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Universidad Andres Bello: aportando
a la equidad en el acceso a la salud

Su Instituto de Tecnologia para la Innovacion en Salud y
Bienestar desarrolla el proyecto DIAGEN-AI, herramienta para
detectar enfermedades neuropediatricas de base genética, y la
plataforma tecnoldgica RELAQ, registro de pacientes con
quemaduras para mejorar la prevencion, tratamiento y
rehabilitacion de ese tipo de eventos en América Latina.

n Chile se denomi-

nan Enfermeda-

des Poco Frecuen-

tes a las patologias

que presentan me-
nos de cinco casos por cada 10
mil habitantes. Estas patolo-
gias tienden a ser subdiagnos-
ticadas, afectando a personas
de todas las edades. En rela-
cion a otros tipos de afeccio-
nes, quienes las padecen ensu
mayoria necesitan mas aten-
ciones médicas, farmacos, dias
de hospitalizaciones e inter-
venciones que una personano
afectada, concentrando un fm-
portante porcentaje de los re-
cursos en salud,

Sibien pocas de estas en-
fermedades tienen tratamien-
to, su diagnostico precoz es vi-
tal para establecer un pronds-
tico y un seguimiento médico
personalizado para anteponer-
se a complicaciones, estimar el
riesgo de heredarla y asesorar
al paciente y su familia para
que tomen decisiones informa-
das.

En Chile sélo existen 35 ge-
netistas clinicos, la mayoria en
Santiago, razon por la cual mu-
chas regiones no cuentan con
estos especialistas, por lo que
no es de extrafiar que la Fede-
racion Chilena de Enfermeda-
des Raras sefiale en sus regis-
tros que la mayoria de los pa-
cientes se encuentren en la Re-
gién Metropolitana y que de-
moran afos en obtener un
diagnéstico.

La Dra. Nicole Nakousi, ge-
netista clinica del Hospital Car-
los Van Buren, investigadora
del Instituto de Tecnologia pa-
ra la Innovacion en Salud y

Bienestar de la Universidad
Andrés Bello (ITiSB-UNAB) y
directora alterna del proyecto
Fondef ID23110327 DIAGEN-
Al indica que “en Chile mas
de un millén de personas pa-
dece alguna enfermedad de
este tipo; esoes entre el 6a 8%
de la poblacién y el tinico re-
gistro que tenemos de pacien-
tes con enfermedades raras lo
hicieron los mismos pacientes
y sus familias, a través de un
formulario online”.

La profesional, inica ge-
netista de la Region de Valpa-
raiso, agrega que en el marco
del proyecto DIAGEN-AL “se-
leccionamos de las 7 mil condi-
ciones genéticas posibles un
subgrupo de las mas frecuen-
tes en la poblacion local, la cu-
al corresponde en este caso al
drea neuropediatrica, que es
un universo mas pequeiio y
abordable”. Nakousi afade
que DIAGEN-AL “es un produc-
to personalizado, dirigido a
médicos que trabajen en hos-
pitales pablicos y desde larea-
lidad de la salud publica en el
pais. La idea es que el colega
pueda ingresar la informacion
a esta aplicacion, fa que nor-
malmente recupera de una
evaluacion clinica y que ésta le
entregue sugerencias de diag-
nosticos posibles.”

Dayid Araya, también in-
vestigador del ITiSB-UNAB y
quien desarrolla el algoritmo
de Inteligencia Artificial, espe-
ra que con DIAGEN-AI dismi-
nuya la cantidad de evaluacio-
nes incompletas agenetistas y
que éstas sean de mejor cali-
dad, empoderando al neuro-
pediatra para que avance en la

caracterizacion clinica antes
de usar un recurso que es muy
escaso. “ES un apoyo, jamas va
areemplazar al genetista o al
neuropediatra,” puntualiza.

Parala Dra. Nicole Nakou-
si el principal aporte de este
proyecto sera “acortar el tiem-
po de diagnéstico, la angustia
eincertidumbre del pacientey
mejorar su calidad de vida. La
intencion es que DIAGEN-AL
sea util, se perfeccione y ojala
se pueda utilizar en otras re-
giones, que sea una herra-
mienta que sirva a nivel nacio-
nal porque estas condiciones
afectan a personas en todo
Chile”.

PROYECTO RELAQ

Por otra parte, RELAQ es un
proyecto liderado por Coani-
quem (Corporacion de Ayuda
al Nifio Quemado) en el cual el
ITiSB-UNAB desarrolla una
plataforma tecnoldgica me-
diante un registro que incluye
a cinco pafses del continente
(Argentina, Pert, El Salvador,
Costa Rica y Guatemnala) y los
centros de Coaniquem en San-
tiago, Antofagasta, Concep-
cidn y Puerto Montt,

RELAQ es un registro de
datos clinicos y epidemiol ogi-
cos de pacientes con quema-
duras en Latinoamérica que
proveerd a profesionales clini-
cos, investigadores, organis-
mos gubernamentales, socie-
dades cientificas y pacien-
tes/familias de informacion ac-
tualizada para mejorar la toma
de decisiones en la preven-
cion, tratamiento y rehabilita-
cion de quemaduras en el con-
tinente. La marcha blanca en
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DRA. NICOLE NAKOUSI JUNTO A DAVID
ARAYA, INVESTIGADORES DEL
PROYECTO DIAGEN-AL

Chile seinicia en diciembre de
este afo, y para América Lati-
naen enero de 2025

Carla Taramasco, directo-
radel [TISB-UNABYy quien dirf
ge al equipo que desarrolla es-
ta plataforma, sostiene que
“Coaniquem lidera, por expe-
riencia y recursos el registro
de ninos y jovenes quemados
con informacion acerca de tra-
tamientos y seguimientos de
pacientes en Chile y Latinoa-
mérica, y desde ITiSB-UNAB
tenemos la mision de desarro-
llar esta plataforma que permi-
tird contar con datos como ni-
mero de pacientes, tipos de

DRA. CARLA TARAMASCO,
DIRECTORA DEL PROYECTORELAQ.

quemaduras, estrategias, in-
gresos, cirugias, tratamientos,
control, seguimientos, hasta el
alta del paciente. También
permitird detectar cuellos de
botella como pais, ayudar en

la investigacion y enla bsque-
da de tratamientos més efica-
ces asi camo en el disefio y
construccion de nuevas politi-
cas en lamateria en Chile y en
América Latina”.
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