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Neurogenetics in Peru: advances, gaps and 
opportunities for decentralized research

La investigación en genética y neurodegeneración en el 
Perú se encuentra ante importantes oportunidades, pero 
también enfrenta desafíos persistentes. El elevado 
componente de ancestría amerindia de la población 
peruana, superior al 70 % en diversos estudios (1), 
sumado a su limitada representación en las 
investigaciones genómicas internacionales, ofrece un 
escenario particularmente relevante para ampliar el 
conocimiento sobre la arquitectura genética de las 
enfermedades neurodegenerativas comunes y los 
trastornos monogénicos raros. Al mismo tiempo, la 
creciente capacidad de las tecnologías genómicas 
permite caracterizar estas enfermedades con una 
precisión antes inimaginable. No obstante, el 
aprovechamiento de estas oportunidades continúa 
limitado por el acceso desigual a tecnologías y 
equipamiento especializados, la insuficiente formación 
en genómica y bioinformática, y las dificultades para 
establecer colaboraciones horizontales, equitativas y 
sostenibles.




Los diseños de investigación y las tecnologías de 
diagnóstico molecular han evolucionado rápidamente en 
el campo de la genómica clínica. Los primeros estudios, 
centrados principalmente en el análisis de segregación 
de variantes dentro de familias, han dado paso a estudios 
de asociación de genoma completo, análisis de ancestría 
e investigaciones sobre la interacción entre factores 
genéticos y ambientales(2). Estos enfoques han ampliado 
el conocimiento tanto de enfermedades monogénicas, 
como la enfermedad de Huntington, las ataxias 
hereditarias y algunas distonías, como de trastornos de 
etiología compleja, entre ellos la enfermedad de 
Parkinson y la enfermedad de Alzheimer. De manera 
paralela, las herramientas de identificación genética han 
progresado desde la genotipificación mediante PCR y la 
secuenciación de Sanger hasta los paneles multigénicos 
y la secuenciación de exomas y genomas completos(3). 
Su integración con estudios de transcriptómica, 
proteómica, metabolómica y modelos celulares o 
animales ha consolidado una aproximación multiómica 
que está transformando la investigación genética 
aplicada a la salud.




En el Perú, el estudio de enfermedades monogénicas con 
particular relevancia nacional ha contribuido tanto a 
comprender sus bases genéticas como a desarrollar 

respuestas adaptadas a las necesidades sanitarias 
locales. La agudeza clínica de destacados maestros de la 
neurología peruana permitió reconocer en el valle de 
Cañete un foco de enfermedad de Huntington con una 
prevalencia excepcionalmente elevada (4). Este hallazgo 
impulsó investigaciones sobre su prevalencia, 
manifestaciones clínicas, impacto ecónomico, así como 
sobre la distribución de haplotipos y otros determinantes 
genéticos (5,6). La posterior incorporación de este 
conocimiento al ámbito asistencial y de la salud pública 
favoreció la implementación de un programa de clínicas 
móviles para personas y familias afectadas por la 
enfermedad de Huntington y otros trastornos 
neurodegenerativos de la región(7), iniciativa que 
continúa vigente.




De manera similar, la identificación de la ataxia 
espinocerebelosa tipo 10 como la ataxia hereditaria 
autosómica dominante más frecuente en el país (8), ha 
abierto nuevas oportunidades de colaboración nacional e 
internacional. Estas investigaciones buscan esclarecer 
aspectos aún insuficientemente comprendidos, como la 
penetrancia de la expansión genética, la diversidad de 
sus manifestaciones clínicas y la optimización de las 
estrategias diagnósticas. La consolidación de cohortes 
bien caracterizadas y su seguimiento longitudinal podría 
facilitar la identificación de biomarcadores, 
modificadores de la enfermedad y futuras dianas 
terapéuticas. Estos ejemplos muestran que la 
investigación sobre enfermedades raras no solo genera 
conocimiento científico, sino que también puede 
transformar la organización de la atención y acercar los 
servicios especializados a poblaciones históricamente 
desatendidas.




El trabajo coordinado entre centros de la costa, la sierra y 
la selva, junto con la participación en redes nacionales,  y 
su integración con iniciativas de colaboración 
internacionales, ha contribuido a caracterizar mejor la 
arquitectura genética de la enfermedad de Parkinson y la 
enfermedad de Alzheimer en las poblaciones peruana y 
latinoamericana. En el campo de las demencias, diversos 
estudios sugieren que el efecto del alelo APOE ε4 puede 
variar según el contexto ancestral y ser particularmente 
relevante en personas con mayor ancestría amerindia (9). 
Estos hallazgos refuerzan la necesidad de incluir 
poblaciones subrepresentadas en los estudios 
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genómicos para evitar que el desarrollo de la medicina 
de precisión profundice las disparidades existentes. La 
investigación genética de la enfermedad de Parkinson 
también ha mostrado que la frecuencia y el efecto de las 
variantes asociadas con la enfermedad pueden diferir 
entre poblaciones(10). La participación peruana en 
cohortes multicéntricas ha permitido aumentar la 
diversidad de los estudios globales, generar 
estimaciones de riesgo más representativas y facilitar, en 
determinados casos, la devolución de resultados 
genéticos clínicamente relevantes, acompañada de una 
adecuada asesoría genética. Asimismo, la identificación 
de subgrupos definidos por variantes patogénicas o 
factores de riesgo genético puede favorecer su futura 
incorporación a ensayos clínicos y estrategias 
terapéuticas dirigidas. 




Sin embargo, la investigación neurogenética peruana 
continúa concentrándose principalmente en Lima, lo que 
limita la identificación de pacientes, reduce la diversidad 
geográfica y sociocultural de las cohortes y dificulta que 
sus beneficios alcancen oportunamente a otras regiones. 
Superar esta centralización requiere entender la 
descentralización no solo como la incorporación de 
nuevos centros de reclutamiento, sino como el 
fortalecimiento de equipos regionales capaces de 
participar en la formulación de preguntas, la conducción 
de los estudios, el análisis de los resultados y la difusión 
del conocimiento. Las iniciativas desarrolladas desde el 
Hospital Hipólito Unanue de Tacna y otros grupos de 
investigación de la región ilustran el potencial de este 
modelo: su articulación con redes nacionales puede 
mejorar la identificación y caracterización de personas 
con enfermedades neurológicas de probable origen 
genético, estandarizar la recolección de información 
clínica, facilitar la conformación de cohortes 
multicéntricas y fortalecer la continuidad entre 
investigación, diagnóstico, asesoría genética y atención 
clínica. Además, por su ubicación y vinculación con otras 
regiones del sur peruano y países vecinos, Tacna ofrece 
condiciones favorables para promover colaboraciones 
interregionales y transfronterizas. Consolidar una 
estrategia nacional de investigación descentralizada, 
progresiva y sostenible exige fortalecer las unidades 
regionales, ampliar la formación y mentoría en genética, 
bioinformática y metodología clínica, establecer registros 
interoperables y desarrollar gradualmente biobancos con 
procedimientos estandarizados. Asimismo, será 
necesario promover fondos iniciales y tiempo protegido 
para investigadores jóvenes, aprovechar la telemedicina y 
las herramientas de coordinación virtual, y establecer 
mecanismos transparentes para la evaluación ética, la 
gobernanza de datos y muestras, la participación 
comunitaria y el reconocimiento equitativo del liderazgo 
y la autoría científica. El fortalecimiento de experiencias 
regionales como las impulsadas en Tacna permitiría 
desarrollar investigación más representativa de la 
diversidad peruana y traducir el conocimiento científico 
en mejores oportunidades de diagnóstico, prevención y 
atención para las personas y familias de todas las 
regiones del país.
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