Genética médica a los 80 afios del HMIRS.
Sus funciones en un contexto perinatal
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Desde hace mis de 30 afos, el HMIRS cuenta con
un sector de Genética Médica con actividad en las 4reas
asistencial, de docencia e investigacion.

Asistencial

En los sectores de internacion, Genética se ocupa de
realizar el examen clinico de los recién nacidos vivos y
muertos para el registro de anomalias congénitas, apor-
tando desde hace mds de 20 anos datos al ECLAMC
(Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malforma-
ciones Congénitas) y desde el afio 2009 al RENAC (Re-
gistro Nacional de Anomalias Congénitas). Este ltimo
es coordinado por el Centro Nacional de Genética Mé-
dica en el marco del programa “Red Nacional de Ge-
nética Médica” del Ministerio de Salud de la Nacién.

En el consultorio externo se atienden pacientes pe-
didtricos y adultos. Se trata principalmente de nifios
nacidos y embarazadas controladas en este Hospital y
en menor proporcién derivados de otros centros. Los
nifos con frecuencia requieren un seguimiento, sin li-
mite de tiempo, para definir el diagnéstico.

Los principales motivos de consulta de las emba-
razadas son patologfa fetal actual, algiin antecedente
familiar con relevancia en el embarazo, exposicién a
potenciales teratégenos y edad avanzada. Otros mo-
tivos por los cuales concurren adultos son trastornos
reproductivos y aquéllos que requieren asesoramiento
genético por antecedentes familiares relevantes.

Desde principios de los afios '90 la Maternidad
cuenta con un Laboratorio de Citogenética, a cargo de
una bioquimica citogenetista. Se realizan estudios cro-
mosémicos en sangre, tanto de pacientes internados co-
mo de los atendidos en consultorio externo, y en liqui-
do amnidtico durante la etapa prenatal. Recientemente
se implement? la utilizacién de biopsia de vellosidades
coridnicas para la determinacién del cariotipo, en el
marco del proyecto de screening del primer trimestre.
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En caso de recién nacidos fallecidos y de nacidos
muertos, cuando el andlisis en sangre ya no es una
opcién, se han empleado otros tejidos (piel, cartilago,
etc.) para la realizacion de estudios cromosémicos. Es-
ta metodologia, considerada innovadora en el marco
perinatal y que atin se encuentra en desarrollo, ha sido
presentada en diversos congresos.

Para la realizacién de estudios moleculares, nece-
sarios en casos especificos, se intenta recurrir a labora-
torios de otros centros publicos, en caso de existir. El
déficit de recursos humanos en el laboratorio es una
seria limitante, tanto para la obtencién de resultados en
los tiempos adecuados, como para la implementacién
de estudios mds novedosos, acordes a la época actual.

La Maternidad cuenta desde hace mds de 15 afios
con el grupo de trabajo Diagnéstico Prenatal, que Ge-
nética integra y cuya funcidn es el manejo de las em-
barazadas ambulatorias e internadas, con sospecha de
patologia fetal genética o malformativa. Se trata de un
grupo multidisciplinario y, en colaboracién con un
drea homéloga del Hospital Garrahan, coordina desde
la etapa prenatal el manejo de recién nacidos con pato-
logia quirtrgica.

En anos recientes se formé el Equipo de Acompa-
flamiento e Investigacion en Mortalidad Perinatal in-
tegrado por profesionales de neonatologia, obstetricia,
salud mental y genética.

La funcién de este grupo es precisamente acompa-
fiar a la familia ante la pérdida de un hijo en la etapa
fetal o neonatal.

Docencia

En el 4rea de docencia, se dictan clases en forma
regular sobre dismorfologia neonatal a los residentes
de pediatria y neonatologia. Hace mds de 20 anos, el
sector genética del HMIRS participa en la capacitaciéon
de especialistas en genética médica. Residentes prove-
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nientes del Centro Nacional de Genética Médica rotan
trimestralmente por el sector para aprendizaje del reco-
nocimiento y diagnéstico de anomalias congénitas en
recién nacidos vivos y muertos.

Investigacion
Genética intervino en diversos proyectos multicén-
tricos de investigacién, en colaboracién con Eclame,

Renac, Cenagem, NIH (EUA), ICBD (International
Clearinghouse of Birth Defects) (Roma), entre otros.
En particular con Anatomia Patoldgica y Epide-
miologia del HMIRS y con la frecuente participacion
de profesionales de otros centros, Genética desarrollé
en este hospital numerosos trabajos de investigacién y
llevaron a publicaciones, tanto en revistas locales como

internacionales. ®
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Participantes del Curso de Inmunohematologia dictado por los doctores M.A. Etcheverry,
Profesor Uranga Paz y M. Torrado en junio de 1963.
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