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Presentacion

La sociedad del siglo 21 vive directamente a través de la tecnologia y de la
ciencia. No se concibe el desarrollo social sin el respaldo de la ciencia. La forma en
que miramos al mundo ha cambiado de forma acelerada y nos obliga a adaptarnos
a nuevas formas de pensamiento. La medicina no es inmune al avance tecnoldgico,
desde el microscopio de luz a los secuenciadores de ADN de Ultima generacidn, la
Genética emerge como una herramienta indispensable para el desarrollo. Es por lo
tanto, la Gendmica la rama de la ciencia que mas impacto ha tenido en la medicina
y la mas promisoria para la salud moderna.

La era pre-gendmica finalizd su Ultima meta con la secuenciacién completa
del genoma humano, justamente 50 afios después de la descripcion de la doble
hélice por Watson y Crick. Estamos viviendo entonces en la era post-gendmica, en
donde toda la informacion obtenida por el Proyecto Genoma Humano ha sido re-
analizada con el Proyecto ENCODE, el cual hizo un catadlogo de genes y descifrd su
significado bioldgico, descubriendo nuevos misterios moleculares que aln estan en
fase de analisis. Las funciones de genes individuales se pueden describir a nivel
molecular, bioquimico y celular, mientras que las relaciones funcionales entre los
genes se estudian a nivel del transcriptoma y del proteoma.

Por otro lado, la Genética nos presenta nuevos retos sobre todo en el
crecimiento de la biotecnologia que llega desde los laboratorios de alto nivel a los
consultorios de los médicos de atencidon primaria. Es comln ahora que las
aplicaciones de las tecnologias del ADN este incorporadas en la rutina de atencion
médica. Se ha disminuido cien veces el costo de clonar un gen, los recursos
bioinformaticos han sido fundamentales para facilitar la identificaciéon de genes,
ademas de los mapas y secuencias que han convertido procesos antes tediosos y
caros, en baratos y mas faciles.

Es por lo tanto mandatorio que la Salud Publica se reinvente e incorpore la
Genética en todos los procesos vinculados a la misma. Esta politica responde a estos
cambios trascendentes y obliga al Ministerio de Salud Publica (MSP) a implementar
actividades y acciones en todos sus procesos. Estos van desde el tamizaje prenatal
y neonatal de patologias hasta la medicina personalizada, pasando por el diagndstico
molecular de rutina y la investigacion gendmica. Es para nosotros un deber crecer
al ritmo de la ciencia y responder a la demanda social que pide se incorpore a la
Genética en los cuidados de salud de los ciudadanos.

Mag. Carina Vance Mafla
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Ministra de Salud Publica

1. Introduccion

La tecnologia y la innovacidn cientifica impactan en la vida humana de muchas
formas. Desde la primera publicacién de los resultados del Genoma Humano en el
ano 2001 1, la sociedad ha sufrido un cambio sustancial por el incremento de
biotecnologias que han transformado la sociedad y la practica habitual de la
medicina. Con los avances del proyecto ENCODE 23 (the Encyclopedia Of DNA
Elements), publicados en el 2012, se avizoran nuevos cambios sustanciales en la
concepcién de la Genética y la Gendmica, cambios que impactaran de forma
definitiva en la perspectiva de Salud generando nuevos paradigmas y modelos de
desarrollo 45,

La Gendmica aplicada a la Salud Publica se define como la aplicacion
responsable y efectiva del conocimiento gendmico a la politica de salud publica y los
servicios de salud 6. Por ello es preciso contar con una base cientifica sélida que
permita la integracién de conocimientos y tecnologias gendmicos en determinados
ambitos.

Para el Gobierno Nacional del Ecuador y el Ministerio de Salud Pablica (MSP)
como autoridad sanitaria, el cuidado de la salud constituye un eje estratégico para
el desarrollo del pais y un logro del buen vivir. La reforma democratica del Estado
expresa que se debe asegurar el bien colectivo, proveer servicios publicos de calidad
y lograr que el Estado sea en si mismo un actor fundamental para el cambio. Dentro
de la Estrategias para el Desarrollo 2009-2013 7, la estrategia IX habla sobre la
inclusién, proteccidn social solidaria y garantia de derechos en el marco del Estado
constitucional de derechos y justicia.

Por su parte la OMS reconoce que la Genémica es un vehiculo poderoso para
alcanzar la equidad global en salud. El Programa de Genética Humana de la OMS 8
anima a los responsables politicos a evaluar la pertinencia y la utilidad de la
investigacion genética y de las tecnologias relacionadas en los sistemas de salud de
sus respectivos paises.
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Practicamente todas las enfermedades tienen componentes genéticos
constitutivos o adquiridos °. Esta informacion puede utilizarse para diagnosticar
enfermedades e identificar nuevos tratamientos o medicamentos destinados a tratar
mas especificamente una enfermedad. No obstante, debido al tiempo necesario para
evaluar responsablemente las ventajas y los riesgos de efectuar pruebas con
cualquier nuevo patron genético que pueda estar vinculado a una enfermedad,
existe un desfase entre la publicacidon de los marcadores genéticos de enfermedades
que afectan a la salud publica y que han sido recientemente descubiertos y su
posible aplicacion en la practica.

La percepcion de que la medicina se fundamentara cada vez mas en el
conocimiento de la genética reviste especial interés en el marco de sistema publico
de salud. La aplicacion clinica de los avances genéticos debe analizarse desde la
perspectiva de la salud publica, por su potencial para preservar la salud y la vida de
muchas personas. Por esa razon, es imprescindible que su desarrollo sea ordenado,
racional y sostenible, integrando la investigacion, los desarrollos tecnoldgicos y la
asistencia a la poblacion. Ademas, se debe garantizar la proteccidn de los derechos
individuales de la ciudadania, tanto en la atencién en salud como en la investigacion
biomédica.

La Politica Nacional de Genética (PNG) permitira que se desarrollen planes
estratégicos para proveer atencion integral de calidad a personas y familias con
enfermedades de base genética o con riesgo de padecerlas, mediante la provision
de servicios de genética clinica integrales, multidisciplinarios y armonizados, que
garanticen la accesibilidad y la equidad en el nuevo modelo de atencién integral en
salud. Sera la base para disenar programas especificos para una atencién integral
y coordinada de las personas afectadas por enfermedades genéticas.

La PNG busca dar una respuesta integral, coordinada, equitativa, de alta
calidad y sostenible a los desafios que suponen el desarrollo de la genética humana
y sus aplicaciones en el ambito de la atencidn en los préximos afios.

2. Antecedentes vy justificacion

La aplicacion clinica de los avances en genética supone un reto para el
conjunto de la sociedad por sus repercusiones éticas, juridicas y sociales. En este
sentido, son numerosos los criterios y las recomendaciones que se vienen
produciendo desde diversas organizaciones internacionales, entre las que cabe
destacar la Declaracion universal sobre el genoma humano y los derechos humanos,
aprobada por la UNESCO el 11 de noviembre de 1997 19,
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La extraordinaria sensibilidad de la informacidn genética y sus implicaciones
éticas y sociales sefalan la conveniencia de establecer un marco normativo
adecuado, que permita las garantias apropiadas en este ambito, por lo que debe
desarrollarse una legislacion especifica. El sistema de salud debera garantizar la
accesibilidad y la equidad en la realizaciéon de los andlisis genéticos, y en la
prestacion de la asesoria genética indicada tanto para enfermedades raras como
para otras mas comunes, establecera criterios de seguridad y validez clinica en la
incorporacion de prestaciones de Genética a la cartera de servicios, y buscara la
maxima calidad vy fiabilidad en su realizacion.

Por otra parte, es necesario preservar el equilibrio entre los derechos de las
personas y las necesidades de la investigacién biomédica, como motor del progreso,
con el fin de garantizar la proteccion de la salud de las generaciones presentes y
futuras. Ello incorpora la regulaciéon de los bancos de ADN, persiguiendo el
cumplimiento de unos requisitos de calidad en el control de las colecciones de
muestras bioldgicas y su gestidon de acuerdo a los principios de la bioética.

Segun el Foro Economico Mundial, para el afio 2011 el Ecuador ocupé en
competitividad el puesto 86 de 144 paises 1! y; segun el Indice de Desarrollo
Humano del PNUD para el 2011 el Ecuador se ubicd en la posicidn 83, con una
esperanza de vida al nacer de 75.6 afios y, con apenas una inversion del 2.3% del
PIB en Salud y una tasa de mortalidad en niflos menores de 5 afios de 24/1000
nacidos vivos 12,

En este escenario se enmarca el escaso desarrollo de la tecnologia en
Genética en el Ecuador. La primera prueba de paternidad por ADN se la realiz6 en
nuestro pais en 1997 4 y las primeras pruebas diagndsticas con técnicas
moleculares se empezaron a realizar a inicios del afio 2000 3. En los Ultimos afios,
este crecimiento ha sido incipiente. De acuerdo a varios estudios publicados 16,
existen en el Ecuador pocos especialistas en Genética clinica y de laboratorio, asi
como hay pocos laboratorios, la mayoria de tipo privado que ofrecen parcialmente
servicios de diagndstico de laboratorio en este campo a la comunidad 7.

Para algunos investigadores la esclavitud del futuro sera la dependencia
cientifica y tecnoldgica, por lo que el acceso abierto y equitativo a la Investigacion y
el conocimiento para el desarrollo es mandatorio 13.

El desarrollo de la Genética en Ecuador es importante porque todas las
enfermedades tienen un componente genético y, este componente tiene un gran
impacto en el diagndstico de miles de enfermedades; se calcula que en la proxima
década la Genética sera la rama mas importante en la medicina predictiva 18; porque
todos los paises desarrollados tienen no uno sino varios Centros de Genética que
funcionan de rutina desde hace varias décadas; el Ecuador lleva muchos anos de
retraso en este campo y la dependencia tecnoldgica es cada vez mayor,
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comprometiendo la capacidad del Estado Ecuatoriano de tomar decisiones en esta
area. Por ello, es necesario ser autosuficientes en este tema.

Por otro lado, la carga de enfermedades genéticas determina un alto costo
emocional y un altisimo costo econdmico tanto en gastos directos como indirectos
lo que impacta de manera importante en el sistema de salud.

De acuerdo a varios informes de OPS 19:20 |3 disponibilidad actual de servicios
comunitarios de Genética en paises de bajos y medianos ingresos como Ecuador es
inadecuada. La OMS define a la Genética Comunitaria como &/ arte y la ciencia de
la aplicacion, realista y responsable, de la genética relacionada con el proceso de
salud-enfermedad, asi como la aplicacion de la tecnologia genomica en /las
poblaciones humanas (las comunidades), buscando siempre el mayor en beneficio
para las personas 1.

El objetivo de la Genética Comunitaria segun /a Estrategia Mundial para /a
Prevencion y Control de Enfermedades No Transmisibles (ENT), en los paises de
bajos y medianos ingresos es prevenir los trastornos congénitos y enfermedades
genéticas en la poblacion general, y al mismo tiempo proporcionar servicios de
genética (diagndstico y asesoria) en la comunidad, tanto para individuos como para
familias 2. En este contexto usamos el término prevencién para indicar acciones
implementadas, para reducir la prevalencia al nacimiento de los desérdenes
congeénitos y el impacto en la salud de las enfermedades genéticas, respetando las
decisiones voluntarias garantizando el cumplimiento de los derechos humanos 23.

Analisis de la situacion actual

Durante los Ultimos afios, la provisidon de servicios de genética clinica y de
laboratorio se ha desarrollado de una manera fragmentada, heterogénea y poco
sistematica en Ecuador. A diferencia de otras especialidades o areas asistenciales,
no se ha planificado ni se ha dispuesto de directrices sobre la manera en que se han
de desarrollar los servicios y unidades para garantizar una provision integral,
integrada y geograficamente equitativa. Tampoco se ha desarrollado un plan de
formacion o especialidad, que garantice las competencias profesionales Sin
embargo, desde distintos ambitos clinicos y sociales se viene manifestando la
necesidad de contar con orientaciones precisas y recursos especificos en genética
clinica y de laboratorio.

Aproximadamente 7339 nifios nacen cada afio con anomalias congénitas
(ACs) 16, se desconoce su etiopatogenia con detalle por lo que se requieren nuevos
estudios a futuro. Las ACs fueron identificadas como problema de salud publica en
nuestro pais hace muy poco tiempol?. Los esfuerzos por desarrollar estudios
genéticos, generalmente a cargo de unidades de investigacion de las universidades
ecuatorianas, no han encontrado ningun espacio dentro de las instituciones del MSP.
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En América Latina del 2 al 7% de los recién nacidos presentan ACs y estas
son responsables de un 20% de las muertes en el periodo posnatal 24. Las ACs
ocupan del 20 al 5° lugar entre las causas de defuncién de los nifios menores de 1
ano; en Ecuador estan dentro de las 15 principales causas de mortalidad infantil, de
las cuales 6 corresponden a problemas genéticos 25. Las ACs tienen un componente
geografico relacionado con la altura y al parecer existe un componente étnico
asociado a los grupos nativos originarios del pais 2.

Del 22al 5°
lugar de las
defunciones en
| menores de 1

afio es por
malformaciones

Costo econémico En Ecuador cada
por cada afio nacen
malformado de |  ~7339 nifios con
200 a 300 mil \ una

\ usD malformacion
k El problema \

: \ con nuestros  —
\ nifios

—
20 mil
discapacitados
D;Ia::)jdaalsglggo tienen retraso
mental de

hospitalizacione 1
s pediatricas son origen

ey ) genético{Mision
genéticas Manuela
— Espejo).

Aproximacién de los problemas genéticos a nivel infantil en Ecuador
Fuente: varias. Elaboracion: grupo de redaccion 2012

Cabe mencionar la participacion del Ecuador en el Estudio Colaborativo Latino
Americano de Malformaciones Congénitas (ECLAMC) para categorizar las
enfermedades genéticas y defectos congénitos que aporta con datos recolectados
desde varios servicios neonatales y pediatricos de hospitales del pais. Este estudio
reportd que la microtia y los defectos del pabelldn auricular presentan una frecuencia
3 veces mayor que en el resto de paises latinoamericanos 27; sin embargo el ECLAMC
considerd que mas del 50% de los datos de malformaciones congénitas estan sub
registrados y establecid recomendaciones puntuales a cada unidad de salud
participante en el estudio 28,
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Se calcula que el 30% de las personas con discapacidad intelectual en
Ecuador deben su discapacidad a un problema de origen genético. Segun la Mision
Manuela Espejo mas de 249.439 (2.5/100 hab) personas presentan alguna
discapacidad visible; de ellos, 61.926 (0.62/100 hab) tienen discapacidad intelectual
o retraso mental y 187.513 (1.88/100 hab) tienen otra discapacidad diferente (datos
no publicados), y se ha demostrado en estudios internacionales que al menos el
30% de las discapacidades intelectuales son de causa genética. Los programas de
diagndstico prenatal y neonatal de enfermedades genéticas son las mejores
estrategias de prevencidn, especialmente del retraso mental de causa genética. Los
datos reportados por este programa hasta el octubre 2010, indican que la
prevalencia de discapacidad a nivel nacional esta en el 2,4%, con algunas diferencias
significativas entre provincias 2°.

La genética es también un factor determinante de la salud 3°. En Ecuador las
aneuploidias y los defectos del tubo neural no son diagnosticados en la etapa
prenatal como es de rutina en paises desarrollados. Por otro lado, los programas de
tamizaje de enfermedades de origen genético aln es incipiente en nuestro pais. Se
entiende el tamizaje como el proceso de identificar a las personas que tienen mas
posibilidades de desarrollar una enfermedad. Su uso esta bastante extendido en el
mundo sobre todo en la prevencidn del cancer y en la atencién prenatal y neonatal.

Cabe destacare, que los servicios de Genética incluyen una serie de
actividades entre las cuales estan el diagndstico, atencidén, prevencién vy
rehabilitacion de las enfermedades de origen genético en todos los niveles de
atencidn, como se puede observar en otros paises 31,
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Aproximacién de los problemas genéticos en adultos en Ecuador
Fuente: varias. Elaboracion: grupo de redaccién 2012

3. Marco legal

La accesibilidad a los servicios de salud y su universalidad son elementos
esenciales del derecho a disfrutar del nivel de salud mas alto posible. El derecho a
la salud ha sido reconocido como tal en el Predmbulo de la Constitucion de la
Organizacién Mundial de la Salud (OMS), de 1946, donde se establece que: e/ goce
del grado maximo de salud que se pueda lograr es uno de los derechos
fundamentales de todo ser humano sin distincion de raza, religion, ideologia politica
o condicion economica o social, y en el Pacto Internacional de Derechos Econdmicos,
Sociales y Culturales adoptado por la Asamblea General de las Naciones Unidas
(ONU), en 1966, que en su articulo 12 sefala, entre las medidas que deben adoptar
los Estados Partes, las necesarias para asegurar /a prevencion y el tratamiento de
las enfermedades epidémicas, endémicas, profesionales y de otra indole, y la lucha
contra ellas.

La Constitucién Politica del Ecuador del afio 2008 establece en el articulo 32,
que es responsabilidad del Estado garantizar el derecho a la salud y el acceso
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permanente, oportuno y sin exclusidn a programas, acciones y servicios de
promocion y atencion integral de la salud, salud sexual y salud reproductiva. En el
Articulo 35 que los adultos mayores, nifi@s, embarazadas, personas con
discapacidad, y quienes adolezcan de enfermedades catastréficas o de alta
complejidad, recibiran atencion prioritaria y especializada, y en el articulo 47 que el
Estado garantizara politicas de prevencion de las discapacidades y de manera
conjunta con la sociedad y la familia, procurara la equiparacion de oportunidades
para las personas con discapacidad y su integracién social.

Asimismo, el Plan del Buen Vivir del afio 2009-2013 plantea en el objetivo 3,
mejorar la calidad y condiciones de vida de la poblacion. En particular en el punto
3.2 que habla de fortalecer la prevencion, el control y la vigilancia de la enfermedad,
y el desarrollo de capacidades para describir, prevenir y controlar la morbilidad; 3.3
garantizar la atencion integral de salud por ciclos de vida, oportuna y sin costo para
las y los usuarios, con calidad, calidez y equidad y; 3.4 brindar atencion integral a
las mujeres y a los grupos de atencidn prioritaria, con enfoque de género,
generacional, familiar, comunitario e intercultural.

La Ley Organica de Salud aprobada en el afio 2006, en su capitulo II sobre la
Genética Humana cita en el articulo 209, que la autoridad sanitaria nacional
normara, licenciara y controlara el funcionamiento de los servicios de salud
especializados, para el ejercicio de actividades relacionadas con la investigacion y
desarrollo de la genética humana. En el articulo 210 se dice que sélo podran hacerse
pruebas para a) Trasplantes; b) Estudios mutacionales; c) Ligamiento genético; d)
Pruebas predictivas de enfermedades genéticas; e) Pruebas para detectar la
predisposicion genética a una enfermedad; f) Fines terapéuticos; y g) Otras con
fines de salud genética. En el articulo 214, en su parte pertinente se dice que la
autoridad sanitaria nacional procurara y fomentara la integracion y trabajo
cooperativo de los centros de investigacién y desarrollo de la genética.

Mediante el Acuerdo Ministerial N0.218 del el 5 de abril del 2001, se crea el
Comité Nacional Ecuatoriano para el Genoma Humano y los Derechos Humanos, con
sede en la ciudad de Quito, entidad dependiente del despacho ministerial del MSP y
que es el encargado de la coordinacion para el manejo de los recursos del genoma
humano y los derechos humanos del Ecuador.

En el afio 2002, se reformo el Cddigo de la Nifiez y Adolescencia y se incluyd
una disposicion transitoria sexta, que expresa que el MSP implementara una Unidad
de Investigacién Genética en la que se practiquen en forma gratuita los examenes
comparativos de los patrones de bandas o secuencias de ADN.
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Fuente: varias. Elaboracion: grupo de redaccién 2012

La Ley Orgénica de Donacién y Trasplante de Organos, Tejidos y Células en
del afio 2011 en su articulo 3 cita que corresponde a la Autoridad Sanitaria Nacional
desarrollara la actividad trasplantolégica, especialmente la implementacién de
bancos heterdlogos de progenitores hematopoyéticos, bancos de tejidos asi como
unidades de trasplantes en los hospitales del Sistema Nacional de Salud,
principalmente en el sistema publico.

En el afio 2012, RO 625 publicado el 24 de enero, se promulga la Ley Organica
reformatoria a la Ley Organica de Salud, Ley 67, para incluir el tratamiento de las
enfermedades raras o huérfanas y catastroéficas. En el articulo 1 se dice que el Estado
Ecuatoriano reconocera de interés nacional a las enfermedades catastroficas y raras
o huérfanas; y, a través de la autoridad sanitaria nacional, implementara las acciones
necesarias para la atencidn en salud de las y los enfermos que las padezcan, con el
fin de mejorar su calidad y expectativa de vida.
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En el RO 798 del 27 de septiembre del 2012, se acuerda emitir los criterios
de inclusion de enfermedades consideradas catastrdficas, raras y huérfanas para
beneficiarios del bono Joaquin Gallegos Lara, bonificacion econdmica creada a favor
de las personas con discapacidad severa y profunda en situacidon critica que no
pueden gobernarse por si mismos, identificados como tales en la base de datos de
la Mision Solidaria Manuela Espejo; o con enfermedades catastroficas, raras o
huérfanas determinadas por el MSP, de conformidad con la Ley Organica de Salud.
Este incluye 106 patologias de baja prevalencia. Se estima que el 80% de las
patologias raras son de origen genético.

A pesar de la voluntad politica expresada por el Estado Ecuatoriano en los
mandatos e instrumentos legales y constitucionales aprobados, en el pais persisten
todavia serios problemas en relacion al acceso a los servicios de Genética. En
respuesta a esta situacion y a los requerimientos de la poblacion, el MSP ha decidido
elaborar la Politica Nacional de Genética (PNG).

4. Principios orientadores

Los principios son declaraciones propias del ser humano, que apoyan su necesidad
de desarrollo y felicidad, estos son universales. Los principios que guian esta Politica
son los siguientes:

Principio 1. EQUIDAD, la equidad se logra cuando todas las personas alcancen su
potencial de salud. Todos los ciudadanos tendran acceso a los servicios
de Genética de acuerdo a su necesidad, sin restriccién alguna, sin
importar su condicién social o econédmica.

Principio 2. UNIVERSALIDAD, es la garantia del derecho a la salud con calidad para
todos los ciudadanos. Los servicios de Genética deben estar disponibles
para todos sin ninguna discriminacién, en todas las etapas de la vida y
respetando los derechos individuales y los deseos intrinsecos de los
pacientes. La universalidad eextiende la cobertura de los beneficios del
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Principio 3.

Principio 4.

Principio 5.

Principio 6.

Principio 7.

Principio 8.

Sistema, a toda la poblacidn en el territorio nacional de forma continua
y progresiva.

SOLIDARIDAD, implica una relacién de responsabilidad compartida y
de obligacion conjunta, que consiste en colaborar de manera
desinteresada con el bien comun. Las acciones solidarias distributivas
apuntan hacia una disminucion de las desigualdades sociales y hacia la
ampliacion de las oportunidades en el ambito de la salud. La solidaridad
es mas que un acto social, es una accion que le permite al ser humano
mantener y mantenerse en su naturaleza de ser social.

RESPETO A LOS PRINCIPIOS DE LA BIOETICA, en todos los aspectos
relacionados a la Genética se deben respetar los cuatro principios de
la bioética que son autonomia, no maleficencia, beneficencia y justicia;
en especial, el principio de no maleficencia (primum non nocere) que
significa abstenerse intencionadamente de realizar acciones que
puedan causar dafio o perjudicar a otros. El criterio ético fundamental
de la bioética es el respeto al ser humano, a sus derechos inalienables,
a su bien verdadero e integral como es la dignidad de la persona.

EFICIENCIA, considerada como la mejor utilizacidon social y econdmica
de los recursos administrativos, técnicos y financieros del Estado y los
particulares para garantizar el derecho a la salud y al acceso de los
servicios integrales de diagndstico, tratamiento, recuperacion,
prevencidon y promocion de la salud en el campo de la Genética con
oportunidad, calidad y suficiencia.

CALIDAD, es la provision de servicios individuales y colectivos
accesibles y equitativos, con un nivel profesional dptimo, que tiene en
cuenta los recursos disponibles y logra la adhesion y satisfaccion del
usuario. Todos los servicios de Genética deben seguir estandares
internacionales.

PARTICIPACION SOCIAL, es la intervencidon de la comunidad en la
planeacidn, gestion y control social y evaluacion, se debera promover
la vinculacion efectiva de la poblacion y de este modo garantizar que
la salud responda a las necesidades sentidas de los grupos sociales, de
asociaciones de pacientes, sociedades cientificas y de la sociedad civil.

INTER-SECTORIALIDAD, con el fin de lograr resultados de salud de
manera mas eficaz, eficiente y sostenible, se utilizarda el Sistema
Nacional de Salud que comprende la Red Publica Integral y la Red
Complementaria. Asi como los demas integrantes del frente Social.
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Principios sobre los que se basa la politica publica en Genética
Fuente: varias. Elaboracion: grupo de redaccion 2012

5. Fin de la PNG

Mejorar las condiciones de salud de los ecuatorianos mediante el uso adecuado de
la Genética en Salud Publica y priorizar la misma por parte del Estado Ecuatoriano.

6. Propdsito

Asegurar la provision de servicios de genética integrales, multidisciplinarios,
equitativos, eficientes y de alta calidad, a las personas y familias, con el fin de
mejorar su calidad y esperanza de vida, su seguridad reproductiva, y favorecer su
integracion familiar y social, evitar la progresién y los desenlaces adversos de las
enfermedades genéticas, congénitas y metabdlicas, garantizar su seguridad
reproductiva, y disminuir las inequidades en salud en este tipo de entidades.
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7. Objetivos

1. Implementar servicios publicos integrales y suficientes en Genética vy
Gendmica dentro de la Red Publica Integral en Salud

2. Contar con recursos tecnoldgicos y financieros suficientes, adecuados, asi
como con recursos humanos competentes y suficientes

3. Generar e implementar un marco regulatorio adecuado a nivel nacional

4. Promover la toma de decisiones basadas en el conocimiento y en principios
bioéticos

8. Ambito de aplicacion

La presente politica es de aplicacion nacional y obligatoria en todas las
unidades prestadoras del Sistema Nacional de Salud, el cual comprende la Red
Publica Integral en Salud (RPIS) y la Red Complementaria, incluyendo entidades con
y sin fines de lucro.

9. Definiciones

Politica publica: directriz que el Estado haciendo uso de sus atribuciones, aplica a la
sociedad con el fin de definir como proceder frente a un asunto especifico reconocido
como de interés publico. En este contexto, esta politica se enmarca dentro de las
siguientes caracteristicas:
1. Privilegiara el bien comin por sobre los intereses particulares de los
diversos grupos de interés
2. Solo puede ser fijada por el Estado en su figura de Autoridad
Sanitaria
3. Los actores involucrados participaran en su proceso de elaboracion
bajo la rectoria de la Autoridad Sanitaria.
4. Tendra caracter normativo y taxativo, es decir, definird normas que
deberan ser acatadas por todos los actores involucrados
5. Debera ajustarse al marco juridico-administrativo vigente
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Fuente y elaboracion: grupo de redaccién 2012

Politica Nacional de Genética (PNG): es el instrumento que el Estado utiliza para
organizar la Genética y sus actores, tanto publicos como privados, y proveer de
orientaciones que permitan avanzar hacia el logro del acceso equitativo y oportuno
a los servicios especializados en Genética. La PNG es una politica de caracter
necesariamente intersectorial, pero que debe estar orientada por lineamientos de
salud.

Geneética: es el campo de la biologia/medicina que busca comprender la herencia
bioldgica que se transmite de generacidn en generacién. Estudia el ADN (Acido
Desoxirribo Nucleico).

Gen: fragmento de ADN que codifica para una proteina o un ARN. Los genes son
responsables de las enfermedades de origen genético.
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Genoma: es la totalidad de la informacidon genética que posee un organismo en
particular. Por lo general, al hablar de genoma en los seres eucaridticos nos
referimos sélo al ADN contenido en el nlcleo, organizado en cromosomas.

Medicina Gendmica: la aplicacion del conocimiento del Genoma Humano a la practica
de la Medicina

Congénito: hace referencia a cualquier rasgo presente en el nacimiento y adquirido
durante la vida intrauterina. Defecto congénito es una anomalia del desarrollo que
esta presente en el momento del nacimiento. Puede ser resultado de un factor
genético, fisico, quimico o bioldgico.

Metabodlico: se refiere a los procesos relacionados con el metabolismo bioldgico.

Tamizaje: una estrategia aplicada sobre una poblacion para detectar una
enfermedad en individuos sin signos o sintomas de esa enfermedad. La intencion
del tamizaje es identificar enfermedades de manera temprana dentro de una
comunidad. Esto permite la rapida gestién e intervencion con la esperanza de que
se reduzcan los efectos provocados por la enfermedad. También se lo denomina
cribado o screening.

Tamizaje metabdlico: es la deteccion oportuna de los errores innatos del
metabolismo y otros defectos genéticos en nifios recién nacidos.

Genética Comunitaria: es el arte y la ciencia de la aplicacion, realista y responsable,
de la genética relacionada con el proceso de salud-enfermedad, asi como la
aplicacion de la tecnologia gendmica en las poblaciones humanas (las comunidades),
buscando siempre el mayor en beneficio para las personas.

Asesoria Genética: es un proceso de comunicacion en el que el médico proporciona
informacion acerca de la etiologia, riesgo de recurrencia, prondstico y manejo de
enfermedades de origen genético. Este proceso integra: la interpretacion de la
historia médica familiar para evaluar la probabilidad de ocurrencia de la enfermedad
o la repeticibn de la misma; la educacién acerca de la herencia, pruebas
diagndsticas, gestion, prevencidn, recursos e investigacion, el asesoramiento para
promover decisiones informadas y, la adaptacion al riesgo o condicion.

Biotecnologia: el uso de la tecnologia aplicada a los seres bioldgicos, incluyendo el
ser humano. Con la Biotecnologia el concepto de Salud se modifica parcialmente ya
que se trata de una medicina cada vez mas personalizada. Esto significa que se
podria tener tratamientos “hechos a medida” para cada individuo.
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Sistema Nacional de Salud: es el conjunto de acciones y prestaciones de salud en el
pais y se ejecuta a través de la red de proveedores, mediante la coordinacion
concertada de acciones de las entidades integrantes del sistema.

Funciones Esenciales de la Salud Publica (FESP): conjunto de acciones que deben
ser realizadas con fines concretos, necesarios para mejorar la salud de las
poblaciones. La iniciativa La salud publica en las Américas identifica 11 funciones
esenciales. Entre las funciones que el Estado posee en el ambito de la Genética, las
mas importantes son la de regular la practica clinica y de laboratorio de la Genética
en el pais, garantizar la provisién adecuada y oportuna de los servicios de Genética
que fueren necesarios e informar de forma apropiada a la poblacion. La politica por
tanto, debera abordar el cumplimiento de estas funciones, estableciendo los
mecanismos y estructuras necesarias para ello. El grafico siguiente muestra las
funciones esenciales del Estado ecuatoriano en el campo de la Genética.
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Fuente: OPS/OMS 2012, Elaboracién: grupo de redaccion

10. Etapas de Formulacién

10.1 Marco conceptual y abordaje metodoldgico

Enfogue de la politica
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En el proceso de construccidn de esta politica se utilizd el analisis estratégico
situacional, el cual permite anticipar una visién posible de futuro e ir organizando
acciones que permitan intervenirlo. Este enfoque incorpord la metodologia de
construccion de escenarios.

Tipo de politica

Desde el punto de vista operativo la Politica Nacional de Genética sera una politica
de caracter regulatorio, dado que su objetivo principal es administrar posibles
conflictos en la relacidon entre grupos de actores en la sociedad.

Elementos de la politica
Los elementos a considerar en la formulacién de esta politica fueron:

- Contenido: en relacion al contenido, se definid el propdsito, los principios, los
objetivos y los lineamientos estratégicos, asi como las estrategias y las funciones
y responsabilidades de cada actor institucional.

- Contexto: para identificar los elementos de contexto, se realizd un analisis
situacional clasico con definicion de arbol de problemas contemplando:
condiciones sociales, culturales, econdmicas, administrativas y politicas del
entorno actual del pais. Del analisis de contexto se desprendieron los problemas
a resolver, el arbol de soluciones y los lineamientos estratégicos.
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Fuente: varias. Elaboracion: grupo de redaccion 2012

Actores: en cuanto a los actores involucrados, el analisis incluyd un mapeo de
actores incorporando sus intereses, sus necesidades, su organizacién, su grado
de cercania al tema, sus interacciones y su capacidad politica de influir sobre las
decisiones que se tomen en el tema.

Proceso: en este ambito, se definid aquellos procesos clave en la formulacién,
implementacion, monitoreo y evaluacion y revision de la politica, considerando
aquellos espacios de dialogo que sera necesario organizar para promover la
participacion de los diversos grupos de interés en la aprobacion de la politica, asi
como la dimensioén territorial y los tiempos involucrados en el desarrollo del
dialogo.

Implicaciones: las implicaciones esperadas de la politica se abordaron desde el
punto de vista del impacto que ella tendra sobre la poblacion en general, sobre
los actores, sobre los procesos administrativos en el Estado, sobre la relacién
entre el Estado y los grupos de actores, sobre la estructura y la dinamica de las
enfermedades de origen genético y sobre la relacion entre el Estado Ecuatoriano
y otros paises.
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Metodologia utilizada en la elaboracién de la politica publica
Fuente y elaboracion: OPS/OMS 2012

Metodologia
Para formular la presente Politica, la Direccién Nacional de Normatizacién y la

Subsecretaria de Gobernanza del MSP realizaron un analisis de la situacion de la
Genética en el pais, del contexto politico y socioecondmico, para identificar la
magnitud del problema, los avances y los asuntos criticos. Sobre esta base,
desarrollé una propuesta de Politica. Esta Direccidn fue la responsable de conducir
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su proceso de formulacién con la participacion de actores sociales de diferentes
sectores.

Para la elaboracién de la PNG se tomaron en cuenta varios documentos como
insumo a la misma. El proceso metodoldgico de diseno siguid el ciclo de formulacion
de una politica publica elaborado por SENPLADES. Se identificd la situacién actual
de la Genética, los recursos necesarios y el inicio de un proceso para la planificacion,
la administracion y la evaluacion.

Para los talleres se disenaron instrumentos para facilitar y guiar el proceso.
Se conformaron grupos de trabajo segun las lineas estratégicas establecidas en este
documento. Para cada ambito se definieron areas de intervencion, asuntos criticos,
lineamientos de politica y estrategias para su operativizacién. Se realizd una
validacién de la politica con participacion de diversos actores sociales involucrados
con el tema. Posteriormente la politica fue avalada por las autoridades de los
Ministerios de Salud, Ministerio Coordinador de Desarrollo Social y SENPLADES.

Por otro lado, la implementacién de esta politica sera progresiva siguiendo un
eje transversal, a nivel nacional zonal, provincial y distrital. El siguiente grafico
resume el proceso realizado en la formulacion de esta politica.

Diagnoéstico y Definicién de Elaboracion
analisis —> . —> documento
. . asuntos criticos I
situacional preliminar
|
\Z
. Taller de .
ReV|S|,on interna | validacién | S Validacién
por areas MSP . externa
interna
|
V/
Aprobguon de —>| Oficializacion p—> Divulgacién
autoridades

Flujo de los procesos realizados en la formulacion de la politica publica
Fuente y elaboracion: grupo de redaccion 2012

Declaracién de potenciales conflicto de interés
Todos los participantes en todas las etapas del proceso declararon y firmaron
sus potenciales conflictos de interés, considerados como aquellas situaciones en las
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que el juicio del individuo, concerniente a su interés primario y legitimo, y la
integridad de una accidn tienden a estar indebidamente influenciado por un interés
secundario, de tipo generalmente econdmico o personal. Existe conflicto de intereses
cuando en el ejercicio de las labores dentro de una institucion, sobreviene una
contraposicion entre los intereses propios e institucionales. Un conflicto de interés
es la contraposicion de intereses particulares con el interés general.

Un funcionario publico debiera velar por el interés general, pero en ocasiones
puede tomar decisiones influenciado por intereses personales que se contraponen
al interés general, en ese momento existe un conflicto de interés. Aln cuando las
decisiones en el ejercicio publico sean las correctas, la sola existencia de intereses
particulares en el ambito de decisién puede afectar la reputacion y la confianza que
se tiene en la institucion desde la cual emana esa decision. Por esto, los conflictos
de intereses solo pueden evitarse con la abstencidén en cualquier asunto en el que
existan intereses personales, o en la total transparencia de esos intereses.

Para este fin se utilizé un modelo de “Declaracion de potenciales conflictos de
interés” desarrollado en la Direccion Nacional de Normatizacion del MSP. Todos los
participantes en este proceso firmaron dicho documento.

Se distinguieron los siguientes tipos de conflictos de intereses:

1. Conflicto real: existe un inaceptable conflicto de hecho entre los intereses
individuales o privados de un individuo o funcionario publico y sus
obligaciones publicas.

2. Conflicto aparente: se refiere a la situacion en que existe un interés personal
gue no necesariamente influiria en el individuo o funcionario publico pero que
podria dar lugar a que otros consideren que puede influir en el cumplimiento
de sus deberes.

3. Conflicto potencial: alude al caso en el que un individuo o funcionario publico
tiene un interés privado que puede convertirse en un conflicto de interés en
el futuro.

10.2 Identificacion de actores

De acuerdo a lo establecido en el marco metodoldgico, se realizd un mapeo
de actores incorporando sus intereses, necesidades, grado de organizacion, cercania
al tema, sus interacciones y su capacidad politica de influir sobre las decisiones que
se tomen respecto de la politica. Los principales actores identificados fueron:

Sector Publico

Ministerio de Salud Publica

Ministerio de Inclusion Social

Ministerio Coordinador de Desarrollo Social
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Vicepresidencia de la Republica

SENESCYT

SENPLADES

Instituto Nacional de Salud Publica e Investigacion, INSPI
Instituto de Donacion de Organos y Trasplantes, INDOT
Asamblea Nacional

Red de Universidades Ecuatorianas

Fiscalia General del Estado

Red publica en salud

CONADIS

IESS

Sector Privado

Sociedad Ecuatoriana de Genética Humana
Sociedad Ecuatoriana de Bioética
Academia Ecuatoriana de Medicina

Red complementaria en salud
Aseguradoras privadas

Federacion Médica Ecuatoriana
Asociaciones privadas de pacientes
Industria Farmacéutica

Universidades privadas

Organismos internacionales
ALBA

UNASUR

UNFPA

OPS/OMS

PNUD
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10.3 Lineamientos estratégicos

Para el desarrollo de esta politica se establecen las siguientes lineas estratégicas:

romover y
desarrollar la
investigacion,
la generacion
del
conocimiento,
de informacion
bioética

Desarrollar la
oferta de
servicios de
Genética en la
Red Publica en
Salud

Desarrollar e
implementar
una estructura
juridica y
administrativa
en el MSP

Incorporar
prestaciones de
Genética dentro
de la cartera de
servicios

arantizar que
los profesionales
de todas las

areas de la
Salud posean
competencias en
el area de

Desarrollar un
marco
regulatorio
apropiado

Lineas estratégicas de la politica publica
Fuente y elaboracion: grupo de redaccion 2012

Lineamiento Estratégico 1:
Incorporar prestaciones de Genética dentro de la cartera de servicios de la red
publica integral y complementaria en salud

Acciones a desarrollar

MSP - Politica Nacional de Genética en Salud Publica Pagina 31 de 43



h W=

Identificar las prestaciones existentes y las que seran incorporadas
Costear dichas prestaciones

Incorporar las prestaciones al tarifario nacional

Identificar, incorporar e implementar el equipamiento, material, insumos
y reactivos necesarios en los establecimientos de salud que oferten este
servicio

Incorporar el equipamiento, material, insumos y reactivos en el catalogo
de compras

Generar una red de seguimiento y rehabilitacidn integral creando unidades
adecuadas para su ejecucion

Lineamiento Estratégico 2:

Garantizar que los profesionales de todas las areas de la salud posean competencias
en el area de Genética

Acciones a desarrollar

1.

2.

3.

Implementar la Genética en la malla curricular de tercer y cuarto nivel de
educacion en las carreras de salud.

Convocar a los actores apara acordar los posibles lineamientos curriculares
en el area de Genética

Priorizar la formacion de talento humano en las diferentes disciplinas
relacionadas con el area de Genética de acuerdo a las necesidades del
pais

Lineamiento Estratégico 3:

Desarrollar un marco juridico-administrativo nacional apropiado

Acciones a desarrollar

1.
2.

3.

vk

Incorporar los temas de Genética en el Cédigo de la Salud

Desarrollar Guias de Practica Clinica y protocolos para la prestacion de
servicios de salud relacionados con Genética

Desarrollar la normativa para el licenciamiento, certificacion y acreditacion
segun corresponda, de establecimientos, mecanismos de referencia y
contrarreferencia y profesionales que presten servicios en Genética
Revisar la legislacién vigente y plantear nuevas reformas

Elaborar los instrumentos que regulen las bases de datos genéticos, los
bancos de ADN, los transgénicos, el patrimonio genético, centros de
reproduccién asistida, y otros relacionados.

Lineamiento Estratégico 4:

Desarrollar e implementar una estructura juridica y administrativa dentro del MSP
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Acciones a desarrollar

1.
2.

3.

Crear la Unidad de Genética en Salud Humana (UniGen) dentro del MSP
Crear los servicios de Genética en los hospitales de tercer nivel, servicios
de atencidn y asesoria genética

Crear e implementar el centro de referencia (Centro de Genética Médica,
CEGEMED), centro de cuarto nivel de alta especialidad

Lineamiento Estratéqgico 5:

Desarrollar la oferta de servicios de Genética en la Red Publica Integral en Salud

Acciones a desarrollar

1.

2.

Incorporar los servicios de Genética dentro del MAIS (Modelo de Atencidn
Integral en Salud)

Incorporar las prestaciones en Genética en la RPIS (Red Publica Integral
en Salud) en todos los niveles

Desarrollar el modelo de gestion de la prestacion de servicios en genética
en la RPIS

Implementar la red complementaria de prestadores en Genética

Lineamiento Estratégico 6:

Promover y desarrollar la investigacion, la generacién del conocimiento, de
informacion y la aplicacion de principios bioéticos en Genética

Acciones a desarrollar

1.
2.
3.

Formar equipos multi-disciplinarios de investigacion en Genética
Coordinar acciones con el Comité Nacional de Bioética

Generar lineas de investigacién en Genética siguiendo el portafolio de
prioridades de investigacion en salud en coordinacion con SENESCYT
Generar redes de cooperacion nacional e internacional en investigacion
cientifica

Fomentar el desarrollo de tesis en el campo de Genética en estudiantes
de tercer y cuarto nivel en las carreras de la salud

Gestionar la asignacion de fondos de caracter permanente para
financiamiento de investigacion en Genética

Promover la reinsercion de profesionales de cuarto nivel con formacion en
el extranjero.

Implementar un centro de investigacién en Genética Humana

10.4 Implicaciones de la PNG en el Sistema Nacional de Salud y en el desarrollo
del Plan Nacional del Buen Vivir.
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Roles y funciones de las unidades orgdnicas que implementaran la PNG

El MSP como rector y Autoridad Sanitaria Nacional, es el responsable de
formular la politica nacional de salud que normarg, regulara y controlara todas las
actividades relacionadas con la salud, asi como el funcionamiento de las entidades
del sector. Bajo este contexto, el MSP ha contemplado la creacion de la Unidad de
Genética en Salud Humana (UniGen) a fin de garantizar lo sefialado en la Norma
Suprema del Estado y poder satisfacer la demanda de los usuarios que requieren
acceder a los servicios de Salud, en miras de fortalecer el buen vivir de la poblacion
ecuatoriana.

La UniGen tendra como finalidad implementar la presente politica, asi como
también implementar el Plan Estratégico y el Plan de Accidn de Genética en Salud
en el Ecuador, y desarrollar la normativa y reglamentos inherentes a la misma que
se aplicaran en el Sistema Nacional de Salud. Dicha unidad estara bajo la
coordinacién y supervision del Viceministerio de Gobernanza y Vigilancia de la Salud
Publica. Entre las funciones de la UniGen estaran:

a. Elaborar el Plan Estratégico y el Plan de Accion en Genética

b. Implementar las actividades establecidas en el Plan de Accion

c. Identificar los aspectos que no estan regulados con la finalidad de elaborar y/o
reformar los instrumentos legales que correspondan

d. Ejercer la rectoria para articular las funciones que el MSP debe realizar en este
campo

e. Monitorear el cumplimiento de la norma y reglamentos

f. Elaborar e implementar el sistema de gestidn de provision de servicios en
Genética

g. Implementar el centro de referencia nacional en Genética y la red deservicios
en los hospitales de tercer nivel

h. Coordinar el sistema nacional de informacidn en Genética

i. Coordinar la elaboracidon de Guias de Practica Clinica en Genética

Ademas, la Autoridad Sanitaria creara e implementara servicios integrales de
diagndstico y tratamiento de Genética en los hospitales de tercer nivel, actividad que
estara bajo la coordinacion del Viceministerio de Atencion Integral en Salud.

También se crearad e implementara el centro de referencia nacional, Centro
de Genética Médica, CEGEMED. Este sera una organizacion publica de referencia
técnica y cientifica que dirija, articule y satisfaga la demanda de servicios
diagndsticos y de tratamiento en Genética Médica en el pais, fortaleciendo la
inclusion social y la competitividad y el desarrollo. Es un servicio de salud de alta
especialidad de IV nivel. Dicho centro estara bajo la coordinacion y supervision de
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la Direcciébn de Hospitales y Atencion especializada, en coordinacion con el
SENESCYT.

10.5 Plan de implementacion

Ver en el anexo 1
10.6 Monitoreo, evaluacion y seguimiento

La evaluacion de una politica consiste en determinar el mérito o el valor de la
misma, con la finalidad de identificar sus posibles espacios de mejora. Ademas, y en
la medida en que se trata de una practica analitica de caracter retrospectivo y
reflexivo, debe ser planificada con antelacion.

El MSP a través de los técnicos de la UniGen, realizard actividades de
monitoreo mediante visitas programadas al centro nacional de referencia y a las
unidades de apoyo, con la finalidad de constatar el uso apropiado de los equipos e
instalaciones y el beneficio directo que han recibido los pacientes. La revision y
analisis permanente de la informacion recabada en cada establecimiento de salud,
permitira evaluar el impacto de las acciones realizadas en el marco de este
programa. Se realizarda un cronograma de supervision, evaluacién y control,
utilizando indicadores de proceso y de resultados.

Se realizard un monitoreo trimestral, evaluacién anual, revisién a mitad de
periodo (a los 5 afios) y actualizacion de la PNG a los 10 afios.

Desde el nivel central se analizara los avances de la implementacion,
adquisiciones, capacitaciones locales, seleccion de personal, ademas se tendra
contacto con los centros extranjeros para conocer el nivel de destreza y capacitacion
recibida a nuestros profesionales.

La evaluacion de resultados obtenidos y los impactos ocasionados, seran
medidas a través de herramientas como informes, estadisticas, monitoreo y
reuniones de trabajo. Se establecera un sistema de control y evaluacién de acuerdo
a indicadores de resultados, para ello se proponen los siguientes mecanismos:
mantener un programa de evaluacion y seguimiento para el cumplimiento de las
actividades programadas, mantener un sistema de informacion Unico para el control
de las pruebas realizadas y, el seguimiento de los pacientes en las unidades
operativas, mantener un programa de capacitacion permanente en todos los niveles
de atencion.

La planificacion incluird medir el impacto del programa después de cuatro
anos de funcionamiento. Para el efecto se consideraran diferentes fuentes de
informacion como: registros y expedientes de los usuarios del servicio, informes de
evaluacién ex ante y ex post.
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10.7 Proceso de Validacion

Este instrumento serd validado en mesas de didlogo intersectoriales y

multidisciplinarias, que recogeran las sugerencias de los usuarios, actores e
involucrados en el tema. Esta politica sera revisada cada 10 anos. Una vez que la
politica publica se ha construido y aprobado en el MSP, se pasara a una fase de
socializacion para su validacion y finalmente se enviara a SENPLADES y al Consejo
Sectorial para su revisiéon y aprobacion.
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Anexo 1
Plan de Implementacién de la Politica Nacional de Genética en Salud Humana

Lineamiento estratégico 1: Incorporar prestaciones de Genética dentro de la cartera de servicios de la red publica y complementaria en

salud
Actividades Meta Plazo Responsable Indicador
90% de las prestaciones 90% de prestaciones
Identificar las prestaciones existentes existentes identificadas al afio . L , identificadas/100% de las
. ! Direccidon de Economia de la - . . -
y las que seran incorporadas de 1, 10% de prestaciones o . " prestaciones disponibles en el pais;
. : . . Un afno Salud, Unidad de Genética y o ; .
acuerdo a las necesidades de la identificadas incorporadas a la 10% de prestaciones incorporadas a
-y . . CEGEMED L
poblacion cartera de servicios al final del la cartera de servicios/100% de
ler afio prestaciones identificadas
90% prestaciones costeadas al Direccidn de Economia de la  90% de prestaciones costeadas al
Costear las prestaciones identificadas final del segundo afio, 100% al Cuatro afios Salud, Unidad de Genética y final de 4to afio/100% de
4to afio CEGEMED prestaciones disponibles
Subsecretaria de Gobernanza
Incorporar las prestaciones al 100% incorporado en el en Salud, Direccion de 100% de prestaciones
orp as p e P ~ Cuatro afios Articulacién del SNS y RPIS y  incorporadas/100% de prestaciones
tarifario nacional tarifario al final del cuarto afo - - . -
Unidad de Genética y disponibles
CEGEMED
o - -
Identificar, incorporar e implementar 90% _deI equipamiento y.de . o L, 90% de equipamiento, reactivos e
: . - reactivos comprados al final del Viceministerio de Atencidn ;
el equipamiento, material, insumos y ; ~ o - insumos comprados al 2do
X . primer aho luego de la entrega  Dos anos Integral en Salud, Unidad de ~ o . :
reactivos necesarios para el . : 7 ano/100% de equipamiento,
o del dinero, 10% restante al final Genetica y CEGEMED ! ; 4
CEGEMED v la red de servicios ~ reactivos e insumos necesarios
del segundo afo
o . Direccidn de Economia dela  100% de equipamiento, material,
. . . 100% del equipamiento, o ; L
Incorporar el equipamiento, material, s . Salud, Direccion de insumos reactivos incorporados al
. . . material, insumos y reactivos ~ . . . -
insumos y reactivos en el catalogo de . : Cuatro afios Medicamentos e Insumos tarifario/100% de equipamiento,
incorporado al catalogo de P . o .
compras compras al final del cuarto afio Estratégicos, Unidad de material, insumos, reactivos
Genética y CEGEMED requeridos

50% de las unidades de

Generar una red de seguimiento y 50% de las unidades seguimiento y rehabilitacion

Direccion de Provision de

rehabilitacion integral creando identificadas en red al final del Diez afios Servicios de Salud Unidad de identificadas integradas en red al
unidades adecuadas para su 5to afio; 80% al final del 9no foe final de 5to afio/100% de las

. .2 o Genética y CEGEMED ; L
ejecucion ano unidades de rehabilitacion

disponibles



Lineamiento Estratégico 2: Garantizar que los profesionales de todas las areas de la salud posean competencias en el area de Genética

Priorizar la formacion de talento
humano en las diferentes disciplinas
relacionadas con el area de Genética
de acuerdo a las necesidades del pais

ler afio se plantea la necesidad

y se prioriza, al 2do afio se
inicia la implementacion

Dos anos

Viceministerio de Gobernanza,
Direccion de Normatizacion del
Talento Humano MSP, Unidad
de Genética y CEGEMED,
Consejo de Educacién
Superior, SENESCYT

Al menos un curso de postgrado
relacionado a la Genética al finalizar
el 5to afo/ Total de postgrados
existentes

Convocar a los actores para acordar
los posibles lineamientos curriculares
en el area de Genética

Incluir en la evaluacién
habilitante de los profesionales
de la salud, temas de Genética
en salud para evaluar el
cumplimiento de las
competencias en el tema

Cuatro afos

Viceministerio de Gobernanza,
Direccion de Normatizacion del
Talento Humano MSP, Unidad
de Genética y CEGEMED,
Consejo de Educacion
Superior, SENESCYT

Evaluacion habilitante incluye la
Genética

Implementar la Genética en la malla
curricular de tercer y cuarto nivel de
formacion en carreras de la salud

100% de los postgrados al 4to
ano, 100% de las carreras de
pregrado incorporan Genética
en la malla curricular al 90 afo

Diez anos

Viceministerio de Gobernanza,
Direccion de Normatizacion del
Talento Humano MSP, Unidad
de Genética y CEGEMED,
Consejo de Educacion
Superior, CEAACES,
SENESCYT

100% de las carreras de postgrado
tienen Genética implementada en la
malla curricular al fin del 4to afio /
100% de las carreras existentes

Lineamiento Estratégico 3: Desarrollar un marco juridico administrativo apropiado

Incorporar los temas de Genética en

Temas de Genética

incorporados en las propuestas

Vicepresidencia de la
Republica, Viceministerio de

4 tematicasmayores incorporadas
en el Cédigo de la Salud/ total de

el Cédigo Organico de la Salud previas a las discusiones del Dos anos G(I)bc_arnanzg de la Salud, . temas existentes en el Cédigo de la
Publica, Unidad de Genética y
pleno CEGEMED Salud

Desarrollar Guias de Pract_lc’a Clinica y 4 Guias de Practica Clinica Direccion de Normatizacion, .12 GPC elaboradas e .
protocolos para la prestacion de ~ N . . implementadas al finalizar el 50

o ; elaboradas cada afo por 3 Seis ahos Unidad de Genetica y o
servicios de salud relacionados con ~ o ano/ total de GPC desarrolladas en

re anos, desde el 3er aho CEGEMED
Genetica el MSP
Desarrollar la normativa para el Elaboracién de normas para . L Normas para licenciamiento de
. L RN ) o Viceministerio de Gobernanza, N )
licenciamiento, certificacion y licenciamiento de R R establecimientos elaboradas;

s , L o . ~ Direccion de Normatizacion, ; Y

acreditacion segun corresponda, de  establecimientos en el 1er ano, Diez ahos Sistema de certificacion y

establecimientos, mecanismos de
referencia y contrarreferencia y

a partir del 2do afo las demas
normativas. Para los
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profesionales que presten servicios profesionales certificacion y
en Genética acreditacion.

Vicepresidencia de la

. T Republica, Viceministerio de Al menos 3 reformas integradas en
Revisar la legislacion vigente y

lantear nuevas reformas Permanente y continua Diez anos Gobernanza de la Salud instrumentos juridicos existentes/
P Publica, Unidad de Genéticay total de reformas planteadas
CEGEMED

Elaborar los instrumentos que
regulen las bases de datos genéticos, . Viceministerio de Gobernanza
s Normativas elaboradas y s . -

los bancos de ADN, los transgénicos, . . . ~ de la Salud Publica, Direccidn
. - o publicadas al finalizar el 10mo  Diez afos A .

el patrimonio genético, centros de afo de Normatizacion, Unidad de

reproduccion asistida, y otros Genética y CEGEMED

relacionados

Al menos 3 reglamentos
relacionados a Genética aprobados
y publicados al 10mo afio / total de
reglamentos aprobados y publicados
en otras tematicas

Lineamiento Estratégico 4: Desarrollar e implementar una estructura juridica y administrativa al interior del MSP

Crear la Unidad de Genética en el
Viceministerio de Gobernanza al
interior del MSP

Direccion creada a inicios del o . . Direccion de Genética implementada
= Un ano Ministro de Salud Publica . L ~
ler ano y en funciones al finalizar el 1er afio

Vicepresidencia de la CEGEMED construido,

Crear e implementar el centro de 100% construido al finalizar el Republica, SENESCYT, implementado v al 100% de su
referencia (Centro de Genética 2do afo, 100% implementado  Cuatro afios Viceministerio de Atencién fur?cionamientoyal finalizgr ol 4to
Médica, CEGEMED) al finalizar el 4to afio Integral en Salud, Unidad de o~

Genética y CEGEMED ano

Vicepresidencia de la S
3 servicios integrales creados e

Desarrollar los servicios de atencién y 50% creados e implementados Republica, Viceministerio de ; -
, o ) - ~ o ~ ” implementados en hospitales de
asesoria genética en los hospitales de al finalizar el 20 afio, 100% al  Cuatro afios Atencion Integral en Salud, ; . ~
) o ~ - o tercer nivel al finalizar el 2do aho /
tercer nivel finalizar el 4to ano Unidad de Genética y .
CEGEMED Total de centros previstos

Lineamiento Estratégico 5: Desarrollar la oferta de servicios de Genética en la Red Publica en Salud

Viceministerio de Atencion
100% incorporados al finalizar Seis afios Integral en Salud, y Gerencia 100% servicios incorporados al
el 60 afo de proyecto Unidad de MAIS al sexto afio

Genética y CEGEMED

Incorporar los servicios de Genética
dentro del MAIS (Modelo de Atencion
Integral en Salud)

Direccion de Articulacion del
Seis afos SNS y RPIS, y Unidad de
Genética y CEGEMED

Incorporar las prestaciones en 100% incorporados al finalizar
Genética en la RPIS (Red Publica el 60 afio

100% servicios incorporados a la
RPIS al sexto afio
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Integral en Salud) en todos los
niveles

Desarrollar el modelo de gestién de
la prestacion de servicios en genética
en la RPIS

100% elaborado al finalizar el
ler afio

Un afo

Direccion de articulacion del
SNS y RPIS, Red de
hospitales y atencion
especializada, Unidad de
Genética y CEGEMED

Modelo de Gestion desarrollado e
implementado

Implementar la red complementaria
de prestadores en Genética

50% implementado al finalizar

el 40 afio, 100% implementado Cuatro afios

al finalizar el 9no. afno

Direccion de articulacion del
SNS y RPIS, Unidad de
Genética y CEGEMED

50% de los prestadores en red al
finalizar el 4to ano/ 100% de
prestadores en Genética
identificados

Lineamiento Estratégico 6: Promover y desarrollar la investigacion, la generacion del conocimiento, de informacion y la aplicacion de
principios bioéticos en Genética

Formar equipos multi-disciplinarios

3 equipos de investigacion
funcionado al finalizar el 50

Unidad de Genética y

3 equipos de investigacon

de investigacion en Genética afio, 5 equipos al finzalizar el D'®23M%  CEGEMED, SENESCYT, INSPI f“”C.'°”ag° al finalizar el 5to afo / 5
10mo afio equipos de investigacion propuestos
. . " Comité Nacional de Bioética . fr Comité Nacional de Bioética
Coordinar acciones con el Comite . - . o Unidad de Genética y ) ve
incorpora el tema de Genética  Diez afos incorpora el tema de Genética en

Nacional de Bioética

en sus decisiones

CEGEMED

sus decisiones

Generar lineas de investigacion en
Genética siguiendo el portafolio de
prioridades de investigacion en salud
en coordinacion con SENESCYT

5 lineas prioritarias de

investigacion desarrollandose al

finalizar el 4to afo

Cuatro afios

Unidad de Genética y
CEGEMED, SENESCYT, INSPI,
Direccion de Inteligencia en
Salud

5 lineas prioritarias de investigacion
desarrollandose al finalizar el 4to
afo/Total de lineas de investigacion
posibles y prioritarias en Genética

Generar redes de cooperacion
nacional e internacional en
investigacion cientifica

Al menos una red nacional y
una internacional al finalizar el
4to afno

Cuatro afios

Unidad de Genética y
CEGEMED, SENESCYT, INSPI

Al menos una red nacional y una
red internacional en funcionamiento
al finalizar el 4to ano/Total de redes
identificadas posibles en el tema

Fomentar el desarrollo de tesis en el
campo de la Genética en estudiantes
de tercer y cuarto nivel en las
carreras de la salud

10 tesis de Postgrado realizadas
en el campo de la Genética con
pertinencia y relevancia para el

pais

Diez anos

MSP - Politica Nacional de Genética en Salud Publica

Unidad de Genética y
CEGEMED, Consejo de
Educacion Superior,
SENESCYT

Al menos 1 tesis de postgrado en
Genética por cada ano / Total de
tesis realizadas
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Gestionar la asignacion de fondos de

caracter permanente para

financiamiento de investigacion en

Genética

Contar con una partida
presupuestaria para
investigacién en Genética

Diez afios

Unidad de Genética y
CEGEMED, SENESCYT,
Direccion de Inteligencia en
Salud

Partida presupuestaria para
investigaciéon en Genética
implementada

Promover la reinsercion de

7 profesionales de cuarto nivel con

formacion en el extranjero.

5 especialistas en Genética
formados en el extranjero
trabajando en las unidades
zonales de Genética o en el
CEGEMED

Diez anos

Unidad de Genética y
CEGEMED, Consejo de
Educacion Superior,
SENESCYT

Al menos 1 especialista en Genética
graduado en el extranjero
incorporado cada ano a las unidades
zonales de Genética o al CEGEMED/
Total de especialistas formados en
el extranjero y que trabajan en el
pais
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