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Encontramos en el presente nimero
un simposio sobre Genética en gineco-
logia y obstetricia, simposio coordinado
por una de las mejores genetistas de
América Latina, quien ha congregado
a un nimero de especialistas conoce-
dores del tema y que nos muestran su
experiencia.

El simposio esta conformado por una
introduccion al tema, por la Coordina-
dora del simposio, Dra. Maria Isabel de
Michelena, quien -como es su costum-
bre académica- nos incluye un impor-
tante Glosario. Continda el simposio
una contribucién sobre amenorrea
primaria, en el que la autora considera
que las principales causas de ameno-
rrea primaria incluyen el sindrome de
Turner, el sindrome de insensibilidad
androgénica y la agenesia (tero-vagi-
nal. Sefala que, para el diagndstico,
es (til la clasificacion, revisada desde
el punto de vista genético, de ameno-
rrea con retraso puberal, que incluye
el hipogonadismo hipergonadotropi-
co (sindrome de Turner, sindrome de
Swyer (XYGD), sindrome de Perrault
y otras formas de disgenesia gonadal
XX (XXGD) y el hipogonadismo hipogo-
nadotropico (sindrome de Kallmann); y
la amenorrea con pubertad normal, en
el cual se encuentran el sindrome de
ovario poliquistico, la hiperplasia adre-

nal congénita no clasica, el sindrome
de Mayer-Rokitansky-Klister-Hauser y
el sindrome de insensibilidad a los an-
drégenos.

La falla ovarica precoz puede deber-
se a anomalias del cromosoma X y X
fragil, defectos en genes autosémicos
y defectos en los genes involucrados
en la maduracion del foliculo ovarico.
Esas alteraciones genéticas debemos
tenerlas presentes cuando atendamos
a jovenes en quienes se ausenta la
menstruacion o muestran alteraciones
en la misma, mujeres que en muchos
casos nos consultan por problemas de
infertilidad.

Otro articulo se refiere a los genes que
intervienen en la disyuncion cromosoé-
mica. Dice que la explicacion de los ha-
llazgos de las alteraciones cromosomi-
cas que causan abortos recurrentes en
gestantes mayores y en mujeres jove-
nes tiene una base genética. La meio-
sis, el crossing over y las disyunciones
meidticas observadas en estos casos
ocurren bajo control de multiples ge-
nes. Se busca determinar en la mujer
y en el varon los genes que producen
estos fenomenos.

El autor de la pérdida gestacional con
cromosomas normales considera que
este es un reto diagnostico. Sefala
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que un cariotipo normal no descarta un
origen genético de la pérdida gestacio-
nal y que ciertas mutaciones de genes
que comandan el area inmunoldgica,
hematoldgica, metabdlica, de implan-
tacion, entre otras, podrian causar
abortos espontaneos. Este es un punto
a tener en cuenta en casos en que el
cromosomograma es informado como
normal. Esto me hace recordar un arti-
culo que lef recientemente. El andlisis
de la expresion génica en 15 tejidos y
lineas celulares diferentes ha revelado
que hasta 94% de los genes humanos
genera mas de un producto. Los estu-
dios usaron secuenciamientos de gran
rendimiento para generar una fotogra-
fia de como los genes se expresan en
diferentes tejidos. Solo cerca de 6% de
los genes humanos estan hechos de
una pieza Unica y lineal de ADN. La ma-
yoria de los genes son hechos de sec-
ciones de ADN hallados en diferentes
locaciones de la hebra. La informacion
codificada en estos fragmentos se une
en una molécula de ARN mensajero
funcional (ARNm), que puede ser usa-
da como plantilla para generar protef-
nas. Se ha encontrado que el mismo
gen puede ser ensamblado de diferen-
tes maneras, a veces dejando afuera
un pedazo, por ejemplo, 0 incluir un
pedazo de la secuencia de ADN que in-
terviene. Este proceso es denominado



empalme alternativo y puede producir
moléculas de ARNm y proteinas con
funciones dramaticamente diferentes,
a pesar de ser formadas a partir del
mismo gen. Se ha estudiado formas
de empalme hallados en tejidos dife-
rentes -cerebro, higado, misculo y pul-
mones, ademas de lineas de células
mamarias cancerosas. Basandose en
mas de 400 millones de secuencias,
se ha estimado que 92 a 94% de todos
los genes humanos pueden producir
mas de una molécula de ARN. Pero,
sseran todas esas formas relevantes
biolégicamente? Algunas de esas ra-
ras variantes de empalmes pueden no
ser mas que ‘un ruido de fondo gene-
rado por errores ocasionales’ (Ledford
H. Human genes are multitaskers. Up
to 94% of human genes can generate
different products. Publicado en linea
el 2 de noviembre 2008 | Nature |
d0i:10.1038/news.2008.1199).

Hablando sobre ADN, el articulo sobre
el ADN libre fetal se refiere a que este
fue descubierto hace mas de una dé-
caday desde entonces las investigacio-
nes han sido encaminadas a descubrir
su origen, como es metabolizado por
la madre y como utilizar la informacion
que contiene para fines de diagndstico
clinico. Entre las aplicaciones clinicas
actuales se encuentran la prediccion
de futuras complicaciones en el emba-
razo, el conocimiento del sexo del feto
en el primer trimestre de gestacion y
el diagndstico de enfermedades mo-
nogénicas. Estamos seguros que ha-
bra muchas mas aplicaciones clinicas
practicas.

Con relacion al trabajo sobre patologia,
genética y obstetricia, el autor un sefior
patdlogo de nuestra ciudad- presenta
gjemplos de enfermedades genéticas
que pueden ser diagnosticadas con fa-
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cilidad, por el examen de biopsias o de
tejidos obtenidos en necropsias, lo que
permitira dar consejo genético. Este
aspecto es muy practico y factible de
realizar, si €s que nosotros pensamos
en siempre hacer un estudio anato-
mopatoldgico de muestras de tejido
obtenidas de necropsias. En el caso de
reproduccion, sera de indudable valor
sugerir al paciente y a la familia dichos
estudios, de manera de poder orientar-
los mejor sobre el futuro reproductivo
de la pareja.

Y relacionado a la genética en repro-
duccion y como esta ha influido en
nuestras decisiones en nuestra practi-
ca de la especialidad, hay un estudio
de casos de sindrome Down, registra-
dos en un libro de malformaciones,
nacidos en Inglaterra, entre 1985 y
2004, en el cual se observé que el sin-
drome Down afectd 1 188 embarazos
de 690 215 nacidos vivos (1,72 por
1000 total de nacidos). La proporcion
aument6 en 20 afos, de 1,3 a 2,5 por
1000 total de nacimientos (P<0,0001).
Hubo 389 terminaciones del embarazo
por sindrome de Down, 51 natimuer-
tos y 748 nacidos vivos con sindrome
Down (1,08 por 1000 nacidos vivos).
La prevalencia de nacidos vivos decli-
nd entre 1985y 1994 y aumenté entre
1995 y 2004, sin modificaciones tota-
les. El total de nacimientos vivos en la
poblacion declind en 20% en dichos
20 afos. Las madres que parieron a la
edad de 35 afos 0 mas aumentaron de
6 a 15%. El tamizaje en suero materno
aument6 de cero en 1987 a 35% en
1993, pero luego ha hecho platd. Ha
aumentado la sobrevida a un afo de
los nacidos vivos con sindrome Down,
especialmente en bebes con malfor-
maciones cardiovasculares, llegando a
casi 100%. La prevalencia de embara-
zos afectados por el sindrome Down ha

aumentado significativamente, pero no
ha habido cambios en la prevalencia
de nacidos vivos. Los autores senalan
que el aumento de la edad materna
y la mejor sobrevida de los ninos con
sindrome Down han vuelto importantes
los efectos del diagnéstico prenatal,
seguido por la terminacion del emba-
razo y la declinacion de la tasa general
de nacimientos (Irving C, Basu A, Rich-
mond S, Burn J, Wren C. Twenty-year
trends in prevalence and survival of
Down syndrome. Eur J Hum Genetics.
2008;16:1336-40.).

Continla el simposio un interesante
articulo sobre como los estudios de
genética y biologia molecular permiten
definir al cancer como una enferme-
dad genética. Es asi que, el cancer de
mama y ovario puede ser clasificado
en cancer esporadico, familiar y here-
ditario, con presentacion clinica y ca-
racteristicas moleculares diferentes.
Esta diferenciacion conlleva a plantear
diferentes estrategias de prevencion y
manejo. Recuerda el autor que, en la
actualidad, BRCA1y BRCA2 son los ge-
nes de alta penetrancia que se asocian
con una mayor proporcion de casos de
cancer mamay ovario hereditario. Pero,
alavez, nos sefiala que una proporcion
significativa (50 a 60%) de familias con
agregacion familiar y una aparente pre-
disposicion autosomica dominante no
puede explicarse mediante la altera-
cion en estos genes. De alli la impor-
tancia de la historia personal y familiar
de cada persona, asi como su asesora-
miento y seguimiento, ademas del tra-
tamiento, en los casos que se llegara a
diagnosticar el cancer.

Finaliza el simposio sobre Genética en
ginecologia y obstetricia con un aspec-
to imprescindible hoy dia. La asesoria
psicolégica es considerada en todo
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campo donde la enfermedad o una si-
tuacion médica puedan producir una
alteracion psiquica de una persona
psicologicamente normal. La autora
dice que el asesoramiento psicoldgico
es importante en los casos de malfor-
maciones, aborto y muerte perinatal,
de manera de actuar sobre la culpa
personal o familiar, ansiedad, duelo y
depresion. Se recomienda el asesora-
miento psicoldgico para la toma de de-
cisiones informadas para el futuro. Un
estudio foraneo encuentra, ademas,
que el tiempo que toma el diagnostico
€S Una experiencia traumatica para las
familias y que la comunicacion estimu-
lada por este evento gira generalmente
en informar a los miembros de la fami-
lia sobre el diagndstico, pero no se les
advierte sobre su riesgo genético (Fo-
rrest LE, Curnow L, Delatycki MB, Ske-
ne L, Aitken MA. Health first, genetics
second: exploring families’ experiences
of communicating genetic information.
Eur J Hum Genet. 2008;16:1329-
35.).

No quiero dejar de aprovechar del tema
de genética, para referirme a uno de
los més grandes logros de este campo
de las ciencias bioldgicas, en lo que se
refiere al origen del ser humano y a su
migracion por el universo. Todos esta-
mos enterados que el hombre se ori-
gind hace unos 1,8 millones de afos,
como Homo erectus, en el Africa, y em-
pezd a migrar lentamente desde Bab
el Mandeb hacia la peninsula arabica
y Mesopotamia; y hace unos 50 000
afos, hacia Asia, Africa y Europa, ya
como Homo sapiens. Una rama siberia-
na atravesd un puente terrenal hacia

Alaska y de alli a América del Sur. Para
esto se ha estudiado el ADN de alrede-
dor de 100 000 indigenas de diversas
partes del mundo, buscando congruen-
cias y diferencias de mas de 500 000
polimorfismos de nucledtidos (nicos
de 51 poblaciones. La combinacion de
estos polimorfismos es mas compleja
en poblaciones del Africa y se vuelve
menos compleja conforme se aleja de
dicho continente, especialmente en
las poblaciones cercanas a Tierra del
Fuego (Stix G. Traces of a distant past.
Human origins. Scientific American.
2008 jul: 56-63.). Y podemos decir con
mucho orgullo que, en nuestro pais,
ya hay estudios relacionados al tema.
Les recomiendo buscar la publicacion
de Cordova JH, Fujita R y col sobre el
poblamiento del continente americano
y del Per( (Cordova JH, Fujita R y col.
Poblamiento del continente americano
y del Per( sugerido de un anlisis filio-
geografico de haplogrupos del ADNmt
en etnias nativas. I: Inferencias prima-
rias. Arch Biol Andina. 2008; 14(1), en
publicacion.).

Ingresando a los trabajos originales,
publicamos un novedoso trabajo de
investigacion sobre la integracion de
la ecografia 2D, Doppler color y 3D
en la optimizacion del diagnéstico del
cancer de ovario. La sensibilidad, es-
pecificidad, valor predictivo positivo
del estudio ultrasonografico integrado
para detectar tumor ovarico maligno
fueron 92,6%, 95,9% y 89,3%, respec-
tivamente, con likelihood ratio positivo
de 22,5 y negativo de 12,9. Represen-
ta un estudio realmente prometedor.
Se completa los trabajos originales con
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uno referido a los factores epidemio-
légicos de la enfermedad inflamatoria
pélvica factores que difirieron en algu-
na manera con otras comunicaciones
nacionales y foraneas- y otro sobre el
beneficio del empleo del metotrexato
profilactico en pacientes con mola hi-
datiforme, pues encuentra que dicha
medida disminuyd la presencia de
mola recidivante y la complicacion ma-
ligna de coriocarcinoma.

Acercandonos al final del afio, invita-
mos a los miembros investigadores de
la Sociedad a remitir sus trabajos para
su eventual publicacion, senalandoles
que existe un formato que estamos
utilizando a razon de requisitos de las
indexadoras para toda revista biomé-
dica, que se refiere a una Declaracion
Jurada de Autoria y Autorizacion para la
Publicacion del Articulo Cientifico, en
cuyo primer parrafo el autor principal
garantiza que el articulo que remite
para publicacion es un documento ori-
ginal. Recientemente hemos encontra-
do con tristeza que algln articulo de
buena calidad ha sido publicado casi
simultdneamente en varias revista
biomédicas nacionales y extranjeras,
lo cual atenta contra la ética y las bue-
nas costumbres de las revistas. Este
documento puede ser solicitado a la
secretaria de la Sociedad Peruana de
Obstetricia y Ginecologia (spog@terra.
com.pe) o al Director de la Revista (jpa-
checoperu@yahoo.com), un ejemplar
para cada trabajo.

Hasta el préximo ndmero.

Dr. José Pacheco Romero
Director





