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HRT destaca importancia del diagnostico genético
precoz en enfermedades raras

El Hospital Regional de Talca
continia fortaleciendo sus
prestaciones de alta comple-
jidad en atencién genética
clinica, una especialidad cla-
ve para el diagndstico opor-
tuno de enfermedades poco
frecuentes y para definir
tratamientos adecuados de
manera precoz dentro de la
Region del Maule.

Uno de los casos recientes
corresponde al diagnosti-
co de sindrome de Costello
en una paciente pediatrica,
condicion genética rara que
afecta multiples sistemas del
organismo y que requiere se-
guimiento médico integral y
permanente.

Para la familia, contar con
un diagnostico claro marco
un antes y un después en el
tratamiento de la menor. Asi

lo relatd Constanza Morales,
madre de la paciente.

“Para nosotros fue super
importante poder tener un
diagndstico claro, porque
durante mucho tiempo no
sabiamos qué tenia nuestra
hija. Poder acceder al estudio
genético nos permiti6 enten-
der su condicién y comenzar
el tratamiento y controles
que ella necesitaba de mane-
ra mucho mas rapida’, sefialé
Constanza.

Asimismo, destaco el impac-
to emocional y clinico que
significo acceder a esta pres-
tacion en el sistema publico
de salud.

“Uno como mama siente
mucha incertidumbre cuan-
do no tiene respuestas. Tener
acceso a este tipo de exame-
nes ayuda muchisimo, por-

que permite actuar antes y
mejorar la calidad de vida de
los nifios’, comento.

El especialista en genética del
Hospital Regional de Talca,
Dr. Daniel Amato, explico
que el sindrome de Costello
corresponde a una enferme-
dad genética poco frecuente
producida por alteraciones
en un gen relacionado con
el crecimiento y desarrollo
celular.

“Es una enfermedad rara
que puede provocar retraso
del desarrollo, alteraciones
cardiacas, dificultades mo-
toras y otras complicacio-
nes multisistémicas, por lo
que realizar un diagnostico
temprano es fundamental
para iniciar controles y trata-
mientos oportunos’, indico.
El especialista agrego que las

prestaciones genéticas per-
miten identificar patologias
complejas que muchas veces
presentan sintomas inespe-
cificos o dificiles de recono-
cer clinicamente en etapas
iniciales.

“Hoy la genética clinica
cumple un rol fundamental,
porque no solamente entre-
ga un diagnostico, sino que
ademads permite orientar el
manejo meédico, anticipar
posibles complicaciones y
acompaiar a las familias du-
rante todo el proceso’, expli-
c6 el Dr. Amato.

Por su parte, la Dra. Brenda
Arteaga, Jefa dela Unidad de
Ninos, nifias y Adolescentes
con Necesidades Especiales
en Salud (NANEAS), desta-
¢6 la importancia de contar
con este tipo de herramien-

tas diagnosticas dentro de la
red publica de salud, espe-
cialmente para pacientes pe-
didtricos con enfermedades
poco frecuentes.

“Muchas veces estas pato-
logias pasan anos sin diag-
nostico. Poder acceder a
estudios genéticos permite
acortar esa espera y ofrecer
tratamientos y seguimientos
adecuados desde etapas mu-
cho mas tempranas’, sefialo.
Actualmente, el Hospital
Regional de Talca cuenta
con equipos multidiscipli-
narios especializados para el
abordaje integral de enfer-
medades genéticas y poco
frecuentes, fortaleciendo
la resolutividad regional y
acercando prestaciones de
alta complejidad a las fami-
lias del Maule.



