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PERSPECTIVAS

Hacia la Gendmica clinica en México: historia y propuestas
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Resumen

La gendmica clinica constituye una herramienta esencial para el diagnéstico y manejo de enfermedades genéticas, pero
en México su desarrollo ha sido limitado y desigual. A pesar de avances recientes, como la apertura de programas de es-
pecialidad en genética médica y la creacién de nuevas unidades de atencion, los servicios siguen centralizados y con es-
casa infraestructura de diagndstico confirmatorio. La mayoria de los hospitales carece de laboratorios especializados, lo
que obliga a recurrir a servicios privados o extranjeros con altos costos, representando una barrera significativa para los
pacientes. Asimismo, existe un déficit de genetistas clinicos y de plazas laborales, lo que contribuye al rezago en la aten-
cion. Iniciativas como el registro nacional de enfermedades raras y el trabajo de fundaciones (FEMEXER, AMAER,
ANER) han ampliado la visibilidad y el apoyo a pacientes, pero no cubren la totalidad de enfermedades raras y ultrarraras.
Para superar estas limitaciones, se proponen cinco ejes prioritarios: fortalecer la infraestructura publica de diagnostico
genomico, descentralizar los servicios, ampliar la formacion y plazas para genetistas, consolidar un registro nacional es-
tandarizado y fortalecer la colaboracion entre instituciones y sociedad civil. Estas acciones son fundamentales para garan-
tizar el derecho a la salud y mejorar la equidad en la atencion genética en México.

En el afio 2016 a principios del mes de julio, recibi
mi certificacion como especialista en Genética Mé-
dica por el Consejo Mexicano de Genética A. C.,
culminando mis estudios para poder dedicarme a la
especialidad médica que habia elegido cuatro afios
atras.

Desde que estaba por la mitad del camino de la es-
pecialidad médica noté que la formacion en genéti-
ca médica era insuficiente para el apabullante
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desarrollo tecnoldgico que estaba ocurriendo desde
los infinitamente citados trabajos de Mendel (van
der Waerden, 1968) y la propuesta de la estructura
del ADN por Watson y Crick (WATSON & CRICK,
1953), con el conocido fallo en la academia por re-
conocer a Franklin por sus aportaciones a ello. Asi
que decidi continuar con dos posgrados pero con el
objetivo de aprender sobre la tecnologia gendmica
y sus aplicaciones clinicas.

Y es que ningun genetista en formacién puede sen-
tirse totalmente preparado para interpretar la vaste-
dad de la variacion biolégica, incluidas variantes
genéticas, funcion de los genes, formas de herencia
y otras caracteristicas biolégicas que distinguen a
un conocimiento tan dinamico para realizar la sim-
ple pregunta de: Esta enfermedad que afecta al pa-
ciente que acude a mi consulta ¢ es hereditaria?

La gendmica clinica es una poderosa herramienta
para contestarla, abordar al resto de la familia (si se
requiere), explicar el origen de esta y en contadas
ocasiones ofrecer un mejor tratamiento.
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Desde el 2004, en su descripcion por el Dr. Zenteno
y la Dra. Kofman de los servicios de genética en la
ciudad de México (Kofman-Alfaro & Zenteno, 2004)
disecando el cambio poblacional reciente, enume-
rando los servicios de Genética Médica disponible y
evidenciando la clara necesidad de apoyo econémi-
co, estructural y académico de la genética en esa
década, no hay mayor analisis o divulgacién al res-
pecto, salvo el muy recomendable analisis de Daia-
na Bucio y sus colaboradores sobre la necesidad de
asesoramiento genético en México (Bucio et. al.,
2019), mediante una encuesta estructurada y reco-
pilacion de informacién sobres los servicios de
genética médica en México, donde rescato sus co-
mentarios sobres la necesidad de mejorar esta
practica, tanto su aplicacién clinica, mediante cur-
sos académicos profesionales, el desarrollo de ser-
vicios de genética comunitarios (no centralizados) y
la necesidad del incremento de plazas laborales pa-
ra médicos genetistas, similares recomendaciones
se hicieron posteriormente por Jara-Ettinger y cola-
boradores en 2021 (Jara-Ettinger et al., 2021).

Nuevos servicios de genética se han implementado
en el Estado de México (Ixtapaluca) y la red Te-
letén, asi como la apertura de cursos de especiali-
dad médica en Puebla y Guadalajara han
incrementado la oferta para el diagnéstico de enfer-
medades genéticas en el pais. Sin embargo, la ma-
yoria no cuenta con laboratorios especializados
para el diagnéstico de cualquier enfermedad genéti-
ca que requiere un estudio genético confirmatorio.

Servicios de diagnéstico genémico como la Unidad
de Enfermedades Raras de la UNAM, y el Labora-
torio de Diagnostico Gendmico en el Instituto Nacio-
nal de Medicina Gendmica en el area publica,
Genos Médica en el area privada, y otros laborato-
rios privados intermediarios de laboratorios extran-
jeros, que se presentan como una alternativa al
diagnéstico gendmico confirmatorio necesario en
los pacientes. Sin embargo, cada uno de estos la-
boratorios ofrece los estudios con costo para la
economia del paciente, lo que representa una gran
barrera en muchos casos. Sin malinterpretar esta
idea, estos laboratorios son la opcién disponible y
confiable para el diagnostico de estos pacientes y

mi mas sincero reconocimiento por su labor, mas
el alto costo representa una discriminacion por
parte del sistema de salud de México al no garanti-
zar la proteccion a la salud de los mexicanos con
enfermedades genéticas. Este derecho esta basa-
do en el articulo 4° de la constitucion politica mexi-
cana vigente.

Otras iniciativas como el registro de enfermedades
raras liderado por la Dra. Gonzaga (Calvo Aspiros &
Gonzaga-Jauregui, Claudia, 2024) que present6 sus
avances recientemente, han contribuido a la discu-
sion y el reconocimiento de la aplicacion de la geno-
mica clinica, pero también ha suscitado controversias
relacionadas al mal entendimiento de su metodologia
para el registro y las complejidades que se suscitan
en el escenario donde los pacientes realizan por
ellos mismos el registro de su condicion.

Las fundaciones en México para enfermedades ra-
ras constituyen una pieza muy importante para el
diagnéstico y tratamiento de enfermedades de ori-
gen genético, FEMEXER (Federaciéon Mexicana de
Enfermedades Raras), AMAER (Asociacion Mexica-
na de Atencién a las Enfermedades Raras), ANER
(Alianza Nacional por las Enfermedades Raras) en-
tre otras, centran su atencion y esfuerzos en una
multitud de necesidades como apoyo econdmico,
difusién, capacitacidon, acceso a diagndstico, trata-
miento, entre varias areas, pero no pueden abarcar
todas y cada una de las condiciones denominadas
como raras como recientemente me comentaba
una paciente con diagndstico de una enfermedad
ultra rara, de la que ninguna fundacién tiene conoci-
miento o apoyo disponible a decir de ella misma.

La increible aceleracion del conocimiento biolégico
sobre las enfermedades y su componente heredita-
rio, la pobre implementacion y dispersion de los ser-
vicios de genética y gendmica en México mantienen
un rezago considerable en la atencién clinica.

Identificar estas fortalezas y debilidades en la
Gendmica Clinica, me permite enlistar un par de
propuestas que considero oportunas:
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1. Fortalecer la infraestructura publica de
diagnoéstico genémico

Crear y financiar laboratorios publicos de diagndsti-
co genético y gendémico en diferentes regiones del
pais, evitando la dependencia de laboratorios priva-
dos y extranjeros. Esto garantizaria el acceso uni-
versal y reduciria la discriminacion econémica en la
atencion a pacientes con enfermedades genéticas.

2. Descentralizar los servicios de genémica clinica
Impulsar la creacion de servicios comunitarios de
genética y gendmica en hospitales regionales y es-
tatales, con programas de telemedicina, para que
las familias no dependan unicamente de los centros
de referencia en las capitales del pais.

3. Ampliar la formacién y plazas para genetistas
clinicos

Incrementar el numero de programas de especiali-
dad en genética médica y abrir mas plazas labora-
les en hospitales publicos, asegurando que cada
region cuente con especialistas capacitados en
asesoramiento genético y gendmica clinica.

4. Integrar un registro nacional estandarizado de
enfermedades raras

Consolidar un registro nacional unico y validado que
centralice la informacién de pacientes con enferme-
dades raras, con protocolos metodolégicos claros,
interoperabilidad con hospitales y supervision ética,
evitando la fragmentacién y los sesgos derivados
del auto-registro.

5. Fortalecer la colaboracion con fundaciones y
sociedad civil

Establecer un mecanismo de colaboracion formal
entre instituciones de salud, universidades y funda-
ciones (como FEMEXER, AMAER, ANER), con fi-
nanciamiento publico y privado, para cubrir areas
que hoy quedan desatendidas: diagndstico de en-
fermedades ultra raras, acompafiamiento familiar y
acceso a terapias innovadoras.

Todas estas propuestas requieren el escrutinio y va-
lidacion regional, asi como el esfuerzo de todos los
participantes involucrados.

Sin embargo, los resultados justificarian cualquier
sacrificio y esfuerzo necesario, porque son resulta-
dos dificil de cuantifican. Son resultados que contri-
buyen a la dignificacion humana del principio
fundamental del ejercicio médico, de ayudar a los
demas.

El que no vive para servir, no sirve para vivir
(Teresa de Calcuta).
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