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PRESENTACION

La Academia Nacional de Medicina y el Instituto Gen
organizarony llevaron a cabo el 20 de mayo de 2026, en
el auditorio de la sede de la Academia, la sesién
extraordinaria titulada “El Instituto Gen y su compromi-
so con la prevencion de los defectos del nacimiento”.

Presidieron el acto el Dr. Raul Carrillo Esper, presidente
de la Academia Nacional de Medicina y la Lic. Maria
Eugenia Lépez de Silanes, Presidenta del Instituto Gen,
guienes estuvieron acompafiados por Miembros del
Instituto Gen: Fabio Salamanca Gdomez, Patricia
Grether, Juana Inés Navarrete, Jorge Meléndez Zajgla,
Leopoldo Torres Contreras y José Cuauhtémoc Valdés
Olmedo.

Se trato de ofrecer una sesion que honré lamemoria de
Antonio Lépez de Silanes y como su empefio se ha

traducido en una organizacién de la sociedad civil se ha
posicionado como una institucién lider en el campo de
la prevencion de los defectos del nacimiento, al tiempo
de ofrecer un panorama actualizado del avance del
conocimiento y de la tecnologia de manera de contar
con mayor y mejor informacién del significado que
tienen los defectos del nacimientos y la situacion que
guarda en la prevencién, atencién y rehabilitacién de
estos padecimientos en nuestro pais.

Sirva este ejercicio para contar con mayor y mejor
informacidn del significado que tienen los defectos del
nacimientosy la situacion que guarda en la prevencién,
atencioén y rehabilitacion de estos padecimientos en
nuestro pais.




BIENVENIDA
DR. RAUL CARRILLO ESPER

Muy buenos dias a todas y a todos ustedes, tanto
guienes se encuentran aqui en el auditorio, en el seno
de la Academia Nacional de Medicina, como a todas y
todos aquellos que nos siguen por las redes de la
corporacion. Pazy bien.

El dia de hoy es muy especial para la Academia Nacional
de Medicina de México. Se engalana en recibir en su
seno al Instituto Gen.

Don Antonio Lépez de Silanes, mexicano ejemplary ser
humano excepcional, funddé una empresa mexicana
que desde su creacion ha aportado grandes beneficios
a la salud de las y los mexicanos, a las propuestas de
salud tanto en lo preventivo como en lo terapéutico, a
la promocidn de mejores estilos de vida, a la mejoriay
conservaciéon del medio ambiente y todo esto caracteri-
zado con una gran empresa, con compromiso social y
con gran compromiso por la ciencia médica.

Licenciada Maria Eugenia Lopez de Silanes, doctor
Jorge Meléndez Agla, actuario José Cuauhtémoc Valdés
Olmedo, doctor Fabio Salamanca, doctor Leopoldo
Torres Contreras, doctora Juanita Navarrete, doctora
Patricia Greter, distinguidas y distinguidos colegas vy
amigos, siéntanse en su casa. La Academia Nacional de
Medicina de México lo recibe con los brazos abiertos.

Los defectos de nacimiento son cambios estructurales
que se hacen evidentes al nacer y que pueden afectar
cualquier parte del cuerpo. Van de leves a graves y
representan una tragedia en todo el sentido de la
palabra.

Para el nuevo ser que lo sufre, para sus padres vy el
nucleo familiary para todo el equipo de salud que tiene
que abordarlo a multinivel trans y multidisciplinario,
porello representa un reto para el sistema de salud.

Los defectos de nacimiento se gestan a partir del primer
trimestre del embarazo. Su etologia es compleja y
multifactorial, en la cual la interacciéon genética con
multiples modificadores, entre los que destacan varios
factores maternos como el embarazo después de los 35
afnos, el tabaquismo, alcoholismo, drogadiccidn,
obesidad, diabetes mellitus no controlada, desnutri-
cion, deficiencia de acido félico, efecto de varios
medicamentos, cambios ambientales y malos estilos de
vida, impactan de manera negativa.

Sin olvidar, en los tiempos que vivimos actualmente, el
impacto que tiene en el desarrollo embrionario, la
grave contaminacion de la biosferay del medio ambien-
te, microplasticos, aire y agua contaminados, devasta-
cion de los ecosistemas, el planeta estd enfermo y nos
estd pasando factura. Por este motivo, es imprescindi-
ble y obligado un estrecho seguimiento y consejo
médico durante el embarazo, pues aun madres sin
factores de riesgo y sanas, corren el riesgo de concebir
un bebé con defectos de nacimiento.

De esta manera, la prevencién y el diagndstico
tempranoy oportuno se han posicionado como piedras
angulares durante el seguimiento. Vale mencionar,
dentro de estos, la suplementacién con acido félico, el
seguimiento ultrasonografico desde fases tempranas
del embarazo, el control de la diabetes mellitus y de las
infecciones, y el tamiz neonatal y otras acciones mas,
gue al paso del tiempo se han consolidado como pilares
delasalud publicay de lamedicina materno-fetal.

Las y los niflos que por desgracia nacen con un defecto
de nacimiento lo van a sufrir en mayor o menor grado
toda su vida. En la mayoria de las situaciones son
arropados por la familia y el sistema de salud, pero es
innegable que también un gran nimero no tienen la
mismasuerte.

1 presidente de la Academia Nacional de Medicina de México.
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Por esto, el dia de hoy es muy importante, para seguir
creando conciencia entre las autoridades sanitarias, los
tomadores de decisiones en materia de salud, el equipo
transdisciplinario que atiende a estos pacientes y a su
familia, y ala sociedad en su conjunto, de laimportancia
gue tienen en la salud publica los defectos de nacimien-
to.

En este sentido, en la Academia Nacional de Medicina
de México se ha trabajado intensamente en este
aspecto. Se han tenido aqui reuniones de muy alto nivel
en relacién con las enfermedades llamadas poco
frecuentes o raras, que no son ni poco frecuentes ni
raras. 300 millones de seres humanos en el mundo la
padecen.

Y aqui debo reconocer la labor del Instituto Gen y de
muchos mas que han estado trabajando intensamente
para visualizar este grave problema, que como comenté
es un problema de salud publica.

Afortunadamente hemos sido oidos por las altas
autoridades de salud, por el sefior secretario de salud,
el doctor David Kersenovich, por la doctora Patricia

Clark, secretaria del Consejo de Salubridad, por
diputadas y senadores que estan ya conscientes de este
problema.

Y bueno, la Academia Nacional de Medicina se ha
sumado de una manera positiva e intensa a esta
propuesta, a esta visualizacion de este tipo de enferme-
dades y se suma a la gran labor que hace el Instituto
Gen.

Estamos viviendo nuevos tiempos en la medicina. Los
aires cambian y vuelven a sus raices. Sin dejar a un lado
los grandes avances cientificos, tecnoldgicos y la ultra
especializacion, producto de la investigacion, la
prevencién, el primer nivel de atencion sigue siendo
fundamental de los defectos del nacimiento. Sin mas,
sean todas y todos ustedes bienvenidos, disfruten el
evento; va a ser un evento de muy alto nivel y reiterar el
agradecimiento al Instituto GEN, gracias por la
confianza, por estar aqui en el seno de la Academia
Nacional de Medicina y tomen en cuenta que nos
sumamos a este gran proyecto con el que ustedes
trabajan cotidianamente y sumamos para el bien de las
y los mexicanos y sobre todo de las madres y de las
nifasy nifas.

MEXICO
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Gracias a la gentileza del doctor Raul Carrillo Esper y de
los integrantes de la Mesa Directiva de la Academia que
han facilitado sus instalaciones para la realizacién de
este evento. Agradezco, ademas, las muy elocuentes
palabras acerca de la trayectoria y la importancia del
Instituto Gen que acabamos de escuchar del sefior
presidente de la Academia. Muchas gracias, apreciado
Raul.

Quisiera que recorddramos en esta ocasion la egregia
figura de nuestro querido y entrafiable amigo Antonio
Lépez de Silanes a quien debemos la feliz iniciativa de la
creacion del Instituto Gen orientado a la prevencion de
los defectos del nacimiento en el pais. Pero esto no
hubiera sido posible sin la entrega, el tesdny el conside-
rable esfuerzo que ha significado para Maria Eugenia 'y
para Santiago, sus hijos, el cristalizar la idea largamente
acariciada por Tofio para crear el Instituto Gen, que
culminara su lucha en pro de la prevencién de los
defectos del nacimiento y para dar continuidad al
premio Gen de investigacion que ahora lleva su
nombre. Muchas gracias también a Maria Eugeniay a
Santiago por este loable esfuerzo.

Quisiera tratar en forma somera algunas de las activida-
des masimportantes que ha desarrollado el Instituto ya
cercade 50afos de su creacion.

Con relacidn a las actividades académicas, ha realizado
cuando menos tres congresos nacionales, dos de ellos
en la sede de la unidad de congresos de este Centro
Médico Siglo XXI, mas de 400 participantes en cada uno
de estos eventos. Ha entregado mds de 170 premios y
apoyos a congresos y ha apoyado el desarrollo, la
investigacion y las aplicaciones clinicas novedosas y de
innovacién en campos tan importantes como la cirugia
pedidtrica, la genética humana, la ginecobstetricia, la

perinatologia, la rehabilitacion y ha llevado a cabo en la
actividad docente mds de 600 cursos.

Con relacion a la funcién de difusién, se han publicado
numerosos articulos, varios libros, proyectos, progra-
mas de radio y de televisién, numerosas entrevistas,
InfoGen ha cumplido una labor importante de difusion
y Cimigen, que brinda ademas atencién a la comunidad
y que corresponde a esta sensibilidad social de la
Asociacidn Hispano-Mexicanay que en los ultimos afios
ha sido dirigido exitosamente por Rodrigo Ayala,
distinguido integrante del Instituto Gen.

Con relacién al Premio GEN de Investigacién Antonio
Lépez de Silanes, quisiera sefialar que en sus inicios y
durante muchos afos, las dreas estimuladas por la
entrega de este premio correspondieron a biomedicina,
a clinica y a epidemiologia. En la ultima entrega, la
convocatoria contempld las dos primeras dareas, el area
biomédica y el area clinica. Quisiera resaltar, por su
importancia, las bases con las cuales funcionan las
convocatorias del premio. Deben ser trabajos publica-
dos en revistas nacionales o internacionales. La investi-
gacién debe ser realizada en instituciones publicas o
privadas. Los autores pueden ser nacionales o extranje-
ros trabajando en México. Los trabajos no deben ser
relacionados con la evaluacion de sustancias farmaco-
I6gicas. Los proyectos sin financiamiento, por supuesto,
de la industria farmacéutica. Cada autor solo participa
conun trabajo. Y algo muy importante que contribuye a
la acreditacion notable del premio en la comunidad
cientifica, los jurados son miembros del Grupo Médico
Geny distinguidos miembros de la comunidad cientifica
nacional. El premio consiste en entregar una suma de
100 mil pesos para cada trabajo premiado y el diploma
correspondiente paralos autores.

2 Miembro de la Academia Nacional de Medicina de México, Miembro del Instituto Gen.
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La convocatoria del afio pasado, que tuvimos el privile-
gio de entregar en este mismo espléndido recinto,
alcanzd un récord en las presentaciones de esta convo-
catoria. Se presentaron 37 trabajos del area clinica, 6 de
ellos de cirugia pediatrica; y este es un dato importante
porque ademas el Instituto entrega también un premio
especificamente destinado a estimular a los autores en
el campo de la cirugia pediatrica. Pero de manera
notable, en esta misma convocatoria se presentaron 19
trabajos del drea basica. Estos nUmeros son un niumero
récord no solamente para cada una de las areas, sino

también para el total de los trabajos presentados, que
incluyeron las instituciones de salud, tanto de la Ciudad
de México como de numerosos estados de la Republica.
Esperamos que esta sesidn conjunta y extraordinaria
contribuya a estimular a los miembros de la comunidad
cientifica para que sigan concursando con el mismo
entusiasmo en las convocatorias venideras.

Muchos afios de aventura para el Instituto Gen y para el
Premio de Investigacién Antonio Ldépez de Silanes.
Muchas gracias.




ANTONIO LOPEZ DE SILANES.
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El dia de hoy se me confiere el gran honor de hablar
sobre la trayectoria de vida de mi padre, Antonio Lopez
de Silanes Pérez, fundador del Instituto Gen, quien fue,
ademads de un reconocido empresario, un hombre con
marcada vocacion de servicio en favor de las causas de
la salud. Yo lo recuerdo como un ser entregado a la
familia, trabajador incansable (perseverante y un tanto
necio), un sofiador con un profundo amor por la
musica, la ciencia, los viajes, los misterios del universoy
el mar.

Gen se concibié en 1978 bajo el lema de Victor Hugo
“No hay nada mas poderoso que laidea cuyo momento
qgue hallegado”.

Fue en el mes de noviembre de hace ya 48 afios cuando
él y mi madre, Maria Eugenia Espinosa, motivados por
lamuerte de un hijo por problemas originados en torno
al embarazo, se reunieron con un grupo de médicos y
personas interesadas en la causa de los defectos al
nacimiento, para dar vida a una asociacién sin fines de
lucro que se dedicara a la enorme tarea de incidir en la
prevencién y la atencién oportuna de estos problemas
en México, los cuales aquejan aproximadamente al 25
por ciento de la poblacién, si tomamos en cuenta
malformaciones congénitas, hipoxia, prematurez y
bajo peso al nacer.

Cabe sefialar que varios de esos médicos, leales a la
causa, continlan hoy en dia con nosotros, como
miembros activos del Instituto Gen, entre ellos, aqui
presentes, se encuentran el Dr. Fabio Salamanca, recién
homenajeado por esta Academia, y la Dra. Juana Inés
Navarrete, quienes figuran como ponentes en este
Simposio. A ellos se les fueron sumando otros distingui-
dos médicos, algunos de ellos expondran sus ponencias
el dia de hoy dentro de sus distintas especialidades: la

Dra. Patricia Grether, el Dr. Jorge Meléndez, el Dr.
Leopoldo Torres y el Act. Cuauhtémoc Valdés. Quisiera
agradecer la valiosa presencia y lealtad a la causa de
todos y cada uno de los miembros del Instituto Gen, asi
como la de todos ustedes. Gracias por acompafiarnos
en este recorrido que nutre nuestra labor de casi medio
siglo.

Un agradecimiento especial al Dr. Raul Carrillo Esper,
Presidente de la Academia Nacional de Medicina, por
convocar junto con nosotros el desarrollo de este
Simposio en este importante recinto de la medicina
mexicana.

Pero... ¢ Quién fue Antonio? Mi padre nacié en 1942 en
el seno de una familia acomodada en donde, desde
nifo, aprendié de sus padres la lecciéon del arduo
trabajo, la entrega a la familia y la vocacion de servicio.
Mi abuelo, don Antonio Lopez de Silanes Salinas, un
inmigrante espafiol forjado en la region agricola de la
Rioja, en un pueblecito en lo alto de un risco, quien
fundo Laboratorios Silanes en 1943 con todo el tesdny
con la ayuda de mi abuela, Josefina, quien, a pesar de
las restricciones para las mujeres de su época, tenia
estudios formales de contabilidad.

Fue un par de décadas después, en el seno de esta
empresa farmacéutica en donde mi padre dio sus
primeros pasos en el mundo laboral tras cursar la
carrera de Administracién de Empresas en la
Universidad lIberoamericana. Por otro lado, mi abuelo
les inculcd a él y a sus cinco hermanos: Juan, Rafael,
Josefina, Rocioy Jaime, el amor por la filantropia, ya que
fue Rotario y benefactor de diversas causas sociales,
principalmente en torno a la salud, otorgando becas a
médicos jévenes desde los ainos cincuenta, entre los
beneficiados se encontraba nuestro distinguido

3 Ppresidenta del Instituto Gen A.C.
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Presidente Emérito, el Dr. Guillermo Soberdn, quien
siempre brindd su apoyo incondicional a mi padre y a
esteinstituto.

Mi padre se casé joven, al poco rato naci yo, pero el
destino le depararia a una dura prueba. Con apenas 28
afios, la muerte de mi pequefio hermano Tofio en 1970
lo llevd no solo a fundar pocos afos después el Grupo
de Estudios al Nacimiento A.C., GEN, sino que también
lo orillé a buscar un camino lejos de la empresa familiar.
Quiso forjarse a si mismo lejos de la tutela paterna en
campos como la industria del tabaco y la hoteleria vy,
asimismo, tratar de lidiar de algiin modo con la tristeza
de la pérdida de su pequefio hijo. Por fortuna, el
nacimiento de mi hermano Santiago en 1972, ahora
Vicepresidente del Instituto Gen, fue motivo de
renovada alegria.

A lo largo de 24 aios, Antonio se dedico a otros nego-
cios einversiones que le dieron la experienciay la visién
empresarial suficientes para retornar en 1995, ya como
Presidente Ejecutivo, a Laboratorios Silanes.

El negocio prosperd bajo su mando, ya que le inyectd
fuerza a través de impulsar como ejes rectores la
innovacién y la globalizacién, llevando a los productos
de Silanes a otros rincones del planeta, ofreciendo
solucionesinnovadoras para el cuidado de la salud.

Desde joven, fue testigo del acercamiento entre la
ciencia y la empresa y de los importantes frutos que
esta relacidn traia consigo. De ahi se desprende que, en
los ultimos afios de su vida, se dedicara con ahinco a
promover la investigacion y desarrollo en el pais a
través del esquema de colaboracidn de la triple hélice
(academia-empresa-gobierno), participando como
orador en distintos foros y especificamente a través de
la fundacidn de Incide (Fundacién para la Innovacién y
la Ciencia y el Desarrollo), una organizacién civil
dedicada a apoyar el desarrollo cientifico. Suanhelo era
lograr que el porcentaje del PIB asignado a este rubro
por parte del gobierno fuera mayor, para asi lograr
posicionarnos como un pais mas competitivo en
investigacion y desarrollo. Por desgracia, México
continta destinando un porcentaje minimo del PIB a
este sector tan desatendido al compararnos con otras
naciones.

Dada su larga trayectoria en el ramo de la salud y la
investigacion farmacéutica, mi padre recibié en 2013 el

Doctorado Honoris Causa en Ciencias de la Salud por
parte de la Universidad Catélica de Murcia, contando
con el apoyo del Dr. Guillermo Soberdn para la elabora-
cion del Laudatio. Recibié ademas otros reconocimien-
tos que seria muy largo enumerar.

Como les decia, Antonio fue un gran sofiador, un
sofiador pragmatico quien creia que los anhelos no se
cumplen por si solos, sino que requieren de mucho
esfuerzo y colaboracién. También hace falta saber tocar
puertasy sumar esfuerzos. Estando al frente de Silanes,
tuvo la oportunidad de cultivar excelentes relaciones
con actores relevantes dentro del sector salud, posicio-
nandose, ademas, como Presidente de la Fundacién
Mexicana para la Salud (FUNSALUD) por dos términos
consecutivos, una organizacidon privada no lucrativa
fundada en 1985 con el propdsito de “proporcionar
acercamiento del sector privado a las tareas de la salud,
con el fin de brindar apoyo y asegurar continuidad a
programas sociales en beneficio de los mds vulnera-
bles”.

Estando al frente de este organismo y de Laboratorios
Silanes, patrocind algunos de “Premios Bienales
FUNSALUD” a través del Premio Antonio Lépez de
Silanes Senior para la Investigacion en Diabetes,
estableciendo, a la vez, la “Catedra Silanes para el
desarrollo de la gendmica en México”. En su momento,
el receptor de dicha cdtedra fue otro distinguido
miembro del Instituto Gen, el Dr. Gerardo Jiménez,
quien fundaria y dirigiria mas adelante el Instituto
Nacional de Medicina Gendmica, encabezado ahora por
el Dr. Jorge Meléndez, aqui presente como miembro del
Instituto y ponente durante nuestra sesion.

Mi padre apoyd decididamente el proyecto de la
medicina gendmica en México. A través de un donativo
semilla otorgado por él se pudieron hacer los primeros
estudios que mas tarde desembocarian en la creacién
del Consorcio Promotor del Instituto de Medicina
Gendmica (del cual él fue uno de sus integrantes). Las
actividades realizadas por dicho consorcio dieron como
resultado la creacidn del Instituto Nacional de Medicina
Gendmica.

Antonio Lopez de Silanes era incansable, uno se
preguntaba cémo le hacia para manejar tantos asuntos
a la vez sin desatender ninguno. Pero, para todo, se
necesita de ayuda y buena voluntad. Uno de sus lemas
podria haber sido “la unién hace la fuerza”, por eso se



dedicd durante décadas a celebrar convenios de
colaboracion con distintos organismos publicos y
privados.

Al estar inscrito en el universo de una empresa farma-
céutica y de las organizaciones civiles como Gen y
FUNSALUD, entre varias mas, supo hacer sinergias que
favorecieran diversos temas relacionados con la salud.
Su alto sentido de emprendedor y su compromiso con
los postulados basicos de la responsabilidad social lo
forjaron como un lider de opinién en su campo. Sus
puntos de vista acerca de temas empresariales, de
filantropia y salud fue muy apreciada por distintos
medios de comunicacion.

Es muy amplia su trayectoria en diversas organizacio-
nes. Presidid el Patronato del Instituto Nacional de
Perinatologia, desde donde promovié un programa de
diabetes mellitus gestacional y de medicina fetal.
También presidid el Patronato del Hospital Materno
Perinatal de Toluca, asi como el Patronato del Hospital
Judrez de México.

Pero centrémonos ahora en el Instituto Gen, en su labor
detodaunavida, alacual le dedicé décadas de esfuerzo
y una parte importante de su corazdn, contando con la
invaluable ayuda de un granado grupo de médicos,
algunos de los de los cuales, como lo mencioné, se
encuentran con nosotros en estos momentos, perdu-
rando a través del tiempo. También cabe mencionar la
ayuda de otros profesionales, miembros de la familia y
personas interesadas en el tema de los defectos al
nacimiento, como mi madre, Maria Eugenia, fundado-
ra, Santiago, mi hermano, y Enriqueta Cortina, ambos
vicepresidentes, y mas adelante del Actuario
Cuauhtémoc Valdés, aqui presente también en calidad
de Director Ejecutivo del Instituto.

Elcaminode Genalolargo de 48 afios hasido fructifero,
mas no exento de algunos tropiezos. La labor que inicid
nuestro padre la continuamos mi hermano y yo porque
asi se lo prometimos en su lecho de muerte, contando
siempre con la ayuda, carifio y acompaiamiento de
nuestro bien amado Grupo Médico.

Los logros del Instituto Gen son innumerables y son
tema de otras ponencias, pero me gustaria mencionar
algunos, como ha sido la entrega bianual del Premio
Instituto Gen en Investigacion en Defectos al

Nacimiento Antonio Lépez de Silanes, el cual se viene
otorgando desde 1984.

El Premio 2025 se otorgd recientemente en la
Academia Nacional de Medicina, los receptores de
dicho premio fueron la Dra. Nonanzit Pérez, del
Instituto Nacional de Cardiologia, en la Categoria de
Investigacion Clinica, y el Dr. Pedro Reyes, del Instituto
Nacional de Pediatria, en la categoria Biomédica.
Gracias al Doctor Salamanca aqui presente por su gran
esfuerzo de organizacion de estos premios que buscan
financiar la investigacion cientifica en nuestro pais.

Han sido ya muchas las reuniones que ha sostenido
Instituto GEN destinadas a generar sinergias entre sus
integrantes con miras a un fin comun: contribuir a la
prevencion de los defectos al nacimiento en México.
Pongo como ejemplo notable las reuniones realizadas
en la Hacienda Galindo en 1988 y en la Hacienda
Cantalaguaen 2003.

Por otro lado, me gustaria mencionar la labor incansa-
ble del Centro de Investigacion Materno Infantil Gen,
ubicado en Iztapalapa, ahora a cargo del Dr. Rodrigo
Ayala. Este centro empezd a operar a partir de 1987
bajo el liderazgo del finado Dr. Carlos Vargas. CIMIGEN
ha promovido un modelo de atenciéon de la salud
materno infantil de bajo costo que opera bajo un
esquema de medicién de riesgo reproductivo.

Hoy en dia el Instituto Gen se dedica a divulgar el
conocimiento cientifico relacionado con los defectos al
nacimiento a través de Reuniones Académicas, en
donde distintos expertos exponen temas de interés
para la comunidad médica. Contamos con diversas
publicaciones llamadas “Cuadernos del Instituto Gen”
que se pueden consultar en nuestra pagina web.

Asimismo, estamos generando alianzas con distintas
instituciones afines para poner en marcha programas
dirigidos a la prevencidn de los defectos al nacimiento,
entre estas instituciones se encuentra el Instituto
Nacional de Medicina Gendmica, el INMEGEN. Por
cierto, el INMEGEN estd por publicar un cdmic dirigido a
publico en general, principalmente a jovenes, sobre los
defectos al nacimiento, lo anterior en colaboracion
estrecha con el Instituto GEN.

Antes de morir, mi padre puso de manifiesto la idea de
institucionalizar a GEN. Este deseo se hizo realidad a

do



dos afios de su partida con la creacidn del Instituto GEN.
Los que quedamos al cargo de su legado procuramos
dia con dia cumplir con su cometido, generando
estrategias y programas que nos enriquezcan como
institucién, asi como promoviendo la integracion de
nuevos miembros.

Este afio, como predmbulo al festejo de medio siglo de
actividades ininterrumpidas, tendremos el honor de
publicar un libro que contiene la historia de Gen a través
delas décadas.

Hoy en dia, hemos incluido ya a un miembro de la
tercera generacion familiar dentro del Grupo Médico, el
nieto de nuestro fundador, mi sobrino, Andrés Lépez de
Silanes, quien se recibid recientemente como médicoy

se encuentra en proceso de entrar a la residencia. Estoy
segura de que mi padre hubiera festejado que hubiera
por primera vez un médico dentro de la familia.

Antonio Lopez de Silanes nos dejé inesperadamente un
7 de abril de 2015 mientras vacacionaba con nosotros
en el sureste, uno de sus lugares predilectos en todo el
mundo. Sin duda, dejé tras de si un gran legado
empresarial y filantrépico. También, para nosotros, sus
2 hijos y 5 nietos: Andrea, Maria, Andrés, Fernanda y
Alejandra, nos acompafard siempre su ejemplo
amoroso. De él puedo resaltar muchas cualidades: su
tesén y entrega, su manera frontal de enfrentar los
retos en el camino, su eterna curiosidad por temas
innovadores y su espiritu emprendedor, pero, tal vez, la
mas notable para mihaya sido su generosidad.

MEx1CO



AVANCES EN LAS TECNICAS
DRA. PATRICIA GRETHER *

Muchas gracias, doctor Salamanca, por esta invitacion
gue me honra. Desde luego me honra ser parte del
Grupo Gen desde hace ya muchos anos. Gracias a la
licenciada Eugenia Lopez de Silanes y al doctor Raul
Carrillo por su hospitalidad en este gran recinto de la
medicina actual. Muchisimas gracias a todos ustedes
por su presencia.

Estamos viviendo épocas realmente maravillosas en
cuanto a los avances que se tienen en todas las areas
del conocimiento humano y eso aplica directamente a
lo que sabemos sobre la condicién de salud y enferme-
dad delossereshumanos.

El Instituto Gen tiene como objetivo la prevencién de
los defectos a nacimiento. Asinacié el grupo Gen, ahora
Instituto Gen. Y esto se enfoca hacia todo lo que
podemos hacer antes de la concepcion, durante la
gestacion y después del nacimiento. Y aplica a medidas
de prevencién al diagndstico tempranoy desde luego al
tratamiento oportuno prey postnatal.

Cuando hablamos de los cuidados de la salud en una
pareja que estd considerando tener descendencia,
desde luego tenemos que ver si tienen una nutricion
adecuada, el estilo de vida, si hay obesidad, si hay
alguna enfermedad en la familia que pudiera tener
incidencia en el futuro bebé, si hay diabetes, presencia
de infecciones que detectamos a través de estudios
como el TORCH® y otros, si estan tomando medicamen-
tos y en la vida actual también tenemos que estar
atentos al consumo de sustancias porque es algo muy
generalizado y a veces ni siquiera se considera como un
factor de riesgo para un embarazo, pero debemos
preguntarlo directamente.

También en la época actual debemos considerar la
posibilidad de violencia entre la pareja, que es algo que
haidoincrementandoy que debemos detectar antes de
que la pareja decida tener un embarazo.

Desde luego la mayor parte de los embarazos vienen sin
que sean programados, pero si podemos hacer un
estudio previo, saber si tienen enfermedades de
transmision sexual, si hay todos estos condicionantes y
pudiéramos mejorar el estado de salud de la pareja, de
la madre, antes de arrancar con un embarazo, estaria-
mos previniendo un gran nimero de complicaciones.

Desde luego, uno de los descubrimientos mas impor-
tantes del siglo pasado considero que ha sido el saber
que el cido félico o los folatos disminuyen el riesgo de
presentar defectos del tubo neural en el feto. Esto fue
uno de los aspectos que el licenciado Lépez de Silanes
trabajo intensamente en la difusion, en la educacion de
las parejas y de los médicos relacionados con la perina-
tologia y en el impulso del consumo de esta sustancia
tan importante en el desarrollo prenatal. Sigue siendo
hasta la fecha uno de los elementos mdsimportantes en
el desarrollo fetal, asi, con esta apertura hacia sustan-
cias del medio ambiente que pueden afectar o mejorar
el desarrollo fetal, se han estudiado muchos otros
vitaminicos.

Les puedo sefalar, por ejemplo, que los folatos dismi-
nuyen también la posibilidad de labio y paladar hendi-
do, de cardiopatias congénitas, de alteraciones de las
extremidades, desde luego defectos del tubo neural y
otros como ser pequeiio para la edad gestacional. Y
muchas otras vitaminas se han estudiado para poder
medir qué tanto pueden ayudar en el desarrollo fetal.

4 Jefe de Genética del Centro Médico ABC, miembro emérito de la Asociacién Médica del Hospital ABC, Miembro del Instituto Gen.

5 Acrénimo que agrupa un conjunto de infecciones que pueden transmitirse de la madre al feto durante la gestacidn y causar defectos congénitos, a saber:
T, toxoplasmosis; O, otros (sifilis, varicela-zdster, parvovirus, etc.); R, rubeola; C, citomegalovirus; H, virus herpes simple.
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Por ejemplo, la vitamina B12 tiene una evidencia
significativa en la disminuciéon de cardiopatias
congénitas, de restriccidon del crecimiento intrauterino,
de defectos del tubo neural tambiény de otros elemen-
tos. Muchas otras vitaminas se han estudiado y hoy en
dia tenemos ya esta lista de vitaminas que se sugiere
por el Colegio Americano de Ginecologia y Obstetricia,
que la mujer debe consumir tres meses antes de la
concepcion, durante todo el embarazo y aun durante el
periodo de la lactancia. Desde luego, esto mejora la
condicion de nutricion, no solo del feto, sino de la
madre, durante la gestacion.

Y esto es algo que pudiéramos implementar de una
manera relativamente sencilla en nuestra poblacién.
Ademas de lo que podemos hacer con los nutrientes,
tenemos otros aspectos que nos ayudan a prevenir el
desarrollo de un embarazo y es el estudio que se llama
prueba de portadores.

Antes veiamos a las familias que tenian uno o dos
individuos afectados de diferentes condiciones
genéticas y ahora podemos estudiar quiénes son
aquellas personas que tienen el gen establecido para
tal o cual enfermedad y poder identificar a las parejas
en riesgo de tener un hijo afectado por enfermedades
monogénicas dominantes o recesivas o ligadas al X.
Entonces, se puede hacer una prueba de portadores
dirigida para las enfermedades que estamos viendo en
esa familia o bien un estudio de portadores amplio,
abierto para todas esas enfermedades que ya comen-
taba el doctor Carrillo, que son las enfermedades raras,
que no son tan raras y que se llegan a presentar con
baja prevalencia, pero que en conjunto si suman una
cantidad importante de personas que al nacimiento
pueden tener estos defectos monogénicos. Entonces,
el panel de portadores se ha extendido cada vez mas,
los costos estan bajando y nos permite identificar en
parejas que no tienen antecedentes familiares de
alguna enfermedad especifica, cudles son aquellas
parejas que pueden tener riesgo elevado de presentar
una descendencia afectada.

Y desde luego se puede hacer un exoma dirigido donde
vemos muchas mas cosas, pero la orientacion y el
colegio americano de genética médica sugiere que se
haga una cierta lista de enfermedades, no pequefia,
pero tener como acotado qué es lo que se va a buscar
en las parejas para definir quiénes son aquellas que
tienen alto riesgo y cual seria el paso siguiente para
desarrollar. En las parejas que tienen alto riesgo, lo

indicado seria hacer un estudio de diagndstico
preimplantacion. Esto implica llevar a la pareja a una
clinica de reproduccion asistida en donde se tiene al
embrién in vitro, en donde podemos hacer modifica-
ciones, movimientos, estudios, investigaciones sobre
ese embridn en desarrollo. Y al dia 5 tomar unas
cuantas células que vienen del trofoblasto, que es de la
parte del embridon que no estd relacionada con el
desarrollo propiamente del feto, que estd del otro lado
del embridn, que seria el macizo celular interno. Se
toman una biopsia de trofoblasto que se consideraba
formar parte de la placenta mas adelante. Y de esas
células que se toman ahi se extrae el DNA para hacer la
investigacion de variantes en el nimero de copia de
alteraciones cromosdmicas.

Ahora podemos estudiar genes especificos. Si ya la
pareja viene con genes ya identificados, podemos
saber cudles son las condiciones de cada uno de los
embriones y buscar muchas mas cosas. Es decir, la
posibilidad que tenemos con muy pocas células de
hacer un diagndstico genético, tanto de la presencia o
ausencia de un cromosoma o de un segmento de
cromosoma, de genes afectados, de hacer incluso
estudios de exoma o de genoma en algunos casos muy
especiales, permite seleccionar aquellos embriones
gue si pueden ser transferidos a la madre porque no se
han detectado patologia. Los otros embriones que son
detectados con enfermedad, por lo general, no se
transfieren, aunque hay excepciones paraello.

Es un proceso complicado, es un proceso todavia muy
caro, sin embargo, abre la puerta a la posibilidad de
buscar el embarazo de embriones o de fetos que
puedan llegar a tener una mejor posibilidad de nacer
sanos. Después de esto, una vez que ese embridn se ha
implantado, se ha metido dentro del endometrio
materno e inicia propiamente la gestacién, cuando
pocas semanas después la placenta se desarrolla, la
placenta puede tener un intercambio directo con la
sangre materna y hacia la sangre materna puede
derivar fragmentos celulares, dentro de los cuales
estan incluidos fragmentos de DNA que vienen de las
células del trofoblasto, de las células de la placenta y
gue pasan a la sangre materna, a la circulacién mater-
na, estan sefalados aqui en blanco esos pequefios
fragmentos de DNA que estdn libres en la sangre
materna y se encuentran desde luego con muchos
fragmentos de DNA que vienen de células que se han
destruido dentro del cuerpo de la mujer.



Aproximadamente en una mujer embarazada, aproxi-
madamente el 5, el 10 por ciento, a veces el 20 por
ciento de los fragmentos de DNA son de origen fetal y el
resto es de origen materno. Estos pasan a la circulaciéon
y en poco tiempo son eliminados. Es algo continuo que
se esta haciendo. De tal suerte que entonces la detec-
cion de este DNA pudo ser capturada, pudo verse,
identificarse con confiabilidad desde 1997, donde la
doctora Loh y sus colaboradores hicieron factible la
recuperacion de esos fragmentos de DNA. Y muy poco
después se pudo identificar el factor RH fetal en sangre
materna, lo cual nos abre también un campo importan-
te para combatir el problema de inmunizacidon
materno-fetal por incompatibilidad del grupo RH.
Entonces, esto empezo desde finales del siglo pasado y
ha continuado de manera que poco después se
pudieron establecer el diagndstico de trisomia 21
primero y después trisomia 18 y 13 y, un poco mas
adelante, deloscromosomas Xy Y.

Estas pruebas son muy especificas para el exceso de
estos cromosomas, pero no son diagndsticas. En ningun
momento tienen la posibilidad de determinar si el feto
tiene esta alteracion o no. Porque estamos estudiando
DNA que proviene de la placenta y por qué sabemos
que la placenta puede tener mosaicismo cromosdmico
0 mosaicismo genético y que puede darnos lugar a
falsos positivos y a falsos negativos. Por eso sigue
siendo una prueba de tamizaje.

Por ejemplo, en una prueba realizada que nos indica
qgue hay un alto riesgo para trisomia 13. Habia un riesgo
antes de la prueba de 1 en 1235 y después de hacer la
prueba es de 4 en 100 significa que 96% de esas
personas o pacientes no van a tener una trisomia 13.
Entonces, es importante siempre considerar que estos
estudios que son muy avanzados, que cada vez nos
permiten detectar mas, todavia estdn en condicion de
tamizaje.

El DNA presente libre en la sangre materna, pues ha
llevado a la deteccién de micro lesiones, de aneuploi-
dias de los otros cromosomas, de los cromosomas
comunes 3y 18,21 cromosomas sexuales, pero ademas
de todos los otros cromosomas, se ha podido identificar
enfermedades monogénicas a través de la metodologia
gue se usa para exoma o genoma. Y desde 2023, tanto
el Colegio Americano de Ginecologia y Obstetricia
como el Colegio Americano de Genética Médica
consideran que esta es la primera linea de tamizaje

prenatal que debe utilizarse recomendada para todas
las mujeres parala deteccién de trisomias 13, 18, 21, Xy
Y, anormalidades numéricas del X y del Y, y para la de
lesidon 22Q11. Aunque existe la posibilidad de ver
muchas mas cosas, estas tienen un valor predictivo
positivo mas bajo, tienen otras dificultades técnicas.
Entonces, lo que esta recomendado como tamizaje es
para estas condiciones genéticas de las que estamos
hablando. Sin embargo, el potencial es enorme. El
potencial nos lleva ahora a poder identificar enferme-
dades monogénicas e incluso deteccion de mutaciones
de nuevo, lo cual era muy complejo hacer, pero las
metodologias han permitido y los algoritmos que se
haceny la interpretacion de estos algoritmos permiten
identificar la posibilidad de mutaciones de nuevo e
incluso de variantes patogénicas de origen paterno.

Este es un mundo y sigue siendo algo que la tecnologia
nos da, pero que siempre debe de ser revisado bajo el
juicio clinico y la correlacién con lo que esta presentan-
do un paciente. Insisto, el ADN placentario en sangre
materna sigue siendo una prueba de tamizaje muy
buena y requiere la interpretacién cuidadosa y la
confirmacién con métodos invasivos.

Los métodos invasivos siguen siendo hasta hoy los
métodos de biopsia y biocidas coriales, amniocentesis,
cordocentesis, pero antes de eso tenemos al ultrasoni-
do. El ultrasonido es una de las grandes herramientas
en diagndstico prenatal y en cada momento de la
gestacidn tiene sus puntos en los que se debe poner
mayor atencidn y las cosas obligadas que necesitamos
ver en un ultrasonido. En el ultrasonido del primer
trimestre, por ejemplo, de la semana 11 a 14, tenemos
gue ver cudntos fetos hay, cdmo esta la placenta, esta
comunicada la placenta o no, hay dos bolsas amnidticas
0 no, o tres, segun el numero de fetos que haya, cdmo
estd el cordén umbilical, cudntos vasos tiene, cdmo es
la cabeza y las estructuras intracraneanas. Si hay
translucencia nucal, que es ese liquido que se acumula
en la nuca y que nos puede indicar la presencia de
enfermedad fetal, ya podemos ver las cuatro cdmaras
del corazdén, hacer algunas mediciones importantes,
como estd la columna, el estémago, los rifiones, las
extremidades. Es decir, el ultrasonido del primer
trimestre hoy en dia nos da una informacion extraordi-
naria sobre la anatomia fetal y sobre la funcion de la
placenta y de la circulacién fetal. El segundo trimestre,
especialmente en la semana 18 a la 22, nos permite
hacer una exploraciéon ya mucho mas detallada de la




anatomia fetal. Podemos ver funcién, direccién, flujo.
Se puede hacer estimacién de otras patologias que
pueden afectar al embarazo, como seria el tamizaje de
parto pretérmino, el tamizaje de preeclampsia o el
tamizaje de alteraciones cromosdmicas, también al
igual que en el primer trimestre.

Entonces, el segundo trimestre es un ultrasonido
también que nos da muchisima informacién sobre el
desarrollo fetal. Y en el tercer trimestre, mds o menos
entre la semana 25 a la 30, desde luego vigilamos la
curva de crecimiento, vemos los defectos estructurales
que no se hayan captado con anterioridad, se hace la
medicién del liquido amnidtico, donde estd insertada ya
definitivamente la placenta y otras cosas mds. El
ultrasonido sigue siendo una herramienta bdsica en la
deteccién de condiciones de enfermedad fetal.

Y les decia yo que el diagndstico ya directo de lo que es
el DNA tomado de la placenta a través de la biopsia de
velocidades coriales, como vemos aqui, en etapas
tempranas de la gestacién, a la semana 10 a 12 de la
gestacidn, la amniocentesis entre la semana 15y la 20,
22, o la cordocentesis en etapas mas avanzadas, nos
permite tener células por un lado de la placenta, en el
caso de la biopsia de vellosidades, o células del liquido
amnidtico que provienen del feto o células ya directa-
mente de la circulacién fetal. Con eso podemos analizar
el DNA y otros elementos que son biomarcadores que
estan presentes en el liquido amnidtico o presentes en
la sangre fetal. Y con esto podemos hacer un diagnésti-
co mucho mads preciso. Por ejemplo, cuando hay un
problema anatdmico, podemos ver una hernia diafrag-
matica, una cardiopatia congénita, el mielo meningoce-
le que estd sefialado aqui en esta figura, transfusion feto
a feto, muchas otras cosas mas y tratamos de identificar
si esto es algo, un defecto Unico o si corresponde a un
sindrome especifico que pudiéramos investigar.

Otros que son problemas seguramente genéticos con
manifestaciones por ultrasonido podria ser el hidro
fetal, la alfa-talasemia, enfermedades por atesoramien-
to lisosomal y en este caso la figura representa un hidro
fetal que es laacumulacidn de liquido en el feto como se
ve aqui en la parte posterior en la zona occipital y la
regidn posterior de la nuca e incluso en la parte de la
espalda donde esta separada la piel. El hidro fetal,
cuando no es producido por isoinmunizacién materno-
fetal, le llamamos no inmune y sus causas pueden ser
multiples. Hasta hace no mucho tiempo, todavia nos

queddbamos con el diagndstico de hidro fetal no
inmune sin muchas posibilidades de tratamiento.

Y luego estan otro grupo de problemas genéticos que se
identifican a través del estudio del DNA, pero que no
tienen una expresién clara en el ultrasonido o en la
imagen. Entonces, cuando tenemos algo o una manifes-
tacion de este tipo, queremos dar un pasito mas y saber
qué eslo que esta pasando.

Quiero mostrarles un estudio muy interesante que se
hace precisamente sobre efectos que tienen hidro fetal.
Y en este grupo de la doctora Sparks se estudiaron 127
casos, es decir, es un estudio colaborativo con varios
centros, 127 casos de hidro fetal noinmune.Y dentro de
ellos, que hicieron variantes genéticas para muchisimos
genes, como un exoma completo, encontraron 37
casos, es practicamente el 30%, es una cantidad
enorme de pacientes en donde ya se diagnosticaron
variantes genéticas especificas. Llama la atencién, por
ejemplo, que 11 de los casos corresponden a alopatias,
gue son enfermedades que afectan la via ras, en donde
estd el sindrome de Nunan, estd el sindrome, la neurofi-
bromatosis, estan el sindrome de Costello, varios
sindromes estan en este grupo, pero ahora ya podemos
ponerle nombre de cudl es el sindrome especifico y
sabemos qué es lo que estd pasandoy cudl es el pronds-
tico de ese efecto. También encontramos errores
congénitos del metabolismo, como ven aqui, o altera-
ciones hematoldgicas que pueden tener un tratamien-
to especifico.

Entonces, estos estudios especificos ya en una
patologia como el hidro no inmune, nos permiten
encaminarnos hacia la posibilidad de realizar un
tratamiento temprano.

Asi entonces, el tratamiento prenatal que antes estaba
muy, muy, muy limitado, se podia hacer en muy pocas
condiciones prenatales. Hoy vemos que se va abriendo
tanto enla parte médica como enla parte quirurgica.

Y en relacion con la parte médica quisiera mencionar
gue hay algunos casos en donde, por ejemplo, la
administracion a la madre cuyo feto tiene fibrosis
quistica. Si se le da el medicamento para la fibrosis
quistica, puede haber mejoria, claro, con ciertos riesgos
para la madre que si tenemos que balancear o el
tratamiento para atrofia muscular espinal dado desde
la etapa prenatal, o bien aplicar directamente al feto, ya
sea en la cavidad amnidtica, el feto deglute el liquido



amnidtico en el segundo trimestre y es como una via
oral de darle un medicamento a través de la vena
umbilical o através de la cavidad peritoneal fetal.

La transfusion de células maternas en la vena hominical
en casos de alfa talasemia o de células troncales
también es algo que estd en su camino, que ya se esta
haciendo en fetos humanos. Y en un futuro probable-
mente cercano seria la edicién genética in Utero, que ya
se ha establecido en el ratdon con nanoparticulas
poliméricas que llevan toda la maquinaria de edicion
genética llevadas a la cavidad amnidtica, se ha hecho en
ratas, en ratén, perddn, y se ha tenido resultados muy
favorables en relacidn con esta estrategia.

Por otro lado, en el tratamiento, por ejemplo, de
errores congénitos del metabolismo, esta es una familia
gue tenia enfermedad de pompe de inicio infantil, en la
qgue se hizo el tratamiento prenatal a través de la
glucosadas alfa, inyectada por el cordén umbilical,
entre lasemana 24 y 34 del feto afectado. Este es el feto
afectadoypueden veraquilas cuatro cdmaras a nivel de
34 semanas de gestacion y vean el tabique interventri-
cular, el grosor que tiene, que es un grosor normal. Y
este es un hermanito afectado previo que luego fallecié
en donde no recibid tratamiento prenatal y vemos el
grosor del tabique interventricular a las mismas
semanas de gestacion con 5.7 milimetros, que es
francamente anormal.

Entonces vemos cdmo puede evitarse la alteracion del
corazdn, de las cavidades cardiacas, incluso del desarro-
llo muscular en los fetos que tienen la enfermedad de
pompe de inicio infantil, con un tratamiento prenatal a
través de la administracidon del medicamento adecua-
do, cada dos semanas por inyeccidn en la vena umbili-
cal. Entonces, como estos hay muchos otros ejemplos
en donde ya empezamos a ver que hay un tratamiento
prenatal adecuado.

Y finalmente unas palabras sobre la cirugia fetal que
también estd beneficiada por los avances tecnolégicos.
Antes se hacia exponiendo al feto el tratamiento del
mielo meningocele, después se hacia ya con una cirugia

minimamente invasiva. Aqui estamos viendo al fondo la
espalda del feto con el defecto expuesto y ahora ya se
esta haciendo a través de lo que seria el sistema de
laparoscopia o fetos copia para llegar a la malformacion
y poder hacer el cierre tempranamente, ya que sabe-
mos que la respuesta de estos pacientes va a ser muy
buena, como vemos, por ejemplo, aqui en este estudio
gue tiene el seguimiento de muchos fetos que fueron
tratados prenatalmente comparados con otros que no
tuvieron cirugia fetal. La malformacién de alnorqueari
tipo 2 se presentéd en 64% de los fetos operados,
mientras que los no operados prenatalmente lo
tuvieron en el 96%. O la capacidad de deambulacidn
independiente en los fetos operados en la etapa
prenatal, el 44% pudo deambular libremente, mientras
que el 24% de los no operados podia deambular.

Y asi otras cosas, la capacidad de contencidn urinaria, la
capacidad de moverse en una escuela, de no tener
hidrocefalia. En fin, el hecho es que la cirugia fetal de
mielomeningocele y de otras malformaciones fetales
esta avanzando rdpiday afortunadamente en México ya
hay grupos que estan tratando algunas de estas altera-
ciones.

Basta decir como punto final que el diagnédstico prenatal
temprano nos abre la puerta a tomar decisiones, a
saber, cudl es el prondstico, a eventualmente ingresar
en un tratamiento prenatal, siempre con un asesora-
miento genético no directivo. Desde luego con un
consentimiento informado muy claro en donde las
parejas puedan saber exactamente qué pueden esperar
y qué es lo que no pueden esperar de eso. Asi como
tener equipos bien establecidos con protocolos
definidos de manejo. Desde luego ponderar siempre
cuales son los riesgos para la madre y los riesgos para el
feto antes de dar un paso hacia el tratamiento prenatal
que pueda llegar a tener consecuencias importantes
paraunoo paraelotro.

Con esto solo les doy un panorama leve y superficial de
lo que hoy es un campo interesantisimo y en gran
desarrollo, que es el diagndstico y el tratamiento
prenatal.




PRUEBAS DE TAMIZAJE NEONATAL

DRA. JUANA INES NAVARRETE MARTINEZ ©

Nos toca reiterar la importancia de las pruebas de
tamizaje neonatal y lo que se hace hoy en dia en
nuestro pais.

El tamiz neonatal es una herramienta diagndstica para
poder detectar de manera presintomatica algunas
enfermedades. Hoy en dia hay varios tamices, el tamiz
metabdlico, el auditivo, el cardiaco, el oftalmoldgico y
para las anomalias de cadera. Como seialé la doctora
Greter es lo que se puede hacer antes de que nazca el
bebé. Una vez que ya nace, équé pruebas se pueden
realizar para poder detectar enfermedades que, a
simple vista, todavia no se detectan y que hoy en diaya
tienen tratamiento especifico; fue por eso por lo que se
crearon las pruebas de tamizaje neonatal.

El tamiz metabdlico neonatal es una herramienta
fundamental para la deteccion temprana, como de
algunos errores innatos del metabolismo y otros
padecimientos. Y tiene un impacto en el abordaje
diagndstico a través de un tratamiento oportuno en el
bienestar del afectado.

éPor qué? Porque muchas de estas enfermedades que
se detectan al nacer, cuando el nifo todavia va a
empezar a comer, recibir alimentos y ser tratadas a
tiempo, este nifo va a poder llevar una vida casi sana.
Esa eslaimportancia de un tamizaje neonatal. Antes se
decia que es una prueba; no, realmente debe ser un
programa; un programa de salud publica que se
establecid para poder detectary tratar tempranamente
ciertas condiciones médicas que conducen a una mala
calidad de vida, un trastorno del desarrollo o una
muerte prematura.

¢Cémo inicié el tamizaje neonatal? Se inicid hace mas
de 40 afios para detectar y prevenir. La primera enfer-

medad que se detectd fue la fenilcetonuria.
Actualmente ya se diagnostica mas de 50 errores
innatos del metabolismo. En México ya hay un tamizaje
ampliado, no tanto a nivel nacional, pero si en muchas
de nuestras instituciones, como Pemex, Sedena, el
Seguro Social, el ISSSTE, que tienen pruebas de tamizaje
ampliado. En nuestro pais, el primero en implementar-
lo fue el doctor Antonio Veldzquez Arellano en 1970,
quien fue Miembro del Instituto Gen.

En 1973 se empieza a detectar fenilcetonuria, tirosine-
mia, enfermedad de orina de jarabe de maple, homo-
cistenuria y galactosemia, con un programa muy
amplio, fundamentalmente en la Ciudad de México.
Pero este fue cancelado en 1977 y no se volvié a
establecer sino hasta 1986, pero solo para deteccion de
fenilcetonuria e hipotiroidismo congénito.

En 1995, el tamiz neonatal en México se establece con
caracter de obligatoriedad en la Norma Oficial
Mexicana 007-SSA2-1993, que es la que vigila la
prevencién de la salud materna y la salud infantil.
Posteriormente, en 2013 se crea una norma mas
amplia, la NOM-034-SSA2-2013, para la prevencidn de
defectos al nacimiento y en donde se establece, con
caracter de obligatoriedad, el tamizaje natal ampliar,
aungue no se dice de cudles y cuantas enfermedades.
Cabe indicar que la Norma Oficial Mexicana 034 para
prevencién de defectos al nacimiento fue hecha por un
grupo de expertos del Grupo de Estudios al Nacimiento.
Entonces, esa norma ha seguido igual hasta nuestros
dias, pero ya esta en revisidon para su revisidon y acaso
ampliacion.

La variabilidad en los paneles de tamiz neonatal no solo
es indiferente en México, sino en muchos paises. En
nuestro pais, debido a los diferentes sistemas de salud,

6 Jefe del Departamento de Genética del Hospital de la Mujer y del Departamento de Genética y del Servicio de Genética del

Hospital Central Sur de Pemex,

Coordinadora de Genética de la Facultad de Medicina de la UNAM, Miembro del Instituto Gen.
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cada uno de los componentes tiene diferentes paneles,
pero queremos hacer énfasis en laimportancia de estos
tamices en especial del tamiz metabdlico ampliado, ya
qgue existen mas de 300 enfermedades metabdlicas
congénitas y son definidas como errores innatos del
metabolismo, de aminodcidos, de dcidos orgdnicos, de
hidratos de carbono, de lipidos. Estas enfermedades, la
mayoria de ellas son causadas por mutaciones genéti-
cas que dan origen a disfunciones enzimaticas con la
subsiguiente acumulacién de compuestos toxicos. Un
95% tiene un patrén de recha autosémica recesiva. Les
quiero recordar que alguno de los padres es portador
de este gen, pero alguno de los hijos es el que tiene la
enfermedad, con unriesgo de recurrencia de 25%.

La Tabla 1 en el Anexo muestra los diversos tamices para
los desdrdenes de la oxidacion de dacidos grasos,
desérdenes de los acidos orgdnicos, los desérdenes de
los aminoacidos, y la tirosinemia. Es importante seialar
gue estos estudios de tamizaje neonatal nos han
permitido ver que, en otros paises, por ejemplo, de
Latinoamérica, el padecimiento congénito mas
frecuente es el hipotiroidismo. En nuestro pais no, en
nuestro pais es la deficiencia de glucosa 6-fosfato-
deshidrogenasa. El primer dato lo reportamos en
PEMEX, que teniamos un tamiz muy ampliado, pero
después siguid el ISSSTE, que empezd con un tamiz
ampliado en el afio 2010 y mas tarde también se unid,
eso apenas hace dos o tres anos, el Seguro Social, en el
cual también ellos hacen un tamizaje muy ampliado y
también detectaron que la mas frecuente es la deficien-
cia de glucosa 6-fosato de sidrégenas. Y también,
bueno, se hace obviamente fibrosis quistica, hipotiroi-
dismo congénito y algunas enfermedades o algunas
hemoglobinopatias, asi como la galactosemia. La Tabla
2 del Anexo muestra desérdenes detectados por otras
metodologiasy la galactosemia.

Elincremento en el nimero de enfermedades metabo-
licas detectables en el periodo neonatal extendid la
posibilidad de un diagndstico generalmente presinto-
matico y de dar tratamientos tempranos. Las terapias
tradicionales para las enfermedades metabdlicas
incluyen qué hacemos una vez que se detecta un nifioa
través de un tamizaje neonatal ampliado, pues es muy
importante hacer un manejo dietético, ya sea con
restriccidn de proteinas, evitar un ayuno prolongado o
dar suplementos alimenticios. Y obviamente, hablando
con la madre, avisando a la de qué se trata y si tiene
también, ahi es importante el asesoramiento genético,
unriesgo de recurrencia en futuros embarazos.

Las nuevas terapias incluyen, ademas, para otras
enfermedades, trasplantes de drganos y terapia de
reemplazo enzimatico para las enfermedades de
depdsito de molécula compleja o enfermedades de
lisosomales, que hoy en dia ya esta disponible en
nuestro pais para muchas de estas enfermedades.

Las opciones de dar tratamiento con terapia génica
somatica aun se encuentran en fases iniciales de
estudio, pero se espera también que esta sea una
posibilidad. Ya también en nuestro pais esta disponible
no para una enfermedad metabdlica, pero si para una
enfermedad genética, tales como la atrofia muscular
espinal en Utero, pero esta para atrofia muscular que
debe de ser detectada al momento del nacimiento a
través de un tamizaje neonatal ampliado, tamiz gené-
mico, que ese todavia no se hace. Aunque para algunas
condiciones no exista opcion de tratamiento especifico
o cuando el paciente fallece a causa de alguna de estas
enfermedades metabdlicas, los familiares necesitan
conocer el diagndstico definitivo, se debe recibir un
asesoramiento genético y se deberd realizar tamizaje a
todoslos nuevos descendientes.

¢Cudl eslaimportancia del tamiz en la prevencién? Una
deteccidon oportuna de enfermedades genéticas antes
de que tengan manifestaciones clinicas, un tratamiento
oportuno con dieta o una terapia de reemplazo enzima-
tico, en caso de que se trate de molécula compleja o
resultados de niflos normales, y tendremos resultados
de nifios normales sin enfermedad, solo con la muta-
ciéngenética.

éPor qué es importante un diagndstico temprano? ¢ Por
qué es importante estas pruebas de tamiz? Porque
estas enfermedades son progresivas, debilitantes y
frecuentemente mortales. Porque el diagndstico
precoz e intervencion terapéutica temprana hace una
diferencia significativa en la vida de este nifio y en sus
familias, porque puede prevenir dafios irreversibles y
hacer un impacto positivo en el resultado clinico del
paciente.

Entonces, un programa integral de tamizaje neonatal
ampliado debe de incluir el objetivo de la detencidn
temprana, como le decir, a través de prevenir la mortali-
dad, muchas veces también evitar secuelas, y asi
mejorar calidad de vida del paciente y de su familia.

Impacto en costos secundarios, porque pues dice,
bueno, ¢y qué pasa? Si es que tanto cuesta un tamiz,
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pues es mucho mds importante para la prevencién que
ya el tratamiento de estas enfermedades con las
secuelas, que son tratamientos tardios, hay saturacio-
nes en los servicios de alta especialidad y nuncaselesva
a poder dar la calidad de vida que se deberia de haber
dado cuando se detecta oportunamente al nacimiento
de estas enfermedades.

Entonces, hay que evaluar también resultados, compa-
rarlo con otros programasy nos da la oportunidad de un
tratamiento oportuno, deteccidon de familiares afecta-
dosyasesoramiento genético adecuado.

Ahora les voy a mostrar brevemente los resultados que
hemos tenido de algunos de las pruebas de tamizaje
que se estan haciendo.

Aquidemuestro, ahorita vengo a algunas de las pruebas
en las que yo creo que fui yo la que no supe cémo
hacerle.

Perfecto. Entonces, bueno, aqui es otra vez cémo se
hace la prueba de tamiz, de qué se trata, lo que les digo
que es un programa, o yo les digo que es un programay
gue generalmente el que debe hacerse cargo del
programa es la Secretaria de Salud o, en este caso, los
departamentos de salud del Seguro Social, del ISSSTE.

Y siempre debe hacerse pruebas confirmatorias,
porque muchas veces dicen, bueno, hacemos la prueba
del tamiz, se le dice a la madre si es negativo, si es
positivo, hasta ahi se le dice, bueno, hay que hacer las
pruebas confirmatorias. Pero no se hacen, entodo caso,
por la misma institucion. Si nada mds avisamos que se
deben hacer pruebas confirmatorias, no. Para que sea
un programa completo, se debe seguir hasta el final,
hacer la prueba confirmatoria, el diagndstico y estar
seguros de que ese nifio, ademas de que se ya detecto,
hay tratamiento, darle el tratamiento adecuado. Este es
un programa completo de tamizaje, que asi debe de ser.

Hay criterios diferentes de tamiz y cuales. O sea, éiqué
pruebasvamos a meter al tamizy a natal? Ahi hay varios
criterios, pero la mas importante es que haya trata-
miento. ¢Por qué? Porque nosotros detectamos la
enfermedad, la avisamos a la mama y les damos el
tratamiento para que ese nifio no vaya a tener manifes-
taciones clinicas el dia de mafiana o una mala calidad de
vida.

Y lo que les decia, hoy en dia hay varios tamices,
empezo el primer tamiz neonatal para enfermedades
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metabdlicas, empezd como les decia con hipotiroidis-
mo congénito, fenilcetonuria, hiperplasia suprarrenal
congénita, algunas de las enfermedades enddcrinas.

Después se agregaron el tamizaje de algunas enferme-
dades hematoldgicas, deficiencia de G6PD que en
nuestro pais se ha visto que es la mas frecuente y
anemia de células falciformes y otras hemoglobinopa-
tias. Y también se agregd en algunos tamices, como en
el tamiz de lisa y hoy también de Pemex, el tamiz para
inmunodeficiencia severa congénita, combinada,
porque también se puede tratar a estos nifios al nacer
conuntrasplante.

Y en Pemex tenemos, también empezamos en el afio de
2012 con un tamiz para enfermedades de depdsito
lisosomal, detectando a tiempo y dando un tratamien-
to oportuno a estos niios. Y, ademas, ahora ya se han
agregado otros tamices, como son el tamiz para
enfermedades somatoldgicas, oftalmoldgicas, el tamiz
auditivo, el tamiz para cardiopatias congénitas, el tamiz
para luxacidn congénita de cadera. Entonces, pues eso
es bien importante porque son que se detectan en el
momento en que el nifio nace y se les da tratamiento. El
basico, el que ahora tenemos en la Secretaria de Salud,
incluye seis enfermedades, y el que es obligatorio ya en
todo nuestro pais, es la deteccién de hipotiroidismo
congénito, fenilcetonuria, la lactosemia clasica,
hiperplasia superrenal congénita, fibrosis quistica y
deficiencia de glucosa 6-fosfato de sidrogenasa.

El ampliado, bueno, que se hace en el resto del pais,
que vya les dije, en el Seguro Social, en el ISSSTE, en
Sedena, en Pemex, es un tamiz mucho mds ampliado
que tienen las seis bdsicas y algunas de las que le
mostré.

Enddcrinas, se detectan enddcrinas hematoldgicas,
hemoglobinopatias, inmunodeficiencias y se hace
ademas tamizaje auditivo, oftalmoldgicoy cardiaco.

En el 2008 hubo una publicacién de como estaba el
tamizaje en nuestro pais y bueno, se vio que el mayor
ndmero de nacimientos que habia era en la Secretaria
de Salud, seguido después por el IMSS, el ISSTE, Pemex
pues tiene muy pocos como veian en comparaciénalos
demas, y Sedena. Estas eran las instituciones en las que
se hacia un tamizaje. En la Secretaria de Salud solo se
hacia hipotiroidismo congénito, hiperplasia supernal
congénita y fenilcetonuria. Y en los demas, pues ya se
habia ampliado cada vez. En el 2008 todavia no se
ampliabatanto, ino?



Y hasta después ya se metieron acidemias orgdnicas,
defectos de acidos grasos, galactosemia, agrobinopatia,
deficiencia de biotinidasa, fibrosis quistica. Después,
mas tarde, se hizo un programa en el cual se vio el
numero de nacimientos también por institucion. Como
les decia, aqui Pemex es el mas bajo, el 0.2%, ya Sedena,
0.5%, la Secretaria de Marina, que también tiene un
mensaje muy ampliado, 0.1%, el ISSTE, 2%, el Seguro
Social, 3%, y laSecretaria de Salud en el resto, el 57%.

Y las condiciones que se tamizaban, el mas amplio en
ese momento era Pemex, que se diagnosticaban 83
enfermedades, 76 errores y datos del metabolismo,
mas inmunodeficiencias, enfermedades de depdsito
anisosomal e hemoglobinopatias. Después seguia
Sedena con 60 condiciones incluyendo hemoglobino-
patias y errores innatos del metabolismo. Seguia
después la Secretaria de la Marina también igual que
Sedena con 60 condiciones. Después seguia el ISSTE con
78 errores innatos del metabolismo, casi igual que
Pemex, nada mas que ellos no tenian enfermedades de
depdsito lisosomal. Y en ese tiempo se hacian solo 7 en
el Seguro Social que como ustedes tienen pues una
cobertura amplisima. 37% y en la Secretaria de Salud
pues solo se hacian 6. Afortunadamente les digo hoy en
dia eso hacambiadoyyasolose hacen 6 enlaSecretaria
de Salud, que tienen 51% de los nacimientos hoy en dia
en nuestro pais.

Entonces, bueno, icomo debe ser el tamiz neonatal?
Primero un DBS si es normal, bueno, pues ya se avisa, se
le debe avisar siempre a la madre. Y si es anormal, se
hace un segundo examen en la misma prueba y si es
anormal, entonces ya se manda a llamar a la madre y al
nifio para hacer pruebas confirmatorias que siempre
deben incluir hoy en dia ya busquedas de mutaciones
para hacer mas preciso cudl es la gravedad de la enfer-
medad y qué tratamiento se le debe dar, ademas de
estudios de laboratorio, gabinete, las valoraciones
pertinentes, hacer extensidon a la familia porque asi
hemos detectado a otros familiares y una retroalimen-
tacidn también al laboratorio para que sepa qué es lo
gue estamos haciendo. Este es una incidencia de
errores innatos que sacamos nada mas en Pemex y
vieron que pues si es una diferencia aplastante la de los
pacientes que fueron confirmados ya con deficiencia de
glucosa, cifosato, deshidrogenasa. Y el tratamiento es
muy fdcil porque eso nada mas se le da una lista a la
madre. Esto no debe de tomar paracetamol, en vez de
paracetamol tome esto, o no debe tomar de esto. Con
esa lista la mama va a impedir que el nifio entre en

hemodlisis y ya lo va a hacer un nifio con anemia recu-
rrente.

Y nada mas la ultima, se las puedo decir asi, era que en
esa publicacién que hicimos sobre los principales
errores del metabolismo, que se detectdé con esa
prueba, que era desde octubre del 2005 a noviembre
del 2017, Ese es lo que la sacamos, el total de todos esos
afios de caritajes a noviembre del 2017. Detectamos
1.30. De los 50.500 recién nacidos que detectamos de
octubre del 2005 a noviembre del 2017, 1.32 por cada
recién nacido tuvo alguna alteracion del metabolismo.
Les demostré que las mas frecuentes era la deficiencia
de glucosa 6-osato-deshidrogerasa, seguida por
tirosinemia nacional transitoria, por alguna de las
aminoacidemias, los errores y datos de molécula
compleja estaban hastaelfinal,

Pero bueno, lo que sacamos es que la mas frecuente es
la deficiencia de glucosa, 6-fosfato deshidrogenasa. Y
esta era una buena noticia porque pues el tratamiento
no es nada costoso. Pues le dijimos al gobierno el
beneficio que es de hacer un diagnéstico temprano, de
evitar que estos nifios tengan el dia de mafiana anemias
recurrentes a través de un tamizaje. Una de las pruebas,
otra bueno, en caso de que las tirosinemias, general-
mente sera transitoria y si no, pues darle el tratamiento
adecuado, igual al hipotiroidismo. En fin, las grandes
ventajas que tiene una deteccidon oportuna de estas
enfermedades.

Eso es todo. Entonces, nada mas para decirles, hoy en
dia en nuestro pais hay una norma oficial mexicana que
dice que todo nifio mexicano donde nazca hay que
hacerle el tamiz neonatal, no importa dénde, en
cualquier lugar, en cualquier centro de salud donde
esté. ¢Qué se hace? Se manda la prueba a través de
correo postal o algunos casos en DHL, cuando se cuenta
con eso, sino correo postal al centro de salud mas
cercanoy de ahi se pasay se trae a los vivientes labora-
torios del INDRE, que es el encargado de hacer el
tamizaje neonatal de la Secretaria de Salud. Y asi se
hace. El Seguro Social tiene muy bien, ellos hacen su
tamizaje. Ellos creo que también subrogan algunas de
las pruebas mas ampliadas. EI ISSSTE también, Pemex,
Sedena, Marina, pero todos tienen uno muy amplio. Y
hoy en dia, las seis que se estan haciendo a nivel
nacional, pues si se procura que se llegue a todo el pais.
Y esperamos que pronto podamos tener datos, pues,
mas contundentes de todo esto.




Y lo Ultimo es que también se va a hacer unarevision de
la norma oficial mexicana 034 para prevencién de
defectos al nacimiento, especificamente en tamizaje
neonatal, para poder ver qué se puede hacer en cuanto
aampliacidn de lanorma oficial mexicana.

ANEXO
TABLA 1. TAMIZ METABOLICO AMPLIADO

1. Desordenes de la oxidacion de acidos grasos

e Deficienciade carnitina/ Acetilcarnitina Traslocasa

e Deficiencia de Carnitina Palmitoil Transferasa Tipo 1

e Deficienciadelacadenalargade 3-Hidroxiacil-CoA Reductasa

e Deficienciade 2,4 Dienoil-CoA Reductasa

e Deficiencia delacadena mediaAcil-CoA deshidrogenasa

e Deficiencia multiple de Acil-CoA deshidrogenasa o
Acidemia Glutarica Tipo I

e Deficiencia neonatal de Carnitina Palmitoil Transferasa Tipo Il

e Deficiencia de cadena corta de Acil-CoA deshidrogenasa

e Deficiencia delacadena corta de Hidroxiacil-CoA
deshidrogenasa

e Deficienciadela Proteina Trifuncional

e Deficienciadelacadena muy larga de Acil-CoA deshidrogenasa

2. Desordenes de los acidos organicos

e Deficienciade 3 Hidroxi-3-Metaglutaril-CoA Liasa

e AcidemiaGlutérica Tipo1

e Deficienciade Isobutiril-CoA Deshidrogenasa

e Acidemialsovalérica: DeinicioagudoY Crénico

e Deficienciade 2-Methilbutril-CoA Deshidrogenasa

e Deficiencia de 2-Metilcrotonil-CoA Carboxilasa

e Deficienciade 2-Metilcrotonil-CoA Hidratasa

e Acidemias Metilmaldnicas:

e Deficiencia 0 Metilmalonil-CoA Mutasa

e Deficiencia+ Metilmalonil-CoA Mutasa

e Algunosdefectos de lasintesis de Adenosilcobalamina

e Deficienciamaternade vitaminaB12

e Deficiencia de Acetoacetil-CoA tiolasa mitocondrial
(Deficiencia 3-Cetiolasa)

e AcideminaPropiodnica: Deinicioagudoy Deinicio tardio

e Deficienciamultiple de CoA Carboxilasa

e AcideminaMaldnica

3. Desoérdenes de los aminodacidos
e Argininemia

e AciduriaArginosuccinica:

e Deinicioagudo

Deiniciotardio

5-Oxiprulinuria

Deficiencia de Carbamoilfosfato Sintetasa
Citrulinemia:

Deinicioagudo

Deiniciotardio

Homocistinuria

Hipermetionemia

Sindrome de Hiperamonemia, Hipernitinemia,
Homocitrulinemia

Hiperornitinemia con atrofia girata
Enfermedad de Orina enJarabe de Maple:
Clasica

Intermedia

Fenilcetonuria (PKU):

PKU clasica

Hiperfenilalaninemia

Deficiencia de Cofactor de Biopterina

Tirosinemia

Tirosinemia neonatal transitoria
Tirosinemia tipol

Tirosinemia tipolll

Tirosinemia tipo lll

TABLA 2. DESORDENES DETECTADOS
POR OTRAS METODOLOGIAS

Deficiencia de Biotinidasa

Deficienciacompleta

Deficiencia parcial

Deficiencia de Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa
Hiperplasia Adrenal Congénita

Deficiencia de 21 Hidrolasa Perdedora de Sal
Deficiencia de 21-Hidrolasa con Virilizaciéon Simple
Fibrosis Quistica

Hipotiroidismo Congénito

Enfermedad de la Célula Enfermay otras Hemoglobinopatias:
Enfermedad de laHemoglobina S

Enfermedad de laHemoglobina S/C

Enfermedad de la Hemoglobina S/Betatalasemia
Enfermedad de laHemoglobina C

Enfermedad de laHemoglobina E

GALACTOSEMIA:

Deficiencia de Galactoquinasa
Deficiencia de Galactosa-1-fosfato Uridil Transferasa
Deficiencia de Galactosa-4-E
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Quiero agradecer al Instituto Gen permitirme
participar en esta importante labor que estdn realizan-
do y haber organizado este programa, asi como a la
Academia Nacional de Medicina por abrirnos las
puertas, como siempre. En particular también al doctor
Raul Carrillo, siempre impulsando los eventos y la
investigacion en medicina; al doctor Fairo Salamanca, a
lalicenciada Lépez de Silanes por toda su dedicacién en
la prevencion de los defectos del nacimiento, asi
también al actuario José Cuauhtémoc, que siempre ha
estado al pie del cafidn con estas iniciativas.

Les presentaré una visidén diferente a lo que se ha
presentado. Han visto muchos de los avances y las
cuestiones que se estdn haciendo para tratar o para
buscar alternativas para los defectos de nacimiento.
Quiero enfocar la platica hacia lo que yo veo que viene,
hacia lo que tenemos que hacer. Quiero poner como
ejemplo al INMEGEN, no por hacer publicidad sobre él,
sino simplemente porque es la manera que hemos
visto que puede funcionar, llevar todas estas aplicacio-
nes a una practicay a una actividad y a una medicina de
precision en México.

La medicina de precisién empieza antes del tratamien-
to: cuando detectamos riesgo, confirmamos mecanis-
mos bioldgicos y actuamos antes del dafio clinico
irreversible.

No se trata Unicamente de tener ya la enfermedad y
buscar un diagndéstico mas preciso, sino también puede
comenzar desde el punto de prevencién y saber antes
de que suceda, como ya comenté la doctora Navarrete,
acerca del tamiz neonatal.

éPor qué es importante que ya empecemos a imple-
mentar la medicina de precision en las instituciones? La
medicina de precision es extremadamente importante
porque mejora la calidad de la atencion. Muy claro

ejemplo en los defectos del nacimiento, en donde
puede tener el mayor impacto por el momento en que
se hace el diagndstico preciso y permite algunos
tratamientos especializados. Reduce terapias inefica-
ces, evita un gasto inecesario y que se tengan efectos
secundarios en nifios y adultos. Las instituciones que ya
lo estan haciendo se convierten en un sistema de
aprendizaje que autogenera mas investigaciéon, mas
aprendizaje y mas avances cientificos. Y alinea a las
instituciones con la agenda internacional se salud
publicam gendmica e innovacion clinica que se esta
desarrollando en todos los paises. Y esto es importante
para no quedarse atras con los nuevos diagndsticos y
sobre todo con los nuevos tratamientos.

Con ello se obtiene una mejor atencion, con mas
precision, con menos demora. Se logra una mayor
eficiencia, con menos desperdicio terapéutico y mejor
uso de los recursos. Se mejora la capacidad institucional
con mejores datos, talento y rutas clinicas para escalar
impacto.

Y la medicina de precisidon no es algo que comience en
un punto, sino debe de iniciarse de manera ideal desde
el momento prenatal. No es un evento aislado. Es
continui que conecta tamiz, evaluacién de riesgo,
diagndstico molecular, eleccién terapéutica y
seguimiento longitudinal. Y esta transicién nospermite
verla como una herramienta de diagndstico, de
tratamiento que debe de cambiar y que debemos
visualizarla durante toda la vida de todas nuestras
personasy pacientes.

Esto ha cambiado de laidea que teniamos antes de que
era un paciente, un protocolo a un perfil bioldgico; de
episodios de atencidn a trayectorias longitudinales; de
tratar enfermedad manifiesta a prevenir dafo evitable.




Ya estamos hablando ya de ciencias gendmicas, ino? De
un episodio especificamente donde tenemos una
enfermedad; buscamos el diagndstico y hasta ahi
llegamos a trayectorias longitudinales para ver los
cambios epigenéticos y los cambios de expresién y los
cambios que se estan dando los pacientesyatratarde, a
las enfermedades desde su punto de origen, Unicamen-
te los sintomas o correccidn de los efectos que ha tenido
la enfermedad sobre el paciente. La idea final de la
medicina de precision sera llegar a la terapia génica, en
muchos casos a la adicién genéticay a la curareal de las
enfermedades que tienen un componente genético. Y
esto lo podemos ubicar en tres puntos. Veo la medicina
de precisién en términos generales como un diagndsti-
co presintomatico, también es neonatal. Idealmente
también en nifios deberiamos poder hacer algunos
analisis gendmicos; la medicina personalizada que
adapta estos resultados que hemos obtenido a cada
uno de los pacientes, especificamente tener un perfil de
lo que tenemos que ver con ellos. Y esto ya se hace en
algunos paises del mundo, es algo que podremos hacer
en México de una manera, en un tiempo mediano mds o
menos. La medicina de de precisiéon busca seleccionarel
mejor diagndstico, clasificar la enfermedad y tratarla de
una manera muy, muy dirigida. Entonces, estos tres
aspectos, aunque parecieran ser lo mismo, realmente
tienen diferencias y cada una de ellas una manera de
llegar.

Se esta manera, cambiamos de una medicina reactiva,
en la cual tenemos una enfermedad y buscamos como
enfrentarla, a una medicina anticipatoria y de precision.
Esto es lo que se busca en estos momentos en la
medicina gendmica actual:

buscar la manera de no nada mas individualizarlo, sino
tener métodos diagndsticos y de tratamiento lo
suficientemente eficaces para realmente incidir en la
trayectoria de las enfermedades. Y esto lo podemos
hacer Unicamente previniendo desde antes todas las
enfermedades.

¢Como es este transito en este paso de anticipatoria,
medicina, personalidad y de precision? Primero es la
identificacidn de riesgo, en este momento estamos en
los low hanging fruit, por decirlo de alguna manera, que
son los errores innatos del metabolismo, todo lo que
viene en el tamiz natal, eso es lo que es de alguna
manera sencillo, luego iremos con los perfiles de riesgo
para diversas enfermedades durante el resto de la vida,
gue también son efectos del nacimiento. Necesitamos

la confirmacion molecular, como ya bien dijo la doctora
Navarrete, que es necesario en el tamiz natal hacer una
confirmacidn, y en la mayor parte de las enfermedades
con componente genético es importantisimo tener esta
confirmacion, una intervencidn individualizada que
parte, no exclusivamente, no hay que ser determinista
con esto, no exclusivamente de la parte genética, sino
también de la influencia ambiental, que incluye la
nutricién y el ambiente que nos rodea, incluso compo-
nentes socioecondmicos que son importantes en este
punto. Y finalmente lo que les comentaba que es a lo
gue tenemos que ir es el seguimiento longitudinal para
saber que realmente esta funcionando.

No voy a quedarme mucho en esto, lo explicaron ya muy
bien, el tamiz neonatal expandido. Esta la propuesta en
la mesa de poder ampliar el tamiz neonatal e integrar
dentro de la Secretaria de Salud el diagndstico
confirmatorio. Esto es algo en lo que se va a avanzar.
Ahoratenemos un punto que sale derivado de ese tamiz
metabdlico que es, digamos, cuando encontramos los
primeros defectos del nacimiento, vimos causas
ambientales muy evidentes, bueno evidentes ya
después de que se descubrid la causa, muy evidentes
gue de alguna manera son relativamente simples de
atacar.

Ahora vemos ya que esta es la punta de un iceberg muy
grandote en el cual tenemos entre 5.500 y 12.000
enfermedades raras, que como ya mencioné el doctor
Raul Carrillo, bueno, realmente son muchos millones de
personas en el mundo que la tienen. Y aqui tenemos un
punto muy importante. Debemos empezar a entrarle
en esta area poco investigada en México acerca de las
enfermedades raras en su diagndstico preciso y en
tener un registro eventualmente nacional de la preva-
lencia y del tipo de enfermedades que tenemos en
Meéxico, porque si hay diferencias claras con lo que
existe en otras naciones del mundo.

¢Coémo cambia el diagndstico gendmico, el peregrinar
gue tienen las y los pacientes con enfermedades raras?
Bueno, pues lo que necesitamos hacer es, de manera
consecutiva, iniciar con una secuenciacién de exoma
completo, secuenciacidn de genoma completo y en
algunos casos paneles dirigidos para confirmacion.
¢Qué se logra con esto? Bueno, disminuir estos afios de
peregrinaje diagndstico en los cuales los pobres
pacientes van de una institucidén a otra, pueden ser en
Estados Unidos entre 7 y 10 anos, en México no hay



estadistica y necesitamos también ya atacar este
problema, necesitamos hacer estos diagndsticos de
manera temprana porque reduce, no nada mas este
sufrir, sino también reduce costos y reduce los proble-
mas de efectos adversos con los medicamentos.

Un ejemplo muy claro en el cual ya tenemos nuestra
experiencia es en los genes BRCA, ustedes recordaran,
es una enfermedad de predisposicion de cancer
hereditario, algunas artistas famosas como Angelina
Lodini lo tuvo, lo tiene, y tenemos nosotros un
programa, este es un claro ejemplo donde podemos
incidir de una manera muy directa, en un diagndstico
presintomatico en el cual antes de que suceda el cancer
podemos detectar a estas pacientes, no es el Unico caso
BRCA, pero es en el que tenemos mas experiencia. Es
personalizado porque también depende del tipo de
mutacion y es de precision porque también permite
tener una terapia especifica. Los tumores que tienen
estas mutaciones pueden ser tratados con un medica-
mento muy especifico. Entonces tenemos toda la gama
gue les comentaba, presintomatico, personalizado y de
precision en unasola prueba. En el IMEGEN llevamos ya
5 afos con este programa gratuito para el publico en
general, en el cual tenemos consultas genéticas vy las
pruebas dedicadas para este cancer, este sindrome de
prescripcion para cancer hereditario. El programa se
[lama EVA. hemos analizado, hemos revisado mas de 5
mil pacientes en el transcurso del programa, se han
hecho un par de miles de pruebas, por lo que recuerdo,
y hemos detectado un gran nimero de pacientes con
estas enfermedades que permiten darle justamente
estas tres partes, presintomatico, personalizado y de
precision.

Otro ejemplo muy claro es la hipercolesterolemia
familiar. El diagndstico presintomatico es muy claro. La
exposicioén a altos niveles de lipidos daiiinos, por decirlo
de alguna manera, algunas apolipoproteinas también o
LPA, hace que sea una enfermedad progresiva que
mientras mas tiempo pase con este hipercolesterole-
mia tendremos un peor desenlace. Silo podemos hacer
de una manera directa y de precision, podemos tratarlo
de manera muy, muy temprana, incluso en la adoles-
cencia o incluso desde nifos, dependiendo del tipo de
hiperlipidemia, de hipercolesterolemia y evitaremos
que los pacientes fallezcan en las épocas tempranas de
suvida.

El otro ejemplo que tenemos es en México, es muy
importante, es algo poco explorado que tenemos que

entrarle también es la farmacogendmica. Tenemos
diferencias genéticas en nuestra poblacién en las
frecuencias que se presentan estas variantes y esto
afecta la manera en que metabolizamos y en que
tenemos los efectos secundarios de diversos farmacosy
esto es algo que también podemos explorar y es
también este tipo de medicina de precisién.

Y probablemente en donde tenemos mads avances en el
efecto del uso del diagndéstico gendmico es en la
oncologia. En la oncologia el estdndar de oro para todos
los tumores es hacer pruebas gendmicas directamente
en el tumor y en algunos casos en sangre periférica,
digamos en el genoma germinal como nacemos. En
pediatria es un caso muy particular, muy especial
porgue conocemos que una gran parte de los nifios con
cancer tienen una predisposicién genética y es
importante detectarla por consejo genético y para
hacer un seguimiento y evitar que tengan una recurren-
cia o nuevos tumores. Y para el diagndstico, la clasifica-
cion de los tumores pediatricos requiere expresamente
marcadores moleculares y gendmicos. Y para el
tratamiento del cancer de mama, el cancer de colon, el
melanoma, etc. No se puede entender el diagndstico
del tratamiento sin pruebas moleculares. La Unica
manera de tratar bien a estos pacientes es tener estas
herramientas. Es por eso porlo que esimportante.

Entonces necesitamos tener este transito en nuestro
sistema de salud. ¢Qué es lo que buscamos en el
Instituto? Pues una disminuir la odisea diagndstica para
todos, no Unicamente para las enfermedades raras.
Una mayor tasa de tratamiento adecuado, eliminamos
los efectos secundarios que produce, por ejemplo, en el
caso del cancer, la quimioterapia o la terapia dirigida,
porque se los damos exclusivamente a aquellos a los
cuales va a funcionar. Revertimos el dafio irreversible
qgue pueden tener esas enfermedades durante largo
tiempo, actuando durante largo tiempo en el cuerpo y
tenemos un seguimiento mas fino de aquellos
pacientes que si realmente necesitan este seguimiento.

Hay un impacto econémico claro, sobre todo en
oncologia y en algunas enfermedades autoinmunes,
por ejemplo, en las cuales se ha demostrado que si
disminuimos los costos y tenemos una prueba molecu-
lar aplicada a estos pacientes y facilita también la
logistica y la operacién de los institutos o de los
hospitales que estén trabajando con muchos pacientes
y que les sea complicado llevar este seguimiento de
estos.




Las principales retos que tenemos que estamos
buscando, primero es la fragmentacidn asistencial que
ya se menciond, hay muchas instituciones publicas,
debemos de ver como se puede evitar esta fragmenta-
cién. Ya hay una iniciativa en este momento, pueden
ustedes ver a la entrada del centro médico la credencial
universal para los servicios. Este es un buen paso hacia
esa direccion. La cobertura del reembolso y uso clinico
es igual para que todo el mundo tuviera un acceso
directoa este tipo de pruebas.

Para una institucidon, mi recomendacion es tener las
plataformas. Desde mi punto de vista, tienen que estar
centralizadas a las instituciones grandes, como el
Centro Médico Nacional. yo obviamente en mi capaci-
dad, como los institutos nacionales de salud, el Instituto
Nacional de Medicina Gendmica, y crear toda una
estructura que realmente cuesta un poco de trabajo y
gue es importante que podamos atenderla ya con la
experiencia que tenemos.

¢Qué modelos que hace valioso una institucidon que
hace medicina de precision? Pues porque produce
evidencia local de lo que se necesita hacer en el pais.
Esto es muy importante: integra actores, porque
obviamente al estar centralizada, integra actores de
diversas instituciones, médicos, enfermeras, genetis-
tas, oncdlogos, etcétera, a un solo fin, y es capaz de
implementar o dar reglas de implementacién de coémo
llevar la medicina.

Les pongo un ejemplo que es el nuestro, que acabamos
de cumplir 21 aifios. Tenemos una alta, una larga
trayectoria. Nuestro fundador fue el doctor Guillermo
Soberdn, junto con el Consorcio Promotor, en el cual
estuvieron involucrados muchos de ustedes. Nuestro
primer director fue el doctor Gerardo Jiménez, y hemos
avanzado mucho. Estamos entre el top 10 de las
instituciones que producen mads investigacion en el
pais. Y somos la Unica institucion que es rectora de la
medicina de precisién en México.

Justamente la semana pasada firmamos como socio
estratégico de la Global Alliance for Genomics and
Health, que es, digamos, una organizacion tipo OMS
parala medicina gendmica. Somos el nodo latinoameri-
cano para la medicina gendmica y obviamente espera-
mos poder extender esto, hacer nodos dentro del pais.

Un ejemplo de lo que se puede hacer con esto es la
Iniciativa Mexicana para la Oncogénica Pediatrica, en la
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cual reunimos siete instituciones, tanto del IMSS como
del ISSSTE, como de la Secretaria de Salud e incluso
alguno privado, en el cual hemos creado un panel de
diagnodstico gendmico para tumores infantiles basado
en la gendmica del mexicano. Y lo que pretendemos es
gue sea de muy bajo costo y nuestro plan a mediante
plazo se pueda aplicar a todos y cada uno de los nifios
con cancer en el pais. Tenemos también ya marcados los
diagndsticos acompafantes, que es importante para en
muchos casos poder dedicar especificamente un
farmaco a una mutacién. Ya hemos pasado del biomar-
cador a la decision. Esto es, digamos, en medicina, en
términos generales, es el drea médica en donde mas se
esta creciendo a nivel mundial. Tenemos un CAGR, que
es una medida econdmica, de 11.5% de crecimiento
anual. Esto implica que, si no nos apuramos en estos
momentos para entrar a esto y poderlo hacer, nosvan a
rebasar y finalmente nos van a revender lo que ellos
estén haciendo al pais. Entonces es indispensable que
arranquemos con esto. Hicimos una investigacion
profunda de necesidades del sistema de salud, inclu-
yendo todas las instituciones, y creemos que los puntos
mas importantes a atacar cuando alguien quiere hacer
medicina de precisiones, oncologia de precisién,
porque es donde hay mds evidencia, farmacogendmica,
gue es algo que no se ha explorado sobre todo en los
nifios, las enfermedades raras, que incluye obviamente
eso y el tamiz y prevencidn, que incluye los defectos
congénitos,

Estas cuatro son las cuatro guias que nosotros hemos
tomado para comenzar a trabajar. Tenemos que realizar
un analisis de la capacidad instalada, que ya estamos
terminando el andlisis para saber qué eslo que tenemos
en el pais, esto en colaboracién con el Consejo de Salud
General, una ventana de politica publica para que
podamos hacernos todo la importancia de esto y
creemos que siempre va a ser importante trabajar con
iniciativa privada, creemos que la responsabilidad de la
salud en México no es exclusivamente del sistema de
salud gubernamental, es también responsabilidad de
los actores privados, eso creo que es muy muy impor-
tante. Como les comentaba, estamos priorizando
indicaciones, ya las tenemos, estamos construyendo en
su momento las rutas clinicas y ya tenemos bastante
evidencia local que podemos hacer. Y ahora, pues toca
lo mas complicado que es formalizar las alianzas con
todaslasinstituciones.

¢Qué podemos ofrecer como institucion publica? Esta
es una sugerencia, es poder evaluar marcadores y



plataformas para la industria farmacéutica, vincular a
centros nacionales y rutas de implementacién con las
instituciones que asi lo requieran. Tenemos resultados
locales que facilitaran el acceso y laimplementacién de
nuevas terapias y herramientas diagndsticas. Y sobre
todo se ofrece esta dualidad en la cual podemos tener
un marco académicoy publico que les dé confianza a los
aliados.

Entonces el mensaje final es que hemos transitado de
este diagndstico presintomadtico a la medicina
personalizada y de precision. Esto ya no es el futuro,

esto es algo que ya se estd haciendo, se estd haciendo
en instituciones grandes como en el IMSS, como en el
ISSSTE, como en los Institutos Nacionales de Salud. Y lo
gue queremos es que se amplie y ofrecemos nuestra
colaboracion a cualquierinstitucién que lo quiera hacer.
Y creo que juntos podemos avanzar en lograr hacer de
esto no nada mas una realidad en este momento, sino
extenderlo a toda la poblacién y poder capitalizar toda
la cuestion cientifica que ha surgido recientemente y
poder llegar en breve a tratar de una manera mas
profunday de origen alos defectos congénitos.




INNOVACIONES EN LA CIRUGIA

PEDIATRICA EN LAS MALFORMACIONES

CONGENITAS
DR. LEOPOLDO TORRES CONTRERAS 8

Quiero agradecer la invitacion generosa de parte del
Instituto Gen para estar esta en esta sesidén. Quiero
compartir con ustedes una emocion personal que
siento de encontrarme en este recinto al que considero
la catedral de la medicina mexicana y reencontrarme
con el doctor Raul Carrillo Esper y entregarle el saludo
de colegas del Hospital Central Sur de Pemex y de
Médica Sur que le hacen llegar un saludo afectuoso.

Es una oportunidad de revisar lo que esta sucediendo
en cirugia pediatrica hoy diay dalaimpresiéon de que es
una historia de ciencia ficcion. Todo lo que se ha
avanzado en los uUltimos afos, todo lo que se puede
avanzar a partir de ahora y todo el potencial que existe
en nuestro medio en un pais de 130 millones de
habitantes con muchas necesidades de salud. Las
malformaciones congénitas siguen siendo una de las
principales causas de morbimortalidad neonatal a nivel
mundial. La OMS considera que entre 3 a 6% de recién
nacidos vivos van a tener una malformacion. La misma
OMS reporta 295 mil muertes neonatales anuales por
anomalias congénitas. A nivel de defectos cardiacos al
nacimiento se da 9.4 en mil recién nacidos vivos y existe
mas de 7 mil defectos al nacimiento que son sujetos de
correccion quirdrgica en todos los érganos y sistemas
del cuerpo humano. Estos datos subrayan la importan-
ciade continuarinnovando en técnicas quirurgicas para
esta poblacién vulnerable.

Esta linea del tiempo permite sefalar los hitos mas
importantes en la evolucién de nuestra especialidad.
En los afios de la década de los afios 90 tenemos las
primeras laparoscopias pediatricas. En la década del
2000, la cirugia fetal empieza a crecer. Existen unos
trabajos muy importantes en algunos centros aislados
en donde se hizo toda la etapa primaria de la cirugia
fetal, y ya se ha generalizado su aplicacidn en Estados
Unidos, Canadd y Europa. En el aifio 2006 el sistema Da

Vinci comenzd a aplicarse en cirugia pediatrica. En la
década pasada la impresién en 3D permite una planifi-
cacion quirargica de precisién. Y en esta década es una
avalancha de informacidn en inteligencia artificial, en
robdtica neonatal y en medicinaregenerativa.

En primer término, hablando de la cirugia minimamen-
teinvasiva, debemos de referirnos dentro de la toracos-
copia neonatal a la reparacién de la atresia de eséfago,
la hernia de diafragma y a malformaciones pulmonares
gue se resuelven con incisiones minimas de 2 a 4
milimetros. La laparoscopia avanzada se utiliza
rutinariamente para enfermedad de Hirschsprung,
malformaciones anorrectales y atresia intestinal. Es en
el area abdominal en donde se tiene un mayor impacto
con esta cirugia de minima invasién. Los resultados
clinicos nos aportan menor dolor posoperatorio, menor
riesgo de infeccidn y una recuperacion del 40 al 60%
mas rdpido comparado con la cirugia abierta. Y la
instrumentacién nos impresiona con la miniaturizacion
de los instrumentos que ahora son de 2 milimetros.
Imaginen ustedes, para pacientes de 3, de 2 o menores
de 1 kilogramo de peso.

En relacion con la cirugia robdtica, la visualizacion en
tercera dimensidn, la eliminacidon en temblor fisioldgico
y los movimientos con 7 grados de libertad en espacios
realmente muy pequeiios. Imaginen un bebé de 2 kilos
y medio en donde ustedes tienen que entrar a su térax
para efecto de resolver las malformaciones.
Especificamente en atresia de esdéfago existe una
menor fuga anastomotica de 4,8% en contra de 19%
comparado con la cirugia abierta. Y una estenosis en
donde tenemos una frecuencia de 15.9% en contra de
un 31%. En neurologia pediatrica también existe una
ventaja notable en relaciéon con resultados por la
precision con la que se realiza esta cirugia. Sin embargo,
debemos reconocer los desafios: el alto costo de los

8 Secretario de la Asociacién Iberoamericana de Cirugia Pediatrica, Miembro del Instituto Gen A.C.
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equipos, la falta de instrumentos disefiados especifica-
mente para pacientes pediatricos, la curva de aprendi-
zaje prolongada y el acceso limitado en paises en
nuestro pais.

La cirugia fetal representa una de las fronteras mas
fascinantes de nuestra especialidad todo lo que se estd
realizando actualmente y el potencial de lo que puede
realizarse en el futuro. Se trata de intervenir antes del
nacimiento en malformaciones que comprometen la
vida del feto. En relacidn con cirugia fetal ya se comenté
previamente, la fetoscopia permite abordajes minima-
mente invasivos para sindrome de transfusion feto fetal,
la correccion de hernia de diafragma, la solucion de
obstrucciones urinarias. Ya se citd previamente el
estudio MOMS en donde la reparaciéon de mielomenin-
gocele prenatal permite la correccion del defecto,
reduce la necesidad de derivaciones ventriculo-
peritoneales en un porcentaje considerable y mejora la
funcion motora. En intervencién a nivel cardiaco se
realizan valvuloplastias adrticas, septotomias atriales
guiadas por ecocardiografia y esto permite mejorar
estos pacientes; y existe en el futuro la posibilidad de
desarrollar stentsy parches biodegradables.

La impresion en tercera dimensidn permite una planifi-
cacion quirdrgica mucho mads detallada. Se hace la
réplica anatdmica de la malformacion, se planea la
operacién y se puede ejecutar con mayor precision. Se
elaboran guias quirdrgicas que permiten que la opera-
cién sea muy precisa y con esto se resuelven retos en
cuanto a tratamiento, tanto a nivel de cardiologia
neurocirugiay ortopedia, entre otros.

Existen también innovaciones en cardiopatias congéni-
tas, en donde a través de intervencionismo se puede
corregir parte de los problemas que presenta el produc-
to antes de nacer o justo inmediatamente después del
nacimiento. Y algunos dispositivos innovadores son
vdlvulas auto expandibles pediatricas, los stents bio-
absorbibles y dispositivos que son especificos para
estos defectos que son raros en su presentacion.

A nivel gastrointestinal, la atresia de esdfago tiene un
éxito en relacién con la anastomosis que alcanza hasta
el 95% y el hecho de no abrir la caja toracica para
resolver la atresia hace de que exista una menor
deformidad toracica. Con relaciéon a la enfermedad de
Hirschprung, la recuperacion es mds rapida, existen
menos riesgos de enterocolitis posoperatoria, y hay
indicaciones precisas en las cuales esto nos permite

obtener mejores resultados. En relacidn con las
malformaciones anorrectales, existe una gran cantidad
de informacién en donde se recomienda el utilizar la
medicina de la cirugia de minima invasion y estd en
discusion con relacién a qué tan util es, comparado con
el abordaje directo. Con relacion a la atresia de intesti-
no, existen menos adherencias, se inicia la via oral de
manera mas tempranay se reduce la estancia intrahos-
pitalaria.

En cirugia craneofacial, la distraccion osteogénica
mandibular ha revolucionado el manejo, en particular
la microsomia hemifacial y la secuencia de Pierre Robin.
Las osteotomias guiadas por navegaciony con plantillas
en 3D permiten una precisién milimétrica en el trata-
miento de la craneosinostosis. Y en cirugia uroldgica
también es notable las ventajas que da el hacer cirugia
de precisién enla correccion de estos defectos.

La ingenieria de tejidos y la medicina regenerativa
representan un cambio de paradigma, pasar de reparar
a regenerar estructuras congénitamente ausentes o
mal formadas. En la Universidad de Wake Forest esta el
centro de investigacion de mas importante del mundo.
Son mds de 500 personas que estan trabajando en todo
lo que son las fronteras en la regeneracion de tejidos,
en defectos de genitales, de vagina, de esdéfago, de
traqueay los resultados que presentan ya aplicados en
pacientes humanos son sorprendentes. El potencial a
futuro también es muy prometedor.

La inteligencia artificial en cirugia pediatrica esta
comenzando a integrarse en todos los aspectos, tanto
en el diagndstico prenatal, postnatal y en los algoritmos
de aprendizaje, ademas, permiten la deteccién auto-
matizada de anomalias en ecografias fetales, con una
sensibilidad reportada superior al 90%. Todo lo que nos
comentd la doctora Grether hace un momento en
relacion con la utilidad del ultrasonido, si se agrega la
inteligencia artificial, se eleva muchisimo lo que es la
precision. Entonces, en el futuro tendremos un avance
muy significativo con relacién a todo lo que podemos
adelantar en cuanto a la deteccion del defecto durante
elembarazoy justo al momento del nacimiento.

Ahora bien, en el aspecto de cudl es la situacion actual
gue enfrentamos en la realidad, todo esto que platica-
mos es una verdad que sucede hoy dia en la medicina
moderna. Pero desafortunadamente eso esta al
alcance Unicamente de algunos paises y de algunas
sociedades. Pero a nivel global es muy importante
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destacar lo que la Comision Lancet informé a nivel de
cirugia global: 5 mil millones de personas no tienen
acceso a una cirugia segura y asequible. O sea, es una
situacion real y es dramatica. 17 millones de muertes
anuales se presentan por condiciones que requieren de
atencién quirdrgica. Y 143 millones de procedimientos
quirurgicos adicionales son necesarios en paises de
ingresos bajosy medios.

Existen diferentes indicadores establecidos por la
Comisién Lancet que buscan lograr determinados
objetivos para el afio 2030y realmente la posibilidad de
lograrlos en los cuatro aiflos que restan, a nivel de todo
elmundo, esrealmente... pues, inalcanzable.

Ahora bien, esto, ¢ qué importancia tiene en México? Lo
que acabo de comentar del estudio Lancet es un
estudio que se hizo a nivel global, pero aqui en México
tenemos un pais muy grande, muy extenso, 130
millones de habitantes. Y si, tenemos carencias en lo
basico, si de pronto no tenemos medicina en los
hospitales, de pronto no tenemos cobertura con la
atencidn basica, équé es lo que sucede cuando se trata
de diagnosticar un recién nacido que va a requerir la
atencidn rapida, oportuna, eficiente en un hospital de
alta especialidad?

Existe un estudio de Pérez Soto y colaboradores
publicado en Global Health en 2023 y este estudio nos
da una informacién con relacién a cémo estamos en
cuanto a los indicadores del protocolo Lancet que
comenté previamente. Y la brecha para alcanzar los
objetivos es un reto que Unicamente se puede abordar
con el concurso de todos los que estamos implicados en
la medicina y con una conviccidn y un compromiso de
aportar todo lo necesario, tanto a nivel publico como a
nivel privado.

En un mapa del pais nos podemos dar cuenta de que es
un pais inmenso en su extensién, en su poblacién, en
sus necesidades y en sus carencias. Hay una brecha que
existe entre el norte y el sur en cuanto a calidad, que
requiere una estrategia nacional diferenciada. Ahora, si
nosotros queremos traducir esto a una situacion real,
es algo muy sencillo. Si nos preguntamos cuantos
sobrevivientes de atresia de esdfago existen en la Sierra
de Chiapas, de Oaxaca o en la Tarahumara, vamos a
encontrarnos que es cero. Y no es porque los nativos de
esa zona no tengan atresias de eséfago, es porque no
existen los recursos para un diagndstico adecuado, un

traslado adecuado y una atencién oportuna con todos
los recursos. Ese es el reto que se enfrenta hoy dia en
México.

Los desafios actuales pueden dividirse en tecnoldgicos
y econémicos y en barreras sistémicas y éticas. A pesar
de los avances tecnoldgicos que hemos revisado,
existen barreras significativas para su adopcién
generalizada. Dentro de lo que podemos destacar a
nivel tecnolégico son los altos costos en la tecnologia
robdtica e impresion en tercera dimensién. Un sistema
da Vinci tiene un costo superior a los dos millones de
délares. Actualmente en el pais existen 40 equipos de
robots, principalmente en la iniciativa privada. Existen
algunos centros del sector publico que lo tienen, pero
una ciudad mediana de Estados Unidos tiene mas
robots que todo México.

En el ambito nacional, enfrentamos una inequidad
global donde millones carecen de acceso a cirugia
segura. Las consideraciones éticas en cirugia fetal e
ingenieria genética requieren marcos regulatorios que
aun no existen en muchos paises. Los programas de
residencia rara vez integran entrenamiento en robdtica
y cirugia fetal.

Particularmente relevante para nuestro contexto: no
existe en México una estrategia nacional especifica
para cirugia pedidtrica. Esto contrasta con paises que
han desarrollado planes nacionales quirdrgicos
alineados con las metas Lancet 2030.

Entonces, si queremos plantearnos como capacitar a
los cirujanos pediatras de hoy para que puedan utilizar
esta tecnologia, pues tenemos una situacién que no se
puede resolver inmediatamente porque el pais requeri-
ria10, 20, 30 veces mas de recursos materiales para que
ellos pudieran tener la practica suficiente para
beneficiarse de esta tecnologia. La curva de aprendiza-
je, desde luego, es muy larga y no se puede obviar
pasos. O sea, el poder hacer uso de la tecnologia de la
gue hablamos requiere de una disciplina, de una
constanciay de un programa de capacitacion individual
para poder lograrlo. Y con relacidon a las barreras
tenemos una inequidad en cuanto al acceso a la
medicina. Existe millones de mexicanos que no tienen
hoy dia una atencién quirdrgica 6ptima y desafortuna-
damente no tenemos una solucidn rapida o a corto
plazo. La formacidn especializada requiere de nuestra
mayor atencidn y quizds lo mds importante es que esto



no estd al alcance de un grupo de personas o de una
organizacion para resolverlo, sino que se requiere
establecer una politica publica que cubra todas las
necesidades y todas las carencias. Es la estrategia mejor
para, con el concurso de todos, poder avanzar en ese
sentido. En el futuro se va a seguir con las innovaciones
tecnoldgicas, se va a seguir avanzando con todo lo que
tenemosy debe haber una estrategia paraimplementar
esto.

Mi percepcidon es que debemos de tener nuestra
atencidén puesta en relacidn con todas estas innovacio-
nes y toda la tecnologia que se esta haciendo, pero
también tener la atencién en toda esa gran cantidad de
areas de poblacién marginada que requiere la atencién.
Entonces, por un lado, el seguir avanzando, pero, por
otro lado, no descuidar todo lo que nos falta por hacer,
todalatarea que tenemos pendiente para mejorar.

Y en ese sentido, quiero compartir con ustedes la
satisfaccion y el reto que tenemos en el Instituto Gen,
en donde el mes pasado se iniciéd una mesa de trabajo
en cirugia pediatrica que pretende abordar estos
problemas y que pretende en alguna forma estar en
contacto con organizaciones que a nivel internacional
estan avanzando y con organizaciones nacionales de
manera de tratar de ofrecer alternativas de trabajo
coordinado. Somos incluyentes en el sentido de que
gueremos colaborar con el mayor nimero de organiza-
ciones y ayudar e incentivar todo lo que tiene que ver
con la investigacion y con la aportacién de nuevas
alternativas para este fin.

La semana pasada en Bogota se reunieron mas de 260
cirujanos pediatras de los cinco continentes en una
organizacion que se llama Iniciativa Global para la
Cirugia Pediatrica, en donde estdn participando
cirujanos pediatras de Europa, América, Asia, Africa,
sobre todo Africa. Y desde hace 10 afios vienen traba-
jandoy se estan ofreciendo alternativas, que en México
la situacion es gravisima, pero si la extrapolamos a
Africa es todavia mucho mayor. Entonces a mi me causa
una gran preocupacion el que hay areas de Africa en
donde existe una cobertura de cirugia pediatrica de un
cirujano pediatra por un millén de habitantes.
Entonces, imaginen la posibilidad que él tiene para
atender todas las malformaciones, y toda la patologia
gue hemos estado revisando acd, pues es humanamen-
te imposible. Y este grupo realizd6 un estudio muy
interesante que yo les recomiendo ampliamente en el
sentido de comparar qué es lo que sucede con un

paciente con una malformacidon grave en un pais
desarrollado, en un pais de medianos ingresos como
México y en un pais de Africa. Y entonces la misma
enfermedad, la misma técnica quirurgica, pero con o sin
recursos, lleva la mortalidad de un minimo del 0% a 30,
40, 50, hasta llegar al 90% o el 100%. O sea, paises en
donde nadie muere por una enfermedad asi y paises en
donde todos mueren por eso. Y por eso es la pregunta
de qué es lo que pasa aqui en México. Aqui en México
efectivamente tenemos areas que son semejantes a
Africa, tenemos areas que son semejantes a paises
desarrollados y también areas muy amplias en donde
estamos en medio.

Pero no hemos superado las necesidades que existen
hoy dia en México en amplias zonas de nuestro territo-
rio. Y para eso estamos comprometidos, tanto en el
Instituto Gen como en la mesa de trabajo de cirugia
pediatrica que estamos llevando adelante.

Para finalizar, quiero sefialar que la cirugia pediatrica en
el siglo XXI ha experimentado una revolucién tecnoldgi-
casin precedentes, que ha transformado la forma como
estamos trabajando. Las técnicas minimamente
invasivas y la cirugia robdtica han mejorado los
resultados que obtenemos. La integracién de la
impresién en 3D, la inteligencia artificial y la medicina
regenerativa abre horizontes prometedores. Y el
desafio principal radica en democratizar el acceso de
estas innovaciones a la formacién de las nuevas
generaciones de cirujanos pediatricos. Y el futuro de la
cirugia pedidtrica reside en la convergencia de la
tecnologia con la compasidén por el paciente mas
pequeiio.
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EL INSTITUTO GEN Y LAS NORMAS

OFICIALES MEXICANAS NOM-007'Y

NOM-034. UNA REVISION

ACT. JOSE CUAUHTEMOC VALDES OLMEDO °

Mi gratitud al Dr. Raul Carrillo Esper por hacer eco a
nuestra propuesta de considerar una sesién dedicada a
los defectos del nacimiento. Al Dr. Fabio Salamanca por
considerar mi participacion.

1. Elfundamento

La reforma sanitaria de 1983 establecid la llamada
“cascada juridica. A partir de la reforma al Articulo 42
Constitucional, que establecié el derecho a la protec-
cion de la salud, siguié la Ley General de Salud, desglo-
sada en siete Reglamentos en materias especificasy, de
ahi, a la emisién de las normas técnicas en materia de
salud, actualmente denominadas normas oficiales
mexicanas. Asi, se establecié un sistema normativo, de
cardacter obligatorio para los sectores publico y privado
relativo a la regulacién y control de multiples bienes,
insumosy servicios de salud.

Se construyd, asi, un sélido andamiaje para traducir el
derecho constitucional a servicios en beneficio de la
poblacién y, con ello, mejorar la calidad de vida y
mejorar el nivel de salud. Se establecid una estructura
caracterizada por regulaciones especificas, fundamen-
tadas en evidencia cientifica, que permiten caracteri-
zar, organizar y aplicar los avances del conocimiento y
de la tecnologia en esquemas especificos para una
prestacion efectivay eficiente de servicios de salud.

Enjulio de 2025, se realizd en esta Academia el Foro Las
NOMis y la ruta de la regulacién del Sector Salud™ con el
fin de revisar, bajo la supervision de las Normas
Oficiales Mexicanas, la relevancia del compromiso con
la calidad de la medicina. En esa ocasion el Ministro
José Ramon Cosid sefald que estas obedecen a una
jerarquizacién que parte de la propia Constitucién, de
acuerdos internacionales, de leyes federales, de
reglamentos, y de disposiciones de facultad reglamen-

taria entre las cuales estan las se encuentran las normas
oficiales mexicanas, de manera que las Normas
Oficiales Mexicanas son elementos técnicos que
permiten a las instituciones prestadoras, atender y
eliminar riesgos para la poblacion, basadas en informa-
cion cientifica y tecnoldgica, que promuevan la calidad
de bienesyservicios.

2. GEN y las NOM relativas a los defectos del naci-
miento

Desde su fundacién en 1978 el Grupo de Estudios al
Nacimiento, ahora el INSTITUTO GEN, busca promover
una mayor conciencia social sobre el problema de salud
que representan los defectos al nacimiento en México.
En su quehacer institucional ha tenido, en formas
diversas, incidencia en politicas publicas de salud.

A propuesta del Lic. Antonio Ldopez de Silanes, al
Secretario de Salud, Dr. Guillermo Soberdén, se iniciaron
los tramites correspondientes para la elaboracién de las
Normas Oficiales Mexicanas NOM-007 y NOM-034 en
estrecha colaboracidn con la Secretaria de Salud y Gen
A:C y los destacados doctores del Grupo Médico de
Gen.

Estas dos normas fueron creadas en 1983; sin embargo,
el 6 de enero de 1995 se publicd en el Diario Oficial de la
Federacion la primera Norma 007-SSA2-1993, para la
atenciéon de la mujer durante el embarazo, parto y
puerperio y del recién nacido. La segunda norma, la
NOM-034-SSA2-2002, para la prevencion y control de
los defectos al nacimiento, fue publicada en el Diario
Oficial de la Federacion el 27 de octubre de 20023.

Ambas normas han tenido modificaciones y diversas
actualizaciones desde su creacidn hasta nuestros dias.

°  Director Ejecutivo, Instituto Gen A.C.

19 Academia Nacional de Medicina de México. Foro Las NOMs y la ruta para la regulacion del Sector Salud, 25 de julio de 2023.



Fue asi como en abril de 2014, después de una revision
de cerca de dos afios de revision, se publicé la actualiza-
cion de en el Diario Oficial de la Federacion, la NOM-
034", |a cual “establece criterios y especificaciones para
la prevencion, diagndstico y tratamiento y control de los
defectos al nacimiento ... es de observancia obligatoria
en todo el pais, para el personal de salud, estableci-
mientos para la atencion médica de los sectores publico,
social y privado del Sistema Nacional de Salud que
efectuen acciones en el campo de la salud reproductiva
y en la atencidn de las y los recién nacidos y menores de
cinco afios”.

Vale recordar la definicién que ahi se precisa, a saber: el
defecto al nacimiento es “cualquier anomalia del
desarrollo anatomofuncional del crecimien-
to/maduracion y metabdlico, presente al nacimiento,
notoria o latente, que interfiera la correcta adaptacion
del individuo al medio extrauterino en los aspectos
bioldgicos, psiquicos y sociales, que sean capaces o no
de ocasionar la muerte o la discapacidad para crecer y
desarrollarse en las mejores condiciones, en alguna
etapa del ciclo vital”.

Enla Norma se precisa un conjunto de descripciones de
los diversos defectos considerados, mismos que se
organizan en distintos grupos de tipos, con referencia a
la Clasificacion Internacional de Enfermedades CIE-10.
Los grupos establecidos son: Sistema Nervioso Central
(5 defectos); Craneofaciales (3); Cardiovasculares (4);
Osteomusculares (2); Renales y genitourinarios (9);
Gastrointestinales (4); Defectos de pared abdominal y
hernias congénitas (3); Metabdlicos (10);
Cromosomopatias (sindrome Down); Sensoriales (7);
Infecciones perinatales (3); asi como la Hipoxia y la
Asfixia neonatal; la Prematuridad; y el Bajo peso.

Ademas, la NOM-034 precisa factores y condiciones de
riesgo generales para defectos al nacimiento, los
antecedentes reproductivos de riesgo alto, los factores
de riesgo especificos para defectos al nacimiento y los
estudios especificos para el diagndstico prenatal, tamiz
y postnatal

Adicionalmente, en marzo de 2016 se actualizé la NOM-
007, para la atencidon de la mujer durante el embarazo,
partoy puerperio, y de la persona recién nacida, misma
que establece los criterios minimos para la atencién

médica a la mujer durante el embarazo, partoy puerpe-
rionormaly ala personarecién nacida; es, asimismo, de
observancia obligatoria en todo el territorio nacional,
para el personal de salud de establecimientos para la
atencién médica de los sectores publico, social y
privado del Sistema Nacional de Salud

La NOM-007 hace clara la forma de la atencién del
embarazo y consultas subsecuentes, la prevencion del
bajo peso al nacimiento, la atencion a la persona recién
nacida, la valoracion de diversas condiciones relaciona-
das a estado de salud y que permitan identificar
potenciales riesgos o evidencia de defectos del naci-
miento, asi como el manejo de la nifia o el nifio, con
peso bajo al nacimiento y la necesidad de elaborar el
registro e informacién sobre el partoy el nacimiento.

3. Una mirada al estado de los defectos del nacimien-
to

Vale hacer una somera revisidon sobre el estado que
guardan los defectos del nacimiento en México en el
momento actual, habia cuenta la necesidad de ponde-
rar la eventual actualizaciéon de las normas antes
referidas. Tres cuestiones sustentan la naturaleza del
problema que representan los defectos del nacimiento
y la necesidad de llevar a cabo su investigacion: 1) la
epidemiologia de los defectos del nacimiento; 2) la
mortalidad infantil; 3) la carga de la enfermedad.

Primero, dentro de los sistemas de vigilancia epidemio-
I6gica del Sistema Nacional de Salud se encuentra el
relativo a los defectos del nacimiento. Este lleva a cabo
informes trimestrales sobre la situacion prevalecien-
te'?, en donde se describe el panorama epidemioldgico
y el comportamiento de algunos factores de riesgo
relacionados con la ocurrencia de estos, con base en
informacion remitida por las dependencia publicas,
federalesy estatales de salud, e instituciones privadas.

La informacién mads reciente muestra que hubo en
México 9470 casos notificados entre 2023 y 2025, con
una tasa de 156.9 por 100,000 recién nacidos registra-
dos. La mayor concentracion de casos se ha dado en
Jalisco con poco menos de la quinta parte de los casos,
al tiempo que la mayor tasa se presenta también en
Jalisco con 385.1 por 100.000.

" Norma Oficial Mexicana NOM-034-SSA2-2013, para la prevencion y control de defectos al nacimiento. Diario Oficial de la Federacién, 7 de abril de 2014.

12 |nforme trimestral. Sistema de Vigilancia Epidemiolégica de Defectos al Nacimiento (SVEDAN). Subsecretaria de Politicas de Salud y Bienestar Poblacional,

Direccidn General de Epidemiologia. SSA.
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Segundo, entre 2015y 2025 ha venido disminuyendo el
numero de muerte de menores de un ano, si bien se ha
observado un repunte posterior a la pandemia del
COVID 19. En esa dinamica tanto las muertes atribuidas
al periodo perinatal como las debidas a malformacio-
nes congénitas hanvenido en descenso encercade 30y
50 por ciento, respectivamente.

Sin embargo, en ambos casos tienen todavia un peso
relativo alto en la mortalidad infantil. En 2015 ambas
representaban cerca de 70 por ciento de los falleci-
mientos para aumentar a cerca de 80 en 2022, que
desciende a cerca de 58 por ciento de las muertes
infantiles en 2025.

Una tercera Optica la ofrece la carga de la enferme-
dad®™: los desdrdenes neonatales y las anomalias
congénitas significaron 42.9% en 1990 del total, para
seguir creciendo paulatinamente, de manera que en
2021 significaron cerca de las dos tercera partes de la
mortalidad, con la mayor proporcién en los primeros
(40.7%) y cerca de la cuarta parte los segundos (25.6%).

Para su registro, ademas del Sistema de Vigilancia
Epidemiolégica de Defectos al Nacimiento, antes
referido, el Hospital Civil de Guadalajara cuenta con el
Centro de Registro e Investigacion sobre Anomalias
Congénitas (CRIAC); en el Instituto Nacional de Ciencias
Médicas y Nutricion se cuenta con el Registro y
Vigilancia de Malformaciones Congénitas Externa; la
Universidad Nacional Auténoma de México cuenta con
la Unidad de Diagndstico de Enfermedades Raras,
dentro de la Divisidn de Investigacion de la Facultad de
Medicina que, por cierto, estd en discusion en el
congreso la creaciéon de un Registro Nacional de
Enfermedades Raras.

Queda pendiente la necesidad de armonizar todos esos
esfuerzos para consolidar evidencia sobre la magnitud
de los defectos del nacimiento que sustente una
politica publica para atenderlos.

4. {Qué hacer paraseguir adelante?
El simposio del dia de hoy nos ha mostrado un camino

para capitalizar el compromiso del INSTITUTO GEN en la
prevencion de los defectos del nacimiento.

Hemos constatado la vigencia de la necesidad de contar
con normas técnicas que permiten, cuando se aplican,
un sano desarrollo del embarazo, asi como atenuar los
riesgos que pudieran llevar a que un bebe viva con
algun defecto en su nacimiento.

Hemos podido constatar los sorprendentes avances en
las técnicas de diagndstico y tratamiento prenatal, en
las pruebas de tamizaje neonatal, en el transito del
diagndstico presintomatico a la medicina personalizada
y de precisién, asi como en las innovaciones en la
cirugia pediatrica en las malformaciones congénitas.
Los avances son significativos y nos deben de ser de
utilidad para perfeccionar la prevencién, el tratamiento
y larehabilitacién de los defectos del nacimiento.

Las dos normas que hemos presentado, en las que Gen
tuvo una destacada participacién, tienen actualmente
una vigencia entre diez y doce afios. No hay duda sobre
el avance en las ciencias y las tecnologias médicas y de
salud; estos pueden sustentar una adecuada revisién
para actualizarlas, con evidencia cientifica, sobre las
condiciones prevaleciente, asi como su aplicacidon en
los servicios publicosy privados.

Vale recoger lo siguiente para reiterar la necesidad de
las normas en salud: “La mayoria de las muertes
maternas y neonatales en México se producen dentro
de las instalaciones de salud y con frecuencia son
atribuibles a una atencion subdptima y fallas en el
manejo de emergencias obstétricas ... Asimismo, la
proporcion de partos en los que se aplican procedimien-
tos recomendados en las normas oficiales y guias de
prdctica clinica es generalmente baja ... Estas prdcticas
no sélo son un sintoma de la baja calidad de la atencion
del parto en México, sino que contribuyen de manera
importante a la morbimortalidad materna y neonatal
en el pais. Mejorar el servicio de atencién a emergen-
cias obstétricas y neonatales, asi como la atencion al
parto normal, pueden mejorar los resultados en
salud™.

Las normas salvan vidas, las normas traducen el
derecho en servicios, las normas pueden ofrecer una
mejor calidad de vida. No hay duda de que se hace
necesario un esfuerzo para llevar a una mas efectiva
aplicacion por parte de las unidades médicas para

g2 https://www.healthdata.org/research-analysis/health-by-location/profiles/mexico

14 Atencidn neonatal, en Aportaciones a la salud de los mexicanos. Cuernavaca. INSP, 2017. Pag. 145




procurar una adecuada prevencidn, un sano embarazo
y un feliz nacimiento, libre de defectos derivados de una
prestacién efectivay eficiente atencién médica.

Pero no sdlo una mejora constante en los servicios. Se
hace necesario actualizar al personal de salud en
servicio para contar con una adecuada capacidad para
laidentificacion deriesgosy la adecuada transferencia a
los servicios que estdn en capacidad de atender los
casosden que se presentan los defectos del nacimiento.
Sin duda, en la etapa formacién del médico y de Ila
enfermera se hace necesario incluir los conocimientos
basicos sobre la forma de abordar y entender los
defectos del nacimiento en forma oportuna.

Finalmente, la riqueza de los trabajos presentados a
concurso de nuestro Premio de Investigacidn Instituto
Gen Antonio Lépez de Silanes muestra la gran veta que
hay, principalmente en los Institutos Nacionales de
Salud, en las instituciones de seguridad social, en las
universidades y en centros de investigacion, incluso en
organizaciones de la sociedad civil, para fortalecer y

acrecentar el conocimiento sobre la naturaleza de los
defectos del nacimiento.

Se hace necesario redoblar esfuerzos para que esta
tarea en los campos biomédicos, clinicos, epidemiolé-
gicos y de servicios de salud. La comunidad de investi-
gadores es joven, crece afio a aio, y hay que alentarlaa
continuar con su labor; contamos con facultades y
escuelas publicos y privados, que cuentan con progra-
mas de excelencia en la licenciatura, la especializacion,
la maestriay el doctorado en areas que inciden directa-
mente en los defectos del nacimiento.

Sigue vigente aquella propuesta de Antonio Lopez de
Silanes para para perfeccionar las normas relacionadas
con los defectos del nacimiento. Todo este esfuerzo
deberd traducirse en afianzar la contribucién del
INSTITUTO GEN para contar con mejores politicas,
programas y acciones en que atenuen el peso de los
defectos del nacimiento en la problematica de salud de
México. Aquella propuesta, aquel compromiso, aquel
genuinointerés siguen vigentes.
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Las Academia Nacional de Medicina agradece y se ha
honrado, nuevamente, por la presencia del Instituto
Gen, aqui en el recinto de la Academia Nacional de
Medicina. Esta es su casa, tienen las puertas abiertas
para cuando ustedes lo quieran, lo necesiten, ya lo
saben, para seguir trabajando hombro con hombro en
este tema tan importante y de salud publica en nuestro
pais.

Esta sesion fue muy importante, va a quedar en la
memoria de la Academia, va a quedar en el repositorio
de la Academia Nacional de Medicina; ademas, debo
decirles que fue una sesién muy vista por lasredes de la
academia, especialmente por el canal de televisién de
la Academia; nos siguieron cerca de 160 personas que
les interesd el tema, asi que es un tema de actualidad y
deinterés.

Fue una sesidn muy especial porque ademas de hablar
de temas de actualidad relacionados a defectos
congénitos, se honré la memoria de don Antonio Lopez
de Silanes. Eso es bien importante, porque habitual-
mente en nuestro pais olvidamos a los que inician. No
recordamos a los vanguardistas que en su momento
tuvieron la vision de iniciar con algo que posteriormen-
te crecid de manera importante y que sirvio para la
salud de lasylos mexicanos.

Y aqui lo oimos en este bosquejo histérico que nos hizo
Maria Eugenia Lépez de Silanes con relacién asu papdy
de su abuelo; como esa generacién de hombres
resilientes y trabajadores que ademads de trabajar por
su familia, trabajaron por el pais donde vivieron. Eso lo
hacen pocosy por eso lo reconoce la Academia, por eso
esta sesion es muy importante. Y cdmo mas alla de la
vanagloria y el interés personal, se dio mucho de su
tiempo y de su fortuna para servir a la gente. Esto lo
posiciona en un nivel muy importante en la medicina
mexicanayen el pais.

México necesita mas personajes como don Antonio
Lopez de Silanes y mas personas como todos y todas

aquellas que conforman el Instituto Gen. Y hoy para
muestra, tuvimos a grandes representantes del institu-
to, al doctor Fabio Salamanca, a Maria Eugenia Lépez de
Silanes, a la doctora Patricia Greter, a Juanita Inés, al
doctor Jorge Meléndez, bueno, director actual del
Instituto Nacional de Medicina Gendmica. Bueno,
gracias, Jorge por el esfuerzo que hiciste, porque como
director de un instituto tan importante, te tomaste un
tiempo para estar aqui en esta sesién de veras. Muchas
gracias. Y ademasJorge es un distinguido miembro de la
Academia Nacional de Medicina. Al doctor Leopoldo
Torres, gracias Polo siempre por tu presencia y por
hablarnos de los avances en cirugia en defectos congé-
nitos. Y fijense, vimos dos grandes polos, el gran
desarrollo cientifico, tecnoldgico y quirurgico y el gran
rezago, no nada mas en México, sino en todo el mundo.
Es algo por lo que se tiene que seguir trabajando. Se ha
avanzado mucho, pero hay que seguir impulsando. Por
eso es importante el trabajo del Instituto Gen en
conjunto con las autoridades de salud. Y también de
esto, este trabajo conjunto que va mas alld de lo
cientifico y lo académico, nos lo presenté el actuario
Cuauhtémoc Valdés. Gracias, doctor, porque, bueno,
nos presentd coémo esta colaboracién y propuesta
ayuda al desarrollo de normas oficiales mexicanas que
son necesarias y hay que actualizar muchas de ellas
porque los conceptos son cambiantes, pero que en su
momento ayudaron mucho. Y ademas la importancia
del Instituto Gen en la fundacidn y en la formacién del
Instituto de Medicina Gendmica.

Asi que, bueno, fue una sesion bien importante por
todos estos motivos. Asi que bueno, muchisimas
gracias. La Academia les reitera el agradecimiento tanto
al instituto, a los profesores que nos acompafaron, a
todas y todos ustedes que se tomaron un tiempo para
estar aqui con nosotros esta mafiana y también agrade-
cer a todasy a todos aquellos que nos siguieron por las
redes de la Academia y reiterarles que es su casa y que
tienen las puertas abiertas. Muchas gracias y que
tengan muy buenatarde.

15 presidente de la Academia Nacional de Medicina de México.
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