 en 100Qranslocaciéon desbalanceada, incidencia de 0,5 en 1000.

LT
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su sintomatologia incapacitante, seen la zona urbana y el restante 25% se
observa que el promedio de edad parabicd en la zona rural.
las enfermedades dominantes es ma-
yor que el de las recesivas, las ligadas Este mismo indicador referido a los
a X y las cromosdmicas. Sin embar-AVISA por cada 1.000 habitantes, por
go, los afios de vida impedida son si-mortalidad, arroja un total de 2,9 afios
milares entre las anomalias recesivagn promedio para el afio de 1990. Para
y dominantes, pero los afios de vidda zona urbana de 3,08 y en la zona
potencialmente perdidos (AVPP) supe-rural de 2,51; asi, 23,11 hombres de 0
ran en la patologia recesiva a los dea 4 afios y de 19,22 mujeres hasta los
mas grupos. 4 afios. Esta cifra es concordante con
el nimero de defunciones por anoma-
Teniendo en cuenta la fisiopatolo- lias congénitas que en 1990 ascendié
gia de la enfermedad que define laa 2.884 (1.575 hombres y 1.309 mu-
edad de aparicion de los principalesjeres) y, de las cuales, 2.482 corres-
sintomas y a la incapacidad produci-pondi6 a nifios entre los 0 y los 4 afios.
da junto a la causa de muerte en cadBel total de afios de vida saludables
enfermedad, se construyeron las tablaperdidos por anomalias congénitas en
3y 4 en las que se aprecian los afno4990 (168.325) se observa que 74.554
de vida potencialmente perdidos porfueron por incapacidad y 93.771 por
patologia (mendeliana y cromosomi-mortalidad. Al analizar los AVISA por
ca), la principal causa de muerte y lacada 1.000 habitantes, se establece
principal causa de incapacidad, adeque en todos los grupos de edad es
mas del porcentaje de incapacidad semayor el numero de afios perdidos por
cundario al desarrollo de la mortalidad que por incapacidad.
enfermedad.

Malformaciones congénitas por
Afos de vida saludable perdidos, sistemas, 1996-2025

1990
En la tabla 5 se aprecian los estimativos

Para el periodo comprendido entrede malformaciones congénitas, segun
1989 y 1990, el Ministerio de Salud sistema. El rango de sas por cada

de Colombia establecié que el total del.000 nacimientos incluye casos ais-
afios de vida perdida (AVISA) secun-lados y sindromes que tienen como
dario a malformaciones congénitas fueprincipal manifestacién dismorfol4gi-

de 168.325 repartidos asi: hombresca a las malformaciones del sistema
91.087 y mujeres, 77.238. El mayorespecificado; estan incluidas las mal-
porcentaje (91%) se presentd en lo§ormaciones menores y mayores. Se
nifios de 0 a 4 afos; el 75% se ubicdlestacan las malformaciones del sis-

Bernal J., Suérez F., La carga de la enfermedad genética en Colombia, 1996-2025
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Tabla 3

Afios de vida potencialmente perdidos (AVPP) y afios de vida impedida (AVI), de acuerdo al patron mendeliano de herencia,
frecuencia de la enfermedad por cada 10.000 nacimientos, edad de aparicion de la incapacidad de acuerdo a la patologia y

causa de muerte o incapacidad. Esperanza de vida de 71,8 afios.

Condicién Casos x ¢/10.000 Edad* AVI? (%l)3 AVPP Causa de muerté Causa de incapacidad
Dominante

HCF 20 55 10 (50) 6,8 Enfermedad coronaria Enfermedad vascular
SA 10 30 41,8(20) 0 - Hipoacusia-Sordera
RP 8 30 10(50) 31,8 Falla renal Fallarenal

CH 5 45 15(50) 11,8 Degeneracion cerebral Demencia

NF-1 4 20 30(50) 21,8 Cancer Neurfidbromas

Rb. 3 3 1(50) 67,8 Cancer Enucleacién

DM 2 40 10(50) 21,8 Demencia Demencia
Ceguera 1 10 61,8(50) 0 - Ceguera

SC 1 0 70(30) 0 - Hipoacusia-Sordera
PMC 1 30 5(50) 36,8 Cancer Cancer

(0]| 1 2 63(40) 6,8 Infeccion recurrente Fracturas patoldgicas
PE 0.5 20 50(30) 1,8 Fallarenal Distrofia muscular

AC 0.5 35 25(30) 16,8 Infeccion recurrente Sindrome cerebeloso
Marfan 0.4 30 20(30) 21,8 Aneurisma aortico Valvulopatia, cristalino
Recesiva

FQ 5 2 8(50) 61,8 Infeccion recurrente Infeccion recurrente
AME 1 1 4(90) 66,8 Infeccion recurrente Paralisis

HA 1 0 60(30) 11,8 Desequilibrio electrolitico Ambigiiedad sexual
Fc. 1 0 40(95) 31,8 Infeccién Retraso mental
Ligadas a X

DMD 2 4 16(60) 51,8 Falla ventilatoria Debilidad muscular, infecciones
Hemofilia 1 0 50(20) 21,8 Hemorragia Hemorragia

Ictiosis 1 0 71,8(15) 0 - Infecciones

RM 1 0 50(80) 21,8 Infeccion recurrente Retardo mental

! Edad de aparicién promedio de incapacidad o impedimento secundario a la enfefidazdde vida impedida como tiempo promedio entre la aparicion

de patologia incapacitante y muertéRorcentaje de impedimento de cada patologia, considerando las complicaciones mas* $ewecgsl causa de muerte.
5 Causa de incapacidad en enfermedades no letales o causa de incapacidad antes de la muerte.

[EnY
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Tabla 4
Afios de vida potencialmente perdidos (AVPP), de acuerdo a la patologia cromos6mica, frecuencia de la enfermedad por cada
10.000 nacimientos, edad de aparicion de la incapacidad de acuerdo a la patologia y causa de muerte o incapacidad.
Esperanza de vida de 71,8 afios.

Condicion Casos x ¢/10.000 Edad* AVI? (%l)® AVPP Causa de muerté Causa de incapacidad
Autosomas

Trisomia 21 14 0 35(95) 36,8 Cardiopatia, demencia, infeccion Retraso mental
Trisomia 18 1 0 1(100) 70,8 Malformaciones multiples Malformaciones multiples
Trisomia 13 1 0 1(100) 70,8 Malformaciones multiples Malformaciones multiples
Sexuales

Klinefelter 13 5 66,8(30) 0 - Infertilidad

Turner 5 0 65(30) 6,8 Coartacién adrtica, linfedema, falla renal Infertilidad, osteoporosis

1Edad de aparicion promedio de incapacidad o impedimento secundario a la enfefgttedde vida impedida como tiempo promedio entre la aparicion
de patologia incapacitante y muefePorcentaje de impedimento de cada patologia, considerando las complicaciones mas* $&wvecgml causa de muerte.

5 Causa de incapacidad en enfermedades no letales o causa de incapacidad antes de %a@amsitierando los mas extremos casos de supervivencia hasta un
afio de edad.
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Tabla 5

Estimativo de nuevos casos de malformaciones congénitas por sistemas. Numero de casos por cada 10000 nacimientos y
proyeccion quinquenal de casos en Colombia en el periodo 1996-2025

Sistema Casos x 1996-2000 2001-2005 2006-2010 2011-2015 2016-2020 2021-2025
¢/10.006?

SNC 18-50 8.391-23.309 8.489-23.582 8.661-24.060 8.810-24.473 9.152-25.423  9.267 - 25.742

Ojo? 3-12 1.399 - 5594 1.415 - 5.660 1.444 - 5774 1.468 - 5.873 1.525-6.101 1.545-6.178

Oide® 7 3.263 3.301 3.368 3.426 3.559 3.604

Corazon 40-96 18.647 - 44.752 18.865 - 45.276 19.248 - 46.194 19.578-46.987 20.338-48.811 20.594 - 49.425

Sistema respiratoffo 4 1.865 1.887 1.924 1.958 2.034 2.059

Labio y paladdr 14 6.556 6.603 6.737 6.852 7.118 7.208

Sistema digestivo 12-38 5594 -17.714 5.660-17.922 5774-18.285 5.873-18599 6.101-19.231 6.178-19.564

Genitaf 11-24 5.128-11.188 5.183-11.319 5.293-11549 5384-11.747 5593-12.203 5.663-12.356

Tracto urinarié 9-16 4.196 - 7.459 4.245 - 7546 4.331 - 7.699 4.405 - 7.831 4.576 - 8.135 4.634 - 8.237

Miembros® 43-89 20.045-41.489 20.280-41.975 20.691-42.826 21.046-43.561 21-863-45.252 22.138-45.821

Pared abdominél 5-6

2.331-2797

2.358 - 2830 2.406 -2.887 2477 -2.937 2.542 - 3.051 2.574 - 3.089

Total 19-22

77.385 - 165.956

78.877-171.303 79.877-171.303 81.247-174.244 84.401-181.008 85.464 -183.283

1SNC: sistema nervioso central. Malformaciones congénitas del SM&formaciones congénitas del ojoMalformaciones congénitas de oiddvalformaciones
congénitas del corazén y grandes vasdalformaciones congénitas de sistema respiratéfitalformaciones congénitas de labio y paladdMalformaciones
congénitas de tracto gastrointestirfdflalformaciones congénitas genitales (masculina y femerfifdalformaciones congénitas de tracto urinatfdvlalformacio-

nes congénitas de miembros superiores e inferidrbfalformaciones congénitas de pared abdomiti&! rango de casos por 1000 nacimientos incluye casos
aislados y sindromes que tienen como principal manifestacion dismorfolégica malformaciones del sistema especificadajidgasamaiformaciones menores y

mayores.
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tema nervioso central, del sistemanes nuevas, sin historia familiar ante-
cardiovascular y las anormalidades derior, por lo cual no son completamen-
los miembros. te predecibles. Las enfermedades que
mayor peso tienen en las proyeccio-
nes quingquenales son la hipercoleste-
rolemia familiar, seguida por la
sordera no sindromica y el rifién
poliquistico.
El estimativo de nuevos casos de en-
fermedades genéticas de acuerdo con Con respecto a las malformaciones
el patrén de herencia y las cromoso-Congénitas, los principales trastornos
mopatias, se perfila en la figura 1. Sese sittan en las extremidades, junto a
evidencia un predomino de las pato-las cardiopatias congénitas y los de-
logias autosémicas dominantes corfectos del sistema nervioso central.
respecto a las demas patologias y un
obvio crecimiento de estas patologias Analizando el promedio pondera-
segln las perspectivas de crecimient§lo de afios de vida impedida, se con-
de la poblacion del pais. cluye que las anomalias cromosOmicas
alcanzan 45,33 afos, seguidos de las
Al proyectar el incremento en el enfermedades recesivas ligadas al
nimero de nacimientos del pafs enséxo con 44,4 afios y las de caracter
general, la enfermedad genética va &ecesivo con 37,6 afios. Asimismo, los
producir, aproximadamente, 56.000porcentajes de impedimento en casi
nuevos casos cada 5 afios y las matodas las enfermedades geneticas su-
formaciones congénitas seran del orperan el 50%.
den de 80.000 a 180.000, cada
quinquenio, para un promedio total de El numero calculado de afios de
136.000 a 236.000 casos en cada pesida impedida totales por enfermeda-
riodo de 5 afios, con un incrementodes genéticas alcanza la cifra de
promedio de 37.000 nuevos casos al'800.000 cada 5 afios, para un total
afio de enfermedades genéticas, incluide 10'465.000 en el periodo analiza-
das las malformaciones congénitas. do de 1996 a 2025.

Incremento de la enfermedad
genética y su impacto en la salud de
la poblacién colombiana

Las pat0|ogia3 de herencia domi- Las anomalias cromosémicas son

nante son las mas frecuentes (30.00Rs enfermedades que mas peso tienen,
cada 5 afios); las recesivas y las ligacon 4'365.701 afios, seguidas de las
das al sexo tienen una menor propor.enfel’mEdadeS genéticas de caracter
cién. Entre las patologias dominantesdominante. Solamente el sindrome de
tienen mucha importancia las mutacio-Down (trisomia 21), por la mayor fre-
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cuencia en que se presenta, contribu- Sigue en importancia la fibrosis
ye con un alto nimero de afios de vidajuistica, con un impedimento del 50%.
impedida (1'231.300) y de afios deEsta patologia es relativamente fre-
vida potencialmente perdidos. cuente y tiene un namero de portado-
res aparentemente significativo en la
Al tener en cuenta el promedio depoblacién general. Las distrofias mus-
vida del pais, estimado en 71,8 afiosgulares ligadas a X, producen una gran
el numero de personas afectadas popérdida de afios de vida y un alto por-
cada periodo de 5 afios genera umrentaje de impedimento (60%).
aproximado de afos de vida potencial-
mente perdidos de: 1'1000.000 afios, Al analizar todas las patologias en
para un total acumulado (periodo to-conjunto, es posible concluir que las
tal 1996 -2025), de 6'345.000 afios,enfermedades recesivas son las que
con predominio de las patologias do-produciran mas afios de vida poten-
minantes (2'288.061) y las anomaliascialmente perdidos; en segundo lugar
cromosdOmicas (2'166.439). Entre lasestan las patologias ligadas a Xy, por
patologias dominantes, el rifiénultimo, las patologias dominantes, te-
poliquistico es la enfermedad que pro-niendo en cuenta que son éstas ulti-
duce mayor niumero de afos perdidosmas las mas frecuentes.
seguida de la neurofibromatosis. En el
grupo de pacientes con anomalias La enfermedad genética tiene una
cromosomicas, quienes tienen trisomidrecuencia de que oscila entre 37,3 y
21 (cuya frecuencia de aparicién es d&2,8 por cada 1.000 habitantes. En esta
12 por cada 10.000 nacimientos) su<ifra se incluyen las malformaciones
man un alto nimero de afios de vidacongénitas que corresponden de ma-
potencialmente perdidos. nera global al 50% del total. Las pro-
yecciones muestran que en 2000 la
Al analizar los efectos de las enfer-cantidad de colombianos con enferme-
medades genéticas, teniendo en cuerdades genéticas podria corresponder
ta la frecuencia por numero dea 2'000.000 y que para el 2025 la ci-
nacimientos, los afios de vida poten{ra podria alcanzar a 2'866.000 per-
cialmente perdidos y el impedimentosonas.
que representan, se aprecia que entre
las patologias de herencia dominante,
el retinoblastoma es la enfermedad coriscusion
mayor numero de AVPP (66 afios), a
pesar de su baja frecuencia (3 por cadk®S datos que en Colombia y en los
10.000 nacimientos), con un porcen_pal’ses en desarrollo existen sobre pa-
taje de impedimento del 50%. tologia genética y su impacto en la
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salud puablica son muy escasos; takaciones, establecen un campo en el
como se demostré para los AVISA, que el diagnéstico, la asesoria y el
sélo existe un estimado para un cortananejo se dificultan en la ausencia de
periodo y, para el resto de factoresun entrenamiento especifico. De igual
determinantes, realizamos estimativosmodo, los aspectos como la ventaja
de acuerdo con proyecciones de poevolutiva del heterocigoto, la consan-
blacién. Las dinamicas demograficasguinidad, el efecto fundador y el esta-
de un pais pueden variar enormemenblecimiento del estado de portador son
te y los supuestos pardmetros estadiselementos fundamentales en el enten-
ticos no son necesariamente una fiedimiento y manejo de la enfermedad
copia de la realidad. recesiva, pero casi siempre ajenos al
desarrollo del razonamiento clinico
Sin embargo, al revisar solamentecotidiano.
las estadisticas de mortalidad del DANE
(http://www.dane.gov.co) se verifica la  Las anormalidades cromosomicas
tendencia que indica que las patologiasepresentan las principales causas de
congénitas tienen cada vez mas un pesatardo mental, malformaciones con-
determinante en las causas de la enfegénitas multisistémicas, sindromes re-
medad en Colombia. Al no existir esta-lacionados con cardiopatia congénita
disticas confiables hasta antes de loy pérdidas recurrentes del embarazo.
estudios de poblacién de la década d&l diagndstico citogenético es funda-
1990, la verificacion aqui realizada mental para establecer un diagnéstico
comprende un periodo significativo en definitivo, para lo cual se requiere tec-
el que el pais sufri6 la transformacionnologia que incluya la citogenética
de su sistema de seguridad social (Leynolecular {luorescent in situ
100 de 1992) e inici6 el tercer milenio hybridization, FISH; polimerase chain
con mejores perspectivas en el cuidareactionin situ, PRINS; hibridacion
do de la salud. gendémica comparativa). En Colombia
hay una carencia de laboratorios que
Las patologias mendelianas son ede manera rutinaria ofrezcan servicios
principal factor determinante de la de este tipo, lo cual tiene origen en la
carga genética de la enfermedad. Sopoca demanda de servicios molecula-
patologias con caracteristicas com+es citogenéticos, secundario a la casi
plejas, las cuales el médico generalausencia de conocimientos clinicos de
e incluso el especialista, no estd acoskas patologias genéticas.
tumbrado a manejar en la practica dia-
ria; fendmenos como la penetrancia, A pesar de ausencia de cura para
la expresividad, el mosaicismo soma-la totalidad de las patologias genéticas,
tico y germinal y la tasa de nuevas mu-el tratamiento depende de un conoci-
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miento adecuado de la enfermedad, edl. [15], se pueden establecer las rela-
cual incluye la correlacion genotipo- ciones entre los porcentajes de mal-
fenotipo y cariotipo-fenotipo, de acuer- formaciones en un pais respecto a otro,
do con el cual, ciertos patrones deinfiriendo indirectamente proporcio-
anormalidades cromosémicas y mole-nes diferentes a lo proyectado, tal
culares deben tener manejos especifieomo se aprecia en la tabla 6, y utili-
cos y corresponden a un patronzando el estudio de Robess al[16].
conocido de prondstico y expectativaEsta correcciéon, al basarse en datos
de vida[12, 13]. Sin embargo, en Co-propios del pais, permite hacer una
lombia no existen laboratorios clini- inferencia probablemente méas cerca-
cos que de manera rutinaria realicema a la realidad que la simple proyec-
pruebas moleculares de patologias freeién; sin embargo, es claro que la
cuentes como la fibrosis quistica o decarencia de datos epidemioldgicos al
altisimo impacto como la poliposis respecto es un obstaculo en la conse-
familiar o el cancer familiar de seno. cucion dedatos mas concluyentes. Es
asi como el sistema de vigilancia
Si la carga de la enfermedadepidemiolégica en malformaciones con-
genética en Colombia es un element@énitas y enfermedades genéticas debe
cada vez més importante dentro de lanejorar en calidad y cubrimiento.
dinamica de la salud, el pais deberia
prepararse para la atencion adecuada Los servicios de genética médica
de estos enfermos. Sin embargo, en etn Colombia son realizados principal-
pais el registro de las enfermedades dmente por instituciones universitarias
origen genético es practicamente aude las principales ciudades del pais, y
sente y la vigilancia epidemiolégica deel nimero de médicos con entrena-
malformaciones congénitas se limitamiento formal en genética médica no
a grupos de investigacion que tienersupera los 25. La educacién en
un limitado radio de accion[14]. genética clinica dentro de las faculta-
des de medicina no es una prioridad y
Aunque los célculos realizados a esta situacion se afiade que los ser-
pueden generalizarse a cualquier povicios de genética no son cubiertos por
blacién en que se conozcan o infierarel sistema de salud o sistema de segu-
los parametros de crecimiento de laridad social en salud del plan obliga-
poblacion, los datos reales deben setorio de salud (POS)[ 17].
corregidos segun los datos propios del
pais o regién en estudio. Conclusiones

Segun los datos del estudio de malA medida que mejoren el control de
formaciones congénitas de Berretl las enfermedades infecciosas y los pro-
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Tabla 6
Estableciendo la relacion de malformaciones congénitas entre el estudio de Bernal y cols. con las proporciones de estudios
poblacionales como el de Roberts y cols. se corrige el nUmero de casos por 10.000 en Colombia,
en cada uno de los sistemas mencionados
Malformaciones por Sistema Roberts y cols. Bernal y cols. ratio Casos por 10 .0000
% % Colombia

Malformaciones sistema nervioso central 10,09 1,48 "6,8:1 26-74

Malformaciones cardiacas congénitas 8,93 3,82 2,311 17,4 - 41,7

Malformaciones gastrointestinales 4,22 3,14 1,311 9,2-29,2

Sindrome de Down 2,11 1,78 "1,2:1 11,7

Anexo 1
Poblaciéon de Colombia y principales parametros demograficos considerados para el desarrollo de las proyecciones,
segun el trabajo de Banguero y cols.
Afios considerados

Parametros demograficos 1995 2000 2005 2010 2015 2020 2025
Poblacién total 36.565.466 39.762.207 42.887.162 45.916.802 48.834.013 51.625.191 54.280.617
Tasa de crecimiento total (%) 2.02 1.81 1.62 1.46 1.30 1.17 1.04
Tasa de crecimiento natural (%) 2.02 1.81 1.62 1.46 1.30 1.17 1.04
Tasa total de fecundidad 2.93 2.8 2.63 25 2.39 2.28 2.19
Tasa bruta de natalidad 25.7 23.6 221 20.5 19.4 18.5 17.6
Tasa bruta de mortalidad 7.1 7.4 7.8 8.3 8.9 9.6 10.3

9Z



27

gramas de atencién a la mujer embaautonémica, o efectos fundadores, con
razada, serd mas notoria la presencitas consecuencias que éstos aca-
de la enfermedad genética y la mal+rean[20].

formacién congénita en Colombia. En

este analisis mostramos el impacto que Finalmente, en Colombia debe
estas patologias pueden tener en el pa@mprenderse el trabajo de movilizar la
en los préximos afios, no s6lo desdegoblacion hacia la concienciacion de
el punto de vista de su numero, sinogue la historia familiar es una de las
también en cuanto al impacto en afiosnejores y mas baratas herramientas en
de vida impedida, afios de vida potensalud publica y medicina preventi-
cialmente perdidos y afios de vida sava[21], y que su uso puede ayudar a
ludable perdidos. Estos datos indicancambiar la curva de crecimiento y el
la necesidad de llevar registros adeimpacto de muchas de estas enferme-

cuados y programas de vigilanciadades.

epidemiolégica de las malformaciones
congénitas y la enfermedad genética
en Colombia, para poder trazar politi-

cas que se adecuen a las necesidadgs

de la poblacion a este respecto.

Igualmente, estos resultados plan-
tean la necesidad de implementar mas
centros para el entrenamiento de mé-
dicos genetistas y todo tipo de perso-
nal auxiliar que puedan, en el futuro,
proporcionar servicios adecuados, en
numero y calidad, de diagndstico y
asesoria genética[18,19]. 2.

La diversidad de la poblacion co-
lombiana, con claras zonas de impreg-
nacién africana y mas de sesenta
grupos étnicos diferentes, con distin-
tos perfiles de morbi-mortalidad que
apenas estan siendo estudiados, hace
necesario un seguimiento permanen-
te, ya que es entre ellos donde cabé'
esperarse una mayor incidencia de
enfermedades de herencia recesiva
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