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RESUMEN

Introduccion: El avance vertiginoso de la informética y las tecnologias de la informacién y las
comunicaciones en el sector de la salud ha impulsado la creacion de aplicaciones informaticas
capaces de agilizar el trabajo, minimizar el gasto de recursos y brindar servicios especializados.
Objetivo: Describir las diferentes herramientas informaticas creadas en Cuba para el desarrollo
de la Genética Médica.

Métodos: Se realizé una exhaustiva blsqueda bibliogréafica, los articulos utilizados fueron
tomados en su mayoria de la base de datos SCIELO, de la revista Cubana de Informatica
Médica y de la Revista Cubana de Genética Comunitaria. La informacion obtenida responde a
la utilizacion de las ciencias informaticas en el &mbito de la genética a nivel mundial y

especificamente en Cuba.
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Resultados: Desde la perspectiva de la genética, se ha impulsado en nuestro pais el desarrollo
de herramientas aplicables al diagnostico y prevencion de enfermedades, al analisis estadistico y
al trabajo cotidiano de especialistas, técnicos y profesionales. Todos los programas
desarrollados han tenido un impacto positivo en la mejoria de la calidad de la atencion sanitaria
que se brinda a la poblacion y han marcado el inicio del camino a la excelencia.

Conclusiones: La creacion de sistemas informatizados en el &ambito de la genética ha permitido
perfeccionar los registros médicos, estadisticos y clinicos llevados a cabo por los especialistas
de esta rama en los diferentes servicios; todo lo que ha hecho posible avanzar en las
investigaciones sobre las diversas enfermedades genéticas y establecer estrategias para el
trabajo preventivo en las comunidades.
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ABSTRACT

Introduction: the rapid development of Information Technology and the application of
Information and Communication Technologies in the Health sector have motivated the design
of computer applications that are able to expedite workflow system, minimizing the costs of
resources and providing specialized services.

Objective: to identify the different computer tools designed in Cuba for the development of
Medical Genetics.

Methods: a literature search in depth was carried out; the articles were mostly taken from
SCIELO database, from the Cuban journal of Medical Informatics and from the Cuban Journal
of Community Genetics. The information collected responded to the application of computer
science in the field of genetics worldwide, specifically in Cuba.

Results: from the perspective of genetics, the development of tools applicable to the diagnosis
and prevention of diseases, to statistical analysis and to the daily work of specialists, technicians
and professionals has been promoted in the country. All the programs developed have had a
positive impact on the improvement of the quality of the health care provided to the population
and have marked the beginning of the services of excellence in this field.

Conclusions: the creation of computerized systems in the field of genetics has allowed

improving the medical, statistical and clinical records conducted by the specialists of this branch
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in the different services; all of which has made possible to move forward in the researches
concerning different genetic diseases; along with the establishment of strategies to carry out
preventive work in the communities.

Keywords: medical genetics; Software; technology; multimedia.
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INTRODUCCION

La sociedad actual cuenta con una gran variedad de recursos informaticos que, de conjunto con
el desarrollo acelerado de las nuevas tecnologias, han permitido que se impulse la creacion de
sistemas y aplicaciones automatizadas capaces de agilizar el trabajo, minimizar el gasto de
recursos y brindar servicios especializados.

El avance vertiginoso de la Informatica y de las nuevas Tecnologias de la Informacién y las
Comunicaciones (TIC) propicio el surgimiento de nuevas ciencias como la biotecnologia, la
medicina molecular y la nanotecnologia.®?) Las posibilidades y alternativas que surgieron y que
fueron impulsadas por la informatica se pusieron en funcion del desarrollo de casi todas las
especialidades del sector de la salud, entre ellas, la genética médica, al ser aplicadas en el
ambito docente-investigativo y para la atencion médica.®

Las TIC son consideradas elementos facilitadores y herramientas de cambio que hacen viables
la utilizacion de modelos organizativos de continuidad asistencial y acercamiento de la atencion
al entorno del paciente.®4%

En el mundo existen sistemas informatizados que recogen el conocimiento de numerosos
expertos en el area de enfermedades genéticas, los cuales disponen de una gran base de datos;
sin embargo, Cuba no puede hacerlos porque el software y sus actualizaciones requieren de
grandes sumas de dinero y estan disefiados completamente en inglés. Por otra parte, debido a

que las enfermedades genéticas tienen caracteristicas especiales en otros familiares, es
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importante el estudio de varios miembros de la familia, por lo que resulta imprescindible en
muchos casos la valoracion integral en la propia area de salud del paciente.®

Ante esta problematica, la Red de Genética Médica en nuestro pais se ha propuesto la creacién
de herramientas informaticas propias, capaces de procesar, almacenar y gestionar los grandes
volumenes de informacion que se producen continuamente como consecuencia de la realizacion
de estudios genéticos, el analisis del genoma humano® y la ejecucion de investigaciones
cientificas; algunas de destinadas unicamente al procesamiento de la informacion estadistica.

El objetivo de este trabajo es identificar las diferentes herramientas informaticas creadas en

Cuba para el desarrollo de la genética médica.

METODOS

Se realizd una exhaustiva busqueda bibliografica en Internet, los articulos utilizados fueron
tomados en su mayoria de la base de datos SciELO, de la revista Cubana de Informatica Médica
y de la Revista Cubana de Genética Comunitaria, estas Ultimas relacionadas de manera directa
al tema de revision. La informacion obtenida responde a los ultimos 5 afios de publicacién y a la
utilizacion de las ciencias informaticas en el ambito de la genética a nivel mundial vy,

especificamente, en nuestro pais.

DESARROLLO

La bioinformatica es una disciplina que se dedica al andlisis y la difusién de datos médicos
aplicables a sistemas automatizados de diagndstico, terapia y comunicacion de informacion de
salud.”? Se puede afirmar que, desde su surgimiento, la bioinformatica ha condicionado el
desarrollo de la ingenieria genética, la genémica y la biologia molecular, porque ha permitido
que aumente el ndmero de investigaciones y, por tanto, ha incrementado la cantidad de
descubrimientos cientificos aplicables al diagndstico clinico; ha promovido la aparicion de

nuevas técnicas y ha permitido relacionar la genética médica con finalidades deductivas.”
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Pero el campo interdisciplinario mayor es el de la informéatica biomédica, donde confluyen la
informatica médica y la bioinformatica. Su estudio se enfoca especificamente en la integracion
de aspectos no cubiertos por otras disciplinas como la informacién clinica, genética,
medioambiental y el diagndstico genético.®

Segun lo que se ha planteado, las TIC no solo garantizan la introduccion de sistemas
computarizados altamente calificados en el accionar diario. Su incorporacion a la gestion de
informacion ha permitido encontrar, seleccionar, organizar, disponer, presentar y compartir
informacion, para transformarla, mediante la practica, en conocimientos UGtiles para la sociedad.

De modo, que el impacto en la sociedad se puede medir a partir de las posibilidades de: %)

e desarrollar la gendmica, al facilitar el estudio de las interacciones de los genes y su
influencia en el desarrollo de diferentes enfermedades;

e aumentar el nivel de precision en el diagndstico clinico;

e crear nuevos farmacos;

e realizar estimaciones de riesgo genético individual;

e ampliar el asesoramiento genético al diagnostico precoz, el seguimiento y el apoyo
médico, psicoldgico y social; y

e realizar estudios poblaciones cuyo estatus se modifica en el tiempo, y garantizar la

uniformidad, seguridad y fidelidad de los datos.

La dificultad para el almacenaje de grandes volimenes de datos sobre los pacientes, asi como
los problemas que acarrean su procesamiento, debido al consumo de tiempo y la alta posibilidad
de error durante su manipulacion, ha demandado la creacion de registros computadorizados
propios. Al respecto, ain falta mucho por avanzar para que las soluciones dadas al problema
tengan el nivel de minuciosidad de los registros manuscritos. Sin embargo, se han dado pasos de
avance, porque se ha logrado ganar en cuanto a la accesibilidad, visualizacion y actualizacién de
la informacion, en un breve lapso de tiempo; y se han reducido los problemas de espacio.®*?

Para comprender la importancia que tiene en nuestros dias la implementacion de herramientas
informaticas y la utilizacion de las nuevas tecnologias en funcion del desarrollo de la genética

médica, es preciso conocer que los objetivos que definen su uso dentro del sector de la salud en
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nuestro pais son: mejorar y elevar la calidad de los servicios médicos que se le brindan a la
poblacion, y favorecer la superacion constante de todos los profesionales y técnicos.*®

Desde la perspectiva de la informatica biomédica se ha impulsado en nuestro pais el desarrollo
de herramientas aplicables al diagnostico y prevencion de enfermedades, al analisis estadistico y
al trabajo cotidiano de especialistas, técnicos y profesionales de la Red Nacional de Genética

Médica. Algunos ejemplos son analizados en este trabajo.

Cromodat: sistema automatizado de gestion de datos sobre pacientes

de diagndstico pre y posnatal citogenética
Cromodat? es una base de datos creada e implementada en el Departamento de Citogenética
del Centro Nacional de Genética Médica (CNGM) para el almacenamiento de los resultados de
los estudios cromosdmicos realizados a parejas con sospecha de cromosomopatias, y de los
estudios citogenéticos efectuados prenatalmente; disefiada en Foxpro 1.00 Software 1984-1989

y con un codigo de acceso que limita el uso de la informacion al personal autorizado.

Registro genético preventivo automatizado para la enfermedad poliquistica

renal autosomica dominante
El Registro genético preventivo automatizado para la enfermedad poliquistica renal autosdmica
dominante® permite estudiar el comportamiento de la enfermedad poliquistica renal autosémica
dominante (EPRAD) y disefiar otras investigaciones que aporten nuevos elementos en su
atencion, tratamiento y prevencién. Esta constituido por un grupo de programas escritos en
lenguaje CLIPPER para microcomputadoras IBM compatibles, concebido en forma de menues
que facilitan la interactividad con el usuario y que se encontraba en la fase de puesta a prueba

por los especialistas del CNGM.

AlasMEDIGEN
AlasMEDIGEN es un sistema informatico de genética médica*¥) creado para recoger los datos
obtenidos por los diferentes estudios genéticos; cuenta con siete modulos que gestionan de
forma independiente su negocio y comparten la misma base de datos: Registro Cubano de

Enfermedades Genéticas, Registro Cubano de Malformaciones Congénitas, Registro Cubano de

m Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES



https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es_ES

Revista Cubana de Genética Comunitaria. 2018;12(2)

Discapacidades, Registro Cubano de Discapacidad Intelectual, Registro Cubano de Gemelos,
Registro Cubano de Historias Clinicas, Registro Cubano de Anomalias Cromosdmicas, Registro
Cubano de Enfermedades Comunes y Teleconsulta. El sistema fue desarrollado por el CNGM
en colaboracion con la Universidad de las Ciencias Informaticas (UCI); montado sobre
tecnologia web, utilizando el lenguaje de programacion PHP 5.2 y el framework Symfony
1.0.22. El servidor web utilizado para la publicacion del sistema fue Apache 2.2.16 y la base de
datos esta soportada sobre MySQL 5.0.

Base de datos de citogenética humana en Pinar del Rio
CitoB es la base de datos de citogenética humana en Pinar del Rio.*® Facilita el
almacenamiento de la totalidad de los estudios citogenéticos prenatales y posnatales realizados
en el Centro Provincial de Genética Médica de Pinar del Rio. Facilita el desglose del resultado
de los cariotipos, de manera que cada componente queda almacenado en un campo
independiente. Fue desarrollada con Microsoft Access del paquete de Office 2007 vy

estructurada atendiendo a diferentes niveles de usuario.

SALGEN

SALGEN: Sistema asistencial informatizado de la atencion genética a la embarazada y el
neonato,® es una aplicacion web que establece el seguimiento en la atencion genética de la
totalidad de las gestantes captadas a nivel de la atencion primaria de salud (APS) y sus recién
nacidos en la provincia de Sancti Spiritus. Fue desarrollada por especialistas de DESOFT S.A. y
del Centro Provincial de Genética Médica de Sancti Spiritus. Esta basada en el modelo cliente-
servidor que permite la conexion en linea de todos los usuarios del proyecto a un servidor

central. La comunicacién se logra por las facilidades que ofrece la red de Infomed.

Compendio estadistico para integrar los programas prenatales, neonatales

y posnatales de genética®”
Aplicacion automatizada capaz de integrar y controlar toda la informacion estadistica
concerniente al Programa de Genética Médica en la provincia de Pinar del Rio. Fue creada

sobre la herramienta Microsoft Excel del paquete de Office 2007.
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SEGEDIS

El SEGEDIS: Sistema experto de enfermedades genéticas con dismorfias® es una
multiplataforma disefiada para facilitar el diagndstico médico de las enfermedades genéticas con
dismorfias registradas en el mundo. El diagnostico se basa en la realizacion de estudios de
coincidencias entre los sintomas de un paciente y sus fotos. Desarrollado en la UCI sobre

tecnologia para el trabajo en linea por parte de los genetistas del CNGM.

Registro de captacion de embarazadas
El Registro de captacion de embarazadas® es un sistema creado en Microsoft Excel para
automatizar el registro de captaciones de embarazadas en el municipio Aguada de Pasajeros de
la provincia de Cienfuegos. Las salidas que emite el sistema permiten cotejar los informes que
corresponden a consulta externa, actividades del Programa de Genética y actividades

relacionadas con el Programa de Atencion a la Mujer.

Analisis de la informacioén

La utilizacién de estas aplicaciones demuestra cuanto se puede alcanzar cuando se pone la
tecnologia en funcién del conocimiento y se utiliza con fines cientificos e investigativos.

Hasta el momento ha sido posible:

e Promover el intercambio de la comunidad médica y cientifica nacional de genetistas
sobre temas de interés y estudios realizados;

e consultar casos a distancia, lo cual favorece la asignacion de diagnésticos y tratamientos
en poco tiempo;

e garantizar el acceso a las estadisticas para, en funcién de ellas, poder tomar decisiones,

en su gran mayoria desde el punto de vista médico y social.
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Todos los programas mencionados han tenido un impacto positivo en la mejoria de la calidad de
la atencion sanitaria que se brinda a la poblacion y han marcado el inicio del camino a la
excelencia.®®?) Sin embargo, falta mucho por hacer, porque es preciso que ese proceso de
transformacion tecnoldgica vaya acompafiado de la investigacion y la produccién cientifica, lo
que permitiria completar el ciclo: investigacion-uso de tecnologias-investigacion.?22)

Se ha planteado que la proxima generacion de clinicos e investigadores estara familiarizada con
las aplicaciones bioinformaéticas y serd capaz de brindar a los pacientes los beneficios de la
medicina personalizada.® Se precisa entonces aprender y entender como adoptar los sistemas
bioldgicos y fisicos en funcion del desarrollo de nuevas tecnologias,®® para potenciar el avance
de areas como la medicina, la biologia, la biotecnologia® y, en nuestro caso, la genética.

Se podria decir que el empleo de las TIC en la gestion de informacion para los servicios de la

Red de Genética ha garantizado:

e la busqueda activa y diseminacion de informacion pertinente y relevante,

e larealizacion de actividades de formacion intensiva y aplicada de los recursos humanos,
y

e la utilizacion de los espacios presenciales para la actualizacion y el debate, que
conducen al desarrollo profesional e impactan en la calidad de los servicios de

salud.(?>29)

CONCLUSIONES

La aplicacion de la bioinformatica se hace cada dia méas necesaria y comun en el campo de las
investigaciones de las ciencias de la vida. Su utilizacion en la creacion de sistemas
informatizados en el ambito de la genética ha permitido perfeccionar los registros médicos,
estadisticos y clinicos llevados a cabo por los especialistas de esta rama en los diferentes
servicios de la Red Nacional de Genética Médica en el pais. Todo ello ha hecho posible avanzar
en las investigaciones sobre las posibles causas, consecuencias y formas de tratamiento de
diversas enfermedades genéticas y, a la vez, establecer estrategias para el trabajo preventivo en

las comunidades.
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