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Resumen

Objetivo. Establecer la carga de la enfermedad genética en Colombia, según los parámetros
de crecimiento de la población hasta el año 2025.
Métodos. Se calculó la frecuencia de nuevos casos de enfermedades genéticas y de mal-
formaciones congénitas, y se establecieron los años de vida potencialmente perdidos, la
causa de la incapacidad y la causa de muerte por estas patologías, ponderando los datos de
acuerdo con el crecimiento y la expectativa de vida de la población colombiana desde 1996
hasta el año 2025.

Resultados. La enfermedad genética tiene una frecuencia que oscila entre 37,3 y 52,8 por
cada 1.000 habitantes. En esta cifra se incluyen las malformaciones congénitas que corres-
ponden al 50% del total de las patologías estudiadas.
Conclusiones. Hay una carga potencial de enfermedad genética que plantea la necesidad
de implementar más centros para el entrenamiento de médicos genetistas y personal auxi-
liar que puedan, en el futuro, brindar servicios adecuados de diagnóstico y asesoría genética.

Palabras clave: Años potenciales de vida perdida, mortalidad, morbilidad, carga genética.
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Title:

Burden of Genetic Disease in Colombia, 1996-
2025

Abstract

Objective. To establish the load of genetic diseases
in Colombia, according to population growth
parameters until the year 2025.

Methods. The frequency of new cases of genetic
diseases and congenital malformations was
calculated, establishing the potentially lost years of
life, cause of incapacity and cause of death by these
pathologies, weighing the data according to the
growth and life expectancy of the Colombian
population from 1996 until 2025.

Results. Genetic diseases have a frequency that
oscillates between 37.3 and 52.8 by each 1,000
inhabitants. Congenital malformation and birth
defect frequencies are included, with a proportion
of ̃  50% of the studied genetic pathologies.

Conclusions. There is a potential load of genetic
disease that raises the need to implement more
centers for the training of geneticians and auxiliary
personnel who can in the future, provide suitable
services, of diagnosis and genetic assessment.

Key words: Potential years of life lost, mortality,
morbidity, genetic load.

Introducción

Colombia tiene una población aproxi-
mada de 43,7 millones de habitantes,
con un crecimiento anual de la pobla-
ción de 1,6% y una expectativa de vida
de 71,8 años; tiene una mortalidad en
niños menores de 1 año de 18 por cada
1.000 nacidos, con una tasa de fertili-
dad para el año 2003 de 2,5 infantes
nacidos/mujer[1]. Es considerado por

el Banco Mundial como un país de
ingreso medio-bajo, con un producto
interno bruto (PIB) de US$ 80.900
millones. Se constituye en un país con
diferencias significativas con otras
economías que, tradicionalmente, se
homogeneizan con el término de paí-
ses del tercer mundo o países en desa-
rrollo, porque ha mantenido un
mejoramiento estable del nivel
socioeconómico, desarrollo educativo
y cuidado de la salud en los últimos
cuarenta años, a pesar de su conflicto
interno[2].

Estas condiciones hacen que el país
se encuentre en un proceso de transi-
ción epidemiológica y, por lo tanto,
presenta características demográficas
que no son homogéneas, representa-
tivas o exclusivas de los países en de-
sarrollo. A medida que se mejoran los
programas de control de las infeccio-
nes y los programas de cuidado a la
mujer embarazada, la mortalidad y la
morbilidad subyacente debida a alte-
raciones congénitas y enfermedades
genéticas se hacen más aparentes.

El propósito del presente artículo
es analizar el peso que las enfermeda-
des genéticas tienen en la salud de la
población colombiana, estimando los
casos de enfermedades genéticas, se-
gún el número de nacimientos del país,
los años de vida potencialmente per-
didos, los años de vida impedida, los
porcentajes de impedimento y las prin-
cipales causas de incapacidad deriva-
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das de las enfermedades genéticas, con
miras a ofrecer elementos que permi-
tan a Colombia, y a países en simila-
res condiciones, trazar políticas para
enfrentar el manejo de este tipo de
patologías.

Material y métodos

Se realizó una revisión de la esta-
dística y la literatura colombianas re-
lacionadas con las enfermedades
genéticas, malformaciones congénitas
y la salud pública en el país, teniendo
en cuenta el registro de los nacimien-
tos, muertes y causas de mortalidad y
morbilidad en la población colombia-
na, con el fin de calcular la carga
genética de la enfermedad en Colom-
bia en el periodo comprendido entre
1996 y 2025.

Los datos consistentes y confiables
del registro de enfermedades, se vie-
nen recolectando en Colombia sola-
mente a partir de la reforma del
sistema de seguridad de 1993[3, 4].
La consistencia global de los datos se
ha hecho confiable sólo desde la últi-
ma década, debido a que anteriormen-
te se hacía un mayor énfasis en datos
relacionados con la violencia o con
ciertas patologías endémicas en algu-
nas zonas del país[5, 6].

La principal fuente de los datos
demográficos la constituye la gene-
rada por el Departamento Adminis-

trativo Nacional de Estadística
(DANE)[7], entidad gubernamental
que, a través de los registros de naci-
miento y defunción generados por los
componentes del sistema de salud
(hospitales, centros de salud e insti-
tuto de medicina legal), establece las
tasas de nacimiento y defunción, así
como sus principales causas. Las pro-
yecciones de población se hicieron
con base en el trabajo de Banguero
et al., sobre la población y la demo-
grafía colombianas[8]. Las proyec-
ciones se realizaron desde el año de
1996 hasta el año 2025 y los datos se
presentaron en quinquenios. Según el
estudio de Banguero et al., la pobla-
ción de Colombia se calculó con los
parámetros demográficos que se
aprecian en el anexo 1, al final del
artículo.

Los años de vida sana perdidos
(AVISA) se presentan de acuerdo con
el tiempo perdido por muerte prema-
tura, el valor de año de vida saludable
según la edad, la preferencia o valor
social por el tiempo perdido y la pon-
deración de la incapacidad; estos da-
tos se presentan en relación con la
patología genética. Estas medidas so-
lamente se pueden presentar para
anormalidades congénitas de manera
general, porque no existen datos es-
pecíficos por anomalías y el periodo
estudiado por el gobierno nacional se
limita al periodo de 1990[9]; por lo
tanto, no se realizaron proyecciones
quinquenales.
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Los años de vida potencialmente
perdidos (AVPP) se calcularon de
acuerdo con la diferencia entre la ex-
pectativa de vida de la población (71,8
años) y los años de vida perdida por
discapacidad, ajustados por el grado
de seriedad de la patología[10]. La
expectativa de vida y el grado de in-
capacidad o afección que las enferme-
dades genéticas y las malformaciones
congénitas tienen en el afectado, ha
sido revisada ampliamente en la lite-
ratura especializada.

La fuente de la cual se extrajo la
prevalencia de las enfermedades
genéticas y de las malformaciones
congénitas, los grados de incapacidad
y la edad promedio de aparición de
sintomatología en los casos de pato-
logías genéticas, fue el trabajo de D.
J. Weatherall[11]. Se consideró la edad
promedio de aparición de la
sintomatología discapacitante de cada
enfermedad, las complicaciones más
graves y la principal causa de muerte.

Resultados

Enfermedades según patrón de
herencia mendeliana, 1996-2025

Teniendo en cuenta el patrón
mendeliano de herencia de las patolo-
gías unigénicas y las enfermedades
más representativas de cada patrón, se
encuentra que las enfermedades, se-
gún sean dominantes, recesivas o li-

gadas a X, son patologías que tienen
una alta prevalencia en la población
colombiana y su número aumenta en
cada quinquenio, considerando el pe-
riodo entre 1996 y 2025, tal como se
aprecia en la tabla 1. Se describen las
frecuencias de patologías de alto im-
pacto, como la hipercolesterolemia
familiar, la sordera congénita no
sindrómica, la poliposis del colon y
ciertas patologías neurológicas, como
la enfermedad de Huntington, la
fibrosis quística y las distrofias mus-
culares.

Enfermedades según
anormalidades cromosómicas,
1996-2025

Entre los trastornos cromosómicos, las
aneuploidías autosómicas de mayor
importancia son la trisomía 21, la
trisomía 18 y la trisomía 13; entre los
trastornos de cromosomas sexuales se
destacan el síndrome de Turner y el
síndrome de Klinefelter. Asimismo, las
translocaciones autosómicas son los
rearreglos estructurales más comunes
observados en humanos. En la tabla 2
se aprecian las proyecciones de casos
en el periodo 1996-2025.

Años de vida impedida y años de
vida potencialmente perdidos,
1996-2025

Al analizar el promedio de edad en que
se espera que las enfermedades inicien
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su sintomatología incapacitante, se
observa que el promedio de edad para
las enfermedades dominantes es ma-
yor que el de las recesivas, las ligadas
a X y las cromosómicas. Sin embar-
go, los años de vida impedida son si-
milares entre las anomalías recesivas
y dominantes, pero los años de vida
potencialmente perdidos (AVPP) supe-
ran en la patología recesiva a los de-
más grupos.

Teniendo en cuenta la fisiopatolo-
gía de la enfermedad que define la
edad de aparición de los principales
síntomas y a la incapacidad produci-
da junto a la causa de muerte en cada
enfermedad, se construyeron las tablas
3 y 4 en las que se aprecian los años
de vida potencialmente perdidos por
patología (mendeliana y cromosómi-
ca), la principal causa de muerte y la
principal causa de incapacidad, ade-
más del porcentaje de incapacidad se-
cundario al desarrollo de la
enfermedad.

Años de vida saludable perdidos,
1990

Para el periodo comprendido entre
1989 y 1990, el Ministerio de Salud
de Colombia estableció que el total de
años de vida perdida (AVISA) secun-
dario a malformaciones congénitas fue
de 168.325 repartidos así: hombres,
91.087 y mujeres, 77.238. El mayor
porcentaje (91%) se presentó en los
niños de 0 a 4 años; el 75% se ubicó

en la zona urbana y el restante 25% se
ubicó en la zona rural.

Este mismo indicador referido a los
AVISA por cada 1.000 habitantes, por
mortalidad, arroja un total de 2,9 años
en promedio para el año de 1990. Para
la zona urbana de 3,08 y en la zona
rural de 2,51; así, 23,11 hombres de 0
a 4 años y de 19,22 mujeres hasta los
4 años. Esta cifra es concordante con
el número de defunciones por anoma-
lías congénitas que en 1990 ascendió
a 2.884 (1.575 hombres y 1.309 mu-
jeres) y, de las cuales, 2.482 corres-
pondió a niños entre los 0 y los 4 años.
Del total de años de vida saludables
perdidos por anomalías congénitas en
1990 (168.325) se observa que 74.554
fueron por incapacidad y 93.771 por
mortalidad. Al analizar los AVISA por
cada 1.000 habitantes, se establece
que en todos los grupos de edad es
mayor el número de años perdidos por
mortalidad que por incapacidad.

Malformaciones congénitas por
sistemas, 1996-2025

En la tabla 5 se aprecian los estimativos
de malformaciones congénitas, según
sistema. El rango de casos por cada
1.000 nacimientos incluye casos ais-
lados y síndromes que tienen como
principal manifestación dismorfológi-
ca a las malformaciones del sistema
especificado; están incluidas las mal-
formaciones menores y mayores. Se
destacan las malformaciones del sis-
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tema nervioso central, del sistema
cardiovascular y las anormalidades de
los miembros.

Incremento de la enfermedad
genética y su impacto en la salud de
la población colombiana

El estimativo de nuevos casos de en-
fermedades genéticas de acuerdo con
el patrón de herencia y las cromoso-
mopatías, se perfila en la figura 1. Se
evidencia un predomino de las pato-
logías autosómicas dominantes con
respecto a las demás patologías y un
obvio crecimiento de estas patologías
según las perspectivas de crecimiento
de la población del país.

Al proyectar el incremento en el
número de nacimientos del país en
general, la enfermedad genética va a
producir, aproximadamente, 56.000
nuevos casos cada 5 años y las mal-
formaciones congénitas serán del or-
den de 80.000 a 180.000, cada
quinquenio, para un promedio total de
136.000 a 236.000 casos en cada pe-
riodo de 5 años, con un incremento
promedio de 37.000 nuevos casos al
año de enfermedades genéticas, inclui-
das las malformaciones congénitas.

Las patologías de herencia domi-
nante son las más frecuentes (30.000
cada 5 años); las recesivas y las liga-
das al sexo tienen una menor propor-
ción. Entre las patologías dominantes
tienen mucha importancia las mutacio-

nes nuevas, sin historia familiar ante-
rior, por lo cual no son completamen-
te predecibles. Las enfermedades que
mayor peso tienen en las proyeccio-
nes quinquenales son la hipercoleste-
rolemia familiar, seguida por la
sordera no sindrómica y el riñón
poliquístico.

Con respecto a las malformaciones
congénitas, los principales trastornos
se sitúan en las extremidades, junto a
las cardiopatías congénitas y los de-
fectos del sistema nervioso central.

Analizando el promedio pondera-
do de años de vida impedida, se con-
cluye que las anomalías cromosómicas
alcanzan 45,33 años, seguidos de las
enfermedades recesivas ligadas al
sexo con 44,4 años y las de carácter
recesivo con 37,6 años. Asimismo, los
porcentajes de impedimento en casi
todas las enfermedades genéticas su-
peran el 50%.

El número calculado de años de
vida impedida totales por enfermeda-
des genéticas alcanza la cifra de
1'800.000 cada 5 años, para un total
de 10'465.000 en el periodo analiza-
do de 1996 a 2025.

Las anomalías cromosómicas son
las enfermedades que más peso tienen,
con 4'365.701 años, seguidas de las
enfermedades genéticas de carácter
dominante. Solamente el síndrome de
Down (trisomía 21), por la mayor fre-
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cuencia en que se presenta, contribu-
ye con un alto número de años de vida
impedida (1'231.300) y de años de
vida potencialmente perdidos.

Al tener en cuenta el promedio de
vida del país, estimado en 71,8 años,
el número de personas afectadas por
cada periodo de 5 años genera un
aproximado de años de vida potencial-
mente perdidos de: 1’1000.000 años,
para un total acumulado (periodo to-
tal 1996 -2025), de 6'345.000 años,
con predominio de las patologías do-
minantes (2'288.061) y las anomalías
cromosómicas (2'166.439). Entre las
patologías dominantes, el riñón
poliquístico es la enfermedad que pro-
duce mayor número de años perdidos,
seguida de la neurofibromatosis. En el
grupo de pacientes con anomalías
cromosómicas, quienes tienen trisomía
21 (cuya frecuencia de aparición es de
12 por cada 10.000 nacimientos) su-
man un alto número de años de vida
potencialmente perdidos.

Al analizar los efectos de las enfer-
medades genéticas, teniendo en cuen-
ta la frecuencia por número de
nacimientos, los años de vida poten-
cialmente perdidos y el impedimento
que representan, se aprecia que entre
las patologías de herencia dominante,
el retinoblastoma es la enfermedad con
mayor número de AVPP (66 años), a
pesar de su baja frecuencia (3 por cada
10.000 nacimientos), con un porcen-
taje de impedimento del 50%.

Sigue en importancia la fibrosis
quística, con un impedimento del 50%.
Esta patología es relativamente fre-
cuente y tiene un número de portado-
res aparentemente significativo en la
población general. Las distrofias mus-
culares ligadas a X, producen una gran
pérdida de años de vida y un alto por-
centaje de impedimento (60%).

Al analizar todas las patologías en
conjunto, es posible concluir que las
enfermedades recesivas son las que
producirán más años de vida poten-
cialmente perdidos; en segundo lugar
están las patologías ligadas a X y, por
último, las patologías dominantes, te-
niendo en cuenta que son éstas últi-
mas las más frecuentes.

La enfermedad genética tiene una
frecuencia de que oscila entre 37,3 y
52,8 por cada 1.000 habitantes. En esta
cifra se incluyen las malformaciones
congénitas que corresponden de ma-
nera global al 50% del total. Las pro-
yecciones muestran que en 2000 la
cantidad de colombianos con enferme-
dades genéticas podría corresponder
a 2'000.000 y que para el 2025 la ci-
fra podría alcanzar a 2'866.000 per-
sonas.

Discusión

Los datos que en Colombia y en los
países en desarrollo existen sobre pa-
tología genética y su impacto en la
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salud pública son muy escasos; tal
como se demostró para los AVISA,
sólo existe un estimado para un corto
periodo y, para el resto de factores
determinantes, realizamos estimativos
de acuerdo con proyecciones de po-
blación. Las dinámicas demográficas
de un país pueden variar enormemen-
te y los supuestos parámetros estadís-
ticos no son necesariamente una fiel
copia de la realidad.

Sin embargo, al revisar solamente
las estadísticas de mortalidad del DANE
(http://www.dane.gov.co) se verifica la
tendencia que indica que las patologías
congénitas tienen cada vez más un peso
determinante en las causas de la enfer-
medad en Colombia. Al no existir esta-
dísticas confiables hasta antes de los
estudios de población de la década de
1990, la verificación aquí realizada
comprende un periodo significativo en
el que el país sufrió la transformación
de su sistema de seguridad social (Ley
100 de 1992) e inició el tercer milenio
con mejores perspectivas en el cuida-
do de la salud.

Las patologías mendelianas son el
principal factor determinante de la
carga genética de la enfermedad. Son
patologías con características com-
plejas, las cuales el médico general,
e incluso el especialista, no está acos-
tumbrado a manejar en la práctica dia-
ria; fenómenos como la penetrancia,
la expresividad, el mosaicismo somá-
tico y germinal y la tasa de nuevas mu-

taciones, establecen un campo en el
que el diagnóstico, la asesoría y el
manejo se dificultan en la ausencia de
un entrenamiento específico. De igual
modo, los aspectos como la ventaja
evolutiva del heterocigoto, la consan-
guinidad, el efecto fundador y el esta-
blecimiento del estado de portador son
elementos fundamentales en el enten-
dimiento y manejo de la enfermedad
recesiva, pero casi siempre ajenos al
desarrollo del razonamiento clínico
cotidiano.

Las anormalidades cromosómicas
representan las principales causas de
retardo mental, malformaciones con-
génitas multisistémicas, síndromes re-
lacionados con cardiopatía congénita
y pérdidas recurrentes del embarazo.
El diagnóstico citogenético es funda-
mental para establecer un diagnóstico
definitivo, para lo cual se requiere tec-
nología que incluya la citogenética
molecular (fluorescent in situ
hybridization, FISH; polimerase chain
reaction in situ, PRINS; hibridación
genómica comparativa). En Colombia
hay una carencia de laboratorios que
de manera rutinaria ofrezcan servicios
de este tipo, lo cual tiene origen en la
poca demanda de servicios molecula-
res citogenéticos, secundario a la casi
ausencia de conocimientos clínicos de
las patologías genéticas.

A pesar de ausencia de cura para
la totalidad de las patologías genéticas,
el tratamiento depende de un conoci-
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miento adecuado de la enfermedad, el
cual incluye la correlación genotipo-
fenotipo y cariotipo-fenotipo, de acuer-
do con el cual, ciertos patrones de
anormalidades cromosómicas y mole-
culares deben tener manejos específi-
cos y corresponden a un patrón
conocido de pronóstico y expectativa
de vida[12, 13]. Sin embargo, en Co-
lombia no existen laboratorios clíni-
cos que de manera rutinaria realicen
pruebas moleculares de patologías fre-
cuentes como la fibrosis quística o de
altísimo impacto como la poliposis
familiar o el cáncer familiar de seno.

Si la carga de la enfermedad
genética en Colombia es un elemento
cada vez más importante dentro de la
dinámica de la salud, el país debería
prepararse para la atención adecuada
de estos enfermos. Sin embargo, en el
país el registro de las enfermedades de
origen genético es prácticamente au-
sente y la vigilancia epidemiológica de
malformaciones congénitas se limita
a grupos de investigación que tienen
un limitado radio de acción[14].

Aunque los cálculos realizados
pueden generalizarse a cualquier po-
blación en que se conozcan o infieran
los parámetros de crecimiento de la
población, los datos reales deben ser
corregidos según los datos propios del
país o región en estudio.

Según los datos del estudio de mal-
formaciones congénitas de Bernal et

al. [15], se pueden establecer las rela-
ciones entre los porcentajes de mal-
formaciones en un país respecto a otro,
infiriendo indirectamente proporcio-
nes diferentes a lo proyectado, tal
como se aprecia en la tabla 6, y utili-
zando el estudio de Roberts et al.[16].
Esta corrección, al basarse en datos
propios del país, permite hacer una
inferencia probablemente más cerca-
na a la realidad que la simple proyec-
ción; sin embargo, es claro que la
carencia de datos epidemiológicos al
respecto es un obstáculo en la conse-
cución de datos más concluyentes. Es
así como el sistema de vigilancia
epidemiológica en malformaciones con-
génitas y enfermedades genéticas debe
mejorar en calidad y cubrimiento.

Los servicios de genética médica
en Colombia son realizados principal-
mente por instituciones universitarias
de las principales ciudades del país, y
el número de médicos con entrena-
miento formal en genética médica no
supera los 25. La educación en
genética clínica dentro de las faculta-
des de medicina no es una prioridad y
a esta situación se añade que los ser-
vicios de genética no son cubiertos por
el sistema de salud o sistema de segu-
ridad social en salud del plan obliga-
torio de salud (POS)[ 17].

Conclusiones

A medida que mejoren el control de
las enfermedades infecciosas y los pro-
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gramas de atención a la mujer emba-
razada, será más notoria la presencia
de la enfermedad genética y la mal-
formación congénita en Colombia. En
este análisis mostramos el impacto que
estas patologías pueden tener en el país
en los próximos años, no sólo desde
el punto de vista de su número, sino
también en cuanto al impacto en años
de vida impedida, años de vida poten-
cialmente perdidos y años de vida sa-
ludable perdidos. Estos datos indican
la necesidad de llevar registros ade-
cuados y programas de vigilancia
epidemiológica de las malformaciones
congénitas y la enfermedad genética
en Colombia, para poder trazar políti-
cas que se adecuen a las necesidades
de la población a este respecto.

Igualmente, estos resultados plan-
tean la necesidad de implementar más
centros para el entrenamiento de mé-
dicos genetistas y todo tipo de perso-
nal auxiliar que puedan, en el futuro,
proporcionar servicios adecuados, en
número y calidad, de diagnóstico y
asesoría genética[18,19].

La diversidad de la población co-
lombiana, con claras zonas de impreg-
nación africana y más de sesenta
grupos étnicos diferentes, con distin-
tos perfiles de morbi-mortalidad que
apenas están siendo estudiados, hace
necesario un seguimiento permanen-
te, ya que es entre ellos donde cabe
esperarse una mayor incidencia de
enfermedades de herencia recesiva

autonómica, o efectos fundadores, con
las consecuencias que éstos aca-
rrean[20].

Finalmente, en Colombia debe
emprenderse el trabajo de movilizar la
población hacia la concienciación de
que la historia familiar es una de las
mejores y más baratas herramientas en
salud pública y medicina preventi-
va[21], y que su uso puede ayudar a
cambiar la curva de crecimiento y el
impacto de muchas de estas enferme-
dades.
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