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El Hospital de Día es una herramien-
ta esencial para lograr un adecuado 
diagnóstico y tratamiento de un nú-
mero importante de pacientes adul-

tos que se atienden en nuestro Hospital.

La mayor demanda, generada en los últimos 
años por pacientes con enfermedades hema-
to-oncológicas, debido a múltiples razones, 
promovía concretar este nuevo proyecto. Una 
vez más debemos agradecer a Dios y a las per-
sonas que donaron los recursos para que esta 
área sea una realidad.

Prácticamente el 90 % de los pacientes que re-
quieren tratamientos oncológicos hacen uso 
del mismo. 

El modelo Hospital de Día también abre nue-
vas perspectivas de atención no sólo a pacien-
tes con enfermedades oncológicas, sino que 
sirve para la atención ambulatoria en otras 
especialidades. Y en los tratamientos periódi-
cos esto influye positivamente en la calidad de 
vida.

Este Servicio que hoy aumenta su capacidad 
edilicia, sumada a la calidad y calidez por par-
te de todos los profesionales de la salud, brin-
dará una mejor atención a nuestros pacientes.  

Los hospitales de día se han consolidado como 
una alternativa a la hospitalización conven-
cional en el tratamiento del paciente con cán-
cer; permitiendo mantener a la persona den-
tro de su entorno familiar y social, brindando 
la posibilidad de continuar, a pesar de su en-

Inaugurar con agradecimiento 

# EDITORIAL

fermedad y sus tratamientos, con su vida y sus 
rutinas de la manera más similar a su historia. 
Así, lograremos una óptima calidad de vida, 
buscando obtener los mejores resultados para 
el tratamiento y aumentar los recursos según 
las necesidades integrales de los pacientes. 

Hay mucho para progresar, para construir, 
para crecer en las diversas áreas del Hospital. 
Por eso, es una muy buena noticia para las 
personas que trabajamos y nos atendemos en 
el Hospital Universitario Austral, comenzar 
inaugurando este crecimiento en el 2023.

 

Dr. Manuel Rocca Rivarola

Director del Departamento Ma-
terno Infantil del Hospital Uni-

versitario Austral
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Tratamiento del cáncer: 
nuevo Hospital de Día 
Este nuevo espacio está enfocado en brindar una atención de 

confort y seguridad a pacientes oncológicos con tratamien-

tos de forma ambulatoria y a pacientes no oncológicos que 

requieren procedimientos de complejidad. Cuenta con flujos 

diferenciados para los pacientes inmunosuprimidos.
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18 La medicina de precisión y el avance
en los tratamientos

Con procedimientos tecnológicos sumamente desarrollados es 

posible obtener respuestas cada vez más dirigidas. La medi-

cina de precisión tiene un impacto efectivo en los tratamien-

tos. En desarrollo desde hace más de 20 años, este enfoque 

propone que la práctica médica se adapte a las características 

genéticas de cada patología.

Más pacientes con posibilidad
de trasplante 

Un estudio multicéntrico logró demostrar que es posible que 

más personas que padecen cáncer de hígado puedan recibir 

un trasplante de modo óptimo. Esta investigación involucró a 

2500 pacientes de 72 hospitales de América y Europa.  
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El impacto positivo
del diagnóstico prenatal 

Saber si un bebé presenta una enfermedad cromosómica permi-

te planear un cuidado personalizado e interdisciplinario enfo-

cado en la detección temprana de complicaciones específi cas, 

decidir el mejor lugar y momento para el nacimiento y ayudar 

a que la familia y los médicos se preparen para su llegada, que 

puede tener necesidades especiales. 

¿Es posible, conociendo la carga
genética, anticiparse al cáncer?

Realizar estudios a las personas que cuentan con antecedentes 

propios o de un familiar permite tres cuestiones básicas: enfo-

carse en los métodos de screening que facilitan el diagnóstico 

precoz, orientar los tratamientos y guiar en el asesoramiento. 
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38La genética, aliada en el abordaje
de las leucemias

Las posibilidades de la medicina moderna son numerosas a la 

hora de conectar ciertas enfermedades con su causa; contribuye 

a obtener mejores tratamientos, más dirigidos y efectivos. En el 

caso de las leucemias, los estudios genéticos permiten conocer y 

desarrollar diversos abordajes. 
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Centrados en mejorar la calidad de vida de las per-
sonas y con el objetivo de brindar una atención 
más segura, precisa y enfocada, se logró la am-
pliación del Hospital de Día (HDD). Se ubica en 

la planta en la planta baja del Hospital Universitario Aus-
tral. Está destinado a pacientes oncológicos y onco-hema-
tológicos que puedan realizar tratamientos de forma am-
bulatoria, como también a pacientes no oncológicos que 
requieran tratamientos o procedimientos que, por el nivel 
de complejidad, requieran del servicio de Enfermería o de 
la supervisión médica durante el procedimiento.

“Ampliar el Hospital de Día es un hecho importante para 
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Este nuevo espacio está enfocado en brindar 
una atención de confort y seguridad a pacien-
tes oncológicos con tratamientos de forma 
ambulatoria y a pacientes no oncológicos que 
requieren procedimientos de complejidad. 
Cuenta con flujos diferenciados para los pa-
cientes inmunosuprimidos. Un logro posible 
gracias a la colaboración de nuestros donantes 
solidarios.

Noelia Veltri

 Cuenta con 16 salas o habitaciones para procedimientos 

individuales, algunas con vista al jardín y baño privado; y 5 consultorios.

Tratamiento 
del cáncer: 
nuevo
Hospital
de Día
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Para más información, escanear este código QR

nosotros, porque de esta manera podemos ofrecerles a nuestros pa-
cientes el ámbito adecuado donde puedan realizar sus tratamientos 
ambulatorios con la mejor atención médica, de enfermería y con un 
especial confort”, explicó el Dr. Manglio Miguel Rizzo, médico  del 
Servicio de Oncología Clínica del Hospital Universitario Austral.

En los últimos años, la población que rodea al Hospital y su área de in-
fluencia creció notablemente. Este desarrollo hizo evidente una necesi-
dad: generar más espacio en el Hospital de Día que se utilizaba hasta el 
momento. “Lo más importante no es el mayor espacio disponible, sino 
la posibilidad de contar con un área específica y adecuada destinada a 
pacientes que reciben tratamientos que requieren cuidados especiales, 
como son los oncológicos”, comentó el Dr. Rizzo.
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 El equipo de 

Oncología que estará 

presente en el nuevo 

Hospital de Día y 

brindará asistencia a 

los pacientes.

Con esta obra, el HDD creció siete veces en 
tamaño: el nuevo espacio pasaría a contar de 
82 m2 actuales a 580 m2.

Tiene una sala de espera exclusiva para pa-
cientes inmunodeprimidos, según las normas 
de flujo intrahospitalario de la Joint Commis-
sion International.

Provee de un espacio adecuado y conforta-
ble para mejorar la experiencia durante la 
estadía prolongada del paciente. Esto fue un 
motor importante para pensar en la construc-
ción del nuevo Hospital de Día. Es por ello que 
lo integran boxes individuales, espacios para 
acompañantes y baños propios.

De esta manera, “permite la continuidad de 
atención de los profesionales, en un ámbito 
donde puedan mantener contacto cercano 
con sus pacientes durante los tratamientos, 
teniendo una mayor coordinación clínica y 
potenciando la centralización de los procesos 
y mejora de comunicación en un área común 
(enfermería, oncología, clínica, administra-
ción, farmacia). Este nuevo espacio físico pro-
mueve la discusión de casos, así como nuevas 
oportunidades de educación en salud hacia 
pacientes”, explicó el Dr. Carlos Silva, jefe del 
Servicio de Oncología del Hospital Universi-
tario Austral.

Además, incluye una farmacia con la mayor 
complejidad, dado que posee inclusive un sis-
tema para diferenciar el flujo de presión que 
requieren ciertos medicamentos, una sala de 
enfermería, una sala de informes para edu-
cación al paciente y una sala de médicos para 
realizar ateneos. 

También ofrece dos habitaciones para pro-
cedimientos clínicos y 16 salas o habitaciones 
para procedimientos individuales, destinadas 
a pacientes oncológicos, algunas con vista al 
jardín y baño privado, todas ambientadas de 
manera confortable y moderna. Y cuenta con 
5 consultorios, 3 de ellos destinados a la aten-
ción de pacientes oncológicos.

“Hoy el HDD tiene 7 posiciones para infu-
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 Centrados en 

mejorar la calidad de 

vida de las personas 

y con el objetivo de 

brindar una atención 

más segura, precisa 

y enfocada, se logró 

la ampliación del 

Hospital de Día.



VIDA 61 | 11

sión de medicación. Debido a la alta 
demanda por la tarde, advertimos la 
necesidad no sólo de tener un espacio 
más grande, sino también de centra-
lizar los tratamientos no oncológicos 
como biopsias o infusiones de medi-
cación que requieren dos o tres horas 
y que, por ende, no ameritan disponer 
de una cama y una habitación”, co-
mentó el Dr. Paulo Colimodio, líder 
del proyecto de transformación del 
Hospital de Día y médico del servicio 
de Hematología del Hospital Univer-
sitario Austral. 

En la actualidad, la función principal 
de HDD es administrar medicación a 
los pacientes oncológicos y onco-he-
matológicos, aunque también po-
drán disponer de este espacio otros 
servicios como, por ejemplo, Clínica 
Médica, Hepatología, Trasplante Re-
nal, Trasplante Hepático, para pro-
cedimientos como punciones guiadas 
por ecografía, implantes de catéteres 
y administración de medicamentos 
como antibiobióticos, hierro o fárma-
cos para la osteoporosis. 

Oportunidad de crecimiento 

“El Hospital de Día estaba saturado 
en capacidad física y operativa. Es un 
hecho que se necesitaba más espacio 
porque hay más diagnóstico de cán-
cer, es decir que observamos una ma-
yor incidencia de diferentes tumores 
en la población general. Además, pro-
ducto de los avances generados en los 
métodos de diagnóstico y tratamien-

Parámetros en los que se sustenta la reforma

El objetivo principal es mejorar la experiencia de las personas, tanto de los pacientes 
como de los empleados del HDD, y el objetivo secundario es evitar internaciones inne-
cesarias. 
Para el primero se hizo un análisis de la experiencia del paciente; se inició realizando focus 
group de pacientes que utilizaron el HDD; luego, se visitaron diferentes instalaciones de 
HDD de otros centros. Por último, se estudiaron hospitales de día de centros de referencia 
(Cleveland Clinic, MD Anderson y otros) y se diseñó un hospital de día que contemplara 
cada aspecto en busca de brindar un servicio de excelencia. Estas características son: 
 Funcionalidad.
 Impacto y diseño edilicio de calidad.  
 Privacidad.
 Calidez. 
 Comodidad.
 Accesibilidad.
 Buena conectividad.
 Innovación.
 Seguridad.

“El diseño del nuevo HDD está centralizado en la persona porque el paciente 
necesita buenos resultados clínicos y también requiere una buena experien-
cia desde lo emocional y personal. Nos enfocamos en mejorar la calidad y la 
seguridad de los tratamientos”. (Dr.  Paulo Colimodio).

to, hay una prolongación de la expec-
tativa de vida, pero en muchos casos 
también de la duración de los trata-
mientos, por lo cual las personas viven 
más, fruto de mejores respuestas tera-
péuticas”, expuso el Dr. Colimodio.  

“Así, tenemos pacientes con enferme-
dad y buena respuesta que requieren 
diferentes abordajes. Concretamente, 
detectamos una demanda que crece 
16 % anual, además de las infusiones 
de medicación no oncológicas y otros 
tratamientos que no ameritan ocupar 
una cama un día entero, pero sí una 
estadía corta en el HDD”, agregó Co-
limodio.

“El diseño del nuevo espacio está cen-
tralizado en la persona porque, por 

1450
pacientes es la capacidad de atención men-
sual que se espera en los próximos 5 años. 
Hoy la capacidad de atención es de 850.
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un lado, el paciente necesita buenos 
resultados clínicos, pero por otro 
lado, también requiere una buena ex-
periencia desde lo emocional y perso-
nal. Esto se logra brindando servicios 
de mejor calidad y seguridad, como 
también buscando una mejor estadía, 
proporcionando un ámbito cálido, 
confortable y que favorezca la inte-
racción entre la persona que recibe el 
servicio y los médicos y las enferme-
ras”, destacó el especialista.

Aportando soluciones

“En algunos casos, el exceso de de-
manda hace que el paciente deba 
internarse para recibir esquemas 
quimioterápicos que podrían ser in-
fundidos en forma ambulatoria. En 
este sentido, también existen múlti-
ples infusiones de tratamientos no 
oncológicos que se llevan a cabo en el 
HDD; como, por ejemplo, infusiones 
de hierro endovenoso, drogas fijado-
ras de calcio e inmunomoduladoras, 
infusiones de antibióticos y otras que 
se postergan o incluso son desatendi-
das”, detalló el Dr. Colimodio.

En la actualidad, en el Hospital de 
Día existe una sobredemanda con 
demoras en turnos de entre 10 y 14 
días y el nivel de actividad está por 
encima de su capacidad teórica. Es 
por eso que se habilitó la atención en 
días feriados y de fin de semana para 
poder contener una demanda que si-
gue creciendo. 

Por otro lado, el circuito del pacien-

 Se diseñó un Hospital de Día que 

contemplara los aspectos que favorecen un 

servicio de excelencia: funcionalidad, impacto 

y diseño edilicio de calidad, privacidad, calidez, 

comodidad, accesibilidad, buena conectividad, 

innovación y seguridad. 

te inmunosuprimido en el Hospital 
presenta pocas diferencias en com-
paración con otros tipos de pacientes, 
ya que únicamente en el Laboratorio 
central se les otorga un número es-
pecial con el cual son atendidos con 
prioridad. El nuevo HDD centralizará 
y unificará las áreas. 

Principales servicios del HDD

“La población objetivo son los pacien-
tes oncológicos y oncohematológicos 
que pueden realizar tratamientos de 
forma ambulatoria. También está 
pensado para los pacientes no onco-
lógicos que requieren tratamientos o 
procedimientos que por su nivel de 
complejidad ameritan contar con el 
servicio de Enfermería o supervisión 
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 Cuenta con una sala de espera exclusiva 

para aquellos pacientes ambulatorios que deben 

realizarse procedimientos dentro del HDD.

Con acceso desde el hall central se 
diferencian los flujos para pacientes 
inmunodeprimidos.
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Diseño de vanguardia

El diseño del nuevo HDD está centrado en la per-
sona. Fundamentalmente, se buscan buenos resul-
tados clínicos y una excelente experiencia de aten-
ción, mejorando la interacción entre los pacientes y 
los profesionales médicos y de enfermería. 
Así, basándose en tres pilares -la funcionalidad, el 
impacto y el diseño de calidad- se desarrolló no 
sólo todo el proyecto, que busca además mejorar 
el clima laboral, sino también un sistema de soft-
ware que contempla todo el tratamiento: desde la 
indicación hasta la logística de administración de 
medicamentos. 
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médica”, comentó el Dr. Carlos Silva.

En cuanto al nivel de actividad por área o ser-
vicio, en la actualidad el 64 % se destina a On-
cología, el 26 % a Hemato-oncología, y el 10 % 
a los procedimientos no oncológicos. En una 
primera etapa de la transformación del HDD, 
el foco se centrará en satisfacer la demanda 
de las actividades que se realizan actualmente, 
entre las que se encuentran infusiones y man-
tenimiento de catéteres, entre otras, buscando 
cada vez más calidad, seguridad y eficiencia. 

Por su parte, en una segunda etapa, se incor-
porarán procedimientos diagnóstico-tera-
péuticos y estudios diagnósticos complejos 
que involucren otras áreas.  Esto incluye los 
estudios del sueño. 

“Cabe destacar que el aumento de la capaci-
dad permitirá el crecimiento de la actividad 
de los servicios principales y, a su vez, gene-

rará también el incremento de estudios com-
plementarios (tomografías, estudios de me-
dicina nuclear); y un aumento de prácticas o 
procedimientos quirúrgicos, como también la 
actividad de los servicios de Anatomía Patoló-
gica, Laboratorio y Cuidados Integrales, entre 
otros”, finalizó el Dr. Colimodio. 

“Lo más importante del nuevo Hospital de Día es la posibilidad de contar con un área 
específica y adecuada destinada a pacientes que reciben tratamientos que requieren 
cuidados especiales, como son los oncológicos”. (Dr. Manglio Miguel Rizzo).

7
veces es el crecimiento 
en tamaño del HDD con 
esta ampliación (de 82 
m2 actuales a 580 m2.). 





16 | VIDA  61

#H
O

SP
IT

A
L 

D
E

 D
ÍA

 Posee una sala de 

informes para educación al 

paciente y sala de médicos.

 Otros espacios se 

destinaron a Farmacia y 

Sala de Enfermería.

 El nuevo espacio del 

Hospital de Día cuenta con 

580 m2.

  Se atienden cuadros oncohematológicos, así como 

también patologías de diferentes especialidades clínicas. 
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En los últimos años, se enarboló el concepto de me-
dicina de precisión en consonancia con numero-
sos avances y nuevas perspectivas que se fueron 
desarrollando en el ámbito de la salud.

¿Y de qué se trata la medicina de precisión? Es un nue-
vo enfoque que busca que la medicina adecúe las conductas 
preventivas, diagnósticas y terapéuticas a las características 
genéticas, moleculares y proteicas de cada patología. 

Esto es porque “la función de una célula está orquestada 
según el ADN que se expresa, y que luego se transcribe a 
ARN (uno de los dos tipos de ácido nucleico que elaboran 
las células) para construir una proteína con una función 
determinada. Si hay una mutación en ese ADN, se va a 
expresar incorrectamente y generará una proteína que 
funcionará diferente. Algunas de estas proteínas son clave 
para la sobrevida celular y, tal vez, favorecen a que una 
célula neoplásica se perpetúe y predomine sobre células 
normales”, explicó la Dra. María Marta Rivas, jefa del Ser-
vicio de Hematología del Hospital Universitario Austral.

La medicina
de precisión

y el avance en los 
tratamientos

Con procedimientos tecnológicos sumamente desarrollados, es posible obtener respuestas cada 
vez más dirigidas. La medicina de precisión tiene un impacto efectivo en los tratamientos. En 
desarrollo desde hace más de 20 años, este enfoque propone que la práctica médica se adapte 
a las características genéticas de cada patología.

Noelia Veltri

 Será posible 

predecir con 

mayor precisión 

las posibilidades 

de éxito de un 

tratamiento y también 

las oportunidades 

de padecer alguna 

toxicidad asociada al 

mismo.

 En la práctica 

clínica se analizan 

las alteraciones 

moleculares que, en 

algunas situaciones, 

permiten o facilitan 

hacer un diagnóstico. 
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Información clave

“Las decisiones que los médicos to-
mamos sobre las personas que están 
cursando una enfermedad no se re-
lacionan solo con el conocimiento 
general con el que contamos a nivel 
poblacional pensando en las caracte-
rísticas clínicas y epidemiológicas de 
los pacientes y su cuadro; sino que se 
valoran datos moleculares capaces de 
predecir el beneficio de ciertas con-
ductas”, refirió el Dr. Manglio Riz-
zo, médico del Servicio de Oncología 
Clínica del Hospital Universitario 
Austral. 

Puntualmente, en el ámbito de la on-
cología, este enfoque impulsa el desa-
rrollo de procedimientos diagnósticos 
y terapéuticos más precisos y eficien-
tes, permitiendo así seleccionar efec-
tivamente a los pacientes que mayo-
res beneficios podrían obtener de una 
conducta o tratamiento particular.  

Conocimiento molecular 

Los procedimientos diagnósticos ba-
sados en la medicina de precisión es-
tán relacionados con el conocimiento 
de las características moleculares de 
los distintos tipos de tumores a nivel 
genético, del ARN, proteico y meta-
bólico. 

El ARN es uno de los dos tipos de áci-
do nucleico que elaboran las células, 
y contiene información copiada del 
ADN (el otro tipo de ácido nucleico). 
Las células elaboran varias formas di-
ferentes de ARN y cada una cumple 
una función específica en la célula.

“Sabemos muy bien que cada tumor 
tiene su propio perfil molecular, y que 
este no solo depende del órgano o te-
jido en el que se origina, sino también 
de muchas otras situaciones, como la 

exposición a ciertos químicos o al sol, 
entre otros factores”, ejemplificó el es-
pecialista. 

  Sin embargo, para situar en contex-
to esta información, hay que tener en 
cuenta que recién en el 2003 la huma-
nidad pudo contar con la secuencia-
ción completa del ADN humano, lue-
go de más de 10 años de trabajo. 

Pero lo positivo es que, a partir de ese 
momento, las técnicas de secuencia-
ción genéticas han evolucionado expo-
nencialmente al ritmo de la tecnología, 
brindando la posibilidad de obtener la 
información genética de un tumor en 
20-30 días. 

Realización de diagnósticos 

La evaluación de las alteraciones mo-
leculares se realiza aplicando distintas 
técnicas con complejidades y costos di-
ferentes. 

“Se efectúa desde una inmunohisto-
química, que consiste en la identifica-
ción de moléculas en las células me-
diante la utilización de anticuerpos 
-proteínas especialmente diseñadas y 
capaces de identificar de manera muy 
selectiva un blanco específico-. Ade-
más, se realiza hasta la secuenciación 
del ADN con técnicas especializadas de 
biología molecular. Para poder llevar 
adelante estas técnicas, se necesita una 

Para conocer más, escaneá el código QR

20-30
días es el lapso para obtener la informa-
ción genética de un tumor.

El impacto de los tratamientos personalizados en los pacientes

En la práctica clínica se analizan las alteraciones moleculares que, en algunas situaciones, 
permiten o facilitan hacer un diagnóstico. Además, pueden dar información precisa sobre 
el probable beneficio de un tratamiento específico. 
Por ejemplo, en pacientes con cáncer de pulmón se testean de forma rutinaria seis altera-
ciones moleculares que predicen la probabilidad de respuesta a tratamientos específicos. 
Estos se dan en forma de pastillas; en general, son bien tolerados por los pacientes y la 
probabilidad de que los tumores respondan (es decir, disminuyan de tamaño) varía entre 
un 50 y 80 %.
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importante inversión de dinero en tecnología 
y formación de recursos humanos”, aseguró el 
Dr. Rizzo. 

La Dra. Rivas añadió que “hoy en día, en el cam-
po de la oncohematología las clasificaciones 
pronósticas se basan en estudios moleculares. 
En las leucemias agudas, por ejemplo, se están 
realizando estudios moleculares de secuencia-
ción de próxima generación (NGS-Next Genera-
tion Sequencing) en los cuales se estudian entres 
80 y 100 genes que más frecuentemente se ven 
afectados en esta patología. Estos análisis nos 
ayudan a determinar si el paciente va a respon-
der adecuadamente a un esquema quimioterá-
pico, o si necesitará proceder a un trasplante de 
médula ósea para su curación”. 

Además, la especialista subrayó que “ya existen 
drogas que inhiben la alteración molecular ge-
nerada por la mutación del gen alterado”. 

En Argentina, se puede acceder a este tipo de 
tratamientos ajustados a las características 
moleculares de la enfermedad tumoral. Sin em-

bargo, la realidad es heterogénea y el acceso a 
estos tratamientos puede variar en función del 
lugar geográfico y la cobertura médica. 

“Existen alternativas para pacientes sin cober-
tura, que en algunos casos resultan útiles. Por 
ejemplo: la inclusión en ensayos clínicos de in-
vestigación, en programas de uso compasivos 
de drogas o en programas de acceso expandido 
de medicación”, puntualizó el Dr. Rizzo.   

En el Hospital Universitario Austral “se for-
malizó el Instituto de Medicina Genómica, que 
tiene como objetivo formar, asesorar y conso-
lidar a un grupo interdisciplinario de profesio-
nales dentro de diferentes unidades y clínicas 
especializadas relacionadas a la medicina genó-
mica. Brindamos información, apoyo y proce-
sos sustentables que permitan desarrollar una 
medicina personalizada, de precisión y preven-
tiva, centrada en el paciente y su familia”, sumó. 

Beneficios para pacientes

El enfoque de medicina de precisión no es nue-
vo porque se viene desarrollando hace más de 
20 o 30 años. En este sentido, las primeras pa-
cientes que se beneficiaron de este tipo de te-
rapias fueron las que transitaron un cáncer de 
mama. 

“El 80 % de estas pacientes padecen tumores 
que ´expresan´ una proteína que induce el cre-
cimiento tumoral en presencia de hormonas 

“Sabemos muy bien que cada tumor tiene su 
propio perfil molecular; y que este no solo de-
pende del órgano o tejido en el que se origina, 
sino también de muchas otras situaciones como 
la exposición a ciertos químicos o al sol, entre 
otros factores”. (Dr. Manglio Rizzo).  

 La evaluación de las 

alteraciones moleculares 

se realiza aplicando 

distintas técnicas con 

complejidades y costos 

diferentes. 

 La medicina de 

precisión no solo tendrá en 

cuenta las características 

moleculares del tumor, 

sino que también valorará 

el background genético del 

paciente. 
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estrogénicas. Gracias a este enfoque se llevan adelante tratamientos es-
pecíficos que aumentan así el tiempo de vida de las pacientes”, consignó 
el Dr. Rizzo. 

“A comienzos del 2000 -relató el especialista- se desarrolló una droga 
denominada imatinib, capaz de interactuar con una proteína mutada es-
pecífica de algunos tipos tumorales con resultados espectaculares. A par-
tir de ese momento el descubrimiento de alteraciones moleculares espe-
cíficas capaces de desencadenar el desarrollo de un tumor fue creciendo 
en número, así también las alternativas de tratamiento”. 

“Con este descubrimiento cambió radicalmente el tratamiento de la leu-
cemia mieloide crónica. Previamente se trataba con trasplante de médu-
la; mientras que hoy en día su tratamiento consiste en la toma diaria de 
medicamentos”, ejemplificó la Dra. Rivas. 

En la actualidad, esta lógica de tratamiento es aplicable a pacientes con 
cáncer de mama, pulmón, colon, tiroides, algunos sarcomas, leucemias, etc. 

El futuro de la medicina de precisión

Aunque hablar de futuro resulta difícil, ya que algunas herramientas aún 
no están validadas para su uso en la práctica clínica, o bien no son de uso 
muy extendido, podría aventurarse en algunas aplicaciones concretas. 

En muchos casos, los tratamientos de pacientes oncológicos ya no se ele-
girán en función del origen del tumor –cáncer de pulmón, de mama, de 
tiroides, etc.– sino que habrá cada vez más tratamientos “agnósticos” de 
origen tumoral y seleccionados en función de alguna alteración molecu-
lar específica. Es decir, los tratamientos serán transversales, en función 
de la alteración molecular. 

Además, la biopsia líquida, que ya es una práctica habitual en algunos 
países y posible en nuestro medio, será una herramienta muy útil para 
identificar a los pacientes que se beneficiarán de tratamientos específi-
cos. Esta biopsia líquida consiste en obtener información de las alteracio-
nes moleculares de un tumor, a partir de una muestra de sangre o algún 
otro fluido corporal como, por ejemplo, la saliva.  

Por último, la medicina de precisión no sólo tendrá en cuenta las caracte-
rísticas moleculares del tumor, sino que también valorará el background ge-
nético del paciente (denominado epigenética); siendo capaz de predecir con 
mayor precisión no solo las posibilidades de éxito de un tratamiento sino 
también las oportunidades de padecer alguna toxicidad asociada al mismo. 

“En el futuro, a través de la fármacogenética vamos a poder determi-
nar qué paciente presentará más efectos adversos frente a determinada 
droga; y así se podrá seleccionar el esquema terapéutico o ajustar dosis 
según cada perfil”, detalló la Dra. Rivas.  

 Este enfoque desarrolla procedimientos diagnósticos 

y terapéuticos más precisos, permitiendo seleccionar 

efectivamente a los pacientes que mayores beneficios 

podrían obtener de un tratamiento particular.  

 Las primeras pacientes que se beneficiaron de este 

tipo de terapias fueron las de cáncer de mama. 

 “En la actualidad esta lógica de tratamiento es 

aplicable a pacientes con cáncer de mama, pulmón,

colon, tiroides, algunos sarcomas y leucemias” (Dr. 

Manglio Rizzo).
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El tenis, así como tantas otras disciplinas deportivas, 
ofrece la posibilidad de jugar solos o en pareja. La 
diferencia más importante entre tenis dobles e 
individual tiene que ver con los límites de la can-

cha. Para jugar en parejas se agregan las dos franjas latera-
les. De este modo, juegan el doble de jugadores. 

Con esta analogía se puede explicar el resultado de la in-
vestigación que muestra que más pacientes con cáncer de 
hígado puedan acceder a un trasplante hepático de manera 
más eficiente. La investigación liderada por el Dr. Federi-

Más pacientes
con posibilidad 

de trasplante
Un estudio multicéntrico internacional, lidera-
do por el Hospital Universitario Austral, logró 
demostrar que es posible que más personas 
que transitan cáncer de hígado puedan recibir 
un trasplante hepático con resultados óptimos. 
Esta investigación involucró a 2500 pacientes 
de 72 hospitales de Latinoamérica y Europa.

Lic. Natalia Giacani
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co Piñero, médico del Servicio de Hepatología 
y miembro del Departamento de Desarrollo 
Académico del Hospital Universitario Austral, 
fue llevada a cabo durante más de 10 años, con 
la participación de 72 centros médicos, y sin re-
cibir ningún aporte económico ni financiación. 

La selección de candidatos

Con el título “El rol de la incorporación de 
biomarcadores en la optimización de selec-
ción de candidatos a trasplantes hepático por 
hepatocarcinoma”, el equipo liderado por los 
doctores Marcelo Silva y Federico Piñero ha 
logrado sustentar la hipótesis de que es posible 
la ampliación de criterios para la indicación de 
trasplante en el carcinoma hepatocelular, sin 
que se observe un impacto negativo de la recu-
rrencia del tumor luego del trasplante ni en la 
supervivencia.

El trasplante hepático, como tratamiento del 
carcinoma hepatocelular, proporciona exce-
lentes resultados de supervivencia con baja in-
cidencia de recurrencia, cuando se optimizan 
los criterios restrictivos de selección históricos, 
como el criterio de Milán, con los nuevos mo-
delos de optimización de selección. 

“Esto implicaría una mejora en los procesos de 

 Se incluyó cohortes 

multicéntricas, tanto a nivel 

nacional, latinoamericano 

como mundial. Integran 

esta investigación 

pacientes adultos, con o 

sin cirrosis, trasplantados 

de hígado o enrolados en 

lista para trasplante con 

hepatocarcinoma.

Para conocer más escaneá el código QR

Curar a más enfermos

Las causas más frecuentes de cirrosis son: la he-
patitis C, el alcoholismo crónico e hígado graso. 
En la Argentina, las causas con mayor incremen-
to en los últimos años son: el hígado graso por 
obesidad, el aumento de triglicéridos, el síndro-
me metabólico y la diabetes. El origen de cáncer 
hepático primario no metastásico es la cirrosis y 
es la población en riesgo la que tiene mayor pro-
babilidad de desarrollar hepatocarcinomas. 
Hay pacientes que se benefician de un trasplan-
te hepático y este da el beneficio de curar la 
cirrosis y el cáncer. 
Para curar el cáncer, es necesario cumplir con 
ciertos requisitos en cuanto la extensión del tu-
mor: no puede ser muy grande ni ubicarse fuera 
del hígado. Tampoco debe haber invasión vas-
cular, es decir, no puede invadir ninguna vena 
del hígado. Hace más de 20 años se publicó un 
trabajo que aportó en la selección de los candi-
datos a trasplante hepático por hepatocarcino-
ma. Se estudiaron criterios de Milán, que defi-
nían el número y diámetro de los tumores para 
posible trasplante.
La investigación propone expandir los criterios, 
sumando el biomarcador de alfafetoproteína 
(Modelo R3).  Esto daría beneficio a más pa-
cientes.  

selección de candidatos, una distribución más 
equitativa respecto a la oferta de donantes y, por 
otro lado, la posibilidad de estratificación del ries-
go para el desarrollo de futuros estudios de adyu-
vancia o inmunosupresión. A fin de cuentas, es 
importante tener presente que estos modelos de 
regresión informan un riesgo promedio poblacio-
nal y no individual”, explicó el Dr. Piñero.

Con el fin de que más pacientes pueden acceder 
al trasplante, se incorporó el análisis de sangre 
de biomarcadores: alfafetoproteína.  

“Se busca proponer un modelo de implementación y priorización en la alocación 
de órganos a nivel nacional con el objetivo de que más pacientes puedan acceder al 
trasplante”. (Dr. Federico Piñero).  
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“Se observó que aquellos que estaban fuera de 
los criterios de Milán, pero tenían valores de al-
fafetoproteína bajos en sangre, volvían a tener 
los mismos resultados que los pacientes dentro 
de los criterios de Milán. Esto significa que se 
podía indicar el trasplante a mayor cantidad 
de personas. Abrir la cancha. Por otro lado, en 
pacientes dentro de Milán, el biomarcador per-
mite optimizar la selección de una manera más 
eficiente también”, explicitó el Doctor en Cien-
cias Biomédicas por la Universidad Austral. 

El nuevo criterio de selección, llamado “mode-
los compuestos”, integra no sólo el número y el 
diámetro del tumor sino también el biomarca-
dor alfafetoproteína; permitiendo optimizar la 
selección de candidatos a trasplante hepático 
con hepatocarcinoma, tanto dentro como fue-
ra de los criterios clásicos de Milán. Se puede 
comparar con un partido de tenis. Jugar en 
cancha de single serían los criterios de Milán; 
jugar dobles serían los modelos compuestos, 
expandir a más pacientes con posibilidad de re-
cibir el trasplante hepático.

“El objetivo primario fue evaluar la incorporación del biomarcador 
alfafetoproteína en suero (AFP), como criterio de selección para tras-
plante hepático para pacientes con hepatocarcinoma”. (Dr. Federico 
Piñero).   

Equipo involucrado

“Toda esta investigación se realizó sin ningún 
aporte económico. Fueron 12 años de estudio, 
con la voluntad y participación de muchísimos 
médicos”, comentó el Dr. Piñero.  

El Dr. Piñero lideró los equipos: local, nacional, 
latinoamericano y europeo, para lograr en 12 
años un estudio multicéntrico que permite que 
más personas con cáncer de hígado puedan re-
cibir un trasplante de modo óptimo. 

“En 2011 se comenzó con datos locales del Hos-
pital Universitario Austral, luego se expandió a 
una invitación sobre un estudio multicéntrico 
argentino de siete centros de trasplante en el 
país; tiempo después se extendió a Latinoamé-
rica (Uruguay, Chile, Brasil, Perú, Colombia) y 
también a Centroamérica, en México. Después 
de la etapa de centros latinoamericanos, nos 
conectamos con personas de Europa para un 
estudio transcontinental con una cohorte lati-
noamericana y una europea que incluía mu-

72
hospitales del mundo se 
sumaron a la investiga-
ción (25 de Latinoaméri-
ca; 47 de Europa). 

 Una vía de 

investigación atractiva 

y potencialmente 

prometedora. 

 El modelo R3 tiene 

tres variables: número 

y diámetro de tumores, 

más el análisis de 

alfafetoproteína.
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chísimos pacientes de Italia, Francia y Bélgica”, 
detalló el especialista.

Resultados y propuestas

Se publicaron varios resultados en los que se 
observó que algunos pacientes se beneficiaban 
del tratamiento de tumor antes del trasplante, 
independientemente de si estaban fuera del 
criterio de Milán. Esto se llama reducción de 
estadio. Además, los mejores resultados fueron 
al incorporar el valor de alfafetoproteína que 
debían ser normales para tener un trasplante 
eficiente. 

“Hoy, la propuesta de investigación busca 
aplicar un modelo de Score de reevaluación de 
riesgo. El volver a presentar el tumor de hepa-
tocarcinoma se evalúa durante el periodo de 
pre-trasplante; pero, además, hay que tener en 
cuenta al analizar la pieza de hígado la canti-
dad y agresividad de los tumores ya que es un 
dato relevante para evaluar la recurrencia del 
mismo”, desarrolló el Dr. Piñero.

Además, se propuso un modelo matemático, un 
score que categoriza cuatro poblaciones de ries-
go distintas (años y riesgo); esto es importante 
para definir la propuesta del manejo de inmu-
nosupresión, del seguimiento postrasplante 
y estrategias futuras para nuevos remedios y 
para prevenir la recurrencia. 

Alfafetoproteína es la proteína que un feto produce 
normalmente. Por lo general, las concentraciones 
de alfafetoproteína no se detectan en la sangre 
de adultos sanos (excepto en las mujeres 
embarazadas, por origen fetal). Una concentración 
alta de alfafetoproteína indica la presencia de 
cáncer primario de hígado o de un tumor de células 
germinativas. No todos los pacientes con cáncer lo 
producen. 

Nueva propuesta

El trasplante hepático es una de las terapéuticas curativas en pacientes con 
hepatocarcinoma (HCC) o carcinoma hepatocelular. Sin embargo, la recu-
rrencia postrasplante hepático es un evento temible, con pobre sobrevida 
desde el diagnóstico y escasas posibilidades terapéuticas curativas. Por eso, 
es de suma importancia la criteriosa selección de candidatos a trasplante 
por HCC. 
Una nueva propuesta de “criterios de optimización” con el uso de biomar-
cadores ha ganado camino en este proceso, con el fin de equilibrar o dar 
mayor justicia en la priorización de la alocación de órganos. 

 La investigación logró la incorporación del 

biomarcador alfafetoproteína como criterio de selección 

para trasplante hepático por hepatocarcinoma.
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En 1953 se descubrió el ADN -la mo-
lécula portadora de la información 
genética-. ADN es la abreviatura 
para  Ácido  Desoxirribonucleico, 

una molécula compleja que se encuentra den-
tro de cada célula de nuestro cuerpo y con-
tiene todas las instrucciones necesarias para 
crear y mantener la vida. El ADN es como un 
plano que contiene las instrucciones para fa-
bricar las proteínas, las moléculas básicas para 
el funcionamiento correcto de las células. 

Hasta hace unos 30 años, la genética clínica 
presentaba limitaciones técnicas para reali-
zar estudios genéticos y solo se podía ofrecer 
al paciente una estimación sobre el riesgo de 
ser portador o padecer una afección de estas 
características.

En la actualidad, el conocimiento profundo 
del genoma y de los mecanismos fundamen-
tales en la trasmisión de la información bioló-
gica han permitido a los especialistas abordar 

las enfermedades genéticas de una forma di-
recta, mejorando los métodos de diagnóstico 
y abriendo una nueva vía para su tratamiento 
potencial.

El diagnóstico prenatal

En cuanto al diagnóstico prenatal, estos ade-
lantos se han acompañado de otros. “Los 
avances ecográficos han otorgado mayor 
precisión al diagnóstico prenatal; esto deri-
vó en un aumento de la tasa de diagnóstico 
y en más consultas de genética prenatal para 
conocer riesgos y asociación con síndromes 
o enfermedades, incluyendo además estudios 
genéticos prenatales. Conocer la informa-
ción genética del bebé antes del nacimiento 
permite ayudar en el asesoramiento a los 
padres y en los cuidados del bebé”, detalló la 
Dra. Sofía  Juárez Peñalva, jefa del Servicio 
de Genética Médica.

El impacto positivo
del diagnóstico 

prenatal
Saber si un bebé presenta una enfermedad cromosómica permite planear un cuidado persona-
lizado e interdisciplinario enfocado en la detección temprana de complicaciones específicas, así 
como decidir el mejor lugar y momento para el nacimiento y ayudar a que la familia y los médicos 
se preparen para la llegada de un bebé que puede tener necesidades especiales. 

Lic. Natalia Giacani

 El diagnóstico 

también promueve la mejor 

adaptación posible a la 

situación determinada por 

la enfermedad o el riesgo 

genético particular.
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Para conocer los estudios que ofrece el Servicio 
de Genética Médica, escanear este código QR

Estos progresos tienen un impacto 
positivo en el recién nacido y en sus 
padres. La información ayuda ante 
la “incertidumbre del no saber”, asis-
te al proceso de duelo entre el bebé 
que uno espera y el bebé que llega, 
colabora en la preparación para 
recibir a ese hijo que nace. Por eso, 
el   asesoramiento por alguien espe-
cializado es fundamental. “Desde el 
Servicio de Genética Médica se bus-
car atender los problemas médicos y 
psico-sociales que presentan los pa-
cientes con enfermedades genéticas y 
acompañar a sus familias; facilitan-
do su acceso a los servicios médicos, 
psicológicos y sociales pertinentes 
(diagnósticos, terapéuticos, rehabi-
litativos y preventivos)”, explicó la 
Dra. Juárez Peñalva.  

Cuidado personalizado

“Saber si un bebé presenta una enfer-
medad cromosómica permite planear 
un cuidado personalizado e interdis-
ciplinario, enfocado en la detección 
temprana de complicaciones especí-
ficas. En algunos casos, permite deci-
dir el mejor lugar y momento para el 
nacimiento. Asimismo, ayuda a que la 
familia y los médicos se preparen para 
la llegada de un bebé que puede te-
ner necesidades especiales. Además de 
informarnos sobre el riesgo de enfer-
medades cromosómicas, la evaluación 
detallada del bebé entre las 11-13 se-
manas también nos permite identificar 
si el bebé tiene un riesgo aumentado de 
cardiopatías congénitas y síndromes 
genéticos”, detalló la especialista.
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La información permite entender si requiere 
nacer en un centro de alta complejidad; o, a 
veces, adelantarse a algún tratamiento o ne-
cesidad que pueda tener un paciente en el pe-
riodo neonatal o perinatal. Además, “el diag-
nóstico sirve para el asesoramiento genético 
en futuros hijos; para prevenir la aparición de 
enfermedad en pacientes sanos con predispo-
sición genética a desarrollar una dolencia en 
el futuro; y para promover la mejor adapta-
ción posible a la situación determinada por la 
enfermedad o el riesgo genético particular”, 
comunicó la Dra. Juárez Peñalva. 

El Hospital Universitario Austral ofrece estu-
dios prenatales como el “screening” o cribado de 
trisomías frecuentes mediante la ecografía del 
primer trimestre y las pruebas de ADN fetal en 
sangre materna, así como estudios diagnósticos 
invasivos mediante la punción de vellosidades 
coriales o líquido amniótico. 

Material genético

El material genético de cada persona se en-
cuentra dentro de las células, separado en 23 
pares de cromosomas provenientes de cada 
uno de los padres. Las enfermedades cromo-
sómicas más frecuentes son anomalías en el 
número de cromosomas llamadas trisomías: en 
estas enfermedades hay un extra en cada célula 
del bebé.

La única forma de diagnosticar prenatalmente 
si un bebé tiene una enfermedad cromosómica 
consiste en obtener una muestra de la placenta 
o del líquido amniótico, a través de una pun-
ción o prueba invasiva (biopsia corial o amnio-

La familia como unidad de 
atención

El Servicio de Genética Médica brinda atención a 
la población pediátrica y adulta con sospecha de 
enfermedades de origen genético, tanto para su 
diagnóstico y tratamiento, como para el asesora-
miento individual o familiar. Trabaja de forma in-
terdisciplinaria junto a varias áreas del Hospital, en 
el marco del Departamento Materno Infantil, tales 
como Medicina fetal, Neonatología, Oncología, 
Neurología, entre otras.
La unidad de atención es la familia. Se brinda cui-
dado a individuos afectados, o en riesgo de pade-
cer y/o transmitir enfermedades o predisposicio-
nes genéticas, y a sus familias.

 Para evaluar en el 

microscopio el número 

y la estructura general 

de los cromosomas se 

necesita una muestra de 

la placenta o del líquido 

amniótico. 

 El Test Prenatal No 

Invasivo permite conocer 

la información 

genética del bebé a partir 

de una muestra de sangre 

materna. Se realiza a 

partir de la semana 10 de 

embarazo.

“También se diagnostican otras enfermedades 
relacionadas con los cromosomas sexuales, y con 
un grupo de desórdenes menos frecuentes lla-
mados ‘microdeleciones’, en los cuales existe una 
pequeña pérdida de material genético”. (Dra. 
Sofía Juárez Peñalva).
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evaluar  en el microscopio el número y la es-
tructura general de los cromosomas. 

ADN fetal en sangre materna

“Estos estudios están disponibles en nuestro 
país desde el año 2013. Consisten en un análi-
sis de sangre en el que se estudia si existe una 
mayor proporción de material genético per-
teneciente a los cromosomas 21, 18 y 13, que 
hagan pensar en la presencia de una trisomía 
(cromosoma extra). También son capaces de 
estudiar otras enfermedades relacionadas con 
los cromosomas sexuales y más recientemente 
un grupo de desórdenes menos frecuentes lla-
mados “microdeleciones”, en los que existe 
una pequeña pérdida de material genético”, 
explicó la Dra. Juárez Peñalva.

Estas pruebas son muy precisas, llegando a ta-
sas de detección mayores del 99 % para triso-
mía 21 y entre el 90-97 % para las otras dos tri-
somías (18 y 13). Tienen como principal ventaja 
no ser invasivas (requieren sólo una extracción 
de sangre materna) y por lo tanto no se aso-
cian a riesgos para el embarazo. Sin embargo, 
cuando el resultado es positivo, es indispensa-
ble confirmarlo mediante una punción, debido 
a que pueden existir falsos positivos. 

En caso de que se confirme la presencia de 
una enfermedad cromosómica, éste será se-
guido de cerca por un equipo de profesionales 
especializados en cuidados perinatales de alta 
complejidad. En algunos casos se recomien-
da realizar estudios genéticos más complejos 
(microrrays) capaces de identificar cambios 
submicroscópicos en el material genético (mi-
crodeleciones o microduplicaciones). Algunas 
enfermedades genéticas sólo pueden ser diag-
nosticadas en el feto mediante estudios más 
complejos como la secuenciación exómica 
completa.

Estudios prenatales

Las pacientes interesadas en realizar los estudios 
prenatales invasivos y no invasivos (ADN fetal en 
sangre materna) deben realizar primero una  con-
sulta de asesoramiento sobre los alcances y limita-
ciones del mismo con el Servicio de Genética o en 
la Unidad de Medicina Fetal del Hospital. El Test 
Prenatal se toma en el Laboratorio del Hospital Uni-
versitario Austral y se debe solicitar turno previo por 
el consultorio de Genética. No es necesario ningún 
tipo de preparación ni ayuno. Los resultados están 
disponibles en aproximadamente 10 días. El informe 
se entrega en persona, en una consulta de devolu-
ción especializada.
Estos  estudios no reemplazan  a la ecografía del 
primer trimestre, debido a que no son capaces de 
fechar el embarazo, diagnosticar malformaciones 
fetales severas ni identificar a las pacientes con alto 
riesgo de disfunción placentaria.

“El Test Prenatal No Invasivo estudia si exis-
te una mayor proporción de material genético 
perteneciente a los cromosomas 21, 18 y 13, que 
sugieran la presencia de una trisomía, un tras-
torno genético en el que una persona tiene tres 
copias de un cromosoma en lugar de dos” (Dra. 
Sofía Juárez Peñalva).

99 %
es la precisión en la tasa 
de detección para la 
trisomía 21. 

 El Servicio de 

Genética Médica buscar 

atender los problemas 

médicos y psico-

sociales que presentan 

los pacientes con 

enfermedades genéticas 

y acompañamiento a sus 

familias.

 El diagnóstico sirve 

para el asesoramiento 

genético en futuros hijos 

y en la prevención de 

enfermedad en un futuro 

en pacientes sanos con 

predisposición genética. 
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La leucemia, patología conocida como cáncer de la sangre, es un gru-
po heterogéneo de enfermedades malignas. Lo que ocurre en presen-
cia de este cáncer hematológico es que los leucocitos proliferan de 
manera anormal dentro de la médula ósea. 

El desarrollo de la enfermedad, como los síntomas de la leucemia y sus tipos, 
son muy diversos. Por esa razón, es tan importante conocerla a fondo para 
desarrollar sistemas y formas de tratamiento que permitan un mejor abor-
daje. 

“Como hematólogos, cuando nos toca diagnosticar a alguien solemos recibir 
preguntas sobre cómo, por qué y de dónde vienen los cánceres de la sangre 
(leucemia o linfomas). Afortunadamente se sabe cada vez más sobre cuán-
do se presentan, cómo manejarnos y cuáles son las mejores terapias target. 

La genética, 
aliada

en el abordaje de 
las leucemias

Las posibilidades de la medicina moderna son numerosas a la 
hora de conectar ciertas enfermedades con su causa; contribu-
ye a obtener mejores tratamientos, más dirigidos y efectivos. 
En el caso de las leucemias, los estudios genéticos permiten 
conocer y desarrollar diversos abordajes. 

Noelia Veltri

100
es el promedio de trasplantes hematopoyé-
ticos anuales en adultos y niños.
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En este sentido, la medicina de prevención, 
cuando pensamos en la información gené-
tica, está orientada a detectar la presencia 
de patologías hemato-genéticas familiares”, 
informó el Dr. Mariano Berro, médico del 
Servicio de Hematología y Unidad de Tras-
plante Hematopoyético del Hospital Univer-
sitario Austral. 

Si bien las leucemias familiares -es decir 
aquellas que afectan a más de un miembro 
de una misma familia  en diferentes momen-
tos de la  vida- son poco frecuentes, cuan-
do se muestran, todo el ADN de la  persona 
presenta una alteración genética que, por 

ende, se hereda. 

“Cuando están presentes, se llega a esa con-
clusión hilando y atando cabos, anteceden-
tes de leucemias agudas en familiares de pri-
mer grado (hermanos, padres). Eso ocurre, 
por ejemplo, en una leucemia aguda. Por otro 
lado, lo que existe, más de una vez, es la pre-
sencia de marcadores genéticos que actúan 
como pronosticadores (es decir, para saber si 
el cuadro será mejor o peor) una vez que la 
leucemia ya está presente. Y esa es la clave 
para el diseño de fármacos más dirigidos y 
menos tóxicos”, refirió el Dr. Berro, añadien-
do que “también ciertos estudios genéticos 

 Ciertos estudios 

genéticos pueden predecir 

la resistencia a algunos 

fármacos para poder hacer 

ajustes.
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pueden predecir la resistencia a algunos fármacos, per-
mitiendo efectuar ajustes”. 

¿Qué es una terapia target?

Terapia target es el nombre que recibe un tratamiento 
diseñado para accionar en forma directa y dirigida so-
bre blancos moleculares específicos localizados, ya sea 
en la  superficie o en el interior de las células tumorales. 
Estos blancos moleculares son necesarios para el creci-
miento y multiplicación de las células cancerosas, y por 

ende, son los que intervienen en el 
proceso de carcinogénesis y creci-
miento tumoral.

De este modo, cuando una terapia 
los “ataca”, puede cambiar el curso 
de la enfermedad de manera más di-
recta y efectiva. 

La terapia dirigida puede afectar las 
condiciones del tejido que ayudan 
a un cáncer a crecer y sobrevivir, o 
bien puede dirigirse a las células re-
lacionadas con el crecimiento del 
cáncer. Un ejemplo de estas son las 
células que están presentes en los va-
sos sanguíneos. 

Los genes les indican a las células 
cómo producir proteínas para man-
tenerla funcionando. Así, si los ge-
nes mutan, estas proteínas también 
cambian, generando que las células 
se dividan en demasiada cantidad o 
demasiado rápido y que vivan mucho 
más de lo normal. Por ende, cuando 
esto sucede, las células crecen y se re-
producen sin control. 

Un servicio con estándares internacionales 

El Servicio de Hematología del Hospital Universitario Austral 
tiene como misión proveer una atención integral a los pacien-
tes con enfermedades hematológicas, con la mayor solvencia 
profesional y científica, considerando a la persona en su total di-
mensión humana y relacionándola a su entorno familiar y social.
La búsqueda consiste en conformar un servicio de excelencia, 
y para eso se realizan actividades asistenciales, docentes y de 
investigación.
La visión del servicio se orienta a considerar la excelencia como 
el resultado de un trabajo interdisciplinario, mediante el funcio-
namiento armónico, la dedicación a los pacientes y a la comu-
nidad. 

 Cuando existe 

una leucemia, las 

células cancerígenas 

impiden que se 

produzcan glóbulos 

rojos, plaquetas y 

glóbulos blancos 

maduros (leucocitos) 

saludables. 

“Tratamos de definir interrogantes que tienen que ver con los mejo-
res escenarios: ‘si no se trasplanta y tiene tales marcadores, ¿cuáles son 
las posibilidades de curación?’”. (Dr. Mariano Berro).

 En cuanto 

al abordaje, las 

leucemias varían 

desde la necesidad 

de intervención 

inmediata en 

las formas más 

agresivas, hasta 

un transcurso 

sin necesidad de 

tratamiento durante 

más de 20 años, 

si presentan buen 

pronóstico.
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Para desarrollar terapias dirigidas es importante identificar 
primero los cambios genéticos que contribuyen a que un 
tumor crezca y cambie. Una vez que se identifica una mu-
tación, es posible desarrollar un tratamiento dirigido espe-
cíficamente a ella. De ahí la importancia del conocimiento 
sobre la genética propia y de los familiares, en caso de que 
hayan sido afectados. 

Entre las acciones que las terapias dirigidas pueden ejercer 
sobre las células cancerosas, se encuentran: desactivar las 
señales que indican a las células cancerosas que crezcan y se 
dividan, intervenir para que las células no vivan más tiempo 
de lo normal y destruir las células cancerosas.

Genética y Hematología, asociadas

Hoy en día, la asociación entre las especialidades de Genéti-
ca y Hematología está dada por cómo otorgar el mejor tra-
tamiento. Por ejemplo, permite que los médicos definan en 
conjunto si un paciente con leucemia debe o no recibir un 
trasplante hematopoyético. 

“Tratamos de definir interrogantes que tienen que ver con 
los mejores escenarios. Sabemos que el trasplante hemato-
poyético, comúnmente conocido como trasplante de mé-
dula, alogénico, es decir que dona otra persona, tiene dos 
caras. Por un lado, un gran potencial para curar patologías 
graves como las leucemias agudas. Por el otro, el riesgo del 
propio procedimiento. A mayor edad o mayor índice de co-
morbilidades, el paciente tendrá más riesgo en el trasplante. 
Entonces, pensamos: ‘si no se trasplanta y tiene tales marcadores, 
¿cuáles son las posibilidades de curación?’, explicó el Dr. Berro. 

“También ayuda conocer la carga genética para la incor-
poración de fármacos más dirigidos al target que se agregan 
a los tradicionales. De esta manera reducimos la toxicidad 
habitual de la quimioterapia y aumentamos la respuesta 
oncológica”, destacó el especialista. 

¿Los cuadros oncohematológicos se heredan?

Si bien pueden existir ciertos marcadores en el ADN heredado, 
por lo general, -según el Dr. Mariano Berro- “los cuadros en on-
co-hematología son ‘de novo’”.
Esto quiere decir que, aunque se da por sentado que existe al-
gún defecto de base por el cual la célula empieza a mutar y a 
reproducirse dando paso al cáncer, los cuadros se consideran 
nuevos a menos que existan otras mutaciones en la familia, algo 
que ocurre en la minoría de los casos. 

“La medicina de prevención con la información genética está orientada a detectar 
la presencia de patologías hemato-genéticas familiares”. (Dr. Mariano Berro).

 Terapia target es un tratamiento diseñado para accionar en forma 

directa y dirigida sobre blancos moleculares específicos localizados, ya 

sea en la superficie o en el interior de las células tumorales.

 La asociación entre Genética y Hematología está dada por cómo 

otorgar el mejor tratamiento. 
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El cáncer es una enfermedad com-
pleja y multifactorial. Esto quiere 
decir que, para desencadenarse, 
intervienen factores de tipo am-

biental -muchos de los cuales pueden mo-
dificarse- pero también influyen factores 
genéticos. Los últimos plantean: ¿es posible, 
si conocemos la  carga genética de una per-
sona, anticiparnos al cáncer? E implicarían 
un diagnóstico precoz más un tratamiento 
acertado y efectivo.

Entonces, ¿existe la  predisposición genética 
heredada para tener cáncer?, ¿cómo puede 
ayudarnos conocer esta condición?

“Actualmente contamos con un panel de 
cánceres hereditarios que incluye 30 genes 
asociados a los cánceres heredofamiliares. 
Convocamos a los pacientes jóvenes que 
hayan desarrollado cáncer o bien a aque-
llos que cuenten con antecedentes familia-
res de relevancia para el cáncer como, por 
ejemplo, la  existencia de muchos familiares 

¿Es posible, conociendo la 
carga genética,

anticiparse al 
cáncer?

Realizar estudios a las personas que cuentan con antece-
dentes propios o de un familiar permite tres cuestiones 
básicas: enfocarse en los métodos de screening que fa-
cilitan el diagnóstico precoz, orientar los tratamientos y 
guiar en el asesoramiento. 

Noelia Veltri

 Un test genético es un análisis de laboratorio que analiza genes asociados a 

síndromes de cáncer heredofamiliar, en busca de mutaciones que puedan explicar el 

cuadro clínico personal y familiar. 
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afectados y, sobre todo, familiares jóvenes enfermos”, 
refirió la  Dra. Sofía Juárez Peñalva, jefa  de Genética 
Médica y médica de Genética Perinatal y Preconcepcio-
nal del Hospital Universitario Austral. 

Respecto a la relevancia de este dato, la doctora sostuvo 
que hay dos objetivos: brindar un buen asesoramiento al 
paciente y orientar el tratamiento de manera más especí-
fica. Por eso se realizan estudios a toda la familia. 

 “Conocer si una persona tiene alguna variante patogé-
nica en los genes, asociados a los cánceres hereditarios, 
ayuda a modificar el seguimiento, sirve para poner en 
marcha métodos de screening enfocados para prevenir el 
desarrollo del cáncer, y cuando eso no es posible, al me-
nos detectarlo a tiempo”, detalló la especialista y ejem-
plificó: “Desde el punto de vista de la prevención, tenien-
do como parámetro la presencia de ciertos marcadores, 
contamos con la mastectomía y la ooforectomía”. 
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Significado de un cáncer here-
ditario

Los cánceres hereditarios son la con-
secuencia de mutaciones germinales 
en genes concretos que incrementan 
la susceptibilidad para padecer la 
enfermedad. Esta susceptibilidad se 
transmite entre los miembros de la 
familia, presentando un riesgo mayor 
que la población general.

“Las causas genéticas de predisposi-
ción hereditaria son múltiples y abar-
can variados genes responsables de 
distintos síndromes hereditarios. Se 
los conoce como genes supresores de 
tumores y su función es controlar el 
crecimiento de las células, reparar los 
errores del ADN e indicar a las célu-
las cuándo deben morir. En los últi-
mos años, se han identificado más de 
50 genes y se han desarrollado técni-
cas de laboratorio para su estudio y 
diagnóstico. El cuadro clínico depen-
de del gen mutado que es deficitario 
en su función”, explicó la Dra. María 
Constanza Vallone, médica de Gené-
tica Médica del Hospital Universita-
rio Austral. 

Importancia de la consulta 
genética

De acuerdo con las especialistas, la 
identificación de una mutación causal 
permite realizar estrategias altamente 
efectivas de prevención y seguimiento 
en los familiares afectados, logrando 
así disminuir la morbimortalidad en 
estos pacientes, evitar diagnósticos 
tardíos en estadios avanzados y opti-
mizar recursos.

“Los tumores hereditarios constitu-
yen un claro desafío en la atención 
oncológica actual. Por eso, la consulta 
de asesoramiento genético oncológi-
co es considerada en la actualidad una 
parte esencial para la atención mul-
tidisciplinaria de pacientes oncológi-
cos. La consulta tiene como principal 
objetivo ofrecer asesoramiento a pa-
cientes y familias que, por sus antece-
dentes, presenten un riesgo de desa-
rrollar cáncer, mayor de lo esperable 
para la población general. En el Hos-
pital Universitario Austral contamos 
con un servicio de genética integrado 
por profesionales capacitados en ase-
soramiento genético en oncología”, 

 En la consulta de asesoramiento genético 

en Oncología se realiza una evaluación sobre 

los antecedentes médicos personales y se 

detallan todos los antecedentes de cáncer en 

la familia.
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informaron las profesionales. 

En la consulta de asesoramiento genético en Oncología 
se realiza una evaluación sobre los antecedentes médicos 
personales y se detallan todos los antecedentes de cáncer 
en la familia. Esta evaluación permite realizar, de forma 
aproximada, una estimación del riesgo de padecer la en-
fermedad y si dicho riesgo es mayor al esperado en la po-
blación general. En la consulta se plantea la posibilidad de 
realizar tests genéticos que traten de identificar la causa de 
esta predisposición.

Un test genético es un análisis de laboratorio en el cual se 
examinan genes asociados a síndromes de cáncer heredo-
familiar en busca de mutaciones que puedan explicar el 
cuadro clínico personal y familiar. Este test tiene como fi-
nalidad confirmar o descartar la presencia de mutaciones 
genéticas hereditarias, brindando una estimación de ries-
go más precisa. 

Existen diferentes estudios genéticos disponibles. La elec-
ción del estudio ideal en cada individuo se realiza luego de 
la evaluación por el médico genetista, teniendo en cuenta 
los antecedentes oncológicos personales y familiares.

“En los últimos años, la aparición de las nuevas tecnologías 
de secuenciación masiva conocidas como Next-Generation 
Sequencing (NGS) nos permite analizar múltiples genes de 
forma simultánea, aumentando la tasa de detección, re-
duciendo el costo y los tiempos de diagnóstico. Nuestro 
Laboratorio ofrece paneles multigénicos y estudios dirigi-
dos para la detección de mutaciones familiares. Contamos 
con un prestigioso grupo de profesionales altamente capa-
citados en la interpretación de estos resultados”, finalizó la 
Dra. Vallone. 
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variante patogénica en los genes asocia-
dos a los cánceres hereditarios ayuda a 
modificar el seguimiento y sirve para 
poner en marcha métodos de screening 
enfocados en prevenir el desarrollo del 
cáncer. Cuando eso no es posible, al me-
nos detectarlo a tiempo”. (Dra. Sofía 
Juárez Peñalva).  

¿Qué resultados puedo obtener con un estu-
dio genético de cáncer?

De acuerdo al cuadro clínico, al individuo analizado y a los hallazgos 
del estudio genético-molecular, existen distintos resultados posi-
bles, que deben ser interpretados y diferenciados:  
 Resultado positivo: hay un hallazgo de una mutación, se encuentra 
una alteración patogénica como causa del cuadro familiar, confir-
mando el diagnóstico del síndrome sospechado.

 Resultado NO concluyente: evidencian cambios en las secuencias 
génicas, pero no se conoce si están asociados o no a la enferme-
dad, ya que no alteran en forma crítica la estructura proteica ni 
forman parte de la secuencia normal del gen. Estos cambios se 
denominan “Variantes de Significado Incierto”. 

 Resultado negativo: significa que las pruebas no encontraron una 
mutación en ninguno de los genes incluidos en la prueba. Se le 
llama “Verdadero Negativo” a aquel resultado que no identifica en 
el individuo una mutación previamente hallada en su familia. Esto 
significa que no ha heredado la mutación familiar y, por lo tanto, no 
puede transmitirla tampoco a su descendencia. 

¿Qué significa un resultado 
positivo?

Heredar una mutación implica un aumento 
de riesgo de desarrollar la enfermedad ,no 
un diagnóstico de cáncer.  Por ejemplo, se 
estima que la probabilidad para la pobla-
ción general de padecer cáncer de mama 
es del 12 %. 
Sin embargo, en mujeres portadoras de 
mutaciones en los genes BRCA la probabili-
dad de desarrollar este tipo de cáncer pue-
de alcanzar valores que superen el 80 % a lo 
largo de la vida.

5 %
de las personas 
tiene un cáncer 
hereditario, aunque 
la mayoría son 
esporádicos.






















