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La Fundación Centro Nacional de Genética Médica “Dr. José Gregorio Hernández”, institución adscrita al 
Ministerio del Poder Popular para la Salud (MPPS)  basa su accionar y responde a las líneas emanadas por 
nuestro líder de la Revolución Bolivariana Nicolás Maduro Moros, las cuales se enmarcan en el reimpulso 
de las 3R (Resistencia, Renacimiento y Revolucionar) orientadas a la integración de la estructura política, 
social y gubernamental del Ejecutivo Nacional y fomentar la participación ciudadana de acuerdo a los 
contemplado en el Art. 84 de la Constitución de la República Bolivariana: “la comunidad organizada tiene 
elel derecho y el deber de participar en la toma de decisiones sobre la planificación, ejecución y control de 
las políticas específicas en las instituciones públicas de salud”. (CRBV, 1999). 

Iniciamos este primer trimestre del año 2023, ratificando nuestro compromiso con la Revolución 
Bolivariana para seguir brindando una atención integral en materia de salud genética a toda la población 
venezolana, a las comunidades más recónditas y vulnerables, así como a la consolidación del Sistema 
Público Nacional de Salud (SPNS), la Salud Colectiva y el Vivir Viviendo de los venezolanos.

Este número contiene reportajes de los Asesores Genéticos de Nueva Esparta y un caso clínico de la 
Asesora Genética del Zulia, quienes se suman a la tarea de informar y formar acerca de la cultura 
genética, además de información sobre nuestros proyectos banderas en respuesta al plan de salud de 
nuestro ente Rector de aumentar la protección social y otras novedades en materia de formación 
permanente: 

• “Genética va a la Escuela“. Con el objetivo de promover en la escuela y comunidad la importancia 
de la genética médica humana y prevenir los defectos congénitos y malformaciones 
genéticas en los centros educativos del país.genéticas en los centros educativos del país.

• “Fundagenética va a las Comunidades”.  Para captar a las 
embarazadas,  niños lactantes, personas con problemas de audición, 
patologías o defectos congénitos, la programación del 2023 está 
orientada a aumentar la cobertura a nivel nacional mediante 
05 abordajes cuyo inicio está pautado para el 25 de Marzo 2023 
con la participación de los especialistas que conforman 
la la Red Nacional de Genética Médica.

• Formación permanente: Actualizar e impartir conocimientos, 
saberes y avances científicos en genética médica para su 
posterior aplicación. En este aspecto, se hizo entrega de
 las credenciales a los cursantes de la I cohorte del 
curso de Entrenamiento en Ultrasonografía para el 
Diagnóstico Prenatal de Defectos Congénitos en 
el el Primer Nivel de Atención;



https://mujeresconciencia.com/2014/05/09/el-caso-de-rosalind-franklin/
https://www.elmundo.es/ciencia-y-salud/ciencia/2018/02/10/5a7d7984e5fdea4b718b462e.html
https://mujeresbacanas.com/la-investigadora-genetica-nettie-stevens/
https://mujeresconciencia.com/2019/05/08/mary-lyon-y-el-cromosoma-x-silenciado/
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Dra. María Sanabria, Asesor genético realizó 
charla educativa sobre enfermedades renales 
desde el Hospital  Central Luis Razetti en el 
estado Barinas

Máster en asesoramiento genético Dr. Vicente 
Cairo ejecutó sesión educativa dirigida a 
pacientes, familiares y personal médico del 
centro de salud, Hospital Ernesto Guzmán 
Saavedra en el estado Monagas

Créditos:
Texto: Lcda. Evis Martínez 

Fotos: Vicente Cairo (Monagas), Janneth 
Sánchez (Barinas), Fray Morillo (Carabobo) 

Prensa, Fundagenética

Dr. Fray Morillo realizó charla 
educativa sobre enfermedades 
del Riñón desde el CDI 
Tacarigua, estado Carabobo

Sesión educativa dirigida por la Dra. 
Janneth Sánchez en el Hospital Central 
Enrique Tejera, estado Carabobo



Equipo de Salud junto a la Dra. Eglys Rivero 
presidenta de Fundagenética durante su 
intervención en la jornada Genética va a la Escuela

Dra. Yolanda López genetista clínica realizando 
valoración a paciente que acudió a la jornada

Genética va a la Escuela a brindar 
atención integral y de calidad!

Créditos:
Texto  y Fotos: Danaizeth Guzmán
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Dr Raul Leonett, Concejala Lenka Escobar, Dra. Eglys Rivero 
presidenta de Fundagenética y Diputada Auristela Díaz fueron las 
autoridades que estuvieron presentes en el Taller

Créditos:
Texto y fotos: Lcda. Evis Martínez

Prensa Fundagenética



Dr. Jhonny Colmenarez y personas 
asistentes al 1er Consejo Científico

Gobernador del Edo. Lara,  Adolfo Pereira y la 
presidenta de la Fundación para el Desarrollo 
de la Ciencia y la Tecnología, Danmarys 
Hernández

Créditos:
Texto: Danaizeth Guzmán
Prensa Fundagenética

Fotos: Dr. Jhonny Colmenarez



La genetista Yolanda López, facilitadora del 
taller junto a uno de los participantes, la Dra. 

Eglys Rivero, máxima autoridad de 
Fundagenética y la Dra. Reyna Mendoza, 
Directora de Atención Médica en el Acto de 
Entrega de los Certificados de Culminación del 
Taller de Factores de Riesgo Genético. 

Médicos participantes del taller de Factores de 
Riesgo Genético, facilitadora  Yolanda López, 
Eglys Rivero presidenta de Fundagenética y 
Reina Mendoza de la Dirección de Atención 
Médica luego de la entrega de certificados



Dra. María Dolores Noa, Profesora Zulay Contreras y la Dra. Reina Mendoza iniciando el taller de Factores de 
Riesgos Genéticos a médicos en la parroquia de Petare, Municipio Sucre del Estado Bolivariano de Miranda.

Dra. María Dolores Noa de la Misión Médica Cubana (MMC) en su participación en el taller sobre Factores de 
Riesgos Genéticos.

Créditos:
Texto y fotos: Danaizeth Guzmán 
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Lcda. Zulay Contreras junto a los profesionales 
de la Salud durante el inicio de la II cohorte del 
curso de Ultrasonografía 

Lcda. Zulay Contreras al frente de la ponencia, 
disertando temas del módulo I

Créditos:
Texto y fotos: Danaizeth Guzmán

Prensa, Fundagenética  



Dra. Eglys Rivero, presidenta de Fundagenética 
junto a su equipo directivo recibe dotación de 
1000 luminarias por parte de Corpoelec 
Industrial

Equipo de Fundagenética en compañía de la 
Lcda. Riley Falcon, colocando las luminarias en 
las instalaciones de la institución

El equipo de servicios generales instalando 
luminarias en el área de Atención Médica

Créditos:
Texto  y fotos: Lcda. Brigit Moronta

Prensa, Fundagenética



Dr. Dubalkain Morales Cañizares dedicando 
hermosas palabras a los 9  hermanos de la  Misión 
Médica Cubana que culminaron su misión

Dra. Eglys Rivero, presidenta de Fundagenética 
hace entrega de reconocimiento a la Dra. Margarita 
Mabel Fernández de Velasco Valdes.



Dra. Claribel González, Asesora 
de Estadística  hace entrega de 
reconocimiento al  Dr. 
Dubalkain Morales Cañizares

Jaquelin Hernández, jefa de 
grupo del partido de la Misión 
Médica Cubana, hace entrega 
de reconocimiento a  Lazaro 
Campira Álvarez   

Créditos:
Texto y fotos: 

Lcda. Evis Martínez 
Prensa, Fundagenética  







Dr. Eduardo Moncada en consulta de Asesoramiento 
Genético en el Instituto Venezolano de los Seguros 
Sociales (IVSS),  municipio García, estado Nueva Esparta.

Dr. Eduardo Moncada y Dra. Glaivis 
Palma responsable del Asesoramiento 
Genético en Nueva Esparta

Dr. Eduardo Moncada y Dra. Glaivis 
Palma durante charla educativa en el 
IVSS de Villa Rosa Dr. José María Vargas, 
junto con el personal de enfermería.

impotencia y estigmatización El Asesoramiento va más 
allá de proveer información sobre riesgos, revelando que 
los pacientes pueden ser ayudados a disipar sus 
sentimientos de culpa, a racionalizar sus problemas, a 
enfrentar la realidad que les toca.  (López et al, 2017). 

4.4. No siempre puede ofrecerse un diagnóstico concreto, 
sin embargo, el AG está encaminado a proporcionar 
tranquilidad y apoyo a las personas que lo soliciten, 
ofreciendo información y aclarando dudas.

RRealizar una consulta de Asesoramiento genético implica 
tener la habilidad y tacto para comunicar la información 
que suele ser delicada y de gran impacto, un adecuado 
Asesoramiento Genético comprende varias etapas:  

1. Recopilación de la información.
2. Calcular el riesgo de enfermedades genéticas.
3.3. Comunicar el diagnóstico utilizando distintas 
estrategias para darle tiempo al paciente de asimilar la 
información.

EsEs importante resaltar que las indicaciones para AG, 
aumentaron y se extendieron para incluir condiciones no 
completamente genéticas (defectos congénitos, 
enfermedades comunes del adulto), y aún no genéticas. 
(Rojas Betancourt, 2021)

EnEn Nueva Esparta, la Dra. Glaivis Palma y el Dr. Moncada 
están a cargo del Servicio de Asesoramiento Genético, si 
tienes alguna duda o requieres de información u 
orientación adicional acude a Unidad Oncológica 
Terapéutica Dr. Modesto Rivero ubicada en Porlamar, 
estado Nueva Esparta. 



Dr. Eduardo Moncada y Dra. Glaivis Palma en actividad 
recreativa por el día de la prevención del cáncer de 
mama en la unidad terapéutica Dr. Modesto Rivero.

Entrega de ácido fólico a gestante del 
ambulatorio de Villa rosa, cortesía del Dr. 
Eduardo Moncada

Charla educativa sobre la importancia del 
asesoramiento genético en la etapa prenatal a 
cargo de la especialista Glaivis Palma

Créditos:
Fotos: Glaivis Palma y Eduardo Moncada
Asesoramiento Genético, Nueva Esparta

https://doi.org/10.1016/j.rmclc.2017.07.001
https://revhabanera.sld.cu/index.php/rhab/article/view/4040/2969
http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0864-34662021000100015&lng=es&tlng=es




Algunos de los primeros inconvenientes que sufren las madres que recién amamantan tienen que ver con la técnica. 
Por eso es importante conocer las posturas más recomendadas tanto para colocar el bebé en el pecho como para 
que la madre se sienta cómoda, técnicas de agarre de la teta y aquellos tips que contribuyan a la producción de 
leche y eviten la aparición de grietas que pueden causar mucho dolor al momento de amamantar. Acá te sugerimos 
algunas:

- El pecho se ofrece sosteniendo la mama entre el pulgar y los demás dedos, con la mano en forma de «c».
- Los dedos de abajo deben ir lejos del pezón.
- El pezón debe apuntar al paladar del bebé.- El pezón debe apuntar al paladar del bebé.
- Su boca debe estar bien abierta.
- Su mentón quedará en contacto con el pecho, no así su nariz.
- Los labios superior e inferior deben estar abiertos como «boca de pescado».
- Para sacar al bebé del pecho lo mejor es introducir el dedo meñique en la comisura de su boca para romper el 
vacío creado, así se desprende sin tironear el pezón. (UNICEF, 2019).

La siguiente infografía te muestra las posturas más recomendadas al momento de amamantar:





http://lactanciamaterna.aeped.es/tecnicas-de-lactancia-materna
https://www.adherencia-cronicidad-pacientes.com/adherencia/la-importancia-de-una-alimentacion-saludable/
https://www.unicef.org/uruguay/media/1761/file/
https://www.minsalud.gov.co/salud/publica/PI/Paginas/ImportanciaLactanciaMaterna.aspx#:~:text=La%20leche%20materna%2C%20es%20el,de%20f%C3%A1cil%20digesti%C3%B3n%20y%20absorci%C3%B3n%2C
https://www.who.int/es/health-topics/breastfeeding#tab=tab_1


considerar algunos aspectos que incidirán en la 
calidad de sus resultados. En primera instancia, la 
educación universitaria debe permitir el 
empoderamiento de la persona en su 
autoformación y la formación permanente, entre 
tanto, reconocer que el profesional tiene capacidad 
reflexiva para evaluar sus necesidades formativas y 
suplirlassuplirlas de acuerdo con sus intereses, 
potencialidades, oportunidades y recursos o 
medios disponibles. (p. 560).

 La formación permanente complementa, actualiza y 
potencia los conocimientos de los profesionales, 
garantiza un mejor desempeño al conocer nuevas 
herramientas y nuevos principios, revisa las tendencias 
para mejorar la práctica que asegure resultados distintos 
y de calidad. 

Profesora Zulay Contreras, dictando curso 
sobre ultrasonografía a especialistas de la 
salud de los Municipios Ambrosio Plaza, 
Acevedo y Sucre.

En una sociedad de permanente cambio, en tiempo de 
grandes conflictos, logros, desafíos y hallazgos, con 
posturas radicales ante la necesidad creada de 
demostrar quién tiene la razón o quién posee el 
conocimiento certero, quien maneja el conocimiento 
tiene el poder. Ante esta visión, la formación permanente 
de los profesionales de la salud adquiere mayor valor y 
sese hace más necesaria ante estos escenarios y ante la 
avasallante demanda de la población que reclama ser 
atendida en su comprometido estado de salud, por lo 
que, el estudio constante, la búsqueda de innovación y la 
adquisición de nuevos conocimientos, se hace más que 
necesaria, imprescindible para el desempeño 
profesional, especialmente para el equipo de salud, 
quienquien tiene que aportar y asumir prácticamente la 
continuidad de la vida de los pacientes

Uceda Antolín (2022) plantea que:

Es preciso reconocer que nuevas formas de 
enseñanza-aprendizaje pueden modificar las formas 
de estructurar las estrategias de formación formal 
en educación superior y de formación a lo largo de 
la vida, de forma específica (…) los cursos masivos 
abiertos online ofertados por algunas plataformas, 
de naturaleza intrínsecamente informal, que 
puedenpueden integrarse con éxito en sistemas formales 
como los ofrecidos por las universidades. (párr. 22)     

                                                               
 El modelo educativo, para la formación de 
profesionales está urgido de elevar  cualitativamente la 
calidad de los egresados, así como de alimentar el 
espíritu de independencia y la voluntad para la búsqueda 
permanente de nuevos conocimientos. Ello conlleva a 
mejorar los niveles de formación y aumentar el grado de 
apropiación de conocimientos conceptuales y 
procedimentalesprocedimentales por parte de quienes ya han egresado y 
se han titulado en diversas profesiones. En  ese sentido, 
Morales y Amaya (2019) indican que en la formación 
permanente es imprescindible:



Conversatorio sobre Factores de Riesgo Genético con 
médicos de los municipios Ambrosio Plaza, Acevedo y 
Sucre.

 Fotos: Brigid Moronta
Prensa, Fundagenética

La Fundación Centro Nacional de Genética Médica “Dr. José Gregorio Hernández”, se ocupa de garantizar opciones 
de formación permanente del equipo que allí labora, haciendo énfasis en los profesionales de la salud en las 
diversas especialidades y Asesores Genéticos, a través de la Dirección de Docencia e Investigación, cuya esencia y 
propósito dentro de la estructura de organización es diseñar jornadas de formación con base a necesidades 
expuestas a previo diagnóstico. 

  La oferta incluye desde: talleres, cursos, seminarios, mesas de trabajo, conversatorios o jornadas científicas, con 
miras a elevar la calidad de los servicios ofertados a nivel preventivo y asistencial e impactar a la sociedad con 
estados saludables óptimos en su población. 

  De allí deriva la importancia y la relevancia de la formación del profesional de la salud, de manera frecuente y 
permanente, por el impacto en la calidad de atención, la labor de promoción/prevención y la efectividad del 
tratamiento; siendo estos últimos, en una sociedad con un enfoque humanista y en revolución, cuyo actor 
principal es el ciudadano, los que exigen mayor dedicación, interés y orientación para cumplir de esta manera con 
el compromiso de garantizar la protección y seguridad social al pueblo, especialmente en materia de salud.

http://servicio.bc.uc.edu.ve/educacion/revista/54/art08.pdf
https://www.nuevarevista.net/la-formacion-permanente-procedimientos-y-modalidades


En Venezuela, los primeros estudios sobre genética 
datan de los años sesenta, específicamente en el 
Instituto Venezolano de Investigaciones Científicas 
(IVIC), en el Laboratorio de Genética Humana (LGH-IVIC). 
Le siguieron el Instituto de Investigaciones Genéticas 
“Dr. Heber Villalobos Cabrera” de la Facultad de 
Medicina de la Universidad del Zulia (IIG-LUZ) y la 
FundaciónFundación Instituto de Estudios Avanzados (IDEA) con 
una Unidad de Errores Innatos del Metabolismo 
(UDEIM-IDEA) fundados en 1973” (…)  Para el año 2009, 
“se crea el Centro Nacional de Genética Médica de 
Venezuela “Dr. José Gregorio Hernández” (CNGMV), 
enfocado en la genética comunitaria, con la 
particularidad de contar con profesionales de origen 
cubanocubano como parte del Convenio de Cooperación. (Torre 
Hernández, Guedez, Ojeda y Guevara 2018, párr. 5).

Este centro surge con el propósito, de prestar atención 
médica y psico social a todas las personas que presentan 
alguna discapacidad congénita, enmarcado dentro del 
Convenio Cuba Venezuela (2000), con la finalidad de 
impulsar y fortalecer el Sistema Público Nacional de 
Salud y garantizar la atención especializada en materia 
de genética médica.

ElEl 2 de octubre del 2019, el Ejecutivo Nacional, por 
órgano del Ministerio del Poder Popular para la Salud, 
asume mediante transferencia la dirección, 
administración y funcionamiento del Centro Nacional de 
Genética Médica “Dr. José Gregorio Hernández”, a fin de 
garantizar el bienestar colectivo y el acceso a los 
servicios públicos de salud. 

ElEl 22 de mayo del 2020, se autoriza a través de Gaceta 
Oficial de la República Bolivariana de Venezuela, número 
41.885, decreto N: 4.210, en su articulado 1, la creación 
de una Fundación del Estado, la cual se denominará, 
Fundación Centro Nacional de Genética Médica “Dr. José 
Gregorio Hernández”, con personalidad jurídica y 
patrimonio propio, adscrita al Ministerio del Poder 
Popular para la Salud.Popular para la Salud.
En el primer semestre del año 2020, la Dra. Rivero, 
continúa con la tarea de recuperar los espacios de la 
institución, la contratación de personal calificado para 
las diferentes direcciones y  la conformación de mesas de 
trabajo para la creación de la estructura organizativa.

La llegada del COVID-19 trajo consigo otras prioridades; 
en el mes de mayo se activó el Laboratorio Molecular 
para el procesamiento de las pruebas PCR y realizar el 
diagnóstico a nivel nacional, conjuntamente  con el 
Instituto Nacional de Higiene “Rafael Rangel” (INHRR), 
además de continuar prestando servicio a  los pacientes 
que requerían atención, cumpliendo las debidas 
medidas de bioseguridad y distanciamiento social.medidas de bioseguridad y distanciamiento social.

Mediante Gaceta Oficial N° 41.923, de fecha 16 Julio del 
2020, según decreto N° 4.252 se formaliza la creación de 
la Fundación Centro Nacional de Genética Médica “Dr. 
José Gregorio Hernández”, adscrita al Ministerio del 
Poder Popular para la Salud, con figura jurídica y 
recursos propios,  teniendo como “objeto la ejecución 
de políticas y acciones orientadas a la prestación de 
seservicio de diagnóstico pre y postnatal de enfermedades 
genéticas y defectos congénitos, ofreciendo 
asesoramiento genético a individuos o familias que lo 
requieran, al conocer el riesgo que estas condiciones 
aparezcan nuevamente en su descendencia; desarrolla la 
formación de talento humano calificado para contribuir 
a que la población venezolana cuente con servicios 
accesiblesaccesibles y gratuitos que mejoren la calidad de vida y 
realiza una labor investigativa sobre el comportamiento 
y las causas de los defectos congénitos y enfermedades 
genéticas, según las normas y principios de la ética 
médica”.

Fundagenética inicia su transformación al incorporar las 
especialidades de Pediatría, Traumatología, Medicina 
General, Asesoramiento Genético, Audiometría, 
Ginecobstetricia y mejorando las áreas de consulta de 
Asesoramiento Genético, Genética Clínica, Psicología y 
Psicopedagogía.



Dentro de su estructura organizativa, la Dirección de 
Asistencia Médica es responsable de planificar, 
direccionar y ejecutar acciones para garantizar el objeto 
social de Fundagenética, mediante la atención en 
materia de salud preventiva y asistencial en las áreas de 
asesoría genética, pediatría, genética clínica, 
psicopedagogía, terapia de lenguaje, audiometría, 
psicología,psicología, inmunización y ultrasonografía genética. Un 
balance general, de la atención brindada durante 2022, 
por la institución y la Red Genética refiere.  24.124 
pacientes atendidos, a pesar de la pandemia y la crisis 
económica se incrementa la atención en todas las 
especialidades y hasta la fecha del año 2023, han sido 
atendidos 2751 pacientes en las diversas consultas.

Dentro de los logros de la Dirección de Atención Médica 
y la Dirección de Investigación y Docencia, están la 
formación y capacitación permanente del personal 
médico mediante el diseño, planificación y ejecución de 
cursos y talleres en áreas donde es necesario fortalecer 
el talento humano y profesional para brindar una mejor 
atención y una mayor cobertura. Durante el mes de 
mayomayo del 2022 se llevó a cabo el “Taller de Factores de 
riesgo Genético, dirigido al personal de salud (Médicos, 
Enfermeras) de las Áreas de Salud Integral Comunitarias 
(ASIC), voceras de Parto Humanizado, voceros del poder 
popular de los Municipios Plaza y Zamora y personal de 
la institución (Atención al Ciudadano). Una segunda 
versión, fue realizada en el mes de noviembre 2022 a 
eneroenero 2023, para el personal Médico del Municipio 
Sucre, para un total de 30 participantes. Estos talleres se 
realizan, con el fin de ofrecer conocimientos básicos de 
genética médica y difundir la cultura genética, la 
promoción, prevención y diagnóstico de los posibles 
defectos congénitos en las etapas: preconcepcional, 
prenatal, postnatal. Dentro de la agenda de formación se 
tienetiene previsto su implementación a otros estados del 
país.

https://doi.org/10.26633/RPSP.2018.78
https://www.ghm.com.ve/wp-content/uploads/2020/12/41923.pdf


La Organización Mundial de la Salud (OMS) estima que 
más del 5% de la población mundial (430 millones de 
personas) padece una pérdida de audición 
discapacitante y requiere rehabilitación. Se calcula que 
en 2050 esa cifra superará los 700 millones (una de cada 
diez personas). (2023, descripción general, párr. 1).

EstasEstas estimaciones invitan a reflexionar acerca de la 
importancia de informar acerca de la discapacidad 
auditiva, sus causas y mecanismos de prevención con 
miras a que las personas con esta patología puedan 
desenvolverse en su comunidad e insertarse en el mundo 
laboral. 

LLa discapacidad auditiva “se define como la pérdida o 
anormalidad de la función anatómica y/o fisiológica del 
sistema auditivo, y tiene su consecuencia inmediata en 
una discapacidad para oír, lo que implica un déficit en el 
acceso al lenguaje oral”. (Carrascosa García, 2015, p. 
102).

AlAl ser la audición la vía principal a través de la cual se 
desarrolla el lenguaje y el habla, cualquier trastorno en 
la percepción auditiva del niño, a edades tempranas, 
afecta de manera directa su desarrollo lingüístico y 
comunicativo, sus procesos cognitivos y su posterior 
integración escolar, social y laboral. (Carrascosa García, 
2015, p. 102).

ExistenExisten diversas clasificaciones de las pérdidas auditivas 
de acuerdo a múltiples aspectos como tipo de pérdida 
auditiva, grado de pérdida, morfología de la curva, 
dinámica residual, rendimiento protésico tonal y 
rendimiento protésico verbal.  A continuación, haremos 
referencia a las más comunes:

1.1. La clasificación audiológica toma como referencia la 
pérdida auditiva o umbral de nivel de audición (HTL) 
medida en decibelios (dB). No obstante, la clasificación 
más usada según el Bureau Internacional de audiología 
es la que considera: 

Audición normal: Umbral de audición (0-20 dB). 
Hipoacusia leve o ligera (20-40 dB). 
Hipoacusia media o moderada (40-70 dB). 
Hipoacusia severa (70-90 dB)
Hipoacusia profunda (más de 90 dB.).
CofosisCofosis o anacusia. Pérdida total de la audición. Se 
puede decir que estas  son pérdidas excepcionales. 

Clasificación desde el punto de vista otológico según el 
lugar de la lesión:

HipoacusiasHipoacusias conductivas o de transmisión. Provocada 
por un impedimento en las ondas sonoras del oído 
externo y medio al oído interno.  Al estar afectada la 
parte mecánica del oído, existe impedimento que el 
sonido llegue a estimular las células del órgano de Corti. 
Las más frecuentes son otitis serosas, perforación, 
tímpano esclerótico.

Neurosensoriales.Neurosensoriales. Se produce cuando el nervio auditivo 
o las células ciliadas sufren daño. Puede ser adquirida 
(luego del nacimiento y producto de traumatismos, 
medicamentos ototóxicos, exposición a ruidos fuertes, 
meningitis entre otros. La congénita se produce desde el 
nacimiento y puede ser hereditaria o por una 
anormalidad en el desarrollo de las etapas de gestación 
del feto. del feto. 

Mixta. Cuando la patología se encuentra presente tanto 
en la vía de conducción del sonido, como en la 
percepción.

Clasificación teniendo en cuenta el momento de 
aparición: 

Prelocutivas: la pérdida  auditiva está presente al 
momento del nacimiento del bebé o aparece antes de la 
adquisición del lenguaje (menor de 3 años). 
Postlocutivas: la deficiencia auditiva aparece posterior a 
la adquisición del lenguaje e implica alteraciones 
fonéticas progresivas.  (mayor de 5 años). (Junta de 
Andalucía, 2008).



Las causas que conllevan a una hipoacusia o deficiencia auditiva pueden ser analizadas según el momento 
de la vida en que se originaron. Ver Figura. 1

La discapacidad auditiva o disminución de la audición, va a suponer una serie de consecuencias que estarán 
condicionadas por factores tan diversos como la edad de aparición de la deficiencia auditiva, el grado de 
pérdida auditiva, el nivel intelectual del sujeto, la existencia de restos auditivos, la colaboración e implicación 
familiar, la rehabilitación realizada, entre otras. La hipoacusia es un problema complejo en   el que se ve 
afectado el desarrollo integral del sujeto de una manera global.

  Las implicaciones más significativas se evidencian en la hipoacusia moderada con lenguaje empobrecido y 
problemas en la articulación, aislamiento social, atraso curricular, retraso en el aprendizaje y la lecto-escritura 
hasta problemas cognitivos severos por falta de percepción de la información, alteraciones en las funciones 
sensoriales, motoras y del desarrollo socio afectivo en las sorderas severas y profundas. Si no se le detecta y 
atiende, la pérdida de la audición puede tener consecuencias de gran alcance que afectan la adquisición del 
lenguaje, el bienestar psicosocial, la calidad de vida, los logros educativos, las relaciones interpersonales, la 
salud mental e independencia económica en las diversas etapas de la vida.salud mental e independencia económica en las diversas etapas de la vida.

 Muchas causas de la pérdida de la audición pueden prevenirse. Las infecciones y enfermedades comunes del 
oído, ciertas enfermedades prevenibles por vacunación, la exposición al ruido y a los productos químicos 
ponen en peligro la audición de muchas personas a distintas edades. 

 En las últimas décadas se han producido avances revolucionarios en el campo de la tecnología auditiva, el 
diagnóstico y la telemedicina, con innovaciones que permiten diagnosticar las enfermedades del oído y la 
pérdida auditiva a cualquier edad y en cualquier entorno. El tratamiento médico y quirúrgico, los audífonos, 
los implantes cocleares, la terapia de rehabilitación, la lengua de señas y el subtitulado son soluciones que 
permiten que las personas con enfermedades del oído o pérdida auditiva accedan a la educación y la 
comunicación y tengan así la oportunidad de desarrollar su potencial.



En el Informe mundial sobre la audición (2021), la OMS destaca la necesidad de promover la atención 
otológica y audiológica, independientemente de la edad, la nacionalidad o la situación auditiva. Hace un 
llamado a los Estados Miembros que pongan en marcha una acción afirmativa que incluya y atienda las 
necesidades de quienes tienen enfermedades del oído y pérdida de la audición con miras a promover el acceso 
equitativo a la atención otológica y audiológica en el mundo, especialmente en las comunidades menos 
favorecidas. Dentro de las acciones que sugieren se encuentran la necesidad de integrar los cuidados del oído 
y y la audición dentro de los planes nacionales de salud, fortalecer los sistemas de salud para brindar cuidado 
del oído y la audición integrado y centrado en la persona, realizar campañas de concienciación para combatir 
ciertas actitudes y el estigma relacionado con las patologías del oído y la pérdida auditiva. (OMS, 2021, p. 12). 

En Fundagenética el Servicio de Audiología se encontraba inactivo. Se reactiva bajo la gestión de la Dra.  
Rivero en el 2022 a través de la rehabilitación de los espacios y mantenimiento del equipo para  ofrecer 
atención médica gratuita a todas aquellas personas que presentan alguna dificultad auditiva. Además de la 
atención individualizada se llevan a cabo periódicamente jornadas de atención integral a las comunidades y 
escuela a través de los proyectos Genética va a las Comunidades y Genética va a la Escuela. Hasta marzo 2023, 
497 personas han sido beneficiadas con este servicio.

https://www.redalyc.org/pdf/5746/574661395002.pdf
https://sid-inico.usal.es/idocs/F8/FDO23840/apoyo_educativo_discapacidad_auditiva.pdf
https://iris.paho.org/handle/10665.2/55067
https://www.who.int/es/news-room/fact-sheets/detail/deafness-and-hearing-loss


La comunicación es el elemento fundamental en las relaciones interpersonales, la transmisión de 
información, el intercambio de conocimiento e ideas, implementar estrategias comunicacionales, acuerdos 
políticos, temas relevantes de salud, entre otros, y para cada caso en el que se aplique exige una comprensión 
específica. Por lo tanto, resulta necesario una gestión adecuada. No se trata solo de comunicar, sino también 
de cómo se comunica, un error puede implicar una ruptura, pérdidas económicas y hasta se puede crear un 
caos social, dependiendo del nivel de autoridad y responsabilidad de la persona que emite dicho 
comunicado.

El proceso de la comunicación humanaEl proceso de la comunicación humana

Fuente: Leyva, RJ (2012) Teoría General de la Comunicación.

Viene a ser el proceso mediante el cual una o varias personas interactúan para establecer una conexión a 
través de un mensaje que les permita intercambiar ideas o compartir información, por lo tanto, comunicar es 
compartir algo de nosotros con alguien más.

NoNo poder comunicarse puede incluso significar en muchos aspectos, perder una parte de sí mismo; la 
habilidad de comunicarse es central para el auto concepto. Todo comunica, nuestra forma de escribir, las 
marcas que vestimos, el lenguaje que usamos, el estado de nuestra ropa, los accesorios que utilizamos, 
nuestra postura y gestos, ¡todo! Y al mismo tiempo, todo esto constituye el concepto que tenemos de 
nosotros mismos.

LLas habilidades de comunicación son herramientas para entender a los demás, por lo que el lenguaje no 
verbal puede proporcionar ideas muy claras de quiénes son y cuáles son sus valores e intereses. La escucha 
activa también es una habilidad de un buen comunicador. 



La comunicación como estrategia para la formación y 
prevención  en salud
  La comunicación en el sector salud se implementa como 
estrategia para difundir el conocimiento, informar al público 
sobre medidas de prevención, promover estilos de vida 
saludable para que las personas puedan realizar cambios que 
mejoren sus condiciones de salud, compartir artículos sobre 
programas, jornadas y actividades relacionadas con la 
atención médica primaria, integral y especializada. (González 
Díaz, 2015, p. 1).Díaz, 2015, p. 1).
 En el campo de la salud, el “arte y la técnica de informar, 
influenciar y motivar a los individuos, las instituciones y el 
público general”  forma parte del accionar diario de los 
trabajadores de la salud para promover transformaciones en 
los habitantes de una comunidad y garantizar su derecho a la 
salud. (González Díaz, 2015, p. 2).
 En este sentido, la comunicación es un aspecto vital para 
todas y todos los trabajadores de la Fundación Centro 
Nacional de Genética Médica Dr. José Gregorio Hernández”, 
porque de una manera asertiva contribuye al logro de los 
objetivos y cada una de las metas propuestas. 

  Toda institución necesita de la comunicación para cubrir sus 
necesidades más básicas, como proyectarse, dar a conocer el 
quehacer diario. En el caso de Fundagenética, la Dirección de 
Gestión Comunicacional es la encargada de difundir las 
actividades que se realizan dentro y fuera de la institución, en 
aras de fortalecer la difusión de las noticias más importantes, 
las actividades que realizan los especialistas o Asesores 
GenéticosGenéticos a nivel nacional, así como la gestión de la 
presidenta, Dra. Eglys Rivero y los lineamientos del presidente 
Nicolas Maduro Moro y la ministra Magaly Gutiérrez Viña, en 
función de mejorar el Sistema Público Nacional de Salud 
(SPNS).

 Desde el 2021, la institución ha implementado el uso de las 
redes sociales, para abrir un espacio de información 
permanente donde se difunde a diario el objeto social de la 
fundación, los servicios que ofrecen, así como las actividades 
de información y formación en cultura genética a un promedio 
de 500 a 600 pacientes que acuden  semanalmente.  De igual 
forma, se edita un boletín informativo trimestralmente, la 
elaboraciónelaboración de videos y otros recursos que permiten proyectar 
la labor institucional.



https://www.importancia.org/comunicacion.php
https://revepidemiologia.sld.cu/index.php/hie/article/view/40/18


Paciente de 59 años, residenciado en el Sector El 
Pare, de los Puertos de Altagracia, Municipio 
Miranda del Estado Zulia, que refiere dificultad para 
caminar desde hace 8 meses aproximadamente. 
Presenta debilidad y dolor en los miembros 
inferiores, que mejora tras detenerse, acompañado 
en ocasiones de lumbalgia no irradiada. Ha notado 
cambioscambios en la voz, siendo ésta más disfónica. En la 
anamnesis refiere debilidad en las manos. No 
presenta trastorno ocular, ni de control de esfínteres 
y tampoco a nivel sensitivo. No se aprecia labilidad 
emocional. Refiere calambres ocasionales en 
gemelos. Como antecedentes personales, es 
hipertenso. Antecedentes familiares: tío paterno 
fallecidofallecido con el diagnóstico de Esclerosis Lateral 
Amiotrófica (ELA). En la exploración neurológica 
presenta habla hipofónica. Motilidad ocular interna 
y externa normal. Fasciculaciones linguales. No 
debilidad cervical. Motor: miembros inferiores 
(MMII): paraparesia de predominio proximal 4/5. 
Dorsiflexión de ambos pies 5/5.Debilidad en 
miembrosmiembros superiores. No déficit sensitivo. Reflejo 
osteo-tendinoso (ROT) +++/+++ con Hoffmann 
positivo bilateral y reflejo cutáneo-plantar derecho 
indiferente, izquierdo conservado. Fasciculaciones 
en deltoides, pectorales. Atrofia muscular en ambos 
cuádriceps. Es valorado por Especialista 
(Neurólogo), quien diagnostica Esclerosis Lateral 
Amiotrófica.Amiotrófica.

 La esclerosis lateral amiotrófica (ELA) es una 
enfermedad progresiva del sistema nervioso que 
afecta las neuronas en el cerebro y la médula 
espinal, y causa pérdida del control muscular. Es una 
enfermedad neurodegenerativa progresiva letal que 
afecta a las neuronas motoras superior e inferior. 
(Callejo Mora y Sánchez Monge, 2022, párr. 1) 

  Los síntomas iniciales varían con cada persona, 
pero por lo general incluyen tropezarse, dejar caer 
objetos, fatiga anormal en brazos y/o piernas, 
tartamudear, calambres musculares y tics y/o 
episodios incontrolables de risa o llanto. 



El gen SOD1 es el primer gen responsable mapeado 
en la esclerosis lateral amiotrófica tipo 1 (ELA1) y 
codifica para la enzima superóxidodismutasa tipo 1 
(SOD1), cuya función es proteger del daño mediado 
de los radicales libres derivados del oxígeno; su 
mecanismo fisiopatológico en ELA1 se relaciona con 
isquemia. Diversos estudios moleculares del gen 
SOD1SOD1 muestran que las mutaciones puntuales son 
las más frecuentes. Las mutaciones más comunes en 
los casos familiares son p.A4V, p.I113Y, p.G37R, 
p.D90A y p.E100G, que explican más de 80 % de los 
casos, aunque también se han descrito mutaciones 
intrónicas como responsables de esclerosis lateral 
amiotrófica tipo 1. Los casos esporádicos se explican 
porpor mutaciones en otros genes como SETX y 
C9orf72. ELA1 es una enfermedad compleja con 
heterogeneidad genética. Por otra parte, los casos 
familiares y esporádicos tienen etiología distinta, lo 
cual se explica por la heterogeneidad molecular y 
múltiples mecanismos patogénicos que conducen a 
ELA1; el estrés oxidativo y la isquemia no son la 
única causa. (Ceúnica causa. (Cervantes-Aragón, 2019, p. 513).

Uno de cada 10 casos de esclerosis lateral 
amiotrófica (ELA) se debe a un defecto genético. La 
causa se desconoce en la mayoría del resto de los 
casos. En la ELA, las células nerviosas (neuronas) 
motoras se desgastan o mueren y ya no pueden 
enviar mensajes a los músculos. 

Cuando una persona con una forma autosómica 
dominante de la ELA tiene hijos, cada hijo tiene un 
riesgo de 50% (1 de 2) de heredar la copia mutada del 
gen y, por lo tanto, de tener ELA. La enfermedad 
también puede heredarse de forma autosómica 
recesiva. Se encontraron dos variantes genéticas que 
contribuyen al riesgo de esclerosis lateral 
amiotrófica:amiotrófica: el gen SOD1 en el cromosoma 21q 
(rs13048019) y en el cromosoma 9p (rs3849942).

Las mutaciones en el gen C9ORF72 en las personas 
con esclerosis lateral amiotrófica (ALS), consiste en 
expansiones de repetición hexanucleotídica. 

Se cree que estos individuos tienen más de 
aproximadamente 30 repeticiones. Estas mutaciones 
reducen la cantidad de proteína C9ORF72 codificada. 
Existen por lo menos 3 diferentes series hereditarias de 
la ELAF. La serie hereditaria más común de la ELAF se 
conoce como dominante autosómica. Actualmente se 
conocen cuatro genes que se encuentran en la ELAF. 
AprAproximadamente el 15% es causado por mutaciones en 
el gene SOD1, y un 3% a 4% de casos adicionales se deben 
a variantes patogénicas en el gene TDP-43 o en el gene 
FUS. Por último, una mutación recientemente 
encontrada en el gene de la proteína que contiene 
valosina (VCP, por sus siglas en inglés) es responsable de 
algunos casos de ELAF. (Zapata-Zapata et al, 2015).

Nery Pischuita 
con paciente.  

https://elacantabria.org/que-es-el-ela/sintomas-del-ela/
https://cuidateplus.marca.com/enfermedades/neurologicas/ela-esclerosis-lateral-amiotrofica.html
https://www.mayoclinic.org/es-es/diseases-conditions/amyotrophic-lateral-sclerosis/symptoms-causes/syc-20354022
https://www.medigraphic.com/pdfs/gaceta/gm-2019/gm195j.pdf
https://doi.org/10.17533/udea.iatreia.v29n2a08


TESTIMONIOS



Roxana Herrera, madre de la niña, se mostró 
complacida  con la evaluación de su bebé y del 
confortable servicio brindado por la especialista 
"después de detectar la enfermedad la niña ha 
evolucionado bien  ya que no lloraba, se le 
dificultaba porque tenía la lengua muy inflamada, no 
sostenía la cabecita por su condición, estoy contenta 
concon los avances. La atención  es muy buena, la 
doctora es muy amable, estuve atenta a cada una de 
las observaciones que me decía,  cuando la evaluó y  
detectó hipotiroidismo congénito

Genetista Clínico Dra. Yolanda López asistiendo a la 
niña  Rous Muller

Créditos:
Foto y Texto: Lcda. Evis Martínez 

Prensa Fundagenética 



Dra. Yolanda López ofreciendo servicios óptimos y 
de calidad a los pequeños que asisten a 
Fundagenética 

Créditos:
Texto y Fotos: Lcda. Brigid Moronta 

Prensa, Fundagenética





¿Qué es?

EsEs una iniciativa desarrollada desde el 2003 y 
oficialmente puesta en práctica en el 2007 como 
herramienta para la cooperación técnica de la 
Organización Panamericana de la Salud con el 
propósito de “liderar esfuerzos organizacionales 
entre los Estados Miembros y otros socios 
estratégicos, para promover la capacitación de 
recursosrecursos humanos para la salud, para todas las 
personas en todos los lugares”. (2023, misión).  
Concebido de acuerdo a tres principios: el uso de las 
nuevas tecnologías de información y comunicación, 
los principios de calidad científica y ética y el 
concepto de acercar el conocimiento a la práctica 
constituye un aporte innovador en el desarrollo de 
capacidadescapacidades para la formulación de políticas de 
salud pública y el desempeño de los sistemas de 
salud en la Región de las Américas. (Listovsky et al, 
2022, p. 1)

Viene a ser un espacio de encuentro para compartir 
saberes y conocimientos, experiencias y buenas 
prácticas para el fortalecimiento de los sistemas 
nacionales de salud de cada uno de los Estados 
Miembros. En el caso venezolano, sus esfuerzos 
están orientados a la formación permanente 
interprofesional de quienes conforman la Red 
IntegradaIntegrada de Salud con miras a  garantizar el 
derecho a la salud, el buen vivir y vivir bien de la 
población venezolana.

Hoy más que nunca es necesario aplicar conocimientos, capacidades y destrezas que te permitan un mejor 
desempeño profesional.

La distancia y el horario no deben ser impedimento para tu formación permanente, por tanto queremos 
compartir información sobre plataformas virtuales de formación libre y gratuita, donde con solo registrarte 
tendrás acceso a una variedad de cursos, recursos, información, webinarios, publicaciones y más para facilitar tu 
proceso de formación. 

María Mercedes Estrada
https://orcid.org/0000-0002-8765-5688

https://www.campusvirtualsp.org/es
https://orcid.org/0000-0002-8765-5688


Si quieres conocer más acerca de los aspectos pedagógicos que rigen el  CVSP te invito a ver el video Enfoque 
Educativo CVSP

No dejes que te lo cuenten, entra al Campus Virtual de Salud Pública de la OPS 
 
Regístrate, navega y aprovecha cada una de las bondades que te ofrece. Este espacio es tuyo. Aprovéchalo 
para tu desarrollo profesional. ¡Contamos contigo!

https://www.google.com/search?q=modelo+educativo+del+cvsp+videos+youtube&newwindow=1&rlz=1C1RLNS_esVE909VE909&sxsrf=AJOqlzXr-Y5hXYzIvw4RLtH-wHvGeExeDg%3A1678396806986&ei=hk0KZLTgO8e7qtsP3fKnwAo&oq=modelo+educativo+del+cvsp+video&gs_lcp=Cgxnd3Mtd2l6LXNlcnAQARgBMgUIIRCgATIFCCEQoAE6CggAEEcQ1gQQsANKBAhBGABQ_gxYtyBgjjVoAXABeACAAeUBiAG8CJIBBTAuNC4ymAEAoAEByAEIwAEB&sclient=gws-wiz-serp#fpstate=ive&vld=cid:4f7421d7,vid:VnBrxlsSFTk
https://www.campusvirtualsp.org/es


https://cursospaises.campusvirtualsp.org/course/index.php?categoryid=54


https://doi.org/10.26633/RPSP.2022.133
https://youtu.be/VnBrxlsSFTk





