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Logros en la prevención y control de las enfermedades genéticas en Cuba. 
 

Temática: Avances y retos en la promoción de salud, la prevención y el control de enfermedades. 
 
Resumen 
 
Introducción: El diagnóstico molecular de las enfermedades genéticas en la actualidad es una 

herramienta vital para el diagnóstico, prevención y control de las mismas. Las enfermedades 
genéticas  constituyen un problema de salud en Cuba y a nivel mundial. Existen en Cuba estrate-
gias para el diagnóstico molecular de diversas enfermedades genéticas. Objetivo: Visualizar las 
estrategias para el diagnóstico molecular de varias enfermedades genéticas. Materiales y Méto-
dos: Se realizó un estudio retrospectivo y se analizaron diversas enfermedades como: Enfermedad 
de Wilson, Fibrosis Quística, Hemocromatosis tipo 1 y Neurofibromatosis tipo 1. Las mutaciones 
fueron detectadas por digestión enzimática, Amplificación Refractaria de Mutaciones Específicas 
y secuenciación. Es estudio indirecto fue mediante la utilización de microsatélites. Resultados: Se 
analizaron cuatro estrategias para el diagnóstico molecular de enfermedades genéticas. Se identi-
ficaron portadores, asintomáticos, heterocigóticos compuestos y homocigóticos en las familias 
analizadas. Conclusiones: La estrategias para el diagnóstico molecular  son esenciales para el en-
tendimiento de la causa molecular de las enfermedades genéticas y son útiles para el Asesora-
miento Genético de las familias afectadas. Además pueden  ser útiles y ser aplicadas en otras po-
blaciones. 
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I. INTRODUCCIÓN  

 
Las enfermedades genéticas  constituyen un problema de salud  en Cuba y a nivel mundial. Es fun-

damental el diagnóstico clínico y molecular en familias que las presentan. En Cuba, se diagnostican 
disímiles enfermedades de origen genético, entre las cuales se encuentran: Fibrosis Quística, enferme-
dad de Wilson, la Hemocromatosis tipo I, entre otras, estas presentan un patrón de herencia autosómico 
recesivo y la causa de las mismas son las mutaciones en los genes cftr, atp7b y hfe respectivamente. 
Otras enfermedades presentan un patrón de herencia autosómico dominante como: Neurofibromatosis 
tipo I y la causa son las mutaciones en el gen NFI. 

 
 

El diagnóstico precoz de las enfermedades genéticas es vital, debido a la elevada morbimortalidad 
asociada a estas enfermedades. Los pacientes presentan gran variabilidad de los síntomas y es esencial 
un alto índice de sospecha clínica. La información de las pruebas de laboratorio es fundamental para el 
diagnóstico. En todos los casos es necesaria la correcta interpretación combinada de la información ob-
tenida en las pruebas complementarias con la clínica. La identificación de las mutaciones en los genes 
responsables de la Fibrosis Quística, la enfermedad de Wilson, la Hemocromatosis tipo 1 y la Neurofi-
bromatosis tipo I,  es importante antes de instaurar un tratamiento médico para toda la vida1. 

 
Las estrategias para el diagnóstico molecular es complejo pues se han descrito más de 600 mutacio-

nes en pacientes con la enfermedad de Wilson, más de 2 000 en pacientes fibroquísticos, más de 200 en 
pacientes con Hemocromatosis tipo 1 y Neurofibromatosis tipo I. Muchas mutaciones son raras, pues se 
identifican en diversos casos en el 1- 2 % de las poblaciones estudiadas2. El estudio molecular posibilita 
la identificación de portadores e individuos asintomáticos en las familias, la realización del diagnóstico 
precoz y la detección del espectro de mutaciones en las diversas regiones del orbe3. 
 

En los pacientes con diagnóstico clínico dudoso es imprescindible el diagnóstico molecular. El estu-
dio molecular le permite al especialista predecir la gravedad en muchos casos de la enfermedad y así 
instaurar el tratamiento necesario. Con la integración del diagnóstico clínico y  molecular es posible 
mejorar la calidad de vida de los pacientes con enfermedades genéticas. 



Convención Internacional de Salud, Cuba Salud 2018 

 

II. MÉTODO 

Se realizó un estudio retrospectivo en un total de 59 pacientes, de ellos, 15 con Fibrosis Quística, 20 con la enfermedad de 
Wilson, diez con Hemocromatosis tipo I y 14 individuos de familias donde hay al menos un paciente con Neurofibromatosis 
tipo I. El diagnóstico molecular se realizó en el Centro Nacional de Genética Médica, en los laboratorios de Biología Mole-
cular. El diagnóstico clínico de los pacientes con la enfermedad de Wilson y Hemocromatosis tipo 1 se efectuó en el Institu-
to Nacional de Gastroenterología y en el Centro de Restauración Neurológica. Los pacientes con Fibrosis Quística fueron 
diagnosticados por la comisión Nacional de Fibrosis Quística. La evaluación se realizó por un equipo multidisciplinario. Las 
personas estudiadas dieron su consentimiento por escrito de participar en la investigación, mediante el documento elaborado 
para tal fin, de acuerdo con los principios éticos de la declaración de Helsinki y Edimburgo de Octubre del 2000 para las 
investigaciones médicas en seres humanos. 

Se extrajo el ADN por el método de precipitación salina4. Las mutaciones analizadas se determinaron mediante digestión 
enzimática y secuenciación. 

 
El análisis descriptivo fue mediante estadígrafos de tendencia central y de dispersión. Todos los análisis estadísticos fue-

ron realizados con el programa SSPS, por sus siglas en inglés,  Statistical Package for the Social Science, versión 15.0. Para 
el análisis de las variables continuas con una distribución normal se presentaron los resultados como media y desviación 
estándar y fueron comparadas entre los grupos por ANOVA. Se utilizó el modelo de Scheffe´s. Las pruebas fueron realiza-
das con un grado de significación de 5 %. 

 



Convención Internacional de Salud, Cuba Salud 2018 

 
 

III. RESULTADOS 

 
Se detectaron las siguientes mutaciones: p.N41S,  p.L708P, p.H1069Q (en pacientes con la Enfermedad de Wilson); 

F508del, G542X y R334W (en pacientes con Fibrosis Quística); H63D y C282Y (en pacientes con Hemocromatosis tipo I). 
Los marcadores microsatélites  IVS27AC28.4, IVS27AC33.1, IVS38GT53.0 y el RFLP RsaI. Las mutaciones se muestran 
en la tabla 1.  

 
Tabla 1. Presencia de mutaciones y mercadores  moleculares  en pacientes cubanos.  
 

Enfermedad Proteína  Mutación o marcadores  Diagnóstico* Referencias 
 

Enfermedad de 
Wilson 

 
 

ATP7B 

p.N41S  
 

Postnatal 
Marcadores 

5 
p.H1069Q 5 
p.L708P 6 
p.K832R 7,8 
p.T991T 8,9 

 
 
 

Fibrosis Quística 

 
 
 

CFTR 

F508del  
 

Prenatal 
Postnatal 

Marcadores 

10 
G542X 10,11 
R334W 10,11 

IVS17bTA 12 
XV2C 11 
KM19 11 

Hemocromatosis 
tipo I 

 
HFE 

H63D  
Postnatal 

 
13 C282Y 

 
 

Neurofibroma-
tosis tipo I 

 
 

Neurofibromina 

IVS27AC28.4 
IVS27AC33.1 
IVS38GT53.0 

RFLP RsaI 
 

 
 

Postnatal 

 
 

14 

*Estos diagnósticos se realizan en el laboratorio de Biología Molecular del Centro Nacional de Genética Médica, Cuba. 
 

 
Existen enfermedades genéticas donde se combinan para el diagnóstico los estudios por métodos indirectos y directos, 

como es el caso de la Fibrosis Quística. En otras, se utiliza el método directo, por ejemplo, en la Hemocromatosis tipo I e 
indirectos en la Neurofibromatosis tipo I. 

Por más de 20 y diez años se estudia la Fibrosis Quística11 y  la enfermedad de Wilson15 respectivamente en Cuba y los 
resultados son muy alentadores e impactan en salud. Han servido de experiencia para el establecimiento de estrategias para 
el diagnóstico de otras enfermedades genéticas, por ejemplo: Gaucher, Galactosemia, Acondroplasia,  sorderas hereditarias, 
entre otras. 

En Cuba se establecen estrategias moleculares para el diagnóstico, pronóstico y prevención de las enfermedades de origen 
genético. En esta investigación se muestran  en cuatro enfermedades los métodos que se utilizan para el diagnóstico molecu-
lar. Por ejemplo, con la estrategia que se utiliza se logra caracterizar el 55.5 % de los cromosomas fibroquísticos11, resultado 
comparable con países desarrollados.   

En las enfermedades genéticas estudiadas existe gran heterogeneidad  de mutaciones, por lo que lo investigadores deben 
realizar los estudios familiares que son vitales  en el Asesoramiento Genético y en las estrategias de prevención. 
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IV. CONCLUSIONES  

El diagnóstico molecular en las cuatro enfermedades estudiadas posibilitó el diagnóstico certero en 
pacientes que presentaban un diagnóstico dudoso, por lo que se tomaron medidas de prevención y aten-
ción periódica de los mismos.  
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