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3. INTRODUCCION

El Instituto para la Investigacién Cientifica y la Educacion acerca de las Enfermedades Genéticas
y Metabdlicas Humanas / Rozas Botran O.N.G. es una entidad apolitica, no lucrativa, no sectaria
y de caricter exclusivamente altruista, concebida para atender a personas y familias afectadas por
enfermedades hereditarias de origen genético de mayor prevalencia en Guatemala. Asimismo,
contribuye a la formacién, capacitacion y actualizacién del recurso humano en el 4rea de la salud.
Legalmente reconocido como INVEGEM / ROZAS BOTRAN O.N.G., fue constituido el 25 de
enero de 2010. La institucion cuenta con una Junta Directiva integrada por distinguidos miembros
de la sociedad guatemalteca, encargada de asesorar y ejecutar sus politicas y directrices. El

Presidente de la Junta Directiva y Representante Legal es el Licenciado José Luis Rozas Botran.

Durante su trayectoria, el Instituto ha desarrollado diversos programas estratégicos:

1. Programas de Investigacion
o Errores Innatos del Metabolismo
o Diagnostico, prevencion y orientacion en el tratamiento del cancer
o Enfermedades Genéticas Multifactoriales
o Enfermedades emergentes y raras

2. Programas de Educacion Continua
o Formacion y actualizacion de profesionales de la salud

3. Programas de Servicios
o Laboratorios de Biologia Molecular, Enfermedades Metabdlicas y Secuenciacion

de Nueva Generacion.

o Lineas de trabajo: Tamizaje Neonatal, Hematologia y Oncologia, Farmacogenética,

Sindromes Genéticos y Cromosdmicos en Pediatria y Neuro Genética.

Desde el afio 2015 al 2022, la institucion recibié una asignacion del Presupuesto General de
Ingresos y Egresos del Estado por Q.5,000,000.00 anuales. A partir de 2023, el monto se
incremento a Q.10,000,000.00, transferidos por el Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social

conforme a los convenios suscritos.

Con dichos recursos, durante el tltimo afio se brindaron servicios gratuitos a:
e 21,000 pacientes en tamizaje neonatal
e 50 pacientes con enfermedades hereditarias
e 750 pacientes con enfermedades hematologicas

e 130 pacientes mediante secuenciacion masiva

>
e —

fran
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Para el ejercicio fiscal 2026, se ha aprobado nuevamente un presupuesto de Q.10,000,000.00,
sujeto a la firma del convenio correspondiente con el Ministerio de Salud Piblica y Asistencia
Social. Con estos fondos se proyecta atender gratuitamente a:

o 21,000 pacientes en tamizaje neonatal

e 800 pacientes con enfermedades hematologicas y hereditarias

e 130 pacientes mediante secuenciacion masiva

4 /ﬁw‘% e ﬂ__..-'_-‘ e, Plan de Trabajo 2026
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4. ANTECEDENTES

El Instituto para la Investigacion Cientifica y la Educacién acerca de las Enfermedades Genéticas
y Metabodlicas Humanas / Rozas Botran O.N.G. se consolida desde el afio 2010 como la entidad
lider en Guatemala en la investigacion de enfermedades genéticas, utilizando tecnologia de

vanguardia y ofreciendo soluciones confiables para la region.

La Fundacion Rozas Botran, con el espiritu y la mistica de servicio, comprometida con la cultura,
ciencia y educacién, ha brindado apoyo a la poblacion guatemalteca de generacion en generacion.
Actualmente, junto con INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., ha trazado metas claras en
proyectos de desarrollo social, enfocados en los sectores mas vulnerables de Guatemala.

En el afio 2003, la Fundacién Rozas Botrdn doné un terreno en el Km. 28.5 carretera a Barcenas,
Parcelamiento Santa Rosa, Santa Lucia Milpas Altas, Sacatepéquez, donde se establecié el Campus
Médico San José, creado para brindar atencién personalizada a los mas necesitados. Dentro de este
campus se instalo el INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., consolidando el primer Centro de

Investigacion Cientifica en Genética y Biologia Molecular en Guatemala, referente para el pais.

El INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., presta servicios de laboratorio, realiza investigacion
cientifica, y desarrolla Programas de Educacién (Postgrado y Maestria en Biologia Molecular y
Genética Molecular Humana). Brinda atencion a las personas y familias afectadas por
enfermedades hereditarias de origen genético con alta prevalencia en la poblacién guatemalteca
ayudando al diagnostico, orientando al tratamiento y al entendimiento de dichas enfermedades.

También busca establecer vinculos de cooperacion cientifica local e internacional.

Para alcanzar sus objetivos y contribuir al cuidado de la salud de las familias guatemaltecas el
INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., contempla tres areas de accion:
1. Investigaciéon Cientifica,

2. Edueacién y

3. Prestacién de Servicios; dentro de los cuales destaca el trabajo en las siguientes

enfermedades:

e Errores Innatos del Metabolismo (Tamizaje Neonatal)
e Leucemias

e Trombofilia

© Neoplasias Mieloproliferativas

e Sindromes Mielodisplasicos

e Cancer Hereditario

e Sordera genética

e Xeroderma pigmentosa

.
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Con el respaldo y desarrollo de la investigacion basica, el objetivo es garantizar un diagnéstico

correcto y una deteccién temprana, promoviendo asi una sociedad guatemalteca mas sana.

El INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G. busca llegar a toda la poblacién guatemalteca, sin
distincion de credo, raza o condicién social.

En coordinacién con el Ministerio de Salud Pablica y Asistencia Social, el instituto brinda servicios
gratuitos a la poblacion atendida por la red nacional de salud en todos los departamentos del pais,

fortaleciendo el acceso equitativo y la calidad de la atencién médica.

Durante el afio 2025, bajo el convenio No. 05-2025 se atendieron 22,088 pacientes de los cuales
467 fueron casos positives. Este logro es fruto de la colaboracion y el apoyo recibido, que ha
permitido extender servicios de salud a miles de guatemaltecos en distintas regiones.

La alianza ha demostrado un efecto positivo y sostenido en la salud de la poblacion guatemalteca.

TOTAL, PACIENTES ATENDIDOS CONVENIO NO. 05-2025

Departamento |Cantidad
Quetzaltena 2246
Chimaltenango | 2159
Escuintla
Sacatepéquez
Totonicapan
Alta Verapaz
Huehuetenan
Santa Rosa
Guatemala
Zacapa
Solold
Chiguimula
Petén
Jutiapa
Quiché
El Progreso
San Marcos
Jalapa
Izabal
Suchitepéguez
Baja Verapaz
Retalhuleu
Total de pacientes

atendidos 2025

101

BHBBESEE:EEanmummawNHE

Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.. 2025.
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TOTAL, PACIENTES POSITIVOS CONVENIO NO. 05-2025

1 Sacalepéguez 1o
2 Guatemala 51
3 Escuintla 35
4  Santa Rosa 33
5 Zacapa 27
6  Tolonicapan 2
7 Chimaltenango 2
8 Huehuetenango 21
9 Quetzaltenango 19
10 Solota 17
1" Jutiapa 17
12 Chiquimula 14
i3 Jalpa 1
14 Alta Verapazr 1
18 Patén 10
16 Quiche 8
17  San Marcos 7
18  ElProgreso T
19 Suchilepequsz 7
20 Izabal 4
21 Baja Vermpaz 4
Retathuley 4

ot

b

36 i3

Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., 2025.

Desde el afio 2015, el INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G. mantiene una colaboracién constante

con el Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social, mediante la suscripciéon anual de un
a convenio que garantiza la prestacion de servicios previamente establecidos.

Gracias a este esfuerzo conjunto y al aporte recibido, se ha logrado brindar atencién a miles de

pacientes en todo el pais. A continuacion, se presentan las cifras estadisticas de personas atendidas

en el periodo comprendido entre 2015 y 2025, reflejando el impacto positivo y sostenido de esta

alianza en la salud de la poblacion guatemalteca.

Pacientes Atendidos 2025-2015

nditlos

Pacienles Al

Fuente: Elaboracion propia, informes mensuales INVEGEM. 2025
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A continuacién, se presenta un resumen de los servicios brindados a la poblacion desde el primer
convenio suscrito (2015) a la fecha (2025):

Aifio de
convenio

Programacién
anual

Metas

Ejecucion

% alcanzado de
programacién

2015
*En este afio no
se recibio el
monto
completo

4,500

Tamizaje Neonatal
Sordera

Diabetes Genética

Cancer

Enfermedad Renal Cronica
Trombosis Venosa

Q. 4,351,821.63

100%

2016

4,753

Tamizaje Neonatal
Sordera Genética

Diabetes Genética

Cancer

Enfermedad Renal Crénica
Trombosis Venosa

Q.5,000,000.00

100%

2017

5,555

Tamizaje Neonatal
Sordera Genética

Diabetes Genética

Cancer

Enfermedad Renal Crénica
Trombosis Venosa

Q.5,000,000.00

100%

2018

6,730

Tamizaje Neonatal

Sordera Genética

Leucemias

Cancer De Mama Hereditario
Tumores Solidos

Q.5,000,000.00

100%

2019

6,730

Tamizaje Neonatal

Sordera Genética

Leucemias

Cancer De Mama Hereditario
Tumores Salidos

Q.5,000,000.00

100%

2020

6,730

Tamizaje Neonatal

Sordera Genética

Leucemias

Céancer De Mama Hereditario
Tumores Sélidos

Q.5,000,000.00

59.41%

2021

7,850

.I.G.C.OQ.0.00.00'.O......C.......OQ.

Tamizaje Neonatal

Sordera Genética
Enfermedades Hematologicas
Secuenciacion Masiva

Q.5,000,000.00

100%

2022

7,850

Tamizaje Neonatal

Sordera Genética
Enfermedades Hematol6gicas
Secuenciacion Masiva

Q.5,000,000.00

100%

2023

21,930

Tamizaje Neonatal

Sordera Genética
Enfermedades Hematologicas
Secuenciacion Masiva

Q.10,000.000.00

100%

2024

25,130

Tamizaje Neonatal

Sordera Genética
Enfermedades Hematologicas
Secuenciacion Masiva

Q.11,080,000.00

100%

2025

22,088*

Tamizaje Neonatal

Sordera Genética
Enfermedades Hematoldgicas
Secuenciacion Masiva

Q.10,000,000.00

100%

=
-
A 5y

D ameanantanta T acnl

Fuente: Elaboracion propia, informes mensuales INVEGEM 2025

T —
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MISION

Ser el Centro de Referencia, Pilar de la Investigacion, que contribuya mediante un equipo de
profesionales capacitados y con la tecnologia de vanguardia para la gestiéon de pruebas cientificas
genéticas y metabolicas validadas a nivel nacional e internacional con el fin de brindar un
acompafiamiento real a los médicos y profesionales para el beneficio de los pacientes

guatemaltecos y de la region centroamericana.

VISION

Ser la Institucién Lider de ciencia médica humana de caricter no lucrativo que realiza investigacion
cientifica, innovacion tecnolégica y educacién en areas de diagndstico, prevencién y tratamiento
de las enfermedades de origen hereditario, genético o metabolico que sufran familias de la

poblacion guatemalteca y de la regién centroamericana.

VALORES

Actuar con integridad, de manera personal o en equipo y con respeto en el desarrollo de sus
actividades cotidianas, para buscar las metas y el éxito del Instituto, contribuyendo
simultdneamente al bienestar de la sociedad. Lo anterior, conlleva a observar los siguientes valores

institucionales:

e Excelencia: Distinguirse por su alto grado de responsabilidad, atendiendo a su propia
formacion, con el fin de hacer un trabajo de calidad superior, que lo haga digno de aprecio
y estimacién en la realizacién de sus funciones.

e Integridad: Actuar con rectitud, honestidad, honradez y transparencia, de manera
congruente, sin engaiios, ni falsedades en la realizacion de sus funciones.

e Creatividad: Mantener una actitud constructiva, considerando la mejora continua y la
innovacion.

e Responsabilidad: Cumplir con oportunidad, eficiencia y eficacia las tareas inherentes a sus
funciones, mismas que seran atendidas con diligencia y conocimiento.

e Lealtad: Ajustar su actuacion al compromiso personal con los objetivos del
INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., de tal modo que se refleje y fortalezca el conjunto
de logros del Instituto.

e Respeto: Consideracion y tolerancia a las diferencias entre las personas.

e Solidaridad: Cooperar activamente con los compaiieros de otras dreas, promoviendo el
trabajo en equipo.

e Legalidad: Conocer y cumplir la normativa aplicable a las actividades relativas a su ambito

de competencia.

L Plan de Trabajo 2026
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5. ANALISIS SITUACIONAL

El INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., en alianza con el Ministerio de Salud Publica y
Asisiencia Social, abre una nueva puerta hacia la medicina del futuro en Guatemala.

A través de servicios de laboratorio en biologia molecular y genética, ponemos al alcance de la
poblacién herramientas cientificas que permiten diagnosticar con precision, orientar el prondstico
y apoyar tratamientos personalizados para enfermedades de origen genético.

Con el respaldo de personal altamente especializado y tres laboratorios equipados con tecnologia
de vanguardia, ofrecemos programas que revelan el origen de diversas patologias, fortaleciendo la
prevencion y la atencion médica integral.

Este esfuerzo conjunto no solo representa un avance cientifico, sino también un compromiso social:
garantizar que la innovacién y el conocimiento estén disponibles para todos los guatemaltecos
y con ello transformar la salud en Guatemala mediante la ciencia, la tecnologia y la solidaridad.

Laboratorio
Enfermedades Laboratorio

Metabélicas Molecular

Plan de Trabajo 2026
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INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G. ha consolidado su liderazgo cientifico y social mediante

cuatro programas clave que marcan un antes y un después en la atencién genética en Guatemala:

1. Tamizaje Neonatal. Deteccion temprana de enfermedades congénitas en recién nacidos,

garantizando tratamiento oportuno y mejorando la calidad de vida desde los primeros dias.

2. Enfermedades Hematolégicas. Estudios especializados para el diagnéstico y manejo de
patologias de la sangre, fortaleciendo la capacidad de respuesta médica frente a condiciones

complejas.

3. Enfermedades Hereditarias. Identificacién de alteraciones genéticas transmitidas de
() generacién en generacion, ofreciendo orientacién para la prevencién y el tratamiento

personalizado.

4. Secuenciacién Masiva. Aplicacion de tecnologia de ultima generacion para analizar mdis
genes, abriendo nuevas posibilidades en investigacion, medicina de precision y desarrollo

de terapias innovadoras,

1. Tamizaje Neonatal
Durante los meses de enero a diciembre 2025 se obtuvieron 110 pacientes positivos provenientes
de la red nacional de salud publica, siendo estos:

e 29 para Hipotiroidismo congénito (TSH y T4),

m ® 60 para Deficiencia de glucosa 6 fosfato deshidrogenasa (G6FD),
© 9 para Fibrosis quistica (IRT),
e 6 para Deficiencia de Biotinidasa,
e 4 para Galactosa total (GAOS),
o 4 para Hiperplasia adrenal congénita (170HP),
e 3 para Fenilalanina (PKU) y
® 1 para Galactosa Fosfato 1 Uridil Transferasa (GALT).

= ,_/-. T Plan de Trabajo 2026
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PACIENTES POSITIVOS PARA EL PROGRAMA DE TAMIZAJE NEONATAL

Positives por
No. Departamento Departamento
1 Sacatepéque:z 23
2 Escuintia 12
3  SantaRosa 1
4  Totonicapan 10
5 Zacapa g
6 Chimaltenango
7 Huehuetenango ]
8 Quetraltenango (i
8 Guatemala 5
10 Jutiapa 5
11 Chiquimula 4
12 Solota 4
13 Alta Verapaz 2
14 Petén 2 6
15 Jalapa 2
16 SanMarcos 1
»‘ , 17  ElProgreso 1
Total Positivos 110

Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., 2025,

Con la trayectoria de mas de 10 afios, INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.. ha fortalecido el

o programa de Tamizaje Neonatal, el cual es un pilar esencial para la salud publica en Guatemala.

Todos los pacientes pertenecen a la etapa de vida de neonatos, cumpliendo con el requisito

fundamental de realizar la prueba entre las 48 horas y los 28 dias de vida.

Esta ventana critica permite detectar de manera temprana enfermedades congénitas y metabélicas,
garantizando que cada recién nacido tenga acceso a un diagndstico oportuno y a un tratamiento
adecuado. El tamizaje neonatal no selo salva vidas, sino que también previene discapacidades

y mejora la calidad de vida de miles de familias guatemaltecas.

Plan de Trabajo 2026
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Actualmente, se ha consolidado una red de mas de 12 puntos de toma de muestra en todo el pais,

siendo los siguientes:

Hospital Hermano Pedro de Bethancourt, Antigua Guatemala
Hospital Regional de Cuilapa, Santa Rosa

Hospital Regional de Zacapa

Hospital Regional de Huehuetenango

Hospital Regional de Coban

Hospital Regional de Occidente

Hospital Departamental de Totonicapdn

Hospital Nacional de Chiquimula

SO A

Hospital Departamental de Solold

et
(=

- Hospital Nacional de Chimaltenango

o
Y

. Hospital Nacional de Escuintla

=
b

- Centro de Salud de Alotenango

ot
|75}

. Centro de Salud de Antigua Guatemala

14. Hospital Nacional de Jalapa

15. Hospital Materno Neonatal Santa Lucia Cotzumalguapa
16. Hospital General Tipo I de Tecpan, Guatemala

17. Hospital Nacional de la Amistad de Japon-Guatemala
18. Hospital Regional De San Benito, Petén

19. Hospital Nacional de San Pedro Necta

Los centros de atencion reciben diariamente a madres provenientes de todas las regiones del pais,

quienes confian en este servicio para garantizar la salud de sus recién nacidos.

Ademés de los mas de 12 puntos de toma de muestras, ¢l programa cuenta con la recepcion de
muestras enviadas desde los hospitales nacionales en todo el territorio guatemalteco, lo que asegura

una cobertura amplia y equitativa.

Cada muestra recibida representa una oportunidad de diagnéstico temprane y de vida
saludable para un recién nacido.

Se han recibido muestras de 21,158 pacientes para el servicio de Tamizaje Neonatal. Los pacientes

son procedentes de los hospitales antes mencionados.

et s > Plan de Trabajo 2026
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Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., 2025.
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2. Enfermedades Hematolégicas

Durante los meses de enero a diciembre 2025 se obtuvieron 302 pacientes positivos provenientes
de la red nacional de salud piblica, siendo estos;

e 254 para leucemia mieloide cronica (LMC),

® 12 para leucemia linfocitica aguda (LLA),

17 para leucemia mieloide aguda (LMA) y

® 19 para neoplasias mieloproliferativas (NMP).

PACIENTES POSITIVOS PARA EL PROGRAMA DE ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS

Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., 2025.

Este programa cuenta con dos centros principales de referencia:

o Unidad de Hemato-Oncologia del Hospital Roosevelt
o Unidad de Hemato-Oncologia Hospital General San Juan de Dios

e : S Plan de Imhl;n 2026
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Ademas de estas unidades especializadas, el programa recibe muestras provenientes de cualquier

hospital de la Red de Salud Piblica nacional, garantizando acceso equitativo y fortaleciendo la

respuesta del sistema de salud.

A diciembre de 2025, se recibieron 750 muestras de pacientes, reflejando la confianza y el alcance

creciente del programa en todo el pais.

EXTENSION POR COBERTURA PARA EL PROGRAMA DE ENFERMEDADES

HEMATOLOGICAS

|No.| Dg nto  |Cantidad

1 |Guatemala 50

2 |Quetzaltenango 43

3 |Escuintla 41

4 |Quiché 39

5 'Sm Mareos E
| & |Huehuetenango 3z

7_|Chimaltena 30
|8 utiapa 27
| 9 |Zacapa 24

10 jAlta Verapaz 2

11 {Suchitepéquez 2

12 |lzabal 20
| 13 |Santa Rosa 20

14 |Solola 20

15 [Totoni n 19

16 |El Progresa 18

17 2 Verapaz 17 32
18 [Perén 17

19 |Retalhuleu 14 30
20 péquez 14

21 |Chiquimul 13

22 |Jal 10

43

14 2}

20

24

Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.. 2025.
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3. Enfermedades Hereditarias

Durante el periodo comprendido entre enero y diciembre 2025 se registré un paciente positivo
proveniente de la red nacional de salud publica, siendo este:

® Positivo para trombofilia hereditaria (TF)

PACIENTES POSITIVOS PARA EL PROGRAMA DE ENFERMEDADES HEREDITARIAS

g _ Positivos por
S Departamento Depactanerto
Guatemala 1

Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.. 2025.

Este programa incluye pruebas de Sordera genética no sindrémica (SR), Trombofilia Hereditaria
(TF), Enfermedad de Fabry (FR), Céncer hereditario por BRCA1 y BRCA2 (BR) y Xeroderma

Pigmentosa (XP).
o e __:-:)_._;__‘-""""-—
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A diciembre de 2025 atendieron 50 pacientes. La cobertura por drea geografica es la siguiente:

EXTENSION POR COBERTURA PARA EL PROGRAMA DE ENFERMEDADES HEREDITARIAS

Guatemala
Quetzaltenango
Escuintla
Sacatepéquez
Retalhuleu
Santa Rosa

Alta Verapaz
Jutiapa

San Marcos.
10 ‘Soi_ulé !

=3 EYE TN [0 B (728 R o

w
e L Rl L LR RN VN I B

. Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., 2025.
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4. Secuenciacion Masiva

Durante el periodo comprendido entre enero y diciembre 2025 se registraron 54 pacientes positivos
provenientes de la Red Nacional de Salud Puiblica, siendo estos;

® 32 para cancer hereditario (CAH) y
e 18 para enfermedad mieloide (EM)

PACIENTES POSITIVOS PARA EL PROGRAMA DE ENFERMEDADES HEREDITARIAS

Positivos por
No. Departamento Depastamento

1 Gualemala 3z
x Solola 3

3 Escuintla 3
4 Jutiapa 2

5 Quiché 2

6 Zacapa 2

7 Sacatepéquez 2
8 Jalapa 2

9 Chimallenango 1
10  Santa Rosa 1
i1 Retalhuleu 1
12 Hushuelenango 1 e
13 Alta Verapaz 1
14 Baja Verapaz 1

Total Positivos 54

Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., 2025.

Dentro del convenio de provision de servicios de salud, el INVEGEM/ROZAS BOTRAN ON.G.,
en alianza con el Ministerio de Salud Piblica y Asistencia Social, ha incorporado este programa,

el cual cuenta con dos centros de referencia principales:

o Unidad de Hemato-Oncologia del Hospital Roosevelt

o Unidad de Hemato-Oncologia del Hospital General San Juan de Dios
Aunque los pacientes provienen principalmente de estas unidades especializadas, el programa estd
abierto a recibir muestras de cualquier centro de la Red de Salud Pablica nacional, asegurando

acceso equitativo y fortaleciendo la capacidad diagnostica del sistema.

m— Plan de Trabajo 2026
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A diciembre de 2025, se han atendido 130 pacientes, lo que refleja un crecimiento sostenido y una
respuesta efectiva a las necesidades de la poblacién, que va en aumento.

Este resultado evidencia:

I. La confianza depositada en el programa, que lo consolida como un recurso estratégico el
diagndstico y tratamiento.

2. Los casos atendidos generan informacién valiosa para el estudio de enfermedades
hereditarias y hematologicas, fortaleciendo la base cientifica nacional.

3. La incorporacién de herramientas de tltima generacién permite identificar con mayor

precision perfiles de riesgo y orientar tratamientos personalizados.

Este programa se posiciona como un puente entre la investigacion y la practica clinica, aportando

~ evidencia que mejora la toma de decisiones médicas v la calidad de vida de los pacientes.

La cobertura por drea geografica segiin lugar de origen de los pacientes esta distribuida de la

siguiente manera:

EXTENSION POR COBERTURA PARA EL PROGRAMA SECUENCIACION MASIVA

.| Departamento |Cantided

[GL

Jalapa

|Sacatepéquez

Escuintla

|lzabal

Quiche

Zacapa

iuehuetenango

lutiapa

Quetzaltenango

San Marcos

Solold

Alta Verapaz

El Progreso

Retalhuleu

165 |Baja Verapaz

17 |Chimaltenango

| 18 [Chiguimu|

19 |5anta Rosa

| 20 |Suchitepéquez

Total Secuenciacidn
Masiva 2025

~4
s

LR Ll

EZGQESWN-\JUEIU!&

B e e e e e e (e fw w fw s (e e (o e [ e

g

Fuente: Estadisticas INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., 2025.
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6. ORGANIGRAMA DE LA ENTIDAD
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7. OBJETIVO GENERAL

En el marco del convenio con el Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social,
INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G. reafirma su compromiso de prestar servicios de salud y

asistencia de manera integral y gratuita, garantizando que la ciencia esté al servicio de todos los

guatemaltecos, ofreciendo pruebas genéticas y metabélicas de alta precision a 21,930 pacientes

referidos por la red nacional de servicios de salud, para un diagndstico temprano, tratamiento

oportuno, prevencién y reduccion de enfermedades hereditarias y metabolicas y mejora de la

calidad de vida de miles de familias.

8. OBJETIVOS ESPECIFICOS

—
~

iR B

Diagnosticar de manera oportuna y precoz errores innatos del metabolismo mediante el
Tamizaje Neonatal en nifios recién nacidos antes que manifiesten signos y sintomas clinicos
de la enfermedad, esto con el fin reducir la carga de discapacidad e incrementar las tasas de

supervivencia gracias a la prevencion de crisis metabolicas y dafios irreversibles.

Diagnosticar mediante la realizacién de pruebas genéticas alteraciones responsables de

patologias hematoldgicas y predisposicion hereditaria al cancer.

Determinar y evaluar la frecuencia de la presencia de enfermedades hemato logicas, cancer

hereditario y sordera genética, mediante la realizacion de pruebas a pacientes referidos.

Fortalecer la capacidad del sistema de salud nacional para ofrecer diagndsticos avanzados
que permitan orientar las decisiones clinicas y terapéuticas y mejorar la calidad de vida de

los pacientes.

Contribuir con el Ministerio de Salud Piblica y Asistencia Social para implementar
politicas de prevencién y programas de intervencion temprana, que mejoren la calidad de

vida de los guatemaltecos.

- = o N . Yi 4
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9. DESCRIPCION DE METAS FiSICAS Y SERVICIOS DECE-4 (Ver Anexo 4)

En INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G. se realizan pruebas especializadas de alta complejidad.
fundamentadas en tres pilares tecnolégicos:

1. Mediciones Enzimdticas, aplicadas al Tamizaje Neonatal, que permiten la deteccion

temprana de errores innatos del metabolismo en recién nacidos.

2. Biologia Molecular, aplicada a las Enfermedades Hematoldgicas utilizada para el
diagnéstico, pronéstico y caracterizacion de diversas enfermedades, incluyendo:
¢ Leucemias agudas y crénicas
. e Neoplasias mieloproliferativas
» Sindromes mielodispldsicos

o Trombofilia

Secuenciacién Masiva (NGS, por sus siglas en inglés). se logra:

L]

e Caracterizar genes dentro de paneles genéticos especializados
e Diagnosticar cancer de origen hereditario
s Identificar enfermedades con base genética.

— Tamizaje Neonatal - 21,000 pacientes

man Enfermedades Hematologicas - 800 pacientes

— Secuenciacion Masiva - 130 pacientes

T}
d
o
o~
2
=
@
>
=
o
O

En comparacién con ¢l afio 2025, se han definido tinicamente tres metas, aunque se atenderd el
mismo nimero de pacientes. En la meta de Enfermedades Hematolgicas se integrardn 50
pacientes con enfermedades hereditarias, cuyas pruebas anteriormente se realizaban de manera
independiente, siendo estas las de mayor incidencia dentro del grupo de enfermedades
hematoldgicas.

Como es de conocimiento del Ministerio de Salud y Asistencia Social, los centros de referencia
han solicitado en repetidas ocasiones incrementar el nimero de pacientes en la meta de
Enfermedades Hematoldgicas y Secuenciacién Masiva. Sin embargo, debido a las limitaciones
presupuestarias, no es posible ampliar la cobertura, ya que se mantiene el mismo presupuesto

asignado.

. -

./ /-‘ ’
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META 1. TAMIZAJE NEONATAL (21,000 pacientes)

El Tamizaje Neonatal es una prueba de laboratorio realizada en los primeros dias de vida, que
ayuda a detectar muy tempranamente la presencia de una serie de enfermedades metabdlicas
congénitas llamadas “errores innatos del metabolismo”. Se consideran actualmente mas de 300
enfermedades que pertenecen a este grupo. El tamizaje a realizar en INVEGEM/ROZAS
BOTRAN O.N.G. es del tipo “enzimatico”, es decir, la metodologia detecta la “normalidad” o la
“anormalidad” (deficiencia) de ciertas enzimas u hormonas para algunas enfermedades de las arriba
descritas.  La utilidad de realizar las pruebas del Tamizaje Neonatal es poder prevenir las
complicaciones graves que se presentan al padecer alguna de estas enfermedades. Los errores
innatos del metabolismo no es posible distinguirlos tempranamente con tan solo el examen fisico
del neonato sino sélo con el tamizaje. Una vez detectada una enzima u hormona anormal, esta se
debe confirmar mediante una segunda muestra, siempre dentro de la edad recomendada (a partir
de las 48 horas de nacimiento hasta los 28 dias, en general, aunque algunos casos se pueden hacer
los tamizajes con algunos dias més de edad segun la indicacién médica de los profesionales que
refieran las muestras). Si la segunda muestra sale anormal, se confirma el error innato del
metabolismo. Si la segunda muestra no lo confirma, se descarta la enfermedad. Si no se logra
obtener la segunda muestra se reporta como sospechosa de la enfermedad detectada. Cada caso se
maneja e interpreta de manera particular ¢ individual.

Los errores innatos del metabolismo pueden producir complicaciones graves, como retraso mental,
convulsiones, fallo hepatico, distintos tipos de incapacidades, entre otros, por lo que es
indispensable realizar este estudio neonatal para prevenir estas complicaciones.

La extraccién de la muestra sanguinea para realizar ¢l tamizaje es un procedimiento sencillo.
Personal especializado toma cinco gotas de sangre del talon del bebé, las cuales se colocan
cuidadosamente en un papel filtro especial llamado “tarjeta de Guthrie”,

Esta tarjeta es enviada al laboratorio de Enfermedades Metabolicas Congénitas de
INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., donde, a través de pruebas enziméticas bioquimicas, se
hace la determinacién de la normalidad o anormalidad de las mediciones.

Deteccion de las enfermedades las cuales se describen a continuacion:

e Hipotiroidismo congénito (medicién TSH y T4)

e Fibrosis quistica (medicién de IRT)

¢ Hiperplasia Adrenal Congénita (medicién de niveles 17-hidroxiprogesterona)
o Galactosemia (Galactosa Total y Galactosa 1-fosfato uridiltransferasa)

© Fenilcetonuria (medicién de Fenilalanina)

e Deficiencia de Biotinidasa

© Deficiencia de Glucosa-6-fosfato deshidrogenasa

= e Plan de Trabajo 2026
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- Hipotiroidismo Congénito

Es la deficiencia de hormonas tiroideas presente al nacimiento. Entre las causas de esta deficiencia
puede ser falta de la glandula tiroides, pobre desarrollo de la misma, sitios anormales donde se
encuentra la tiroides o bien disfunciones importantes del tiroides a pesar de su presencia. El
hipotiroidismo congénito es una causa de retraso mental prevenible. Por lo general no presenta
signos o sintomas floridos en el momento del nacimiento, pero el prongstico neuroldgico depende

del inicio oportuno y correcto del tratamiento.

e Medicion de los niveles de TSH - por medio de un inmunoensayo es posible determinar

los niveles de las TSH (Hormona estimuladora de la tiroides). Esta hormona es la
encargada de estimular la produccion de hormonas tiroides T3 y T4. Una elevacion en

los niveles de TSH en sangre es la manifestacién mas temprana en el laboratorio de esta

enfermedad.

e Medicion de los niveles de T4 — la hormona T4 o tiroxina, es una hormona secretada

por la glandula tiroidea. Es una hormona importante en la regulacion del metabolismo.

Un descenso en la concentracion sanguinea de esta hormona es una manifestacion de
esta enfermedad.

- Fibrosis Quistica

Es una enfermedad hereditaria que provoca que las secreciones del Cuerpo sean mas viscosas gue
lo que normalmente deberian de ser, lo que ocasiona una acumulacion de moco espeso y pegajoso
en los pulmones, pancreas, tubo digestivo y otras partes del cuerpo, conduciendo a infecciones

pulmonares, mala absorcién de nutrientes, falta de crecimiento, falta de aumento de peso en los

nifios, entre otras.

® Medicion de Tripsinégeno inmunorreactivo ¢ (IRT) por sus siglas en inglés — la
medicion de IRT se ha utilizado para la deteccion de fibrosis quistica, pues es uno de

los principales productos de secrecién del pancreas humano.

e Elincremento de IRT est4 ligado a un bloqueo de los ductos secretores del péncreas y
por ende es indicador de esta enfermedad.

- Hiperplasia Adrenal Congénita

Es una enfermedad hereditaria en la cual ocurre una disrupcion de la funcién hormonal de las
glandulas suprarrenales en el recién nacido. Cuando no produce suficiente cortisol, esto provoca
una alteracién de los electrolitos del cuerpo como baja del sodio, aumento del potasio, asi como
baja de la presion arterial, manifestaciones que ponen en riesgo la vida. Ademads, las bebés pueden

presentar ambigiiedad de los genitales.

o~ — Plan de 'f'l';lhaiit- 2026
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o  Niveles 17-hidroxiprogesterona — es un precursor de la produccién del cortisol que se
eleva cuando el paciente tiene deficiencia en las enzimas que lo producen y por ende es

indicador de esta enfermedad.

- Galactosemia

Es una enfermedad hereditaria en la cual el recién nacido es incapaz de metabolizar la galactosa
(un aziicar de la leche) por deficiencia en las enzimas que la metabolizan. El resultado es una
acumulacién de la galactosa que tiene como resuitado, la ictericia, pudiendo llegar a fallo hepatico,

fallo renal, cataratas, entre otras manifestaciones.

e Determinacién de los niveles de Galactosa Total - La galactosa total incrementa su
concentracion cuando no es metabolizada por la falta de alguna de las 3 enzimas que

participan en su metabolismo y por ende es indicador de esta enfermedad.

e Galactosa 1- fosfato uridiltransferasa 6 GALT - la deficiencia enzimatica mas comiin

es la deficiencia de GALT lo que ocasiona galactosemia clésica.

- Fenilcetonuria
Es una enfermedad hereditaria en la cual hay una deficiencia enzimatica que impide el metabolismo
de la fenilalanina, que se encuentra en las proteinas de la dieta. El actimulo de la fenilalanina
produce toxicidad a nivel cerebral provocando convulsiones, alteraciones intelectuales, problemas
del comportamiento, entre otras complicaciones.
® Medici6n de los niveles de Fenilalanina — la fenilalanina se acumula en sangre al no ser
metabolizada adecuadamente. Mediante un ensayo fluorométrico es posible la medicion

cuantitativa de los niveles de fenilalanina y por ende es un indicador de esta

enfermedad.

- Deficiencia de Biotinidasa

Es una enfermedad hereditaria en la cual hay una deficiencia enzimatica que provoca que la biotina
no pueda ejercer su accion sobre unas enzimas llamadas carboxilasas cuyo resultado es el acimulo
de algunos metabolitos que son téxicos para el organismo. Se manifiesta con convulsiones,
hipotonia, problemas para la alimentacion y el desarrollo, atrofia Optica, pérdida de la audicién, asi

como por rash y pérdida del cabello.

® Niveles de Biotinidasa — mediante un ensayo fluorométrico es posible medir la

actividad enzimatica de la biotinidasa presente en la muestra del paciente al enfrentarla

al sustrato que contiene biotina.

——
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- Deficiencia de Glucosa-6-fosfato deshidrogenasa

La deficiencia de G-6-PD es una enfermedad hereditaria que ocurre cuando una persona carece o
no tiene suficiente cantidad de una enzima llamada glucosa-6-fosfato deshidrogenasa. Esta enzima
ayuda a que los globulos rojos trabajen apropiadamente. Una cantidad muy baja de G-6-PD lleva
a la destruccion de los glébulos rojos. Este proceso se denomina hemolisis y esta hemolisis puede

provocar anemia. En recién nacidos puede provocar el aumento de bilirrubinas, lo que causa retraso

mental o muerte.

e Determinacion de Glucosa-6-fostato deshidrogenasa — en el ensayo lo que se mide es la
actividad de la enzima presente en la muestra del paciente, la cual debe oxidar el sustrato
durante 30 minutos y luego se determina la cantidad de enzima presente en la muestra

al medir la fluorescencia que emite en la reaccion.

Los resultados son enviados durante los siguientes 15 dias habiles a la unidad de pediatria del
hospital o unidad que remitié las muestras. Cuando existen resultados anormales de inmediato se
contacta a la familia del bebé y al centro que refiere la prueba para la segunda muestra, y de

confirmarse, se le indica que acuda de inmediato al hospital o centro de salud donde indicaron el
estudio.

S
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META 2. ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS (800 pacientes)

En este programa se realiza una caracterizacién molecular de los pacientes con enfermedades
hematolégicas y hereditarias por medio de técnicas de biologia molecular, que es la ciencia que se

dedica al estudio del material genético (ADN o ARN) y el comportamiento de la célula.

Para realizar la caracterizacién molecular de los pacientes, se extrac material genético de muestras
de sangre o de médula 6sea, y se amplifican pequefios fragmentos mediante la reaccion en cadena
de la polimerasa (PCR) cualitativa o cuantitativa. Ademas, se puede realizar la secuenciacién por
terminacion de cadena o secuenciacion de Sanger o la digestion del material genético. La deteceion
de mutaciones o variantes germinales en genes especificos serviran para diagnosticar, establecer la

agresividad, poder determinar la respuesta a tratamiento o bien conocer si hay alteraciones que

(g expliquen la falla en este altimo.
Dentro del programa de enfermedades hematoldgicas se incluyen las siguientes:
e Leucemia Linfoblastica Aguda (LLA)
e Leucemia Mieloide Aguda (LMA)
e Leucemia Mieloide Crénica (LMC)
e Sindromes Mielodisplasicos (SMD)
® Neoplasias Mieloproliferativas (NMP)
e Trombofilia hereditaria (TF)
A continuacion, se describen las pruebas que se realizan por cada enfermedad:
™
- Leucemia Linfoblistica Aguda (LLA):
Para esta enfermedad se realiza la determinacion de las siguientes alteraciones genéticas mediante:
® BCR::ABLI - indica mal pronéstico para la enfermedad. La presencia de esta fusion
de genes indica una alta probabilidad de recaidas tempranas de la enfermedad y
puede determinar la necesidad de trasplante de médula 6sea. La importancia de
realizar esta prueba consiste en que, de estar presente, existen medicamentos
dirigidos en contra de esta alteracién que el médico puede prescribir y que pueden
mejorar la respuesta a la quimioterapia e incluso al trasplante.
® TCF3::PBXI - anteriormente llamada E2A4::PBXI. La presencia de la fusién de
estos dos genes puede producir mal pronéstico al estar presente. Segiin algunos
estudios los pacientes pueden beneficiarse con esquemas agresivos de
quimioterapia.
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KMT2A::AFF1 - es una fusion de genes que indica mal prondstico al estar presente

y la literatura recomienda brindar esquemas agresivos de quimioterapia.

ETV6::RUNXI - es una fusién de genes con prondstico favorable. Los pacientes con

esta alteracion responden bien a los tratamientos con quimioterapia.

- Leucemia Mieloide Aguda (LMA):

Para esta enfermedad se realiza la determinacion de las siguientes alteraciones genéticas:

' e L
“¥ose-Euis Rozas
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PML::RARa - es una fusién de genes de prondstico favorable e indica la utilizacién
de una terapia especifica: el 4cido all-transretinoico (o ATRA) o bien tridxido de
arsénico (ATO). A pesar de ser muy agresiva en su modo de presentacién inicial,

estos tratamientos en conjunto con la quimioterapia pueden conducir a la curacién

de esta leucemia en particular.

RUNKXI:.:RUNXITI - anteriormente llamada AMLI:-ETO. Se considera de

prondstico favorable. Responden a los tratamientos de quimioterapia convencional.

CBFB::MYHI11 - la presencia de esta fusion de genes es considerada de prondstico

favorable ya que los pacientes con esta alteracién responden a los tratamientos de

quimioterapia convencional.

Alteraciones de ITD y TKD de FLT3 - el gen FLT3 se encuentra frecuentemente

alterado en la LMA. Las dos mas comunes son las duplicaciones en tandem (ITD)

y la alteracién del dominio tirosina quinasa de la proteina (TKD). Al encontrarse
cualquiera de estas en el paciente se confiere un mal pronostico e incluso puede
condicionar a la necesidad de trasplante de médula ésea. En la actualidad existen

terapias dirigidas contra esta alteracién especifica, ya utilizadas en otros paises, pero

aln no disponibles en Guatemala.

Alteraciones de los exones 8 y 17 de ¢-KIT - se consideran alteraciones de

pronostico desfavorable ya que predisponen a una pronta recaida de la leucemia tras
el tratamiento inicial. Generalmente se encuentra asociada a la CBFB::MYHI1 y
RUNXI::RUNXITI.
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- Leucemia Mieloide Crénica (LMC):

Esta variedad de leucemia fue la primera en ser caracterizada genéticamente al descubrirse la

alteracién que la produce: el cromosoma Filadelfia 1(9:22). Por lo tanto, es la enfermedad

oncologica en la que se tiene muchos mas avances y tratamientos efectivos que erradican la

enfermedad, teniendo los pacientes la posibilidad de tener una vida normal e incluso de curarse.

Para esta enfermedad se realiza la determinacién de las siguientes alteraciones genéticas:

///

lﬁozﬂ-

® BCR::ABLI cualitativo o diagnéstico: la presencia de la fusién de estos dos genes

indica la existencia del cromosoma Filadelfia en el paciente. Es considerada de
diagnostico debido a que el 100% de los pacientes con caracteristicas clinicas de la
LMC deben tener un resultado positivo para BCR::ABLI. Una vez se identifica esta
fusion, el paciente es candidato a terapias dirigidas como el Imatinib (de la clase
inhibidores de tirosina quinasa o TKI), que eliminan el cromosoma Filadelfia, por
lo tanto, la causa de la enfermedad. La prueba logra identificar la translocacién
(fusion) de BCR::ABLI (ej: p210, p190, entre otros), aspecto util para monitorizar
la respuesta a tratamiento. Del 95 al 98% de pacientes con LMC tiene el tipo p210.

BCR::ABL] cuantitativo o monitoreo de tratamiento — el tipo de BCR::ABL1 p210

es el mds comin y el Unico medible de una manera cuantitativa en
INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., mediante una técnica de biologia molecular
llamada PCR cuantitativa (PCR en tiempo real), que logra cuantificar el porcentaje
de BCR::ABLI. Esta cuantificacion permite identificar la erradicacion paulatina de
BCR::ABLI. Cuando este porcentaje es muy bajo o bien indetectable, los pacientes

tienen una sobrevida muy similar a la poblacién sana, incluso algunos se logran

curar.

Mutaciones en 4BLI o prueba de resistencia al tratamiento con TKI - a pesar del

éxito del tratamiento de la LMC, algunos pacientes presentan fallo al mismo y por
lo tanto la enfermedad se vuelve a presentar. Muchos casos de resistencia son
explicados por cambios de aminodcidos en el sitio de unién del medicamento dentro
de la proteina que produce la fusién BCR::ABLI. Utilizando la técnica de
secuenciacién de Sanger se logra detectar la presencia de alteraciones.
Actualmente, existen nuevos TKI mds potentes, como el Dasatinib y Nilotinib que

pueden ser la alternativa para el tratamiento en los pacientes con alteraciones.

—— ,_,_.____ ——
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- Neoplasias Mieloproliferativas (NMP):

Son un grupo de enfermedades hematoldgicas caracterizadas por su evolucion cronica, alta
proliferacién de globulos rojos o plaquetas o fibrosis a nivel medular, y la posibilidad a evolucionar
a leucemia mieloide aguda. Las tres neoplasias més frecuentes o clasicas son: Policitemia Vera
(PV), Trombocitemia Esencial (TE) y la Mielofibrosis Primaria (MI). Tienen caracteristicas

genéticas propias que ayudan a determinar ¢l riesgo de complicaciones, asi como el prondstico de

la enfermedad.

Para estas enfermedades se realiza la determinacion de 3 alteraciones genéticas principales o

conductoras mediante técnicas de biologia molecular:

e Variantes en J4K2 - la variante V617F, detectada por PCR, es la primera descrita
en las NMP. Es una prueba diagnéstica para la PV, es decir, todos los pacientes con
PV deben tener variantes en el JAK2, ya sea la V617F (en el 95% de los pacientes)
o bien alguna variante en el exén 12 (detectadas por secuenciacién de Sanger) de
este mismo gen. También se observa la variante V617F en la TE y en la MI

confiriendo mayor riesgo de trombosis en estas mismas.

e Variantes en el exén 9 de CALR - las variantes en este gen se detectan por

secuenciacion de Sanger y se observan solamente en la TE y en la MI. Existen dos
tipos de variantes llamadas CALR tipo 1 y tipo 2. El tipo 1 es menos agresiva que

el tipo 2, al estar presente es de mejor prondstico.

o Variantes en el exén 10 de MPL - las variantes en este gen se detectan por

secuenciacion de Sanger y se observan solamente en la TE y en la MI. Confiere un

prondstico mas desfavorable cuando se detecta.

- Trombofilia hereditaria (TF): .

Este es el nombre que se le da a la predisposicion genética para formar trombos (codgulos) en las
venas, incluso en lugares inusuales. Las alteraciones mds frecuentes se heredan de una forma
autosomica dominante, por la presencia de una variante en los factores de coagulacion estd
asociado al desarrollo de la enfermedad. Todo paciente con cualquier tipo de trombosis puede ser
considerado para realizar estos estudios. Para esta enfermedad se realiza la determinacién de las

siguientes alteraciones:

e Variante G20210A en Protrombina - en esta alteracién genética hay un exceso
anormal de la activacion de la coagulacion, lo que conlleva a una mayor
predisposicion en la formaciéon de coagulos. También se hereda de una forma

J autosomlca dominante.
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Es importante

Variante G1691A en el Factor V de Leiden - esta alteracion genética disminuye el
efecto “anticoagulante” normal de las personas portadoras. Este factor funciona
como un sistema protector para no coagular excesivamente. Al presentar esta
alteracion del Factor V de coagulacion, no hay efectividad en esta medida protectora

y por lo tanto las personas tienden a formar coagulos més facilmente.

mencionar que cuando no se detecta ninguna de estas mutaciones conductoras en la

TE y la MI, la enfermedad se considera “triple negativa”, cuyo pronéstico es adverso. Por eso es

importante determinar la presencia de alteraciones en otros genes. Estos se pueden evaluar, cuando

fuera necesario y el médico lo considere, mediante el programa de “Secuenciacion Masiva”.

—_——
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META 3. SECUENCIACION MASIVA (130 pacientes)

La secuenciacion masiva permite secuenciar miltiples genes a la vez utilizando la tecnologia de

Secuenciacién de Ultima Generacion (Next Generation Sequencing o NGS por sus siglas en inglés).

Esta clase de secuenciaci6n posibilita el uso de paneles de multiples genes que estan asociados a
distintos padecimientos, pudiendo diagnosticar, pronosticar la agresividad de la enfermedad y
caracterizar genéticamente a los pacientes. Ademds, con esta tecnologia se puede determinar la
carga de la alteracién genética o carga alélica, es decir, que se puede estimar la cantidad de material

genético alterado, valor que puede influir en el pronéstico de ciertas enfermedades.

Las técnicas de NGS son en la actualidad la mejor herramienta para la medicina de precision, la

4 | cual es una parte importante para el abordaje de pacientes con céncer.

Dentro del programa de secuenciacion masiva se contempla la identificacién y analisis de

alteraciones genéticas asociadas a las siguientes patologias:

® Cincer hereditario: orientado a la deteccion de variantes genéticas de
predisposicién hereditaria que incrementan el riesgo de desarrollar distintos tipos
de cancer, permitiendo estrategias de prevencion, diagnéstico temprano,

seguimiento clinico y asesoramiento genético oportuno.

® Enfermedad mieloide: enfocado en la caracterizacion molecular de neoplasias y
trastornos mieloides, mediante la identificacion de mutaciones relevantes para el

diagnéstico, la estratificacién pronéstica, la seleccion de tratamientos dirigidos y el

monitoreo de la respuesta terapéutica.

INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G. propone realizar dos paneles de genes: un panel para

determinacion de alteraciones presentes en cancer hereditario y un panel para enfermedades

hematologicas mieloides.

Este dltimo panel complementa las pruebas disponibles para la meta de enfermedades
hematolégicas ya que en ocasiones es indispensable caracterizar a los pacientes por medio de esta

tecnologia.
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Segun la enfermedad a investigar, el proyecto contempla evaluar el estado de los siguientes genes:

ABRAXASI, ATM, BARDI, BRCAl, BRCA2, BRIPI, CDHI, CHEK2, MREII

NBN. PALB2, PIK3CA, RAD50. RADSIC, RADSID, TP53, XRCC2. EPCAM.

MLHI, MSH2, MSH6, PMS2, APC. MUTYH, PTEN y TK11: este grupo de genes

investiga el sindrome de cancer de mama y ovario hereditario, el sindrome de

Lynch, el sindrome de Li Fraumeni, el sindrome de Poliposis Intestinal, entre otras

predisposiciones hereditarias a tumores especificos.

ABLI. ASXLI, BRAF, CALR, CBL, CEBPA, CSF3R. DNMT3A4, ETV6. EZH2. FLT3,
HRAS. IDHI, IDH2, JAK2, KIT. KRAS, MPL._NPMI, NRAS. PTPNI]. RUNXI,
SETBPI1, SF3BI. SRSF2, TET2, TP53, U24AF1, WTI: este grupo de genes investiga

un grupo diverso de enfermedades hematolégicas que no pueden caracterizarse
genéticamente por otras metodologias o bien, en las que se necesita caracterizarlas
por NGS por su comportamiento atipico. Este panel de genes es importante para
investigar el sindrome mielodisplasico, neoplasias mieloproliferativas, leucemia
mieloide aguda y algunos casos de leucemia micloide crénica resistente a
tratamiento. Asimismo, sirve para diagnosticar la Hematopoyesis Clonal de
Potencial Indeterminado o CHIP, la Citopenia Clonal de Significado Incierto o
CCUS, entre otros muchos padecimientos hematologicos en los que se necesita

determinar la presencia de clonalidad.
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10. PROGRAMACION ANUAL DE METAS FiSICAS Y SERVICIOS (DECE-3) (Ver
Anexo 3)

Los servicios registrados en el DECE-3 forman parte integral del servicio prestado por beneficiario,

conforme a la planificacién técnica establecida.

Las cantidades indicadas corresponden a valores promedio, pudiendo realizarse un nimero menor

o igual de pruebas, de acuerdo con los criterios clinicos, técnicos y diagnésticos aplicables.

Dichos servicios incluyen:

@ 1. TAMIZAJE NEONATAL: un promedio de 9 pruebas por beneficiario,
2. ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS: un promedio de 2 pruebas por beneficiario y
3. SECUENCIACION MASIVA: un promedio de 27 pruebas por beneficiario; para este servicio,
durante los meses de noviembre y diciembre se llevaran a cabo los analisis bioinformaticos

correspondientes a las secuencias generadas.
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11. INTEGRACION DEL COSTO ANUAL (DECE-2) (Ver Anexo 2)

El presente apartado presenta la integracién del costo anual, detallando la estructura de costos

necesaria para garantizar la adecuada ejecucion y continuidad de los servicios de salud.

La estimacion considera los costos directos e indirectos asociados para la prestacion de los
servicios, incluyendo insumos, analisis técnicos, procesamiento de informacion, recurso humano,

mantenimiento operativo y soporte logistico y tecnolégico.

Los montos proyectados se calculan con base en volimenes promedio de atencién establecidos en
el DECE-3, mismos que garantizan la continuidad del servicio, la correcta asignacién de los

recursos y el cumplimiento de los compromisos asumidos en el convenio suscrito.

Cualquier modificacion podria incidir de manera directa en la calidad, continuidad y oportunidad
de la atencién brindada a los pacientes, comprometiendo la capacidad operativa y la eficacia del

servicio prestado.

A la fecha no se registran hallazgos por parte de Contraloria General de Cuentas y Auditoria Interna
del Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social, lo cual respalda la transparencia, razonabilidad

y solidez técnica de la estimacion presentada.
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12. PROGRAMACION PRESUPUESTARIA ANUAL (DECE-1) (Ver Anexo 1)

RECURSO HUMANO (Q. 4,570,792.85)

El INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., como centro de referencia en el abordaje de
enfermedades gencticas y metabolicas, cuenta con un equipo multidisciplinario de profesionales
altamente especializados en cada uno de los campos de accién, para poder entregar al médico
referente y por ende a los pacientes, una guia precisa para el tratamiento de las enfermedades
genéticas y metaboélicas de la cuales padecen.

1. Personal Permanente
a. Sueldos y Salarios

Este rubro incluye a todos los colaboradores contratados sin relaciéon de dependencia con el
Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social, tanto en el ambito técnico-cientifico como en el
administrativo-financiero. Su labor constituye un componente esencial dentro de la cadena de
servicios de los laboratorios, garantizando diagnésticos certeros con excelencia y calidad para
quienes los requieren en la red nacional de salud. De esta manera, su aporte tiene un impacto directo
y significativo en la atencién brindada a los pacientes.

2. Personal por Contrato
a. Servicios Técnicos

Este rubro comprende los pagos por servicios a técnicos de laboratorio. responsables de la toma de
muestras y de los procesos logisticos en diversos hospitales de la red nacional de salud, asi como
al personal administrativo y financiero, cuya labor asegura la gestion eficiente de los recursos y el
adecuado funcionamiento de los servicios. La participacion conjunta de ambos perfiles
profesionales constituye un apoyo esencial para garantizar la atencion oportuna a los pacientes y
el cumplimiento de las metas establecidas en el Plan de Trabajo 2026.

GASTOS DE OPERACION (Q.5,429,207.15)

3. Internety Linea Fija

Comprende el pago de servicio de telefonia e internet con el fin de garantizar la comunicacion
continua y efectiva, para monitoreo y seguimiento a colaboradores y pacientes, atencion directa,
confirmacién de pruebas, comunicacion de resultados, verificacion de informacion enviada y
recibida.

4. Reactivos e Insumos de Laboratorio

Comprende la adquisicion y pago de reactivos e insumos, tanto nacionales como importados,
indispensables para asegurar el 6ptimo funcionamiento de los procesos de laboratorio. Incluye
ademas materias primas especiales y tnicas, esenciales para el desarrollo de los servicios brindados
a los pacientes.

5. Papeleria y Utiles

Comprende el pago por adquisicién de papeleria y utiles de oficina, fotocopias y trabajos impresos,
indispensables para el uso de laboratorio y administracion.
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6. Utiles, Enseres y Herramientas de Limpieza

Comprende el pago por la adquisicion de articulos, herramientas. insumos de limpieza y pintura,
necesarios para garantizar el cumplimiento de los protocolos de bioseguridad y adecuada limpieza
de las instalaciones.

i Manteilimiento ¥ Reparacién de Activos Fijos

Comprende el pago por mantenimiento y reparacion de equipo de laboratorio, procesamiento
electrénico, unidades complementarias relacionadas con el equipo de computo, equipo de oficina,
mobiliario y equipo, equipo electronico de seguridad, edificio y programa de contabilidad y
laboratorio ademés de otros sistemas electrénicos o bioinformaticos.

8. Divulgacién Informacién

Comprende el pago por la actualizacién y publicacién de contenido en médulo de transparencia de
informacién en cumplimiento al Articulo 10, del Decreto 57-2008 Ley de Acceso a la Informacién
M Piblica.

9. Combustibles y Lubricantes*

Comprende el pago por compra de combustibles y lubricantes (gasolina super, gasolina regular,
diésel, aceites ligeros para motor, grasas lubricantes, liquido de frenos, entre otros.), indispensables
en la recoleccién de muestras, capacitacién y supervision de técnicos, visitas de monitoreo y
seguimiento y otras comisiones y reuniones de trabajo que garantizan la prestacién de servicios.

10. Energia Eléctrica

Incluye el pago por consumo de energia eléctrica y suministro de diésel para garantizar el
funcionamiento de planta eléctrica trifasica del edificio ubicado en kilémetro 28.5 Carretera a
Bdrcenas, municipio de Santa Lucia Milpas Altas, departamento de Sacatepéquez.

11. Extraccién de desechos comunes y de laboratorio

™ Incluye el pago por extraccion y disposicion adecuada de desechos de laboratorio y desechos

: comunes, indispensables para el cumplimiento de los protocolos de bioseguridad de los residuos
sanitarios generados, asi mismo contempla la remuneracién de personal capacitado, responsable de
orientar y supervisar el cumplimiento de la normativa vigente, con el fin de minimizar los riesgos
a la salud humana y prevenir la contaminacién ambiental.

12. Transporte de muestras y personal de supervision

Comprende el pago de transporte de muestras del interior del pais, derivado del proceso de logistica
de hospitales que nos refieren pacientes que pueden beneficiarse de las pruebas innovadoras y
visionarias con las que contamos y transporte de personal en comisiones de supervision, visitas de
monitoreo y seguimiento y otras comisiones y reuniones de trabajo para garantizar la prestacion de
servicios.

13. Parqueos*

Comprende el pago de parqueo de servicios de mensajeria por recoleccion de muestras,
capacitacion y supervisién de técnicos, visitas de monitoreo Yy seguimiento y otras comisiones y
reuniones de trabajo relacionadas con la prestacién de los servicios.
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14. Gastos varios de laboratorio y administracién

Incluye el pago de adquisiciones de equipo e insumos destinados al uso de laboratorio y
administracion, tales como: baterias, agua desmineralizada, agua pura y otros materiales para el

funcionamiento operativo orientados a garantizar la prestacion de los servicios.

*Detalle de vehiculos
Tipo de vehiculo Marca Motor Modelo Color
Camioneta Honda J35Y6-2381714 2016 negro
Automovil Mazda ZY B57162 2013 gris
Camioneta Mazda PY 10407125 2018 azul
Moto Honda KC20EA1003411 2021 negro
Panel Chevrolet F8CB061770KD2 2013 blanco
Automovil Toyota INZ E840597 2015 rojo
Automovil Nissan HR16 195133C 2012 blanco
Moto Asia Hero SK162FMJ-A"2300356210" {2023 negro multicolor
Automovil Nissan HR16 026760B 2009 plata
Automévil Chevrolet B12D1083820KD3 2014 verde lima
Automovil Toyota 2ZR2248146 2017 gris
Camioneta Toyota D415450 A25A 2021 gris oscuro
Camioneta Mitsubishi KA3854 4B11 2012 gris

Los vehiculos que utilizan combustible y parqueo. son propiedad de colaborades del
INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.. indispensables en la recoleccién de muestras,
capacitacion o supervision de téenicos, visitas de monitoreo y seguimiento y otras comisiones

o reuniones de trabajo que garantizan la prestacion de servicios

- “JoséLui€ Rozas Botran
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14. GASTOS NO ELEGIBLES

INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., congruente con los principios de racionalidad econdmica,
eficiencia y transparencia, priorizando los recursos asignados a la prestacion de los SEervicios
referidos por la red piblica nacional, derivado de ello realiza la compra de combustibles y parqueo
mismos que son indispensables en la recoleccion de muestras, capacitacién o supervision de
técnicos, visitas de monitoreo y seguimiento y otras comisiones o reuniones de trabajo que
garantizan la prestacién de servicios. (Vehiculos se detallan en numeral 12 PROGRAMACION
PRESUPUESTARIA ANUAL).

15. ANALISIS DE COSTOS DE LOS SERVICIOS DE SALUD

El Instituto para la Investigacién Cientifica y la Educacién sobre Enfermedades Genéticas y
Metabolicas Humanas/Rozas Botrdn O.N.G. -INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.- s un centro
de referencia lider en el campo de la genética en Guatemala. Su equipo de profesionales utiliza
tecnologia de tiltima generacién para llevar a cabo pruebas cientificas, genéticas y metabolicas que
estan validadas tanto a nivel nacional como internacional. Su objetivo es proporcionar apoyo a

médicos y otros profesionales, promoviendo asi el bienestar de los pacientes.

Como resultado de lo anterior y de nuestros servicios especializados para Ministerio de Salud
Piblica y Asistencia Social, no podemos incluir un cuadro de comparacién con los precios actuales

del mercado nacional.

Con el aprovechamiento eficiente de los recursos, para el afio 2025 y en conjunto con el Ministerio
de Salud Publica y Asistencia Social se plantea poder servir a la poblacién guatemalteca, la
produccion en grandes cantidades nos permite aprovechar economias de escala, a pesar de que los
precios y abastecimiento de reactivos e insumos se hacen altos, escasos e irregulares derivado de
proveedores tnicos, pudiendo afectar directamente el proceso de importacion de productos vitales
siendo nuestras materias primas especiales y tUnicas para el desarrollo de los servicios, se
gestionaran las adquisiciones sin que afecten considerablemente su €] ecucion y con ello garantizar
el compromiso de ofrecer los servicios de salud de la més alta calidad a la poblacion guatemalteca,
maximizando el uso de cada recurso otorgado, gestionandolos de manera responsable y

transparente, con la misma dedicacién que ha caracterizado nuestro trabajo hasta hoy.

A pesar de la inflacién y las condiciones adversas del mercado, se mantendran las metas
establecidas durante el 2025, asegurando la continuidad y el impacto positivo de los servicios de

salud.
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INSTITUTO PARA LA INVESTIGACION CIENTIFICA ¥ LA EDUCACION ACERCA DE LAS ENFERMEDADES GENETICAS Y METABOLICAS HUMANAS/ROZAS BOTRAN O.N.G. INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.
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INTRODUCCION

El presente documento establece un marco claro y estructurado que facilita la supervision
constante y el monitoreo proactivo de nuestras actividades, garantizando su alineacion con los
objetivos estratégicos de la organizacion. Con este plan, promovemos una cultura de transparencia
y rendicién de cuentas, involucrando a todos los niveles en el proceso de supervision y asegurando

un flujo de informacién 4gil y confiable que fortalezca la toma de decisiones.
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1. Objetivo general

Establecer las actividades necesarias para verificar el cumplimiento de los objetivos del
Plan de Trabajo autorizado por la Direccion de Evaluacion y Control a Entidades No

Gubernamentales Prestadoras de Servicios de Salud.

2. Objetivos especificos

2.1. Identificar las debilidades en el cumplimiento de las metas establecidas en el convenio suscrito
con el Ministerio de Salud Puablica y Asistencia Social y definir las acciones a realizar para

evitar deficiencias en la gjecucion de dichas metas.

2.2. Establecer un ambiente de control que garantice al personal de laboratorio y administrativo la
certeza que sus actividades seran supervisadas, monitoreadas y e¢valuadas de manera
sistematica, promoviendo la transparencia, la responsabilidad y la mejora continua en el
desempeiio.

2.3. Velar por la correcta administracion de los fondos piblicos, garantizando que se destinen

anicamente a los propésitos convenidos y previniendo cualquier uso indebido.

2.4. Supervisar la programacion y el cumplimiento mensual de las metas técnicas, garantizando
eficiencia y resultados verificable.

3. Plan de Supervision, Monitoreo y Evaluacion

La supervision, el monitoreo y la evaluacion estaran bajo la responsabilidad de
colaboradores de INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G., nombrados por ¢l Representante
Legal. Este trabajo se desarrollara en estrecha coordinacién con el equipo
multidisciplinario, asegurando la correcta ejecucion de las metas técnicas y financieras.

La supervision técnica se llevara a cabo de forma cuatrimestral. En caso de que no sea
posible cumplir con esta periodicidad, el Comité informard las fechas tentativas,
asegurando la coordinacion con el equipo responsable de las metas técnicas y financieras.
Concluido el trabajo de supervision, monitoreo y evaluacién, y en atenciéon a las
obligaciones asumidas en el Convenio de Provisién de Servicios de Salud y Cooperacion
Financiera con el Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social, se presentard un informe
integral que refleje los logros alcanzados, las dreas de mejora identificadas y las

recomendaciones necesarias para fortalecer la gestion.

gt

Ml o e .
Joseé Luis Rozas Botran
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3.2 Actividades a desarrollar

e Supervisar que los servicios respondan a las metas establecidas y se ofrezcan con calidad,
eficiencia y gratuidad, asegurando el acceso oportuno y equitativo a la atencion en salud para

todos los pacientes.

o Asegurar que los servicios brindados se documenten adecuadamente y que cada paciente
disponga de un expediente fisico completo, fortaleciendo la transparencia y la trazabilidad de

la atencién en salud.

e Verificar el cumplimiento de los requerimientos y observaciones emitidos por la Direccién de
Evaluacién y Control a Entidades No Gubernamentales Prestadoras de Servicios de Salud. asi
como de las recomendaciones formuladas por la Auditoria Interna del Ministerio de Salud

Publica y Asistencia Social.

e Velar por la presentacion del informe de avance fisico y financiero, en el formato que
establezca el Ministerio de Finanzas Piblicas durante los primeros diez (10) dias calendario
del mes siguientes al que corresponda, a la Direccion de Evaluacién y Control a Entidades No
Gubernamentales Prestadoras de Servicios de Salud; Comision de Finanzas Publicas y Moneda
y Comisioén de Salud del Congreso de la Republica; Contraloria General de Cuentas y
Ministerio de  Finanzas Publicas, a través del Sistema de Transferencias, Subsidios y
Subvenciones (TSS).

e Comprobar la entrega del informe mensual de ejecucion de metas fisicas y financieras, al
Ministerio de Salud Pablica y Asistencia Social, en formato digital, durante los primeros diez
(10) dias calendario del mes siguiente al que corresponda, el cual debera ir acompafiado de los

reportes que garanticen transparencia y rendicion de cuentas.

e Verificar en el sitio WEB de la Entidad, la publicacion de los informes mensuales de avance
fisico y financiero que correspondan a los convenios suscritos, conforme lo establece el
Decreto 101-97, Ley Orgénica del Presupuesto y el Decreto 57-2008, Ley de Acceso a la

Informacion Piblica.

o Supervisar para que la Entidad coloque rétulos visibles en el area que ocupa sus instalaciones,
en idioma espaiiol y en el predominante del lugar, de tamafio no menor de un metro cuadrado,
en el cual se indique claramente que los servicios son totalmente gratuitos a los pacientes
referidos y que son posibles gracias al apoyo financiero que la Entidad recibe del Ministerio

de Salud Publica y Asistencia Social, a quienes debera dar una atencion preferente.
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Establecer que en el expediente clinico del paciente se incluya el documento para informar a
los beneficiarios que los servicios de salud que reciben son totalmente gratuitos, el cual debera
estar firmado o en su defecto agregar la huella digital del beneficiario y si fuese menor de edad
o tuviese discapacidad, la firma o la huella digital de los padres o de los tutores que legalmente

les asistan en la custodia respectiva.

Velar por que los intereses generados por los recursos trasladados mediante los Convenios, se
depositen en la cuenta Gobierno de la Repiiblica-Fondo Comiin Cuenta Unica Nacional, a mas
tardar durante los siguientes diez (10) dias hébiles después de concluido el mes y
posteriormente para que la Entidad presente la boleta de depésito correspondiente al

Departamento de Contabilidad del Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social.

Supervisar para que en el mes siguiente de finalizado el plazo del convenio, la Entidad entregue
al Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social, la memoria de labores correspondiente,

especificando los servicios prestados, la cantidad de personas beneficiadas y los costos reales

por meta fisica.

Velar para que los saldos de los rubros de gasto no ejecutados en su totalidad al 31 de diciembre
de cada afio, sean reintegrados a la cuenta del Fondo Coman del Gobierno de la Republica,

durante el plazo de diez dias (10) habiles siguientes a dicha fecha.

Supervisar que se cumpla la ejecucién financiera con cargo a fondos del convenio de Provisién

de Servicios de Salud y Cooperacion Financiera.

Supervisar al departamento contable para que se operen oportunamente los registros contables
relacionados con fondos publicos, en los formatos de caja fiscal, libros contables, tarjetas

Kardex, formularios y otros documentos autorizados por la Contraloria General de Cuentas.

Revisar los siguientes documentos: Cheques voucher y/o comprobantes debidamente firmados
y sellados; conciliaciones bancarias; contratos individuales de trabajo; expedientes y planillas

de salarios; expedientes de personas contratadas ya sea por honorarios o servicios técnicos.

Supervisar y monitorear cuatrimestralmente la calidad de los servicios y satisfaccion de los

pacientes de los diferentes servicios que presta INVEGEM ROZAS/BOTRAN O.N.G.
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3.3 Plan de Mejoras

Objetivo

Actividades

Responsable

Tiempos

(afio 2026)

1. Prestacién de servicio de salud especializados y cooperacion financiera

a) Prestacién de
metas/servicios de
salud (Tamizaje
Neonatal,
Enfermedades
Hereditarias,
Enfermedades
Hematolbgicas y
Secuenciacion
Masiva)

b) Ejecucién
financiera/contable

& 569@%%/ is KozasBotran

Representante Legal

Tomar muestra de
laboratorio en
hospitales y centros de
salud de la red de salud
del Ministerio de Salud
Publica y Asistencia
Social
Recoleccioén de la
muestra de laboratorio
extraida al paciente

Procesar las muestras
de laboratorio en
INVEGEM

Elaborar los resultados
la prueba realizada

Enviar los resultados la
prueba realizada

Aplicar adecuadamente
el registro contable de
la ejecucion financiera

Elaborar correctamente
los gastos en la caja
fiscal y velar por su

envio oportuno

Elaborar
oportunamente los
informes financieros y
presentar dentro de los
plazos establecidos a
las entidades
correspondientes
Llevar al dia los

movimientos de gastos
al libro de bancos.

* Coordinacidén
de Unidad de

Biologia
Molecular

*Coordinacién
de la Unidad de
Enfermedades

Metabdlicas

Contador
General

Contador
General

Contador
General

Contador
General
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Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Responsable del
seguimiento

Coordinacién de
Laboratorios

Coordinacién de
Laboratorios

Coordinacion de
Laboratorios

Coordinacién de
Laboratorios

Coordinacién de
Laboratorios

Coordinacién
Administrativa

Coordinacién
Administrativa

Coordinacion
Administrativa

Coordinacion
Administrativa




¢) Ejecucion
financiera/contable

d) Ejecucién
financiera/contable

.’/'.

e

Gosé Fuis Rozad Heitan

Representante Legal

Registrar y controlar el
ingreso y despacho
adecuado de los
productos ingresados
en Bodega con su
forma (1-H)
correspondiente
Realizar las compras
aprobadas en el plan de
trabajo de acuerdo a lo
establecido en la Ley
de Contrataciones del
Estado
Velar por que el
Recurso Humano
contenido en la planilla
del MSPAS cuente con
los requisitos
indispensables en su
expediente laboral
Velar por que el plan
de mantenimiento
equipo de laboratorio
garantice la vida 1til
del equipo y salva
guarde el mismo.
Elaborar y presentar la
memoria de labores
ante las autoridades
correspondientes, en el
plazo establecido

Garantizar que la
ejecucion del
Presupuesto del plan
aprobado se realice con
transparencia, calidad
del gasto para
garantizar la prestacion
del servicio
Depositar e informar en
los plazos establecidos
los intereses generados
en la cuenta con los
aportes del MSPAS a
donde corresponde.

Velar por que se
cumpla y se publique
en la pagina web los

documentos de acuerdo

a lo establecido en Ley
Acceso ala
Informacién Phiblica

Encargado de
Inventarios

Encargada de
Compras

Coordinadora
de Gestion de
Talento
Humano y
Servicios
Generales

Encargado de
Inventarios y
Mantenimiento
S

*Coordinacion
de Laboratorios
*Contabilidad

Contador
General

Contador
General

Encargada de
Compras/
Contador

General
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Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Enero-
Diciembre

Coordinacion
Administrativa

Coordinacion
Administrativa

Coordinacion
Administrativa

Coordinacion
Administrativa

Coordinacién
Administrativa

Coordinacion
Administrativa

Coordinacion
Administrativa

Coordinacion
Administrativa

'F'?
Y




G ?

3.4 Cronograma de Actividades

ler Cuatrimestre 2do Cuatrimestre Jer Cuatrimestre
Ene Feb Mar Abr May Jun Jul Ago Sept Oct Nov Dic

I Revisar que los servicios  x X B % X x x X x x x X
que correspondan a las
metas establecidas se
brinden con eficacia y
eficiencia y sobre todo en
forma gratuita
2 Supervisar que los % X X x X X X x X x x X
servicios brindados estén
debidamente
documentados y para el
efecto la ficha de

Actividades

ﬁ consentimiento.
3 Dar seguimientos a los  x X X X x X % x % x X X
requerimientos y

observaciones de la
Direccién de Evaluacion
y Control a Entidades No
Gubernamentales

Prestadoras de Servicios
de Salud, asi como las
recomendaciones de la
Auditoria Interna del
Ministerio de Salud
Piblica y Asistencia

Social.

4 Velar por el | x x X 3 X X | X x x x x
cumplimiento con la
a presentacion del informe

de avance fisico vy
financiero, ante las
autoridades
correspondientes,
durante los primeros diez
(10) dias calendario del
mes siguientes al que
corresponda.

5 Comprobar la entrega del  x X x X x x x x x x x X

informe mensual de
ejecucion de  metas
fisicas y financieras, ante
la autoridad
correspondiente durante
los primeros diez (10)
dias calendario del mes
siguiente al que
corresponda.
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Verificar en el sitio WEB
de la Entidad, Ia
publicacion de  los
informes mensuvales de
avance fisico y financiero
que correspondan a los
convenios suscritos,
conforme lo establece el
Decreto 101-97, Ley
Orgénica del presupuesto
y el Decreto 57-2008,
Ley de Acceso a la
Informacion Pablica.
Supervisar para que la
Entidad coloque los
rotulos visibles en los
puntos de servicios
correspondientes
Establecer que se incluya
el  documento  para
informar a los
beneficiarios que los
servicios de salud que
reciben son totalmente
gratuitos, dentro de la
ficha del paciente.

Velar por que los
intereses generados por
los recursos trasladados
mediante los Convenios,
se depositen en la cuenta
Gobierno de la
Republica-Fondo Comtin
Cuenta Unica Nacional, a
mas tardar durante los
siguientes diez (10) dias
habiles después de
concluido el mes y
posteriormente para que
la Entidad presente la
boleta de  depésito
correspondiente al
Departamento de
Contabilidad del
Ministerio de Salud
Pablica y Asistencia
Social.

Supervisar para que en ¢l
mes siguiente de
finalizado el plazo de los
convenios, la Entidad
entregue al Ministerio de
Salud Pablica ¥
Asistencia  Social, la
memoria de labores
correspondiente,
especificando los
servicios prestados, la
cantidad de personas

" A )‘:‘-—-___

e
Luis Roza§Botran
Representante Legal

X x x »
x x X %
b b x

b x » x
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beneficiadas y los costos
reales por meta fisica.

11 Velar para que los saldos  x
de los rubros de gasto no
ejecutados en su totalidad
al 31 de diciembre de
cada aiio, sean
reintegrados a la cuenta
del Fondo Comin del
Gobierno de la
Republica, durante el
plazo de diez dias (10)
habiles siguientes a dicha
fecha.

ﬁ 12 Supervisar al x X X X X
departamento  contable
para que se operen
oportunamente los
registros contables
relacionados con fondos
publicos, en los formatos
de caja fiscal, libros

contables, tarjetas
Kardex, formularios y
otros documentos

autorizados  por la
Contraloria General de
Cuentas, ademas los
documentos  contables
que estan debidamente
respaldados

i - ———

W e
(.:dﬁge{mgﬁﬁza? otr
Representante Legal
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3.5 Informe del Comité de Supervision, Monitoreo y Evaluacion

Durante cada periodo fiscal el Comité de Supervisién, Monitoreo y Evaluacién, presentar
informes cuatrimestrales que incluyan los aspectos positivos identificados, asi como las
debilidades detectadas y por consiguiente las conclusiones y recomendaciones que considere
oportunas, enfocandolas al cumplimiento de las obligaciones que se adquieran en la suscripcién
de los Convenios de Provision de Servicios de Salud y Cooperacion Financiera que

correspondan a cada periodo.

4. Integrantes del Comité de Supervision, Monitoreo y Evaluacién

Los designados por la méxima autoridad administrativa del INVEGEM / ROZAS BOTRAN O.N.G.

L T,
o {‘ufé{(omatrén ' Plan de Trabajo 2026
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18. CONTRAPARTIDA

El Instituto para la Investigacion Cientifica y la Educacion acerca de las Enfermedades Genéticas
y Metabdlicas Humanas/Rozas Botran O.N.G. -INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.-, para el
Plan de Trabajo 2026 no presenta contrapartida monetaria.

19. REPROGRAMACION DE FONDOS

El Instituto para la Investigacién Cientifica y la Educacion acerca de las Enfermedades Genéticas
y Metabélicas Humanas/Rozas Botran O.N.G. -INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.-, para el
Plan de Trabajo 2026, cuando realice modificaciones entre rubros de gastos de cualquier tipo,
solicitara la aprobacién de la Direccion de Evaluacion y Control a Entidades No Gubernamentales
Prestadoras de Servicios de Salud, previo a ejecutarse, con la debida justificacion para realizar
dichas modificaciones.

20. ESTRATEGIA DE COMUNICACION
Todos los servicios brindados de acuerdo con el Plan de Trabajo 2026, indican que son realizados

gracias al apoyo del Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social a través del convenio de
provision de servicios de salud y cooperacién financiera suscrito.
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o e, Ministe

g &b'i; Salud Ptﬁsltca ) )
Ly - XAsustenaa

~

.;-; war s | Social | DECE-1 |
\& § | AREA FINANCIERA |

.

g- INSTITUTO PARA LA INVESTIGACION CIENTIFICA Y LA EDUCACION ACERCA DE LAS ENFERMEDADES GENETICAS Y METABOLICAS HUMANAS/ROZAS

= &\ BOTRAN O.N.G. INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.

o m-,"-f-\ Programacion presupuestaria anual por tipo de gasto afio 2026 . ‘
£ | : ST S e AT Abril Mayo ‘m
-':\ o Caledoiie uss e inidnamiento Programado | Programado | Programado | Programado | Programado | Programado | Programado

b REGURSO HUMANO
N Personal Permanente
/| 1 |SUELDOS Y SALARIOS Q - 1@ Q - |Q 131885428 [Q 32971357 | Q 329,713.57 |Q 474,271.03
- Personal por contraro
2 |SERVICIOS TECNICOS Q > | & - 1a - |Q 1200000 Q  300000|Q 300000 [Q  3,000.00
Sub-total| @ - |a - |a - |Q 1,330,854.28 [Q 332,713.57 |Q 332,713.67 | Q  477,271.03
GASTOS DE OPERACION
3 |INTERNET Y LINEA FIJA Q - [a -_|@ - [Q 1930000]Q  482500[Q  482500|Q  4,825.00
4 |REACTIVOS E INSUMOS DE LABORATORIO Q - 1@ - |@Q - |Q 139836719 |Q 700785.11 | Q 584,659.76 | Q 1,047,953.27
5 |PAPELERIA Y UTILES Q - 10 - 16§ - |a 4554731|Q 1420433|Q  609333|Q  6.093.33
8 |UTILES, ENSERES Y HERRAMIENTAS DE LIMPIEZA Q - |a Q - |aQ 1050000 Q 2625.00 [ Q 2,625.00 | Q 2.625,(2)2
7_[MANTENIMIENTO Y REPARACION DE ACTIVOS FIJOS Q - |a - |Q - Q@ 91,131.00[Q 987750 | Q@ 5881750 |Q 28,872
8 |DIVULGACION INFORMACION Q - |a - la - |a - |Q - |Q 4,315.00 | Q -
9 |COMBUSTIBLES Y LUBRICANTES Q - [a - | - |a 7,500.00 | Q 6,000.00 | Q - la -
10 |ENERGIA ELECTRICA Q - |a - |a - |Q 3800000|Q 10,00000|Q  9500.00 |Q  10,000.00
11 |[EXTRACCION DE DESECHOS COMUNES Y LABORATORIO Q - |a BN - |a 3,300.00 | Q 200.00 | Q 2,700.00 | @ 4%3.33
12 |TRANSPORTE DE MUESTRAS Y PERSONAL PARA SUPERVISION | Q - |a - |Q - |a  15200.00]Q 4,100.00 | @ 4,100.00 [ @ ‘
13 |PARQUEOS @ - |a - |8 - |@ 300.00 | @ 75.00 | Q 75.00 [ Q 75.00
14 |GASTOS VARIOS DE LABORATORIO Y ADMINISTRACION Q - |a - |a - |a 448000]Q 1,120.00 | Q 1,120.00 | Q 3,249.69
Sub-total Q - Q Q - Q 1,633,626.50 Q 753,811.94 Q 678,830.59 Q 1,107,993.54
TOTALES | a - |a [a - | Q 2984,479.78 [ @ 1,086,526.51 [ Q 1,011,644.16 [ Q 1,585,264.57

Elaborado: Lcda.Brenda Carolina Velasquez Tzay
Contadora General

\NV EGEM

HG
uqucﬂﬁll 1 ROZAS BDTRAN o [~

Autorizade: Ing. Ana Liilian To De Ledn de Asturias
Gerente General / Mandataria General con Representacion
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E INSTITUTO PARA LA INVESTIGACION CIENTIFICA Y LA EDUCACION ACERCA DE LAS ENFERMEDADES GENETICAS Y METABOLICAS HUMANAS/ROZAS

frﬂq N BOTRAN O.N.G. INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.

o) Programacion presupuestaria anual por tipo de gasto afio 2026

tlg_ TOTAL ACUMULAD®

Septiembre Octubre Noviembre Diciembre EN EL ANO

Programado Programado

Gategoria del gasto de funcionamiento

Programado | Programado | Programado

I\ RECURSO HUMANO
\' / Personal Permanente
“ 1 |SUELDOS Y SALARICS Q 329,713.57 |Q 32971357 |Q 32971357 [Q 32971357 [Q 763,38595| Q 4,534,792 68
Personal por confraro
2 |SERVICIOS TECNICOS Q 3,000.00 | Q 3,000.00 | Q 3,000.00 | Q 3,000.00 | Q 3,000.00 | Q 36,000.00
Sub-total| @  332,713.57 | @ 332,713.57 | Q@ 332,713.57 [Q 332,713.57 | Q 766,385.95 | Q 4,570,792.68
GASTOS DE OPERACION
3 |INTERNET Y LINEA FIJA Q 4,825.00 | Q 4,825.00 | Q 4,825.00 [ Q 482500 | Q 482500 Q 57,900.00
4 |REACTIVOS E INSUMOS DE LABORATORIO Q 7640514 | Q 16461477 |Q 798,199.02 | Q 840.00 | @ 84000 | Q 4,772,664.26
5 [PAPELERIA Y UTILES Q 5,00333 | Q 6,093.33 | Q 6,093.33 | Q 8,928.33 | Q 3,258.33 | Q 102,404.95
6 |UTILES, ENSERES Y HERRAMIENTAS DE LIMPIEZA Q 2,625.00 | Q 2,625.00 | Q 2,625.00 | Q 5,250.00 | Q - |a 31,500.00
7 |[MANTENIMIENTO Y REPARACION DE ACTIVOS FIJOS Q 20522000 330.00 | Q 533000 |Q 1134300 | Q 330.00 | Q 226,553.25
8 |DIVULGACION INFORMACION Q - la s G N e = & = Q 4,315.00
9 {COMBUSTIBLES Y LUBRICANTES Q £,000.00 | Q - |a@ - |a 7,500.00 | © - |@ 27,000.00
10 |[ENERGIA ELECTRICA Q 10,000.00 |Q 1050000 |Q  10,000.00 | Q 9,500.00 | O 9,500.17 | Q 117,000.17
11 |EXTRACCION DE DESECHOS COMUNES Y LABORATORIO Q 200.00 [Q 1570000 | Q 200.00 | Q 2,700.00 | @ 200.00 | Q 26,400.00
12 |TRANSPORTE DE MUESTRAS Y PERSONAL PARA SUFERVISION | Q 4,700.00 | O 410000 | 4100.00 | Q 4,100.00 | Q 3,500.00 | Q 48,000.00
13 |PARQUEOS Q 75.00 | Q 7500 [ Q 75.00 | Q 75.00 | Q 75.00 | Q 900.00
14 |GASTOS VARIOS DE LABORATORIO Y ADMINISTRACION Q 1,120.00 | Q 1,120.00 | Q 1,120.00 | Q 1,120.00 | Q 1,120.00 | Q 15,569.69
Sub-total @ 132,565.47 O 20998310 Q 832,567.35 Q 56,181.33 Q 23,648.50 | Q 5,429,207.32
TOTALES |Q 465,279.04 O  642,696.67 [ Q 1,165280.92 [ @ 388,894.90 [Q 790,034.45 | Q 10,000,000.00
Elaborado: Lcda.Brenda Carolina Velasquez Tzay A
Contadora General —, e SL
INVEGEM | ROZAS BOTRAN ONG
Autorizado: Ing. Ana Lillian To De Leén de Asturias : 17 m.:‘mmm
Gerente General / Mandataria General con Representacion : J To_—
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INSTITUTO PARA LA INVESTIGACION CIENTIFICA Y LA EDUCACION ACERCA DE LAS
ENFERMEDADES GENETICAS Y METABOLICAS HUMANAS/ROZAS BOTRAN O.N.G.

INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.

INTEGRACION DEL COSTO ANUAL 2028

Cateqgaria del ‘gasto de

TAMIZAYE EMEERMEDADES SEGUENCIAGION

TOTAL ACUMULARD

funcionamiento NEONATAL HEMATOLOGICAS MASIVA
COSTO DIRECTO:
1 |SUELDOS Y SALARIOS 1,815,890.04 776,475.59 316,863.37 2,909,229.00
2 |SERVICIOS TECNICOS 27.000.00 9,000.00 36,000.00
REACTIVOS E INSUMOS DE
; ; 620,029, 4 772,684.26
3 | UABORATORIO 3,457 649.74 694 ,985.00 029.52
Sub-Total: 5,273,539.78 1,498,460.59 945,392.89 7,717,893.26
COSTO INDIRECTO
1 |SUELDOS Y SALARIOS B37,489.47 426,452 52 361,621.69 1,625,563.68
2 |INTERNET Y LINEA FIJA 28,950.00 17,370.00 11,580.00 57,900.00
3 |PAPELERIA Y UTILES 71,683.47 20,480.98 10,240.50 102,404.95
UTILES, ENSERES Y
4 | ERRAMIENTAS DE LIMPIEZA 10,500.00 10,500.00 10,500.00 31,500.00
MANTENIMIENTO Y REPARACION
B Ine ACTIVOS FIJOS 216,945.65 8,264.60 1,343.00 226,563.26
6 |DIVULGACION INFORMACION 1,438.34 1,438.33 1,438.33 4,315.00
7 |COMBUSTIBLES Y LUBRICANTES 16,200.00 6,750.00 4,050.00 27,000.00
8 |ENERGIA ELECTRICA 61,883.45 34,360.07 20,756.65 117,000.17
EXTRACCION DE DESECHOS
9 COMUNES Y LABORATORIO 12,700.00 7,620.00 5,080.00 25,400.00
TRANSPORTE DE MUESTRAS Y
10 | bERSONAL PARA SUPERVISION 45,600.00 1,920.00 480.00 48,000.00
11 |PARQUEOS 45.00 720.00 135.00 900.00
GASTOS VARIOS DE LABORATORIO
12 |y ADMINISTRACION 7,764.84 4.670.91 3.113.94 15,569.69
Sub-Total: 1,311,220.22 540,547.41 430,339.11 2,282,106.74
TOTAL COSTOS 6,584,760.00 2,039,008.00 1,376,232.00 10,000,000.00
BENEFICIARIOS 21,000 800 130 21,930.00
COSTO POR BENEFICIARIO 313.56 2,548.76 10,586.40

Elaborado: Lcda.Brenda Carolina Velasquez Tzay
Contadora General

‘9‘\-_4\.._,—\..1

Autorizado: Ing. Ana Lillian To De Ledn de Asturias
Gerente General / Mandataria General con
Representacion

SANTA LUCIA MILPAS ALTAS, SACATEPEQUEZ, 5 DE ENERO 2026 b
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AREA TECNICA

INSTITUTO PARA LA INVESTIGACION CIENTIFICA Y LA EDUCACION ACERCA DE LAS ENFERMEDADES GENETICAS Y METABOLICAS
HUMANAS/ROZAS BOTRAN O.N.G. INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G,

Programacion anual de metas fisicas y servicios, afio 2026

Meta/Servicio FERIAFO
Programado Programado Programado Programado Programado Programado Programacio
Meta 1 - TAMIZAJE NEONATAL -
1 Servicios a otorgar 1,500 1,750 1,750 1,750 1,750 1,750 1,750
Beneficiarios 1,500 1,750 1,750 1,750 1,750 1.:280 1,750
Meta 2 - ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS -
g 2 |Servicios a otorgar 60 60 70 70 70 70 70
{ Beneficiarios 60 60 70 70 70 70 70
b Meta 3 - SECUENCIACION MASIVA -

3 |Servicios a otorgar 13 13 13 13 13 13 13

H Beneficiarios 13 13 13 13 13 13 13
Total Servicios 1,573 1,823 1,833 1,833 1,833 1,833 1,833
Total beneficiarios 1,573 1,823 1,833 2 1,833 1,833 1,833 1,833

Elaborado: L.cda. Nancy Gabriela Escobar Mena 4{ Q‘Q
Coordinadora de Laboratorios YY)

| Autorizado: Ing. Ana Lillian To De Ledn de Asturias -
Gerente General / Mandataria General con
Representacion “d

SANTA LUCIA MILPAS ALTAS, SLF&AT F’EQUEZ 5 DE ENERO DE 2026
Plan de Trabajo 2026
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INSTITUTO PARA LA INVESTIGACION CIENTIFICA Y LA EDUCACION ACERCA DE LAS ENFERMEDADES GENETICAS Y METABOLICAS
HUMANAS/ROZAS BOTRAN O.N.G. INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.

Programacién anual de metas fisicas y servicios, afio 2026

Total Acumulado

MetalSeriiclo Septiembre Octubre Noviembre Diciembre Ao
Programado Programado Programado ngiamado Programado Programado
Meta 1 - TAMIZAJE NEONATAL -
1 Servicios a otorgar 1,750 2,000 2,000 1,750 1,500 21,000
Beneficiarios 1,750 2,000 2,000 1,750 1,500 21,000
Meta 2 - ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS -
2  |Servicios a otorgar 70 70 70 60 60 800
Beneficiarios 70 70 70 60 60 800
Meta 3 - SECUENCIACION MASIVA -
3 Servicios a olorgar 13 13 13 0 0 130
Beneficiarios 13 13 13 0 0 130
Total Servicias 1,833 2,083 2,083 1,810 1,560 21,930
Total beneficiarios 1,833 2,083 2,083 1,810 1,560 21,930

NOTA ACLARATORIA: 1. Los servicios reflejados en el DECE-3 forman parte Integral del servicio por beneficiario. (TAMIZAJE NEONATAL: 9 pruebas promedio, ENFERMEDADES
HEMATOLOGICAS: 2 pruebas promedio y SECUENCIACION MASIVA: 27 pruebas promedio). 2. Durante los meses daqno iembre y diciembre se haran analisis bioinformaticos de las
secuencias realizadas.

Elaborado: Lcda. Nancy Gabriela Escobar Mena
Coordinadora de Laboratorios

Autorizado: Ing. Ana Lillian To De Leé de Asturias
Gerente General / Mandataria General con
Representacion

ATEPEQUEZ, ENERO DE 2026
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' I%‘ISTITUTO PARA LA INVESTIGACION CIENTIFICA Y LA EDUCACION ACERCA DE LAS ENFERMEDADES GENETICAS Y METABOLICAS HUMANAS/ROZAS
BOTRAN O.N.G. INVEGEM/ROZAS BOTRAN O.N.G.

Cartera de servicios de salud a otorgar al MSPAS 2026

No. Servicios

Meta Servicios programados

... .. No:servicios 'Costo unitario Beneficiarios
Costo unitario 3 I
i premediopor promedio'por  programadoes en Costo total'antal
POr sServicio

alano beneficiario beneficiario el ano
1 |[TAMIZAJE NEONATAL TAMIZAJE NEONATAL 21,000 Q 313.56 1 @] 313.56 21,000 Q 6,584,760.00
2 |ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS 800 Q 2,5648.76 1 Q 2,548.76 80O Q 2,039,008.00
3 |SECUENCIACION MASIVA SECUENCIACION MASIVA 130 Q 10,586.40 1 Q 10,586.40 130 Q 1,376,232.00
TOTAL 21,930 21,930 Q 10,000,000.00

§ u \ o i o I'\':-II_Ii‘:‘-E,::'r -I'.'_J cde
B S ¥ % ' Salud Pablica
3] - AR . goAcsistencia
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NOTA ACLARATORIA: 1. Los servicios reflejados en el DECE-3 forman parte integral del servicio por beneficiario. (TAMIZAJE NEONATAL: 9 pruebas promedio, ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS: 2 pruebas promedio
y SECUENCIACION MASIVA: 27 pruebas promedio). 2. Durante los meses de noviembre y diciembre se haran analisis bioinformaticos de las secuencias realizadas.

Elaborado: Leda. Nancy Gabriela Escobar Mena
Coordinadora de Laboratorios
l

Autorizado: Ing. Ana Lillian To De Leén de Asturias

Gerente General / Mandataria General con . 3 )
Representacion & {(4 3 l N V EGE M
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RAZON: EL PRESENTE PLAN DE TRABAJO CONSTA DE (75) FOLIOS IMPRESOS
UNICAMENTE EN EL ANVERSO.

1. Nombre completo y siglas:
INSTITUTO PARA LA INVESTIGACION
CIENTIFICA Y LA EDUCACION ACERCA DE
LAS ENFERMEDADES GENETICAS Y
METABOLICAS HUMANAS/ROZAS BOTRAN O.N.G.
-INVEGEM/ROZAS BOTRAN Q.N.G.-

2. Numero de Identificacion Tributaria -NIT-:
7940897-4

3. Direccion registrada en la Superintendencia de Administracioén Tributaria
-SAT-: Kilometro 28.5 Carretera a Bircenas, municipio de Santa
Lucia Milpas Altas, departamento de Sacatepéquez

4. Direccion de la pagina Web:

WWW.Invegem.org

5. Representanie Legal:

3 di’/;”J Z :f;,.. =5
> hi}ﬁ{%ﬁ-ﬂ%ﬁotdn

info@invegem.org

Tel: 2366-7064

6. Persona(s) que elaboraron el Plan de Trabajo 2026.

Ing: ias
Gerentel General oordinadora Administrativa
adeasturiasi@invegem.org nruano(@invegem.org

Tel: 6624-3838 Tel: 6624-3838 Ext. 3843

ﬂéf'ﬁrmfcgaina V'ela'.squcz Tzay
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