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La genética clinica es en la actualidad parte
integral de la practica médica de una
subespecialidad circunscrita al estudio de la
etiopatogenia de un grupo de trastornos de salud
poco frecuentes, es hoy imprescindible en la
valoracion de todas las enfermedades que
indudablemente tienen un componente genético:
el huésped.?

La revista Finlay, érgano cientifico de difusién de
resultados investigativos para las enfermedades
no transmisibles, incluye en este nlimero un
grupo de articulos que demuestran cémo
mutaciones -gendémicas, cromosdmicas o génicas
- pueden causar enfermedades. Ademas,
presenta un andlisis actual y amplio del papel de
la epigenética, es decir, el estudio de los
mecanismos que regulan la expresién de los
genes, sin que exista una modificacién en la
secuencia del ADN. Ello es de interés porque
facilita trazar estrategias preventivas basadas en
el asesoramiento genético.®?

Los resultados de las investigaciones que
aparecen en este nimero recorren aspectos
sobre enfermedades poco frecuentes, en las que
es importante la valoracion de sus aspectos
clinicos; se sefiala la importancia del uso de las
herramientas tradicionales que han caracterizado
la profesién médica, mediante la recogida de los

antecedentes, la construccién del arbol
genealdgico (con la identificacion del posible
modo de herencia), el examen fisico, la
aplicacién de los estudios para confirmar o
descartar un diagndstico, y a partir de esto, el
manejo del paciente por medio del
asesoramiento genético.®*

Se muestra la identificacién de variantes
patogénicas causales de enfermedades, a través
de estudios moleculares, que son la piedra
angular de la medicina actual. Estos permiten
confirmar hipdtesis diagndsticas, verificar los
estados de portadores, a partir del cual se puede
calcular el riesgo de que se presente la
enfermedad en la descendencia y el analisis de
su frecuencia en la poblacién, lo que es
importante, incluso, para trazar politicas de salud.®

Este nUmero abre nuevas posibilidades para el
intercambio con la comunidad cientifica médica,
especialmente en Cuba donde existe desde hace
mas de 40 afos el Programa Nacional de
Prevencién de Enfermedades Genéticas y
Defectos Congénitos.® En el que, como parte de
los equipos de salud, se incluyen genetistas y
asesores genéticos, para realizar valoraciones
mas integrales, incluso en periodo prenatal,
como las que se muestran en este nimero.
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En estos articulos se refleja cdmo 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
prevencidn mas efectivas, en cualquiera de los
niveles. Esto hard realidad el anhelo de lograr la
ansiada Medicina de Precisiéon, con enfoques mas
efectivos basados en caracteristicas genémicas,
ambientales y del estilo de vida de una persona,
para guiar la toma de decisiones mas
individualizadas, donde se incluye la terapéutica.”
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