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Abstract

Rare diseases comprise thousands of very diverse, chronic conditions that can cause disability
and/or premature death. Each one affects a few people, but collectively, it is estimated that they
impact up to 5% of the population. Most rare diseases are of genetic origin. The development
of new genomic tools, such as massive or next-generation sequencing, has led to a revolution
in discovery, diagnosis and therapeutic developments. However, access to these technologies
is very limited in Chile. This article describes our work in advancing the implementation and
evaluation of genomic strategies for people with rare diseases in Chile, as well as reflections and
proposals for the development of genomics in health in our country.

Keywords: Rare Diseases; Genomics; High-Throughput Nucleotide Sequencing; Undiagnosed
Diseases.

Resumen

Las enfermedades raras o poco frecuentes son miles de condiciones muy diversas, cronicas, y
que pueden causar discapacidad y/o muerte precoz. Cada una afecta a pocas personas, pero
colectivamente, se estima que impactan al 5% de la poblacién. La mayoria de las enfermedades
raras o poco frecuentes son de causa genética. El desarrollo nuevas herramientas genémicas,
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como la secuenciacién masiva o de nueva generacion, han llevado a una revolucién en descu-
brimiento, diagndstico y desarrollos terapéuticos. Sin embargo, el acceso a estas tecnologias
es muy limitado en Chile. Este articulo describe nuestro trabajo en avanzar en la implemen-
tacion y la evaluacion de estrategias gendmicas para las personas con enfermedades raras o
poco frecuentes en Chile, asi como reflexiones y propuestas para el desarrollo de la gendmica
en salud en nuestro pais.

Palabras clave: Enfermedades Raras o Poco Frecuentes; Gendmica; Secuenciacion de Nueva
Generacion; Enfermedades no diagnosticadas.

PREAMBULO

Agradezco la invitacion a incorporarme a la Academia Chilena de Medicina. Espero
ser un aporte a este grupo y a la Medicina en Chile desde este nuevo rol, y aprender de
sus miembros. Aprecio el reconocimiento a mi trayectoria, pero sobre todo considero
que este es un reconocimiento a la importancia de la Genética y Gendmica en salud.
Asumo con responsabilidad este impulso a seguir contribuyendo a su crecimiento, y
espero que mis colegas del area se sientan representados también.

Quisiera honrar la memoria y el trabajo del Dr. Eduardo Rosselot, quien ocupaba el
asiento n°33 en la Academia. El Dr. Rosselot fue internista y cardidlogo, realizando su
carrera completa en la Facultad de Medicina, Universidad de Chile, desde estudiante
de pregrado a decano. Son relevantes sus aportes, no sélo en dicha Universidad, sino
también al pais. Resumiré brevemente algunos de sus logros. En primer lugar, en
Liderazgo y Servicio, inicidandose precozmente como presidente de Centro de Alum-
nos de Medicina de dicha universidad. Fue director del Departamento de Medicina
del Hospital José Joaquin Aguirre, Gobernador del Capitulo Chileno del American
College of Physicians, Decano de la Facultad de Medicina de la Universidad de Chile,
Presidente de la Asociacion de Facultades de Medicina de Chile (ASOFAMECH), de
la Sociedad Chilena de Cardiologia y de la Sociedad Médica de Santiago. Fue también
impulsor de la creacién de la Corporacién Nacional Auténoma de Certificacién de
Especialidades Médicas (CONACEM) y presidente de Sociedad Chilena de Educacién
en Ciencias de la Salud (SOEDUCSA). El Dr. Rosselot recibié multiples distinciones,
entre las que destaco el haber sido miembro de la Academia de Medicina desde 1991
y haber recibido el Premio de la Sociedad Médica de Santiago y las mas altas distin-
ciones de su Alma Mater, la Universidad de Chile, que lo distinguié como Profesor
Emérito y le otorgé la Medalla Juvenal Herndndez". Sin duda, fue un profesional
muy destacado.

Menciono también al Dr. Ricardo Cruz-Coke, quien fue el primer genetista miembro
de la Academia y fundador de la especialidad clinica en Chile.
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INTRODUCCION ;QUE SON LAS ENFERMEDADES
RARAS O POCO FRECUENTES?

La situacién de salud de las personas que sufren de enfermedades raras ha adquiri-
do notoriedad en la dltima década. El término en inglés “rare diseases” se refiere a la
baja prevalencia de estas condiciones, pero en castellano, la traduccién “raro” también
significa curioso o inusual, por lo que se suele ocupar el término “poco frecuentes” en
el mundo hispano-parlante.

Como su nombre lo indica, son condiciones que afectan a pocas personas. La defini-
cién mas usada es la de la Union Europea (UE), que seniala que son enfermedades raras
o poco frecuentes (ERoPF) las con prevalencia menor a 1/2.000 personas®. Chile aun
no cuenta con una definicién de ERoPF, pero considerando la de la UE, y una pobla-
cién aproximada de 20 millones de personas en el pais, cualquier condiciéon que afecte
a menos de 10.000 personas seria considerada una ERoPF.

Hay aproximadamente 8.000 condiciones que cumplen esta definiciéon. La mayoria
son de origen genético®®. El resto son neoplasias, infecciones o condiciones del sistema
inmune Si bien cada enfermedad es individualmente poco frecuente, se estima que el
conjunto de ellas puede afectar al 5-8% de la poblacién, lo que en Chile implicaria
que 1 millén de personas pudiera sufrir una enfermedad rara a lo largo de su vida. Es
decir, no es raro tener una enfermedad rara.

Desde el punto de vista clinico, cerca de la mitad de las personas con ERoPF inicia
sus manifestaciones en la edad pedidtrica como anomalias congénitas o alteraciones del
neurodesarrollo, y son una importante causa de discapacidad y muerte precoz.

Una de las razones fundamentales de esta mayor “notoriedad” de la situacién de
salud de las personas con ERoPF es la reduccion de la mortalidad infantil en Chile en
las dltimas décadas®. Las causas de mortalidad por causas infecciosas, perinatales, res-
piratorias y otras se han reducido de manera dramadtica, pero no asi la mortalidad por
anomalias congénitas, que ha permanecido relativamente estable. En 1970 eran la 6ta
causa de mortalidad infantil y en 2003, la 2da causa, constituyendo la causa con menor
descenso en mds de 30 afos®. Los avances han permitido la sobrevida de nifios que
hubieran fallecido por otras causas. En consecuencia, las anomalias congénitas, tanto
aisladas como en el contexto de sindromes, muchos de ellos ERoPF, toman predomi-
nancia y visibilidad como problema de salud.

“Atesora tus excepciones”, exhorté William Bateson a sus estudiantes. Bateson fue un
bidlogo y botédnico inglés de finales del siglo XIX y principios del s. XX. A él se atribuye
la introduccién del término de “Genética” (del griego génesis u origen) para describir
el estudio de la herencia y de la variacion. Fue el principal promotor de las ideas de
Mendel en el mundo angloparlante. Entre 1900 y 1910, dirigi6é una escuela informal de
Genética en Cambridge, Inglaterra, en el que la mayoria de sus alumnas eran mujeres
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del Newnham College. Este grupo realizé experimentos que apoyaron y extendieron
los principios de Mendel. La frase, “atesora tus excepciones”, fue dirigida a las y los
iniciados en genética en unos de sus libros “El método y el alcance de la genética”, con
el fin de motivarles a observar acuciosamente, continuar su trabajo, evitar la rutina, y
avizorar futuros desarrollos”.

En esta era de protocolos y estdndares en atencién en salud, por cierto, muy necesarios,
debemos “atesorar las excepciones”. No podemos dejar de poner atencién a aquellas
circunstancias excepcionales que “no calzan” con lo que esperamos o conocemos. Estas
situaciones aparentemente inusuales de quienes consultan a profesionales de la salud
por ERoPF son desafiantes, pues requieren de nosotros el pensar mas alla de lo conoci-
do, considerar nuevas maneras de abordar la situacion de salud de una persona o una
familia, o intuir que podemos estar frente a un nuevo descubrimiento.

LA “ODISEA DIAGNOSTICA” DE LAS PERSONAS CON
ENFERMEDADES RARAS O POCO FRECUENTES

;Como se presentan las personas con ERoPF a las y los profesionales de salud?

Muchas veces pueden tener signos y sintomas inusuales, como malformaciones es-
tructurales multiples sin un patrén reconocible, o imitar enfermedades comunes, como
discapacidad intelectual, o arritmias cardiacas conducentes a muerte subita. Ambas
situaciones dificultan el diagndstico. Llegar a una confirmacién diagndstica puede ser
complejo, pero muy importante, ya que el diagnéstico correcto puede tener implican-
cias terapéuticas y también familiares, pues pudiera haber otras personas con la misma
enfermedad, o con altas probabilidades de transmitirla a la descendencia.

Las personas con ERoPF se enfrentan a multiples dificultades en su atencién de salud.
Los equipos de salud muchas veces no hemos visto o0 no conocemos estas enfermedades
por las que consultan, o las confundimos con otras mds comunes. También hay grandes
limitaciones de acceso a eximenes confirmatorios cuando se plantea una hipétesis diag-
nostica. Esto es particularmente relevante en Chile, un pais con muy escasa cobertura
de exdmenes genéticos'®. También hay grandes brechas de existencia y acceso a terapias
especificas. Si bien muchas personas con ERoPF reciben tratamientos sintomaticos, se
estima que hay terapias especificas para s6lo unas 500 de las 8.000 condiciones raras
conocidas®.

Las personas usualmente sufren la llamada “odisea diagnostica”, desde el inicio de los
sintomas hasta eventualmente llegar a un diagndstico'?). Este proceso conlleva multiples
derivaciones, exdmenes, procedimientos y terapias que a veces pueden ser incorrectas.
Estudios realizados en Canadd y la UE en personas con ERoPF muestran que un 25%
personas de ellas han demorado entre 5 y 30 anos en llegar a un diagnéstico, y un 60%
consult6 a 2-20 profesionales de salud en el proceso'V. En Chile, datos de agrupaciones
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de pacientes que ya han alcanzado un diagnéstico muestra que 85% demor6 mas de 1
afo, y més de la mitad, mds de 4 afios""?. Esto, sin duda, genera un desgaste personal,
familiar, y para el sistema de salud.

NUESTROS APORTES EN INVESTIGACION EN EROPFE.
LA PRIMERA ETAPA

Hemos contribuido al descubrimiento de nuevas ERoPF de causa genética*'?

personas que nos consultan durante su odisea diagndstica. Como siempre en medicina,
realizamos una clinica detallada, y si el diagnéstico no es evidente, podemos recurrir
a programas computacionales de ayuda al diagnéstico, como Phenomyzer®”, Online
Mendelian Inheritance in Man®", Face2Gene®?? o similares, que ayudan a generar
propuestas de diagnéstico diferencial, para guiar una revision mas profunda.

, en

Sin embargo, en muchas ocasiones, las herramientas clinicas tradicionales y los apo-
yos computacionales no son suficientes para llegar a un diagnéstico ya que podemos
estar frente a una condicién nueva, previamente no descrita. Un ejemplo de esto es
una familia de 3 generaciones, en que los adultos tenian poliposis colénica y cancer de
colon, y los ninos, malformaciones arteriovenosas (MAV) pulmonares. Descubrimos
que estas dos manifestaciones tenian una misma causa y correspondian a una sola
enfermedad. El gen causal, SMAD4, estd incluido ahora en los paneles genéticos de
poliposis familiar, cdncer de colon hereditario y de MAV viscerales". Esto permite
diagnosticar a personas con esta condicion e implementar protocolos personalizados
de seguimiento clinico.

En colaboracién internacional, encontramos que personas en Chile, Argentina, Es-
pana y Guam con una displasia esquelética severa y discapacidad intelectual, llamada
sindrome de Dyggve-Melchior-Clausen, compartian las mismas variantes genéticas en el
gen DMC"%. Esta es una enfermedad recesiva, es decir, que necesita cambios o variantes
en ambas copias de dicho gen. Que estas personas tuvieran la misma variante genética,
en un mismo contexto genético, que llamamos “haplotipo”, nos hace suponer que esta
variante tiene un origen tnico y pudo haber sido dispersada por el mundo a través de
los viajes de circunnavegacion en el siglo XVI. Es asi como los viajes no sélo diseminan
agentes infecciosos, sino también variacién genética en humanos.

LAS NUEVAS ESTRATEGIAS GENOMICAS

Estos ejemplos ilustran las estrategias que utilizamos en genética para descubrimiento
de nuevos genes hasta hace unos 15 afios atrds, dependientes de hipétesis basadas en
potencial funcién o en la posicién del gen y evaluando uno o pocos candidatos a la vez.
La invencién de la secuenciacién masiva en paralelo de nueva generacién (NGS por
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su sigla en inglés) el ano 2000, significé una revolucién en la manera y capacidad de
analizar genomas, con aumento en la velocidad de secuenciacién, reducciéon dramdtica
del costo, de aproximadamente 5 érdenes de magnitud en dos décadas® y con una
tasa de descubrimiento de causas genéticas de EROPF nunca antes vista®”. En paralelo,
se han generado los métodos computacionales, indispensables para el andlisis de las
grandes cantidades de datos generados. Esto permite hoy analizar genomas humanos
completos en pocos dias y a un costo que, para muchos paises de ingresos altos, permite
investigacion y uso clinico a gran escala.

La tasa de diagnoéstico de la secuenciacidon de genoma completo, o del exoma (el 2%
del genoma que codifica para aminodcidos) para personas con anomalias congénitas
multiples y/o discapacidad intelectual llega hoy 50%?>. En contraste, el cariograma,
que ha sido el pilar de diagnéstico de laboratorio por décadas, tiene una tasa de dg de
aprox 3-5%°).

Ademas de llegar a un diagnéstico, hay evidencia de otros beneficios. En primer lugar,
el uso precoz de secuenciacion de exoma en la odisea diagnéstica es costo-efectiva en
comparacion con la estrategia usual de multiples rondas de evaluaciones dirigidas por
hipétesis'?”). También, conocer el diagndstico puede llevar a cambios de conducta clinica
y a cambios en decisiones reproductivas para las familias, al saber cual es la probabilidad
de recurrencia®. Ensayos clinicos randomizados, de secuenciacién de genoma comple-
to ultra rapido en 24-48 h, para ninos graves hospitalizados en Unidades de Cuidados
Intensivos Pedidtricos o Neonatoldgicos han demostrado utilidad clinica, ademds, de
costo-efectividad®’. Este conjunto de evidencia ha llevado al Servicio Nacional de Salud
del Reino Unido, a anunciar la incorporacién de secuenciacién genémica en su sistema
de salud, entre otros, para nifios y ninas con ERoPF u otras enfermedades graves en que
se sospeche una causa genética®”.

EL USO DE LA GENOMICA HUMANA Y MEDICA EN CHILE

Las herramientas de diagndstico genémico como la NGS no estan disponibles atin
en la atencion clinica en Chile. Hubo un crecimiento en capacidades de secuenciacion
durante la pandemia de COVID-19 para vigilancia epidemiolégica, pero el genoma de
SARS CoV2 es aproximadamente 20.000 veces mas pequeiio que el humano. Las capa-
cidades existentes en secuenciacion e informadtica, tanto equipamiento como personas
capacitadas son razonables para agentes microbiol6gicos, pero aun insuficientes para
investigacion y clinica en humanos.

Los equipos y reactivos son mds caros que para paises de mayores recursos, en parte
por volumen bajo, y por costos de envios, importaciones e impuestos. Los exdimenes
clinicos genémicos tienen escasa o nula cobertura por el sistema de salud, pablico o
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privado. Esto genera un ciclo vicioso de uso escaso y costos altos e implica que, en Chile,
las personas con ERoPF no tienen acceso a los exdimenes que necesitan, o que éstos deban
ser enviados el extranjero (el llamado “diagndstico por courier”), quedando restringidos
a quienes puedan pagar de su bolsillo.

NUESTROS APORTES EN INVESTIGACION,
DESCUBRIMIENTO E IMPLEMENTACION DE GENOMICA
PARA PERSONAS CON EROPF-LA ETAPA ACTUAL

;Como podemos implementar en Chile, estas mejores herramientas diagndstico y
evaluar su impacto de manera local?

Dadas las necesidades y brechas descritas en las secciones previas, el ano 2019 ini-
ciamos el programa de Enfermedades No Diagnosticadas, llamado “DECIPHERD” por
Decoding Complex Inherited Phenotypes for Rare Diseases. Este proyecto estd basado
en el marco de las ciencias de la implementacion. Estas se definen como “el estudio de
métodos para promover la adopcidn e integracion de practicas, intervenciones y poli-
ticas basadas en evidencia, en la atencién de salud y en la salud publica para mejorar el
impacto en la salud poblacional”®V.

DECIPHERD es un programa transdisciplinar, formado por clinicos, cientificos
de laboratorio y bioinformaticos, e investigadores de las ciencias sociales. El foco de
nuestro programa son las personas con ERoPF sin diagnéstico. Invitamos a participar
a personas con condiciones en las que se sospeche una causa genética, con manifesta-
ciones como anomalias congénitas multiples, discapacidad intelectual y/o alteraciones
del sistema inmune, para quienes las herramientas disponibles en el sistema de salud
no han permitido llegar a un diagnéstico etiolégico.

En primer lugar, realizamos evaluaciones clinicas detalladas de pacientes presentados
por profesionales de todo el pais. Si el diagnéstico es desconocido, realizamos secuen-
ciacién de exoma en el o la paciente y sus padres. Esto se denomina “exoma trio”. Dada
la ausencia de capacidades de NGS en Chile en la actualidad, organizamos el trabajo
en un modelo hibrido, en el que la secuenciacion se realiza en laboratorios de servicio
en el extranjero, y el analisis bioinformatico en Chile. Esto ha permitido generar un
equipo interdisciplinar con experiencia en andlisis de variantes genéticas en el contexto
de EROPF. A la fecha, han participado mas de 100 personas, con edades que van entre
pocos meses a mds de 50 anos, reflejando la duracién de la odisea diagnéstica. Las y los
participantes tienen manifestaciones clinicas muy heterogéneas, que afectan practica-
mente a todos los sistemas, siendo las del sistema nervioso central las més frecuentes,
seguidas de musculo esqueléticas y craneofaciales. La mayoria tiene entre 3 y 7 sistemas
afectados, lo que evidencia la complejidad de su condicion de salud. Hemos encontrado
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la causa genética definitiva o probable en aproximadamente 50% de los participantes,
similar a lo reportado en la literatura internacional. De éstos, aproximadamente la mitad
tiene variantes genéticas causales previamente no descritas. Ademds, hemos encontrado
una decena de potenciales genes candidatos nuevos. Para aquellas personas con causa
genética identificada, la mayoria de las veces se trata de un cambio genético nuevo o de
novo en la familia, lo cual implica un menor riesgo de recurrencia en futuros hermanos
(aunque no cero).

En segundo lugar, obtenemos informacién sobre utilizacién de recursos de
salud y de calidad de vida de las personas con ERoPF y sus cuidadores, a través de
encuestas y entrevistas a ellos y a miembros del equipo de salud, con el objetivo
de entender, comparar y contrastar el efecto de recibir o no un diagnéstico causal.
Esperamos que los resultados de este proyecto generen informacién relevante sobre
la utilidad de la genémica para la salud de las personas con ERoPF, el sistema de
salud y la sociedad.

OTROS APRENDIZAJES-NUEVAS MANERAS DE HACER
INVESTIGACION

Durante este proceso, hemos aprendido a tener nuevos tipos de vinculos con los
participantes en investigacion. Primero, incorporando sus miradas y sus preguntas de
investigacién de manera explicita, con la inclusiéon de algunos como co-investigadores
y coautores. Ademads, estamos en proceso de entregar los resultados a cada familia y sus
tratantes, lo cual ha sido un desafio de calidad de los resultados, y de comunicacién en
el contexto de un proyecto de investigacién. También difundimos nuestros resultados
por plataformas abiertas en redes sociales (www.pocofrecuentes.cl), ademas, de las
publicaciones o conferencias académicas.

Ampliamos nuestro trabajo clinico y de laboratorio al espacio de las politicas pui-
blicas. La Tabla 1 muestra los servicios y programas disponibles para personas con
enfermedades raras en Chile, desde pesquisa neonatal a Garantias Explicitas en Salud y
Ley Ricarte Soto. Son avances, pero sin duda, queda mucho por hacer. Para contribuir
a cerrar brechas, colaboramos con mds de un centenar de personas que representan a
agrupaciones de pacientes, legisladores, profesionales de salud, la academia y la indus-
tria farmacéutica en la generaciéon de una propuesta de Plan Nacional de Enfermedades
Raras, Poco Frecuentes, Huérfanas y de Diagnéstico Complejo, entregado al Ministro
de Salud en mayo del afio 2021. Esta propuesta prioriza objetivos y metas en dreas de
regulacion, educacion, servicios asistenciales, registro y proteccién financiera®?. Asi,
las ERoOPF fueron incluidas por primera vez en los objetivos sanitarios de la década al
2030¢%). Esperamos que esto resulte en mejoras reales en acceso.
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Tabla 1. Garantias de salud para personas con Enfermedades Raras o

Poco Frecuentes en Chile (Basado en ®)

Programa o Ley Enfermedad Poblacién objetivo  Cobertura
Garantias Hemofilia Personas con Confirmacién
Explicitas en Fibrosis quistica diagnéstico diagnéstica (excluye
Salud GES (Ley Cs Cr presunto o diagndstico molecular
o anceres pediatricos . L.
N° 19.966) confirmado y consejo genético),
seguimiento y terapias

Cobertura de Mucopolisacaridosis Personas con Medicamentos
medicamentos | tipos I, I, VI diagnostico especificos de alto
y dispositivos Tirosinemia tipo I presunto o costo
deallic COStO“ Enfermedad de Gaucher SOIATALE
(Ley 20.850 “Ley
Ritssiiie o7 Enfermedad de Fabry

Angioedema hereditario

Tumores

neuroendocrinos

pancredaticos

Distonia generalizada
Esclerosis multiple
Inmunodeficiencia
primaria

Enfermedad de
Huntington
Epidermolisis ampollosa

Esclerosis lateral
amiotrofica

Pérdida auditiva
neurosensorial bilateral
de severa a profunda

Tumores del estroma

gastrointestinal
irresecables o
metastadsicos
Programa Fenilcetonuria Todos los recién Deteccidn,
de pesquisa nacidos confirmacion,
neonatal seguimiento,
intervenciones
nutricionales

Piloto ampliado
de pruebas de
deteccion de
recién nacidos

Fibrosis quistica
Otros errores congénitos
del metabolismo

Todos los recién
nacidos

En evaluacion
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;sCOMO ENFRENTAMOS ESTOS DESAFIOS EN CHILE?

Me permito parafrasear al Dr. Eduardo Rosselot en sus reflexiones sobre el
futuro de la educacién médica, ya que los principios que él enuncia son aplicables
también a la atencidn de salud de personas con ERoPF: Es necesario avanzar en
la atencién oportuna y de calidad para las personas con ERoPF, “tareas que abor-
daran grupos interdisciplinarios y multiprofesionales”, incluyendo la mirada de
los pacientes, y “vinculados a través de la ciencia y la técnica con una proyeccién
esencialmente humanista...buscara integrar el pregrado con el posgrado y la edu-
cacién continua, y utilizard masivamente las infotecnologias” y herramientas de
inteligencia artificial ®.

El problema de la atencién de salud adecuada y oportuna para las personas con ER-
PoF es un asunto complejo, que requiere aportes de muchos actores. ;Qué elementos
concretos debemos considerar? Sin duda, la educacién de los equipos de salud es clave.
Pero sabemos que eso es dificil, ante las multiples tareas y exigencias. No se trata de que
ensefiemos o sepamos de cada una de las ERoPF; eso es imposible, sino de estar alerta
a estas excepciones y estructurar una red de referencia y derivacién. También es clave
contar con las tecnologias de la informacién, como herramientas de apoyo a la decisién
clinica que se pueden incorporar en la ficha electrénica y pudieran generar alertas sobre
la existencia potencial de una ERoPF, ante, por ejemplo, ciertos patrones de consultas.
Y sin duda, la comunicacién empdtica y respetuosa también es clave.

Con respecto a equipamientos, estos son de alto costo, pero el costo de uso es inver-
samente proporcional al volumen. En un pais demograficamente pequefio, una opcién
es vincular a los varios sectores, ademads, de salud, que utilizan NGS, como por ejemplo
la agricultura y la veterinaria. Este es una estrategia virtuosa que utiliza, por ejemplo,
Canada en su programa Genome Canada®®®.

También es necesario incorporar a nuevos profesionales de salud, que no estin
aun en nuestro Codigo Sanitario. Entre ellos, los asesores genéticos, profesionales de
la salud que ayudan a las personas a comprender sus condiciones actuales o de riesgo
genético, para que tomen las decisiones que sean apropiadas para ellos. Una opciéon que
nuestro equipo ha implementado es la formacién de pos en asesoramiento genético a
profesionales de enfermeria, psicologia, matroneria, entre otros®®. Bioinformaticos y
biotecndlogos tienen buena formacién para investigacion, pero deben formarse para
trabajar con estandares clinicos.

Necesitamos trabajo interdisciplinar, y generacién, implementacién y evaluacion de
politicas publicas integrales para “No dejar a nadie atrds”, como propone la Organizacién
de las Naciones Unidas en los Objetivos de Desarrollo Sustentable®®”.
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