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Se analiza el desarrollo y las
perspectivas de la genética humana en Costa
Rica, en relación con la investigación, la
formación de recursos humanos y de su impacto
científico y social. La producción cientifica de
los últimos 25 años muestra un incremento en la
investigación sobre las enfermedades
hereditarias y la constitución genética de las
poblaciones así como un desarrollo de la
epidemiología genética, la geMtlca médica y la
formación de recursos humanos calificados.
Estos resultados se atribuyen principalmente a
los recientes avances científicos y técnicos en
genética y biología molecular, a la actitud
generada por los cambios en el perfil dé salud
del pafs ya la acción de iniciativas externas
como el Proyecto del Genorna Humano. No
obstante, su impacto en el sistema de salud
todavía no es significativo y falta integración
entre los distintos grupos y campos de
investigación. Se sugiere la inclusión de un
enfoque orientado hacia la genética humana en
los planes de salud y de desarrollo del país.

Palabras claves: genética hurnana, Costa Rica,
salud, bibliografía

La genética humana como ciencia, analiza
la diversidad en sus diferentes formas, incluida la
enfermedad humana. En las últimas dos décadas la
genética en general, y en particular la humana, ha
tenido un desarrollo extraordinario, al eliminarse
muchos de los impedimentos inherentes a los
estudios familiares, principalmente por el auge y
desarrollo técnico y metodológico de la genética
molecular. Consecuencias de este avance son el
proyecto del genoma humano, que implica el
conocimiento detaffado de todo el genoma con la
consiguiente ventaja para el estudio de las
enfermedades hereditarias; los avances técnicos
tales como la reacción en cadena de la polimerasa
(PCR) y la secuenciaci6n de ácidos nucleicos; el
refinamiento constante de pruebas de estadística

genética y el uso intensivo de sistemas de cómputo;
el fortalecimiento de la investigación básica y
aplicada, particularmente en genética molecular,
epidemiología genética y genética cllnica, y el
énfasis en un enfoque evolutivo, en el contexto de la
variabilidad genética, de la enfermedad humana
(1,2).

En términos de investigación Y desarrollo
tecnológico, en Costa Rica la comunidad cientffica
no ha escapado a esta tendencia y es posible afirmar
que en Jos últimos 10 afias el avance fue
significativo. Una revisión de la situación de la
genética humana antes de 1985, mostraba la
existencia de una investigación con un ritmo lento y
poco sistemático en sus inicios, pero con signos
sustantivos de avance y de la aglomeración en
ciertas áreas, tales como la genétic~ clínica, de
poblaciones y bioquímica, la aparición del tamizaje
genético y de las interacciones de estas con la
epidemiología (3); sin embargo, su desarrollo no
afcanzaba en ese momento los niveles de avance,
con relación a los países desarrollados, de otras
naciones latinoamericanas como Brasil, Cuba, Chile
y México. A continuación se expondrá un análisis de
lasituaciónaGtual de ra genética humana en Costa
Rica, su desarrollo en los últimos 15 años y sus
perspectivas en el contexto naCional e internacional.
Se muestra que la investigación en este campo ha
tenido un avance sustancial; que se han fortalecido y
desarrollado grupos e instituciones en este período,
y que existe un avance lento pero seguro en lo
concerniente a la educación y formación de recursos
humanos. No obstante, a pesar de contar con
bastante infraestructura y suficiencia técnica, todavía
es necesaria una integración de recursos, grupos e
instituciones que reviertan en función de la salud
pública, constituyéndose este en el mayor reto de los
próximos años.

Para efecto de describir este avance, se
dividió la exposici6n presentando las áreas de la
genética humana más desa.rrolla.das en Costa Rica
y, finalmente, se tratará de establecer sus posibles
perspectivas. Se tomó como base un concepto
amplio de la genética humana, no limitándose a sus
aplicaciones en la genética médica, con el propósito
de ofrecer una visión más completa de su situación.
Para tal efecto se revisaron las publicaciones



aparecidas después de 1982, continuando la revisión
mencionada (3).

GENETICA DE POBLACIONES

Probablemente las primeras
comunicaciones sobre aspectos genéticos provienen
de esta área, debido al interés suscitado por conocer
las frecuencias de los grupos sanguíneos
(probablemente los primeros polimorfismos
identificados), en las poblaciones, inclinación que ha
prevalecido durante muchos años (4-8). En las
últimas dos décadas se ha intensificado el estudio de
las poblaciones costarricenses, utilizando técnicas
más modernas para la determinación de distintos
marcadores genéticos y el consiguiente análisis de
su estructura. Dos grandes estudios destacan estos
aspectos. En primer término, el relacionado con la
constitución genética, la diversidad y la evoluci6n de
los grupos amerindios, las cuales fueron analizadas
m varias facetas: la cuantitativa y morfológica,
enzimas y proteínas del suero, grupos sanguíneos,
el ADN nuclear y el ADN mitocondrial (9-16),
incluyendo muchos loci en los genomas de varias
tribus de Baja Centroamérica (Costa Rica, Nicaragua
y Panamá).

El otro gran estudio realizado, se refiere a
las hemoglobinas anormales y trastornos afines
(principalmente la glucosa-6-fosfato deshidrogenasa
(G6PD y las talasemias), tanto por su descripción
general de las frecuencias fenotípicas,
principalmente de las hemoglobinas S y e en el país
(17-20), como en la determinación y descripción de
variantes (21-25) y las consideraciones
antropológicas sobre la distribución y movimiento de
poblaciones, principalmente con un componente
genético africano, de diverso origen (25). Las
técnicas empleadas van desde la electroforesis de
proteínas convencional hasta el estudio de variantes
por punto isoeléctrico o el análisis del ADN. Este
mismo problema fue estudiado en la población negra
de la provincia de Limón, incluyendo, además de los
cálculos de frecuencias génicas, estudios familiares
de fertilidad y selección natural (26,27).

Un estudio reciente sobre la constitución
genética de la población costarricense (28), muestra
que está formada por una ama/gama de varías
etnias, esencialmente trihibrida con genes
ancestrales de origen africano, amerindio y
caucasoide, aunque con inmigraciones relativamente
pequeñas de otras etnias (chinos, alemanes,
italianos, judfos). Se utilizaron para tal efecto
marcadores genéticos convencionales (grupos
sanguíneos, enzimas, proternas del suero).
Efectivamente, y confirmando las distihtas fuentes
etnohist6ricas, se muestra que la poblaci6n mestiza
costarricense tiene, de manera general,tlha mezcla
racial acumulada con 10-15% de genes africanos,
30% amerirrdios y 50-60% caucasoides
(probablemente en su mayoría de origen espar"lol).
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Estos estudios, además de explicar los orígenes, el
movimiento y las relaciones entre las poblaciones,
tienen implícita una explicación alternativa sobre la
prevalencia de algunas enfermedades hereditarias,
en vista de las diferencias de variabilidad genética
eXistentes entre 105 diferentes grupos étnicos (29).

Vinculados con la situación anterior, están
los estudios sobre la estructura de la población,
particularmente aquellos relacionados con la
consanguinidad, la endogamia y otros parámetros
biodemográficos, estimados mediante distintos
métodos y vinculados a su vez con determinadas
enfermedades hereditarias (30-37). En términos
generales la consanguinidad ha descendido
Significativamente, igual que en la mayorra de paises
en desarrollo; aunque la endogamia se mantiene con
cifras relativamente altas (alrededor del 50%) (38).
En varias publicaciones se ha atribuido la aparición
de algunas enfermedades hereditarias a la existencia
de una supuesta estructura endogámica y de alta
consanguinidad, pasada y presente, en Costa Rica
(39-42); sin embargo, los resultados obtenidos no
confirman esta tendencia y además el fenómeno
puede encubrir otros factores no analizados
detalladamente como serfan la deriva genética en
poblaciones pequeñas, incluyendo las fundadoras,
con idénticas consecuencias genéticas (homocigosis
y fijaci6n o pérdida de genes), amén de que no
necesariamente una determinada enfermedad
hereditaria vinculada con la consanguinidad está
relacionada con aquella existente en la población
general (30).

EPIDEMIOLOGIA GENETICA

De manera general, se consideran dos
componentes principales conformando el concepto
amplio de la epidemiología genética: uno, el estudio
de la etiología de \a enfermedad en grupos de
parientes; el otro, indagar sobre las causas
heredables de la enfermedad en la población (43).
Es obvio entonces su vfnculo con los métodos
empleados en la genética de poblaciones y la
epidemiología; sin embargo, mucho énfasis se dio
en los últimos alías a los análisis de segregaciones y
ligamiento, con miras a establecer mapas genéticos,
con un sustento teórico desarrollado bastante tiempo
atrás aunque fortalecido por las nuevas técnícas de
la biologla molecular y de la estadfstica genética.
En Costa Rica con anterioridad se iniciaron y
desarrollaron investigaciones poblacionales que
incluyen el tamizaje neonataf de errores innatos del
metabolismo (44-45) y las malformaciones
congénitas (4~9), agregando un registro de
mafformaciones congénitas (50). Sin embargo, /a
tendencia visible en este momento es la de
desarrollar éstudios familiares que permitan la
identíficación de genes como posibles candidatos
determinantes de enfermedades hereditarias o, por
otra parte, la identificaci6n o detección de variantes
aléHcas autóctonas de loci ya conocidos.



Probablemente el primer intento en el
sentido antes apuntado fue el anáHsis de una
sordera, determinada como de herencia autosómica
dominante (51). En este trabajo se estableció
mediante un estudio de ligamiento, la ubicación del
posible gene responsable de esta dolencia en el
cromosoma Sq31, entre los marcadores ILq y GRL,
utilizando 99 parientes informativos. Posteriormente,
fue obtenida una secuencia de esta región del
crOmosoma 5, equivalente a un gene denominado
díaphanous con actividad en la coc/ea (52). Este
hallazgo llevo a los autores a concluir que •...La
familia M provee una mutación rara que puede
revelar una biologfauniversal y aumenta nuestro
entendimiento del oído...".

Otro estudio amplio e integral se efectuó
COI'1 la enfermedad manfacb depresiva o desorden
bipolar (BP) (53), incluyendo varios análisis:
desequilibrio de ligamiento, asumiendo
homogeneidad y un origen de la población en
estudio a partir de poros fundadores (41); el examen
de varios marcadores informativos en todo el
genoma de dos genealogías (54); simulaciones de
ligamiento en series de loci simples (55) y la
combinación de varios métodos de mapeo genético
(ligamiento, asociación, haplotipos), obteniéndose
una fuerte evidencia para la localízación de un locus
asociado o ligado a la enfermedad en la región
18q22-q23.

Siguiendo también el criterio sobre el
aislamiento de la población costarricense y, por lo
tanto, la posible presencia de haplotipos fundadores
y desequilibrio de ligamiento se estudiaron 27
familias con el propósito de localizar el gene de la
ataxia-telangiectasia, utilizando 13 marcadores en la
región' del cromosoma 11q 22-23 (40,56). Los
autores ubicaron ellocus principal de la ataxia dentro
de una región de 200 kb, entre los marcadores s484
y s535. otro esfuerzo en este mismo sentido incluye
fa asociación de una mutación en un tipo de ceguera
ligada al cromosoma X en varias familias de origen
mestizo en la prOVincia de Guanacaste. El análisis
de ligamiento mediante el uso de marcadores tipo
minisatélite evidencia un posible ligamiento en XP
11.23-11.24, correspondiente a la enfermedad de
Norrie, aunque presentando diferencias clínicas
conspicuas a las descritas para esta dolencia (57).
En este caso la mutación es de punto y ocurre en el
tercer exon, sustituyéndose la fenilalanina por
leucina en la posici6n61.

El otro enfoque importante, actualmente en
sus etapas iniciales, examina detalladamente loci ya
ubicados y bien conocidos de enfermedades
hereditarias, con cierta prevalencia en e' pars. Tal es
el caso de la fenilcetonuria donde Santos et al (58)
hicieron un análisis molecular de mutaciones
mediante la utilización de STR, VNTR, y sistemas
polimórficos Xmnl, descubriendo algunas variantes
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de origen europeo, pero también posibles
mutaciones autóctonas, totalizando cinco
mutaciones diferentes y cinco polimórficas, resultado
que sugiere un considerable grado de
heterogeneidad en el locus PAH. En esta misma
linea también se han analizado por varios años las
hemoglobinas anormales (S y C), probablemente la
enfermedad de herencia recesiva más frecuente en
Costa Rica (la frecuencia del gene S oscila entre 0.5
y 3%) Y recientemente la hlpercolesterolemia (59),
las distrofinopatras (60) y la enfermedad de Wilson
(42).

CITOGENETICA

La investigación en citogenética, y su
aplicación en el diagl'16stico clínico, fueron de los
primeros campos que se desarrollaron en Costa Rica
y ha mantenido su vigencia, aunque con un declive
relativo en esta década, debido probablemente al
aumento de las actividades y aplicaciones de la
genética mDlecular (Cuadro 1). Como era de
esperar, en sus inicios predominó el análisis de
cariotipos, incluyendo su aplicación en el diagnóstico
(61-63); seguido de la aplicación de bandeo
cromosómicb (64) malformaciones congénitas (65),
el estudio de sitios frágiles (66-68) y leucemias (69).
Cabe destacar el inicio del diagnóstico prenatal con
la aplicación de técnicas citogenéticas a partir de
1985 (70).

ENSEÑANZA E INVESTIGACION

La mayor parte de la investigación en
genética humana se ha efectuado en la Universidad
de Costa Rica por medio de sus unidades docentes y
de investigación. Su Sistema de Estudios de
Posgrado tiene el énfasis en genética en la Escuela
de Biología y también se promueve esta disciplina en
el Sistema de Ciencias Biomédicas; se ofrecen
varios cursos específicos y existe la colaboración
entre diversas unidades académicas, principalmente
las de Biología, Medicina y Microbiología; los centros
de Biologia MoleCUlar (CIBCM), Hemoglobinas
Anormales (CIHATA) y la Sección de Genética
Humana del Instituto de Investigaciones en Salud
(INISA). Como parte de este desarrollo se han hecho
varias tesis de grado vinculadas 'Con la genética
humana, en campos tales como la constitución y
variabilidad genética humana de las. poblaciones
(71-74); consanguinidad (75), citogenética (76,77);
enfermedades hereditarias (78-~1) Y pruebas de
identidad (82).

La ensel'\anza de grado ofrece licenciaturas
ron énfasis en genética en la Escuela de Biologra de
la UCR, donde se imparten cursos de servicio para
otras unidades académicas (Odontologra,
Educación, Microbiología, etc.). La Escuela de
Medicina imparte un curso de Genética Médica en el
cuarto año de la carrera y contempla además la
enseñanza de la g.enética en otras partes de su



programa, inc(uyendo el consejo genético. Aunque
existen cursos formales de genética humana en el
área biomédica desde 1973, cabe mencionar que es
a partir de la primera mitad de los ochentas donde
se promueve sistemáticamente el desarrollo de esta
disciplina. Fuera de la Universidad de Costa Rica,
además del Hospital Nacional de Niños (HNN),
destaca la labor desarrollada por el Instituto
Costarricense de Investigación y Enseñanza en
Nutrición y Salud (INCIENSA).

Las unidades mencionadas antes
mantienen algunas líneas de investigación
semejantes, pero en otros casos complementarias.
La aparición ya referida de nuevas técnicas de
genética molecular hacen er enfoque más uniforme y
tiende a sustituir formas tradicionales del análisis
genético. Juzgando las publicaciones aparecidas en
los últimos 5 años, es posible afirmar que existe una
clara tendencia en casi todos los centros e institutos
hacia la investigación de enfermedades hereditarias.
Debe agregarse una cierta tradición en citogenética
en el HNN yen el INISA, que incluyen en este último
el diagnóstico prenatal en el INISA. Resalta también
el enfoque epidemiológico genético, con énfasis en
la población (incluido el tamizaje de determinadas
enfermedades) en el CIHATA, el INISA y el HNN. En
este contexto cabe señalar también el esfuerzo en
términos de vigilancia y análisis epidemiológicos del
Registro de Malformaciones Congénitas del
INCIENSA. Por otra parte, se enfatiza,
particularmente en el CIBCM y el INISA, en
aplicaciones de la genética molecular en el
diagnóstico, especialmente las huellas genéticas
("fingerprintingn

), para su aplicación en medicina
forense. Esta última actividad también se reallza en
el Organismo de Investigaciones Judiciales (OIJ).

Mucho del desarrollo experimentado en la
investigación y docencia en genética humana, puede
atribuirse al aumento en la última década en el
personal calificado experimentado. Por ejemplo, las
instituciones mencionadas tenlan en 1995 un total de
21 investigadores activos, incluyendo 9 PhD, 6MSc y
6 médicos. No se incluyen aquf profesionales
graduados (especialmente biólogos y microbiólogos)
que constituyen un importante apoyo en esta
labores. Todo esto muestra una clara tendencia al
aumento en los próximos años. Finalmente, cabe
mencionar la aparición de asociaciones u otros
grupos vinculados con diversos aspectos de la
genética humana, incluyendo enfermedades
hereditarias especIficas. Así, en 1990 fue creada la
Asociación Costarricense de Genética (ACOGEN);
posteriormente las de Bioqufmica y Biologfa
Molecular, Costarricense de. BioJogía Molécular y la
Asociación Costarricense para el .Tamizaje y la
Prevención de Discapacidades en·' el Niño (ASTA),
que últimamente le ha correspofldidb la conducción
del Programa Nacional de Tamizaje Neonatal.
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SITUACION ACTUAL Y SUS
PERSPECTIVAS

La presente reVISlon muestra, en
conclusión, que en la última década la investigación
y la formación de recursos humanos en la genética
humana ha mostrado un avance considerable en lo
cuantitativo y lo cualitativo. Una ilustración de esta
situación se presenta en el Cuadro 1, donde se
incluye y compara la producción científica, en
términos de los artículos publicados, en tres
perrodos (1972-1976, 1982-1986 Y 1992-1996).
Claramente se perciben dos tendencias: primero,
una aglomeración de publicaciones en ciertas áreas
que a su vez se pueden agrupar en dos principales:
la constitución genética de las poblaciones y aquella
que refleja el creciente interés en las enfermedades
hereditarias. Segundo, se nota una tendencia al
aumento de las publicaciones conforme avanzan los
períodos pero, si se analiza la naturaleza de las
referencias, se percibe un avance cualitativo
sustantivo en el tercer perfodo, atribuible al rigor
existente en la aceptación y revisión de las
publicaciones por parte de comités editoriales más
exigentes.

Cuadro 1: Publicaciones científicas relacíonadas con la
genética humana en Costa Rica, en tres períodos.

1972- 1982- 1992-
1976 1986 1996 Total

Cltogenética 1 7 3 11
Hemoglobinas y afines 4 7 2 13
Malformaciones congénitas 2 3 1 6
Enfermedades hereditarias 3 2 13 18
Tamizaje, errores innatos 1 2 2 S
Estructura genética de
poblaciones y marcadores 5 10 14 29
genéticos
Total 16 31 35 82

El resultado anterior es atribuible a orlgenes
y causas de orden externo e interno. En primer
término, como ya fue mencionado, avances
técnicos, particularmente en genética molecular,
fomentaron logros significativos, impulsando la
consolidación de este campo como una ciencia
compleja y de la mayor importancia. En este sentido,
el Proyecto del Genoma Humano, con todo el
impulso científico y comercial que representa, ha
marcado una pauta a seguir ya que esta
revolucionado muchos aspectos del estudio de la
variabilidad humana, incluyendo principalmente fa
enfermedad y la salud, obligando a repensar y
rehacer muchos enfoques sobre la investigación y su
aplicación en genética, sin excluir los aspectos éticos
y filosóficos. Sin duda, este impacto se refleja en la
investigación que se efectúa en este momento en
Costa Rica. En segundo término, se han hecho
grandes esfuerzos, particularmente en instancias
universitarias y de salud estatales para promover y



mejorar el estudio de la genética humana; acciones
que han permitido el impulso de la investigación, la
consecusión y formación de recursos humanos y la
agrupación de profesionales en sociedades o grupos
de interés. Una vez descrita yana/izada /a situación
actual, conviene ahora investigar las perspectivas o
las tendencias predecibles como consecuencia del
trabajo desarrollado, particularmente en la última
década, a saber:

1. Sin duda, y siguiendo la tendencia generada por
el proyecto Genoma, seguiré el énfasis en la
detección de loci supuestamente responsables
de dolencias hereditarias siguiendo el esquema
clásico, adaptándose siempre las nuevas
metodologfas y técnicas, con una proyección
hacia el disef'\o y elaboración de mapas físicos;
seguirá también la tendencia actual, al entrarse
a una nueva fase de investigación, de analizar
las caracterfsticas y las funciones de
mutaciones ocurridas en loci especfficos,
vinCUlados a una determinada dolencia. Un
ejemplo de este último enfoque es el de la
sordera presente en una familia costarricense ya
descrito (52). Cabe puntualizar que, hasta el
momento, la mayorfa de estos estudios han sido
de carácter colaborativo, generalmente en
asociación con laboratorios de los Estados
Unidos y, si se toma como referencia tas
publicaciones existentes, todavfa el liderazgo de
tas investigaciones es externo; sin embargo, es
posible que esta situación cambie en un futuro
cercano e incluso existe fa eventualidad de estar
inmersos en este momento en un proceso de
transición en este sentido. Lo cierto es que, si se
consulta un catálogo de enfermedades
hereditarias como el de Mc Kusick (OMOM
http:@@www.mcbí.nlm.nih.gov@), a la fecha
aparecen cinco entradas con investigadores
costarricenses como primeros autores. Como
marco de referencia, en 1993 aparecían 228
referencias de autores latinoamericanos en esta
condición (83).

2. Es posible, y muy deseable, que mucha de la
investigación y su aplicación se dedique al
estudio más detallado de loci ya conocidos y
presentes en familias o poblaciones en cierta
frecuencia, para analizarlos en todos sus
alcances, incluyendo como propósito principal,
sus efectos e implicaciones en la salud. Es
previsible además, la transferencia tecnológica y
su apricación en determinados campos, tales
como la medicina forense incluyendo la
determinación de perfiles genéticos individuales.
Esta última acción traerfa como consecuencia (y
ya está ocurriendo) la formación y
adiestramiento continuo de profesionales de
nivel medio, el que participará activamente en
los sistemas de salud estatales y privados.
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3. La formación de recursos humanos en distintos
niveles se consolidaré mediante el
fortalecimiento de los curricula en las
universidades y con el fortalecimiento de grupos
de investigación y docencia estatales y privados.
A su vez distintos grupos y asociaciones con
intereses especfficos (asociaciones cientlficas,
formación de grupos en torno a determinadas
dolencias, etc), tenderán a desarrollarse.

4. Es previsible un debate ético y político sobre las
implicaciones de la genética humana en la
sociedad costarricense, como ha ocurrido en
otros pa[ses, sobre temas vinculados a la
manipulación genética y la prevención o el
consejo genético, incluyendo el tema del
diagnóstico prenatal y el aborto terapeútico, asf
como la esterilización.

Es evidente el interés manifiesto por
efectuar estudios genéticos en familias y poblaciones
de Costa Rica. Esta atención tiene varias causas.
Primero, los perfiles de salud del pafs indican la
importancia de las enfermedades de origen genético
en términos relativos y absolutos; abandonándose
asf la discusión de los 70s y 805 sobre su
importancia con relación a otros problemas de
mayor incidencia o prevalencia. Segundo, es posible
encontrar con relativa facilidad familias grandes,
escasas en paises desarrollados, que favorecen
ciertos tipos de análisis genético como la detección
de mutantes, el ligamiento y la construcción de
mapas. Tercero, se ha promovido la idea sobre una
supuesta homogeneidad de la población
costarricense, especialmente en el Valle Central, que
favorecerfa la averiguación genética retrospectiva.
Aunque los dos primeros puntos no ameritan
discusión, el tercero presenta dificultades que deben
resolverse en el futuro. Existen estudios mostrando
la heterogeneidad de la población costarricense, con
una tendencia al aumento aun si se incluyen los
efectos de las subdivisiones intemas que la
caracterizan. No obstante, también es Cierto que
desde la colonia prevalece un componente español
significativo, posiblemente manteniendo algún
aislamiento genético por efecto de pequeños
tamaños de los grupos colonizadores, favoreciendo
la presencia actual de haplotipos fundadores. Este
argumento también serfa valido para ros otros
componentes étnicos principales de la población
(africano e indígena) y por las mismas razones.

Realmente la genética humana ha tenido, o
tiene, un impacto en la solución de los problemas de
salud en Costa Rica? Es un hecho que esta ciencia,
mediante er desarrollo de la investigación y el
componente aplicado que la distingue, juega un
papel importante en el sistema de salud
costarricense. Cada vez más se reconoce su acción
directa o indirecta en este sentido (84). No obstante,
estas iniciativas no han tenido un carácter
sistemático e integral. Pareciera que .el desarrollo



tecnológico y metodológico existente alcanzó
primero, al menos con un relativo volumen, los
centros de investigación y de salud sin obedecer a
una planificación global en términos de prevención o
desarrollo. Eso es válido para lo que puede
considerarse la culminación de la caracterización y
diagnóstico correcto de una enfermedad hereditaria,
como es el consejo genético. Esta actividad es aún
incipiente y limitada (39), posiblemente porque no se
han logrado integrar las distintas disciplinas y los
profesionales que constituyen una verdadera unidad
de consejo genético. Tampoco se ha obtenido
consenso ni interacciones en temas integrados en
este sentido, como serra el caso del diagnóstico
prenatal, del tamizaje genético y de la inclusión de
tecnologías apropiadas en el sistema de salud.
Existe actualmente una tendencia a darle al análisis
genético, especialmente a la caracterizaci6n
molecular, una importancia que oscurece un
abordaje integral al problema. Si bien el enfoque
molecular (llamado a veces reduccionista o
determinista) ha tenido un éxito indiscutible, también
es cierto que una vez ubicado un gene en un
segmento específico de un cromosoma, los
problemas de interpretación de su acción son
difíciles, incluyendo la casi permanente
heterogeneidad y la múltiple, difícilmente
cuantificable, interacción con otros loci. El modelo
genético cuantitativo que implica la interacción, en
diferentes medidas, entre herencia y ambiente, entre
genotipo y fenotipo, es tan válido aquí como
siempre, aunque con la ventaja muchísimo más
evidente ofrecida por los avances de las técnicas
moleculares. Esto nos lleva a plantear la existencia
de omisiones importantes en la actualidad y en el
futuro, en la consideración de áreas importantes de
desarrollo, en términos de salud pública, vinculadas
a estas interacciones (85). Así, no debe perderse de
vista que la variabilidad genética está en constante
interacción con los cambios ambientales, algunos
asociados a modificaciones de orden
socioecon6mico en su mayorfa poco conocidos,
analizados o atendidos. Muchas veces, el control de
estos factores tiene consecuencias de mucho mayor
impacto que la detección o en el conocimiento de
alguna enfermedad hereditaria en particular. Pero
todavía su importancia es mayor cuando se logra
interpretar la interacción del componente genético en
determinada condición ambiental, de ahí la urgencia
de enfoques multidisciplinarios que integren
profesionales e investigadores de diversas áreas de
las ciencias biomédicas y sociales.

Las consideraciones anteriores llevan a
plantear la necesidad de estructurar un proyecto
nacional de genética hUlTlana integrado al plan
general de salud propuesto para el país. Esto
constituiría una acción polftica definida, pero
respaldada por el avance obtenido en los últimos
años y la urgencia de unificar e integrar las acciones
dispersas de instituciones y grupos existentes. Esta
idea no es nueva y se ha organizado en otros paIses
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latinoamericanos (86,87), precisamente en aquellos
donde las enfermedades hereditarias constituyen,
principalmente por la disminución de otro tipo de
dolencias, un factor esencial incidiendo en los
perfiles de salud. En Costa Rica las condiciones
geográficas, polfticas y el desarrollo en sus sistemas
de salud y educación favorecerlan la toma de
decisiones y su relat'ivamente fácil organización. El
gran impulso que tiene la llamada nueva genética a
estas alturas de la centuria es un incentivo para
cumplir con esta meta, de indudable importancia en
cualquier abordaje de la salud y la enfermedad
humana en Costa Rica. Definitivamente el enfoque
que en este sentido tiene y propone la genética
humana será de vital importancia en los próximos
años.
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The development aOO perspectlves of human
genetícs in Costa Rica are analyzed In relatlan to
research, human resources formation, and social and
scientiflC impacto A review of the scientific Iiterature
during the last 25 years showed an increase in the
number of publlcations mainly in the areas of hereditary
dlseases and genetic constitution of populations as well
as an advance in too development of the areas of genetic
epidemiology, medical genetícs, and human resources
formation. These results are associated withtechnical
and scientific advances in genetics and molecular
bíology during the past 10 years, with significant changes
in the country's health protiles, and with the Influence of
external activities such as the Human Genome Project
Nevertheless, the Influence of human genetic research on
public health is not intense and a lack of ¡ntagratlon
between related fielcis and research groups 15 apparent It
is recommended that a human genetics approach shauld
be included into governmental health and development
programs.
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