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RESUMEN

Introduccion: las crecientes aplicaciones clinicas de los avances en el diagndstico
genomico y en el desarrollo de farmacos a partir de la identificacion de nuevas
dianas moleculares, plantean la necesidad de fomentar competencias relacionadas
en los profesionales de salud.

Objetivo: diseminar contenidos publicados y recursos disponibles en un sitio web
sobre las aplicaciones actuales o potenciales de la gendmica en la practica clinica,
de utilidad en la docencia, la asistencia y la investigacion.

Métodos: a partir de la plataforma de blogs de Infomed se construyé un sitio web
configurado con una pagina principal y tres bloques: noticias, créditos y recursos de
informacioén. Se incluyeron cinco paginas adicionales: inmunoinformatica, otros
proyectos genoma, eventos, libros y otros recursos. Se disefiaron estrategias de
gestion de informacién cientifica para sostener su actualizacion permanente.
Resultados: la relacion de notas publicadas abarca diversas categorias como bases
de datos, bioinformatica, cancer, capacitacion, diagndstico, farmacogendémica,
medicina personalizada y tratamientos, entre otras. Se proporciona acceso a
universidades, otras instituciones, bases de datos, revistas cientificas, asi como a
libros o capitulos sobre la teméatica.

Conclusiones: el sitio web Medicina Genémica ha sido disefiado como coleccion de
recursos que incremente los niveles de conocimientos, despierte el interés y genere
acciones para la promocioén de los avances de la gendmica en la practica clinica.

Palabras clave: genoma humano; proyecto genoma humano; genémica; biologia
computacional; gestion de la informacion.
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ABSTRACT

Introduction: The growing number in the clinical applications of genomic diagnosis
advances and drug development from the identification of new molecular targets
raise the need to promote related competencies in health professionals.

Objective: To disseminate published contents and resources available on a website
about current or potential applications of genomics in clinical practice, useful in
teaching, assistance and research.

Methods: From the blog platform of Infomed, a web site was constructed and
configured with a main page and three blocks: news, credits and information
resources. Five additional pages were included: immunoinformatics, other genome
projects, events, books, and other resources. Scientific information management
strategies were designed to support its ongoing updating.

Results: The list of published notes covers diverse categories such as databases,
bioinformatics, cancer, capacity building, diagnosis, pharmacogenomics,
personalized medicine and treatments, among others. It provides access to
universities, other institutions, databases, scientific journals, as well as books or
chapters on the subject.

Conclusions: The website on Genomic Medicine has been designed as a gathering
of resources that increase knowledge levels, arouse interest and generate actions
to promote the advances of genomics in clinical practice.

Key words: human genome; Human Genome Project; Genomics; computational
biology; information management.

INTRODUCCION

La variedad y potencialidades de los avances derivados de la secuenciaciéon del
genoma humano y de otras especies, asi como de las tecnologias y proyectos
relacionados, han generado expectativas acerca de los cambios que se produciran y
los que ya tienen lugar en la medicina.! Tanto el conocimiento de las bases
fisiolégicas de la salud como de la fisiopatologia de las enfermedades, el
diagndstico, la identificacion de riesgos, la prediccion de la supervivencia y el
desarrollo de farmacos, entre otros, se benefician de los hallazgos en el campo de
lo que ya se da en llamar como medicina gendémica.? Las tecnologias émicas
incluyen la gendmica, la proteémica, la transcriptémica, la metabolémica, la
farmacogendémica, la bioinforméatica y una lista que se extiende en correspondencia
con las metodologias desarrolladas y sus aplicaciones en la biologia, la medicina y
otras areas relacionadas.

En ndmero creciente las instituciones de salud del mundo comienzan a incorporar
estas tecnologias a los servicios sanitarios que brindan a la poblaciéon. Los grupos,
departamentos y clinicas de medicina genémica se incrementan de forma
progresiva, extendiéndose las posibilidades en el diagndstico médico, la selecciéon
de farmacos, la prediccion de riesgos o susceptibilidad, entre otras ventajas. Un
reporte de una de esas instituciones afirma haber llegado a un diagnéstico
definitivo en el 27 % de los 25 pacientes estudiados por medio de la secuenciacion
del genoma, en quienes anteriormente no habia podido precisarse una etiologia;
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por ello se considera que la secuenciacion del genoma es una herramienta que
permite mejorar la practica de la medicina.®

La velocidad de la introduccidén de tales avances en la préctica clinica ha generado
la necesidad de que los profesionales y trabajadores de los sistemas sanitarios
desarrollen competencias para la comprension, aplicacion e interpretacion de las
aplicaciones de las tecnologias émicas en el campo de la salud.*® Numerosos
trabajos han explorado los conocimientos, competencias y actitudes de estudiantes
y profesionales sanitarios, asi como de la poblacion, con relaciéon a tales
aplicaciones. Un estudio que incluyd sujetos sanos, pacientes, profesionales de la
salud y decisores sanitarios en Nigeria, donde laspruebas genémicas no son una
practica comun, como es el caso de Cuba, reveld un limitado conocimiento al
respecto.® El 80 % de una muestra de médicos de asistencia en Italia reconocieron
tener un conocimiento inadecuado.”

Las consideraciones derivadas de los resultados de las investigaciones que emplean
las tecnologias émicas impactan incluso en las metodologias de investigacion en
salud, en temas como la seleccion de las muestras, las tasas de consentimiento, la
inclusién de minorias, entre otras.?

Ya no puede verse a la genética y la genémica como especialidades aisladas, pues
son transversales para todos los campos de la medicina.®1° Por ello se comienzan a
enunciar las competencias gendmicas en el perfil de formacién de los médicos ' vy,
en todo caso, se habla de la necesidad de la alfabetizacibn genémica de quienes,
por el abaratamiento progresivo de estas tecnologias, asistiran a su instauracion en
la practica asistencial.?9:11.12

Las herramientas derivadas de internet y la web 2.0 pueden ser de utilidad en la
diseminaciéon de informacion al respecto para el personal médico en formaciéon o ya
graduado. La disponibilidad de informacién en las redes es el primer elemento a
proporcionar, en un entorno donde ese mismo medio digital es empleado para
poner alalcance de los usuarios o clientes las pruebas para el diagnéstico genémico;
las tecnologias informaticas son una oportunidad y un escenario para diseminar
contenidos tanto al publico como a las comunidades de profesionales implicados en
ofrecer o interpretar los resultados de la medicina genémica.'®1* Los blogs han sido
reconocidos como una herramienta util, con mayor credibilidad para aquellos de
actualizacion periédica y administrados por expertos de las ciencias de la vida.*

METODOS

A partir de la plataforma de blogs de Infomed (http://blogs.sld.cu/) se construy6 un
sitio web en cuyo disefio se configuraron una pagina principal con tres bloques:
noticias, créditos y recursos de informacion. Las notas a publicar se concibieron
como un breve resumen con la referencia y el hipervinculo a la fuente primaria, de
manera habitual un articulo cientifico. Mediante otros hipervinculos se conecta con
bases de datos referenciales como Gene, OMIM y Ensembl, cuando en la entrada se
emplean términos relativos a genes, enfermedades o cromosomas. La definicién de
canales de informacion RSS (del inglés Really Simple Syndication) permite el
suministro mantenido de noticias a partir de diversas fuentes que se emplean para
la actualizacion del sitio: sitios de divulgacion cientifica
(ScienceDaily,MedicalNewsToday, EurekAlert), revistas de alto impacto (Nature,
Science, PNAS, TheNew England Journal of Medicine, PL0oS, entre muchas) y bases
de datos bibliogréaficas (PubMed). Cada entrada publicada es clasificada por una o
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varias categorias que catalogan el contenido y permiten luego su busqueda rapida.

Se afadié un recuadro o bloque basado en RSS a partir del servicio Al Dia
(http://boletinaldia.sld.cu/aldia/), de Infomed (http://www.sld.cu/), para la
publicacion continua de noticias relacionadas con la genética. Se construyeron otros
bloques en las columnas laterales, que proporcionan enlaces a bases de datos,
instituciones, revistas y otros recursos de informacion vinculados a la gendmica;
siempre que fue necesario, se solicitdé a Infomed el permiso de acceso a tales
contenidos, disponibles libremente en internet.

Se incluyeron cinco paginas adicionales como pestafas en la barra principal:
inmunoinformatica, otros proyectos genoma, eventos, libros y otros recursos, para
incorporar informacion asociada a cada una de esas tematicas.

Se construy6 una lista de distribucién por correo electronico para diseminar las
actualizaciones, dirigida primariamente hacia la Red Nacional de Genética de Cuba.

RESULTADOS

El sitio web Medicina Genémica esta disponible en la direccién
http://blogs.sld.cu/oserranob/, y su pagina de inicio es mostrada en la figura. Los
blogs, basados en el principio "de uno a muchos", han sido reconocidos como una
herramienta Util como parte de la web 2.0 para las acciones de formacién en las
ciencias médicas,>'® con aplicaciones en diversas especialidades y tematicas.” 18 Sj
bien el sitio que se presenta ofrece la posibilidad de hacer comentarios, ha sido
esta una opcién escasamente utilizada, lo que habla de la necesidad de consolidar
las actividades de alfabetizacidon informacional que desarrollen las competencias
para el uso de las oportunidades que ofrece la web 2.0.19:20

La relacién de posts o notas publicadas, cuyo total asciende a 588, abarca las
categorias: algoritmos (72 noticias), bases de datos (69), bioética (7),
bioinforméatica (112), biologia de sistemas (30), biologia sintética (15), calidad (6),
cancer (118), capacitacién (20), cardiopatias (8), defectos congénitos (17),
diagndstico (387), epigenoma (5), estomatologia (1), eventos (9),
farmacogendmica (37), filogenética (80), gendmica (214), inmunoinforméatica (39),
medicina personalizada (69), microbioma (6), neurogenética (31), neurologia (26),
otros proyectos genoma (48), patégenos (120), personalidades (3), polimorfismos
(171), protedmica (10), proyecto genoma humano (58), publicaciones (31),
transcriptomica (5) y tratamientos (61). Complementa.

Se proporciona acceso por medio de hipervinculos a 17 universidades que han
incluido la bioinformatica en sus programas docentes o de investigacion, asi como a
otras instituciones, 33 bases de datos y herramientas e igual nUmero de revistas
cientificas sobre la tematica (tabla 1).
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Fig. Pagina de inicio del sitio web Medicina Gendmica (fecha de
consulta 17 de marzo de 2016).

Tabla 1. Recursos a los que se puede acceder desde la seccién
Enlaces del sitic web Medicina Gendmica

Tipo de recurso .Enlacles.
disponibles
Base de datos bioldgicos 33
Revistas cientificas 33
Instituciones y centros de investigacion 15
Algoritmos biocinformaticos 10
Recursos sobre patdgenos 3
Total 94

Inmunoinformatica (http://blogs.sld.cu/oserranob/inmunoinformatica/) es una
pagina sobre las aplicaciones bioinformaticas relacionadas con el sistema inmune;
muestra 32 bases de datos y herramientas y 50 articulos cientificos a texto
completo sobre la teméatica.

En la pagina Otros Proyectos Genoma (http://blogs.sld.cu/oserranob/proyectos-
genoma/) se relacionan algunas secuencias publicadas de otras especies, con
enlace a los articulos originales donde fueron reportados; la lista de especies cuyo
genoma se referencia asciende a 121.

La pagina de Eventos (http://blogs.sld.cu/oserranob/eventos/) contiene una
seleccion no exhaustiva de actividades a celebrarse o realizadas en este campo; en
el dltimo caso se redirige hacia la publicacion donde aparecen los resimenes o
trabajos completos presentados. En una pagina independiente, Libros
(http://blogs.sld.cu/oserranob/libros/), aparece una relacién de 21 textos o
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capitulos que pueden ser leidos en linea o descargados. En Otros recursos
(http://blogs.sld.cu/oserranob/otros-recursos/) se dispone de elementos
miscelaneos aunque dirigidos sobre todo a la docencia (tabla 2 ).

Tabla 2. Tipos de contenidos a los que se puede acceder en la pagina
de Otros Recursos del sitio web Medicina Gendmica

Tipo de recurso d.EnIacles
isponibles
Supercursos 18
Colecciones y series de articulos 21
Cursos en linea 7
Regulaciones y guias clinicas 4
Total 50

Por medio de breves mensajes de texto que se entregan por via electrénica, las
actualizaciones del sitio web se envian a diversos usuarios del sistema nacional de
salud, con preferencia para la Red Nacional de Genética, asi como a universidades
del sector y otras instituciones académicas del pais: el Centro Nacional y los centros
provinciales de Genética Médica de Cuba, las universidades de ciencias médicas de
La Habana, Las Tunas y Santiago de Cuba; las universidades de La Habana,
Oriente, de Ciencias Informéticas, Central de Las Villas y la Complutense de Madrid.
Alcanza de ese modo a 99 usuarios. Esta referenciado en el sitio web nacional de la
especialidad de Genética (http://www.sld.cu/sitios/genetica/), al que complementa
pues se dedica a un area mas particular, de intensa produccién cientifica y con
aplicaciones diversas, pero tecnologias distintivas, dentro de la medicina humana.

DISCUSION

Los blogs, basados en el principio "de uno a muchos", han sido reconocidos como
una herramienta Gtil como parte de la web 2.0 para las acciones de formaciéon en
las ciencias médicas,*®'¢ con aplicaciones en diversas especialidades y
tematicas.” '8 Si bien el sitio que se presenta ofrece la posibilidad de hacer
comentarios, ha sido esta una opcién escasamente utilizada, lo que habla de la
necesidad de consolidar las actividades de alfabetizacion informacional que
desarrollen las competencias para el uso de las oportunidades que ofrece la web
2_0_19,20

La diseminacion de informacion sobre las aplicaciones en la préactica clinica de los
avances en la gendmica y areas relacionadas es una de las vias para fomentar
competencias entre los estudiantes y los profesionales del sector. Varios reportes
han sefialado la escasa preparacion y, en ocasiones, la poca disposicion para
enfrentar los retos que genera la introduccion de tales resultados y los cambios que
ello puede generar en la relacion médico-paciente.®57 Diversas iniciativas, tanto en
el pregrado como en el posgrado, comienzan a proponer alternativas y acciones
para preparar al personal sanitario para los cambios que comienzan a darse en tal
sentido; ello va desde cursos especificos, modificacion de los programas de
formacion hasta la vinculacion a actividades practicas donde los sujetos estudien
caracteristicas propias y evallen sus riesgos heredados.?-24
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Se incluy6 la inmunoinformética como tematica independiente porque ha acelerado
los procesos de investigaciéon y desarrollo de vacunas y otros farmacos relacionados
con el sistema inmune.?5-27 Se relaciona de forma igual con la generacién de bases
de datos, algunas de ellas entre las primeras bases de secuencia publicadas en la
segunda mitad del siglo pasado.?” En tal sentido, es necesario insistir en que las
bases de datos deben ser consideradas ya una importante fuente de conocimiento
cientifico, tanto tedérico como una fuente de aplicaciones précticas y para la
investigacion.28:2°

Es una necesidad identificada la urgencia de entrenamiento en la interpretacion de
la informacioén derivada de las pruebas genéticas, junto a sus implicaciones éticas,
ademas de una via para llevar a vias de hecho la medicina gendmica
personalizada.3°-32 El acceso a fuentes de informacién cientifica actualizada es, por
tanto, una accién pertinente para suplir en alguna medida tal necesidad.

La formacion de los recursos humanos en todos los aspectos relacionados con la
medicina gendmica es ya una necesidad ineludible, por lo que deben considerarse
cuantas acciones sean posibles en tal sentido.3?:33 Las tecnologias émicas y sus
aplicaciones no aparecen aun en los contenidos de la docencia médica de pregrado
en Cuba, por lo que aportar informacién a través de este sitio web es una accién
concreta de avance en tal sentido. Los médicos han referido interés en recibir
entrenamiento especifico en estas tecnologias, por lo que se ha reconocido la
necesidad de programas de formacioén en esta area.3 Son tres las direcciones en tal
sentido: la inclusidon en programas de pregrado, en la formaciéon de residentes y en
la re-educaciéon de los médicos ya formados.33 Asi podran enfrentar los desafios que
impone el atender a pacientes que pregunten al respecto o tengan resultados de
este tipo de ensayos.” En Cuba se incrementan los llamados de atencién con
relacién a la necesidad y los retos de la nueva medicina, vinculada a estos
avances.34-3¢

CONSIDERACIONES FINALES

El sitio web Medicina Gendmica ha sido disefiado como una coleccion de recursos
que incremente los niveles de conocimientos, despierte el interés y genere acciones
para la promocién de los avances de la gendmica en la préctica clinica. Contiene
una amplia y variada relacion de recursos de informacion de utilidad para la
préactica clinica, la docencia y la investigacion en salud y en las ciencias bioldgicas.
Su actualizacion periédica busca mantener al tanto a la audiencia de profesionales
del sector con intereses en esta area, asi como seguir las tendencias de desarrollo
de la medicina gendmica.
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