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El pediatra es quien recibe al nifio al nacer y le da seguimiento en la consulta de
puericultura, por lo que debe estar facultado para identificar si este presenta
algtin trastorno de tipo genético.

Hay enfermedades genéticas que se pueden expresar desde antes de nacer o
mas adelante como lactante o nifio menor.

Una adecuada historia familiar podria sugerirnos trastornos genéticos
presentes en varios miembros de la familia, o los antecedentes obstétricos
como abortos y bajo peso al nacer nos podrian orientar sobre la posible etio-
logia de alteracién genética en estos casos.

La inspeccion, que es parte del examen fisico, nos alerta sobre facie pecu-
liar, dismorfia, asimetrias, anomalias de los dedos y de las extremidades como
informacion sugestiva de anomalias genéticas. Los sindromes genéticos como
el Down, Turner, Prader Willi son muy llamativos a dicha inspeccion, aunque
es usual que los familiares sefialen que el nifio es asi porque se parece a un
pariente, pero resulta que este también esta afectado, pues hay diferentes
formas de expresion.

Las enfermedades metabdlicas son producto de alteraciones de genes especi-
ficos. Esto conduce a falta o exceso de sustrato por la alteracion de las enzimas
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que estos genes controlan. Pueden presentarse como un nino de apariencia
normal, pero con sintomas llamativos como retraso psicomotor, convulsiones,
no crecen bien, entre otros.

Existe una tendencia a considerar que estos trastornos metabolicos son poco
frecuentes y que tanto su diagndstico como terapia son muy dificiles, por lo
que se tiende a no pensar en estos ni a tomarlos en cuenta.

Al respecto, el test de Tamizaje identificaria los mas frecuente en la poblacion
y nos permitiria referir a los servicios especializados como genética, metabo-
lismo, endocrinologia, hematologia etc., donde aplicaran las terapias apropiadas
y seguiran a estos casos.

En la actualidad, la genética cuenta con una gran variedad de pruebas que
van desde analizar el genoma completo hasta paneles de genes especificos y
se avanza en la terapia enzimatica y génica. Lo importante es que el pediatra
general piense en que el paciente pueda tener una alteracion genética y realice
el referimiento necesario para garantizar un diagnoéstico y terapia oportunos.
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