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Website for information on rare diseases of genetic origin: first step for telegenetics in Minas Gerais, Brazil
Introduction: Telegenetics can ease the paradox of Medical Genetics in Brazil: high patient demand versus few specialized profes-
sionals. Method: Descriptive study of the implementation of a  website  with information about rare diseases for the population and 
health professionals. Results: Telegenetica-MG works since 03/01/2019 and had 176 accesses in 4 months. Conclusion: It is a step 
for telemedicine to be applied to genetics in Minas Gerais.
Keywords: Telemedicine, Genetics, Rare Diseases.

Introducción:  La telegenética puede aliviar la paradoja de la Genética Médica en Brasil: alta demanda de pacientes frente a pocos 
profesionales especializados. Método: Estudio descriptivo de la implementación de um  sitio web con información sobre enfermeda-
des raras para la población y los profesionales de la salud. Resultados: Telegenetica-MG ha estado funcionando desde el 01/03/2019 
y tuvo 176 visitas en 4 meses. Conclusión: Es un paso hacia la aplicación de la telemedicina a la genética en Minas Gerais.
Palabras clave: Telemedicina, Genética, Enfermedades raras.
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o Website para informação sobre doenças raras de origem genética: primeiro passo para telegenética em Minas Gerais, Brasil 

Introdução: A telegenética pode amenizar o paradoxo da Genética Médica no Brasil: alta demanda de pacientes versus poucos 
profissionais especializados. Método: Estudo descritivo da implantação de uma página web  com informações sobre doenças raras 
para a população e profissionais de saúde. Resultados: O Telegenetica-MG funciona desde 01/03/2019 e teve 176 acessos em 4 
meses. Conclusão: É um passo para que a telemedicina seja aplicada à genética em Minas Gerais.
Palavras-chave: Telemedicina, Genética, Doenças Raras.
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Introducción

Las enfermedades raras son aquellas que afectan 
hasta 1,3 de cada 2.000 individuos1. Aunque individual-
mente son poco frecuentes, como grupo, afectan a un 
porcentaje importante de la población. En el Brasil, se 
estima que 13 millones de personas están afectadas por 
enfermedades consideradas raras1. Entre las enferme-
dades raras, el 80% tienen un origen genético, como las 
anomalías congénitas, la discapacidad intelectual y los 
errores innatos del metabolismo. 

El genetista desempeña un papel prominente en el 
manejo de tales enfermedades. En la actualidad, hay menos 
de 300 genetistas activos en la zona en todo el país, y la 
especialidad médica tiene menos profesionales. Por otra 
parte, la importancia de las enfermedades genéticas ha au-
mentado exponencialmente en los últimos años. Los defec-
tos congénitos aumentaron de la quinta a la segunda causa 
de mortalidad infantil entre 1980 y 2000 en el Brasil2. 

Una de las posibilidades para resolver el impasse en que 
se encuentra la Genética Médica en el Sistema Único de 
Salud (SUS) brasileño, con una demanda reprimida y pocos 
profesionales especializados, es el uso de la telegenética, 
que ha sido estudiada en los últimos años2,3,4.

En Minas Gerais, no hay servicios que ofrezcan tele-
genética. Para llenar este vacío, se ha desarrollado un sitio 
web, llamado TelegeneticaMG, que contiene información 
sobre enfermedades raras de origen genético.

Metodo

Este es um estúdio descriptivo de la implementación de 
uno sitio web de TelegeneticaMG , desarrollado en lenguaje 
Java y los datos se almacenan en la base de datos MySQL. 
Se compone de dos secciones de acceso restringido: una 
para los pacientes, sus familiares y la población en general, 
y la otra para información específica para los profesionales 
que participan en la atención de pacientes con enferme-
dades raras. Para tener acceso a la zona restringida, el usu-
ario debe firmar un Término de Consentimiento Libre e Infor-
mado específico para cada categoría y rellenar el formulario 
de registro informando de los datos demográficos, como el 
sexo, la edad, la profesión, el lugar de trabajo y el motivo de 
interés en las enfermedades raras.  El proyecto fue aproba-
do por el Comité de Ética de la Investigación de la UFMG 
y la Dirección de Enseñanza e Investigación del Hospital de 
las Clínicas de la UFMG.

La versión final del sitio web está disponible para su 
acceso desde el 03/01/2019, a través de la dirección de 
correo electrónico http://www.telegeneticamg.com.br.

Resultados y Discución

TelegeneticaMG tuvo 176 accesos (87 en la categoría 
de “profesionales de la salud” y 89 en la de “pacientes, fa-
miliares y público en general” en el período comprendido 
entre el 01/03/2019 y el 01/07/2019. 

En la categoría “profesionales de la salud”, la mayoría de 
los participantes eran mujeres (76%) y residentes del mac-
rorregión central de Minas Gerais. El área profesional más 
frecuente fue el médico (49,4%), siendo la especialidad más 
frecuente la genética médica (27,9), seguida de la pediatría 
(25,6%) (Cuadro 1 y gráfico 1). 
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Cuadro 1. Perfil del usuario (profesionales de la salud) registrado 
en el sitio web de Telegenetica-MG.

SEXo

Femenino 66 (75,9%)

Masculino 21 (24,1%)

Total 87 (100%)

DONDE RESIDE

MG 71 (81,6%)

SP 5 (5,75%)

BA/RJ/DF 2 de cada estado (6,9%)

MA/PR/PA 1 de cada estado (3,45%)

Paraguay 1 (1,15%)

NE* 1 (1,15%)

Total

SE LE DIAGNOSTICA UNA ENFERMEDAD GENÉTICA

Si

VA CON UN GENETISTA

3 (3,45%) Si   0 (0%)

No   3 (100%)

No   84 (96,55%)

Total   87 (100%)
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TIENE UN PARIENTE CON UNA ENFERMEDAD GENÉTICA

No 70 (80,45%)

Si 16 (18,4%)

PARENTESCO

Hijo/Hija 5 (31,25%)

Primo (a) 4 (25%)

Padre/Madre 3 (18,75%)

Hermano/a 2 (12,5%)

NE 2 (12,5%)

NE 1 (1,15%)

Total 87 (100%)

PROFESIÓN

Médico 43 (49,4%)

ÁREA DE OPERACIÓN

Genética 12 (27,9%)

Pediatría 11 (25,6%)

Neurologia 7 (16,3%)

Ginecología y Obstetricia 3 (7%)

Medicina Familiar y Comunitar-
ia / Oncología

2 de cada (9,3%)

Anestesiología / Clínica Médi-
ca / Coloproctología / Gas-
troenterología / Ortopedia / 

Patología

1 de cada (13,9%)

Dentista 8 (9,2%)

Enfermero 4 (4,6%)

Biólogo 3 (3,45%)

Académico 3 (3,45%)

Farmacéutico/Psicólogo/
Fisioterapeuta/técnico de salud

2 de cada (9,2%)
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*NE:  No Especificado

Gráfico 1. Distribución de los registros de profesionales de la salud en la Telegenetica-MG de Minas Gerais por 
macrorregiones de Minas Gerais.

Azul Medio: Central

Azul Claro: Triángulo 

Naranja: Cetro-Oeste de Minas

Verde: Noroeste de Minas

Gris: Alto Paranaíba

Azul Oscuro: Norte de Minas

Amarillo: Jungla

Marrón: Sul de Minas 

Arquitecto/Biomédico/Nutri-
cionista/Técnico de laboratorio/

Técnico de enfermería
 1 de cada (5,7%)

NE  13 (15%)

Total  87 (100%)

TRATA A UN PACIENTE CON UN TRASTORNO GENÉTICO

Si 61 (70%)

ESTÁ ACOMPAÑADO POR UN GENETISTA

Si  42 (68,85)

No  19 (31,15 %)

No 26 (30%)

Total 87 (100%)
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Cuadro 2. UPerfil de usuario (pacientes, familiares y público en general) registrado en el sitio web de Telegenetica-MG.

SEXO

Feminino 67 (75,3%)

Masculino 22 (24,7%)

Total 89 (100%)

ESTADO DONDE RESIDE

MG 73 (82%)

SP/RJ 4 (4,5%)

RJ 3 (3,4%)

PR/GO/AL/RS/BA/MA/SC 1 of each (7,9%)

NE 2 (2,2%)

Total 89 (100%)

SE LE DIAGNOSTICA UNA ENFERMEDAD GENÉTICA

Si 24 (27%)

VA CON UN GENETISTA

  7 (29%

 17 (71%)

No 62 (69,65%)

NE 3 (3,37%)

Total 89 (100%)
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Gráfico 2. Distribución de los registros de pacientes, sus familias y público en general en Telegenetica-MG en Minas 
Gerais por macrorregiones de Minas Gerais

Azul Medio: Central

Azul Claro: Alto Paranaíba

Gris: Sul de Minas

Naranja: Jequitinhonha/Mucuri 

Verde: Jungla

Marrón: Triángulo

Gris: Río Doce

Azul Oscuro: Noroeste de Minas

Amarillo: Cetro-Oeste de Minas

Marrón: Norte de Minas 

TIENE UN PARIENTE CON UNA ENFERMEDAD GENÉTICA

No 37(41,6%)

Si 51 (57,3%)

PARENTESCO VA CON UN GENETISTA

Hijo 27 (52,95%)
Si 20 (39,2%)

Madre/Padre 8 (15,7%)

Hermano/Her-
mana

2 (3,9%) No 26 (51%%)

Sobrino (a)/
Abuelo/Abuela/ 
Primo (a)/ Sue-

gro (a)
1 of each (7,85%)

NE 5 (9,8%)

NE 10 (19,6%)

NE 1 (1,1%)

Total 89 (100%)

CONOCE A ALGUIEN CON UNA ENFERMEDAD GENÉTICA

Si 54 (60,8%)

No 25 (28%)

NE 10 (11,2%)

Total 89 (100%)
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Sólo el 27% de los participantes tenía algún tipo de en-
fermedad genética y, de éstos, el 29% fue seguido por un 
genetista (Tabla 2). La mayoría de los inscritos tenían pari-
entes con enfermedades genéticas diagnosticadas (57,3%). 

Los resultados muestran que existe un interés de la 
población general y de los médicos, especialmente de los 
pediatras, en las enfermedades raras de origen genético. 
El hecho de que la mayoría de las personas registradas en 
el sitio web sean del macrorregión central de Minas Gerais 
(que abarca Belo Horizonte y la región metropolitana) se ex-
plica por la mayor difusión en esta zona, donde se encuen-
tran los servicios de referencia en genética médica. Este 
hecho muestra que existe la posibilidad de crecimiento del 
servicio a otras regiones del estado. 

Sólo el 29% de los pacientes que afirmaron haber 
sido diagnosticados con enfermedades genéticas estaban 
acompañados por genetistas. Es posible notar la brecha en-
tre los pacientes diagnosticados y los cuidados de Genética 
Médica en la población estudiada.

Conclusion

TelegeneticaMG aparece como una propuesta innova-
dora en el SUS de Minas Gerais. Muchos estudios apuntan 
a la necesidad de utilizar herramientas de educación genéti-
ca en línea para reducir las barreras de la falta de profesio-
nales especializados, el exceso de pacientes que necesitan 
atención y la gran distancia territorial5,6,7,8. 

La principal limitación del presente estudio es el sesgo 
de selección, ya que la participación de los usuarios se pro-
dujo de forma voluntaria.  Es necesario realizar otras evalua-
ciones para llegar a conclusiones adicionales.  

Sin embargo, es posible afirmar que los resultados par-
ciales apuntan a la necesidad de un desarrollo continuo de 
los instrumentos telegénicos. 
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