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Editorial

La  genética  en  la  práctica  médica  actual:  principios
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La  genética  clínica  es  en  la  actualidad  parte
integra l  de  la  práct ica  médica  de  una
subespecialidad  circunscrita  al  estudio  de  la
etiopatogenia de un grupo de trastornos de salud
poco  frecuentes,  es  hoy  imprescindible  en  la
valoración  de  todas  las  enfermedades  que
indudablemente tienen un componente genético:
el huésped.(1)

La revista Finlay, órgano científico de difusión de
resultados investigativos para las enfermedades
no  transmisibles,  incluye  en  este  número  un
grupo  de  artículos  que  demuestran  cómo
mutaciones -genómicas, cromosómicas o génicas
-  pueden  causar  enfermedades.  Además,
presenta un análisis actual y amplio del papel de
la  epigenética,  es  decir,  el  estudio  de  los
mecanismos  que  regulan  la  expresión  de  los
genes,  sin  que  exista  una  modificación  en  la
secuencia  del  ADN.  Ello  es  de  interés  porque
facilita trazar estrategias preventivas basadas en
el asesoramiento genético.(2)

Los  resultados  de  las  investigaciones  que
aparecen  en  este  número  recorren  aspectos
sobre enfermedades poco frecuentes, en las que
es  importante  la  valoración  de  sus  aspectos
clínicos; se señala la importancia del uso de las
herramientas tradicionales que han caracterizado
la profesión médica, mediante la recogida de los

antecedentes,  la  construcción  del  árbol
genealógico  (con  la  identificación  del  posible
modo  de  herencia),  el  examen  físico,  la
aplicación  de  los  estudios  para  confirmar  o
descartar un diagnóstico, y a partir de esto, el
m a n e j o  d e l  p a c i e n t e  p o r  m e d i o  d e l
asesoramiento  genético. ( 3 , 4 )

Se  muestra  la  identificación  de  variantes
patogénicas causales de enfermedades, a través
de  estudios  moleculares,  que  son  la  piedra
angular  de la  medicina actual.  Estos  permiten
confirmar  hipótesis  diagnósticas,  verificar  los
estados de portadores, a partir del cual se puede
calcular  el  r iesgo  de  que  se  presente  la
enfermedad en la descendencia y el análisis de
su  frecuencia  en  la  población,  lo  que  es
importante, incluso, para trazar políticas de salud.(5)

Este número abre nuevas posibilidades para el
intercambio con la comunidad científica médica,
especialmente en Cuba donde existe desde hace
más  de  40  años  el  Programa  Nacional  de
Prevención  de  Enfermedades  Genéticas  y
Defectos Congénitos.(6) En el que, como parte de
los equipos de salud,  se incluyen genetistas y
asesores  genéticos,  para  realizar  valoraciones
más  integrales,  incluso  en  período  prenatal,
como las que se muestran en este número.
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En estos artículos se refleja cómo los principios
de la genética se hacen indispensables para el
éxito de la medicina del futuro en la que, a partir
de la variabilidad genética, se logren medidas de
prevención más efectivas, en cualquiera de los
niveles. Esto hará realidad el anhelo de lograr la
ansiada Medicina de Precisión, con enfoques más
efectivos basados en características genómicas,
ambientales y del estilo de vida de una persona,
para  guiar  la  toma  de  dec is iones  más
individualizadas, donde se incluye la terapéutica.(7)
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