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EDITORIAL

Atención al riesgo genético preconcepcional desde la medicina preventiva  
personalizada

Attention to Preconception Genetic Risk from Personalized Preventive Medicine

El periodo preconcepcional, constituye una 
etapa crítica para la prevención de enfermeda-
des genéticas, defectos congénitos y trastornos 
del neurodesarrollo. En el contexto actual de la 
medicina preventiva, la identificación tempra-
na del riesgo genético antes de la concepción 
representa una oportunidad estratégica para 
intervenir de forma anticipada, eficaz y ética. 
La integración progresiva de la genética comu-
nitaria, la Atención Primaria de Salud (APS) y 
los principios de la medicina personalizada, 
han permitido transformar el enfoque tradi-
cional, a través de la historia, hacia un modelo 
proactivo, predictivo y preventivo, centrado en 
la persona, la familia y la comunidad.(1,2)

El riesgo genético preconcepcional, se define, 
como: la probabilidad aumentada de que una 
pareja conciba a un hijo afectado por una enfer-
medad genética o defecto congénito de origen 
monogénico, cromosómico o multifactorial. 
Este riesgo está condicionado por múltiples 
factores, entre los que se incluyen los antece-
dentes personales y familiares, la pertenencia 
poblacional o étnica, la edad reproductiva, la 
consanguinidad, la presencia de enfermedades 
crónicas y la exposición a factores ambientales 
o teratogénicos. Su evaluación antes del emba-
razo, permite actuar en un momento de máxi-
ma efectividad preventiva, cuando aún es po-
sible modificar riesgos, optimizar condiciones 
de salud y ofrecer alternativas reproductivas 
informadas.(1,3)

La genética comunitaria, surge como un campo 
orientado a aplicar los conocimientos genéti-
cos en poblaciones, con el objetivo de mejo-
rar la salud colectiva mediante la prevención, 

Facultad de Ciencias Médicas de Mayabeque | Centro Provincial de Información de Ciencias 
Médicas Mayabeque | Carretera a Playa Rosario Km 2 1/2 Güines, Mayabeque, Cuba.

Dr. C. Daniel Quintana Hernández 

Citar como: Quintana Hernández D. Atención al riesgo genético preconcepcional desde la medicina 
preventiva personalizada. Medimay [Internet]. 2026 [citado: fecha de citado];33:e2863. Disponible 
en: https://revcmhabana.sld.cu/index.php/rcmh/article/view/2863

la promoción y la equidad. A diferencia de la 
genética clínica tradicional, centrada en el indi-
viduo afectado, la genética comunitaria priori-
za la identificación de riesgos en personas que 
parecen sanas y su abordaje desde el entorno 
familiar y social. Este enfoque resulta compati-
ble con la APS que se caracteriza por su accesi-
bilidad, continuidad asistencial y conocimiento 
profundo del contexto comunitario.(4)

Desde la APS, la evaluación del riesgo genético 
preconcepcional, puede incorporarse de mane-
ra sistemática mediante herramientas clínicas 
sencillas y de alto impacto, como la anamne-
sis genética estructurada y la elaboración de 
árboles genealógicos de al menos tres genera-
ciones. La identificación de antecedentes como 
abortos recurrentes, muertes perinatales, dis-
capacidad intelectual, defectos congénitos o 
enfermedades hereditarias conocidas, permite 
estratificar riesgos y definir conductas preventi-
vas oportunas, sin necesidad inicial de tecnolo-
gías complejas.(4-6)

La medicina personalizada, fortalece este abor-
daje al permitir una caracterización más precisa 
del riesgo genético individual y familiar. Lejos 
de limitarse a la genómica avanzada, la medi-
cina personalizada integra información clínica, 
genética, ambiental y social para adaptar las 
decisiones preventivas a las características es-
pecíficas de cada persona o pareja. En el ám-
bito preconcepcional, este enfoque posibilita 
seleccionar de forma racional las pruebas de 
tamizaje genético, priorizar intervenciones, se-
gún el perfil de riesgo y personalizar recomen-
daciones preventivas, se respeta la autonomía 
reproductiva y los principios éticos.(7,8)
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La aplicación de la medicina personalizada en 
la APS, permite identificar subgrupos pobla-
cionales con mayor probabilidad de ser porta-
dores de enfermedades autosómicas recesivas 
relativas y frecuentes, como las hemoglobi-
nopatías, la fibrosis quística o determinados 
errores innatos del metabolismo. La detección 
temprana de portadores, ofrece la posibilidad 
de implementar medidas preventivas antes de 
la concepción, incluyen: educación genética, 
suplementación específica, control de enfer-
medades crónicas maternas y referencia opor-
tuna a servicios de genética clínica, cuando 
esté indicado.(2,3,9)

El diagnóstico oportuno del riesgo genético 
en la etapa preconcepcional, presenta venta-
jas sustanciales frente al diagnóstico prena-
tal. Mientras este último se realiza cuando el 
embarazo ya está establecido y las opciones 
de intervención son limitadas y complejas, la 
evaluación preconcepcional permite un abor-
daje preventivo real, con mayor margen para 
la toma de decisiones informadas y la modi-
ficación de riesgos. Esta diferencia subraya la 
importancia de fortalecer la atención precon-
cepcional como parte integral de la APS.

La toma de conductas preventivas, constituye 
uno de los pilares fundamentales del enfoque 
preconcepcional. Estas conductas incluyen la 
eliminación o reducción de exposiciones te-
ratogénicas, la optimización del estado nutri-
cional, en particular la suplementación con 
400 mg de ácido fólico, desde tres meses pre-
vios a la concepción por ambos miembros de 
la pareja, el control metabólico adecuado de 
enfermedades crónicas como la diabetes, la 
epilepsia, las colagenopatías o los trastornos 
tiroideos, la actualización del esquema de in-
munización, entre otras. La personalización de 
estas intervenciones, incrementa su eficacia al 
adaptarse a las características biológicas y so-
ciales de cada pareja.

Diversos estudios recientes, han demostrado 
que los programas de atención preconcepcio-
nal que integran evaluación genética y princi-
pios de medicina personalizada, se asocian con 
mejores resultados reproductivos, reducción 
de la incidencia de enfermedades genéticas 
graves y el uso más eficiente de los recursos 
sanitarios. Estos beneficios refuerzan la nece-
sidad de consolidar la APS, como el escenario 
idóneo para la implementación progresiva y 
sostenible de estas estrategias preventivas, 
con el establecimiento de protocolos bien defi-
nidos y personalizados.(1)

La incorporación plena de la genética y la med-
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cina personalizada, en el primer nivel de aten-
ción enfrenta desafíos importantes. Entre ellos 
se destacan la insuficiente formación genética 
de los profesionales de la APS y la necesidad 
de mejorar la alfabetización genética de la 
población.(10) Abordar estas barreras, requie-
re políticas de salud que reconozcan el valor 
estratégico del diagnóstico preconcepcional y 
promuevan la capacitación continua del perso-
nal sanitario.

En países con sistemas de salud basados en la 
APS, como Cuba, la integración de la genética 
comunitaria en el nivel primario, representa 
una oportunidad excepcional para fortalecer la 
prevención y la equidad en salud reproductiva. 
La experiencia acumulada en el programa ma-
terno-infantil, junto con la organización terri-
torial de los servicios, proporciona una sólida 
base para incorporar de forma sistemática la 
evaluación del riesgo genético preconcepcio-
nal como parte de la atención integral a la pa-
reja, en edad reproductiva.(11)

Desde una perspectiva ética y social, el ase-
soramiento genético preconcepcional, debe 
concebirse como un proceso dinámico de co-
municación del riesgo, orientado a apoyar la 
toma de decisiones libres e informadas. El 
objetivo no es dirigir elecciones reproducti-
vas, sino ofrecer información veraz, compren-
sible y contextualizada, respetan los valores 
culturales y las preferencias individuales. Este 
enfoque resulta esencial para garantizar la 
aceptación y sostenibilidad de las estrategias  
preventivas.(6,8) 

La integración de la genética comunitaria, la 
atención primaria de salud y la medicina per-
sonalizada en la evaluación del riesgo genético 
preconcepcional, constituyen una estrategia 
clave para avanzar hacia una medicina verda-
dera y preventiva. Identificar riesgos de forma 
temprana, personalizar las intervenciones y ac-
tuar desde el primer nivel de atención, permite 
proteger la salud de las futuras generaciones y 
reafirma el papel de la APS como eje central de 
los sistemas de salud, orientados a la preven-
ción, la equidad y la calidad asistencial.(1,2,8)

En este escenario, la provincia Mayabeque dis-
pone de condiciones favorables para avanzar a 
partir del 2026, en la consolidación de un mo-
delo territorial de atención al riesgo genético 
preconcepcional. Entre las acciones prioritarias 
se incluyen: la incorporación sistemática de 
la evaluación del riesgo genético preconcep-
cional en la consulta de planificación familiar, 
mediante protocolos estandarizados con la 
participación de los asesores genéticos de cada 
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municipio, el fortalecimiento de la capacita-
ción continua de médicos y enfermeras de la 
familia en aspectos básicos de genética comu-
nitaria y medicina personalizada, la referencia 
oportuna a consulta de genética clínica desde 
el nivel primario de parejas con riesgo elevado 
y el desarrollo de estrategias de educación y 
alfabetización genética dirigida a la población.  

La implementación progresiva y evaluable de 
estas acciones permitirá fortalecer la preven-
ción primaria de enfermedades genéticas y de 
defectos congénitos, optimizar el uso de los 
recursos sanitarios y contribuir de manera sos-
tenible a la mejora de la salud reproductiva y 
primaria en la provincia.
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