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RESUMEN

Se presenta la metodologia aplicada para el desarrollo de un registro genético preventivo
para una enfermedad genética autosémica dominante, tomando como base la enfermedad
poliquistica renal autosémica dominante. Se describe el modelo de historia genética fami-
liar disefiado, los métodos de acceso y seguimiento, asi como el programa de computacién
creado para la automatizacién del registro, los cuales pudieran aplicarse en el estudio de
otras enfermedades con caracteristicas similares. Se exponen algunas aplicaciones y utili-
dades de este registro.

Descriptores DeCS: RINON POLIQUISTICO DOMINANTE AUTOSOMICO/ genética;
SISTEMAS DE REGISTROS MEDICOS COMPUTARIZADOS; PROCESAMIENTO
AUTOMATIZADO DE DATOS.

Los registros genéticos preventivos y mantenimiento de los RGP ya que per-
(RGP) permiten la estimacién del riesgo mite mantener informacion precisa sobre
genético individual y la aplicacion siste- una gran poblacion cuysiatusse modifi-
matica del asesoramiento genético (AG), ca con el tiempo, garantizando la unifor-
el diagndstico precoz, el seguimiento y el midad, seguridad y fidelidad de los datbs.
apoyo médico, psicoldgico y social. Los Como parte de la atencion integral y
resultados de varios estudios tedricos de- de las investigaciones encaminadas a me-
muestran que son de particular valor en el jorar la calidad de vida de las familias con
seguimiento de los trastornos unifactoriales, enfermedades autosémicas dominantes se
especialmente los autosémicos dominan- desarrolla un RGP automatizado de la en-
tes (AD)? fermedad poliquistica renal autosémica

La informatica ocupa un lugar cada dominante (EPRAD), una de las enferme-
vez mas importante en el establecimiento dades hereditarias més frecuerites.



METODOS Se realiz6 la entrada de los datos recogi-
dos en la HGF, lo que permitié poner a

El universo quedé constituido por los Prueba el sistema disefiado y de esta for-

pacientes con EPRAD que se atendieron Ma se obtuvieron diferentes salidas de in-

en el Instituto de Nefrologia (IN) en el formacion procesada.

periodo comprendido entre diciembre de

1990 vy diciembre de 1993, y sus familia-

res con riesga priori mayor de 1 en 10.  RESULTADOS

La muestra seleccionada se conformo con

los enfermos remitidos a la consulta de La HGF disefiada permitio la recolec-

genética que se establecié con esta finali- Cion de los datos familiares necesarios para

dad en dicha institucion (propositos) y sus la creacion del RGP de la EPRAD, vy sir-

familiares, mediante un muestreo no Vi0 de base para su automatizacion.

probabilistico por criterio de autoridad. Se disefid un modelo de HGF que
Los propésitos constituyeron la fuen- constaba de 2 partes: la primera recoge los

te de obtencion de informacion; quienes datos del propoésito y la segunda, los del

expresaron su consentimiento informado de estudio familiar. Los datos del propdsito

entrada al registro mediante la firma de un son: fecha de entrada al registro, con vis-

documento escrito. tas al seguimiento; datos sociodemograficos
El acceso al paciente fue por via di- Y datos clinicos.

recta en consulta, a través de la entrevista ~ En el estudio familiar se recogen da-

al propoésito, donde se llené el modelo de tos similares y se incluye el aspeesia-

historia genética familiar (HGF). La in- do, que se clasifica en afectado, no afecta-

formacion referente a los familiares se ob- do, posibles afectados y no estudiados.

tuvo de forma indirecta, en al menos 2 ge- En el caso de los fallecidos se recoge
neraciones anteriores al propdsito y en to- la edad y la causa de muerte.
das las posteriores que existieran. El orden para la recoleccion de los

Paralelamente se ofrecié AG verbal y datos familiares fue el siguiente: padre,
por escrito y se confecciond el arbol madre, abuelos, tios, primos hermanos,
genealdgico (AGL) de cada familia. hermanos, medio hermanos, sobrinos, hi-

La informacién fue archivada en fi- Jjos Yy nietos. Una vez identificada la via
cheros individuales para cada familia, alos por la que se trasmite la enfermedad (ma-
que se les asigné un nlimero consecutivo terna o paterna), se incluyeron en el estu-
de identificacién y un nombre formado por dio solamente los miembros de la familia
2 apellidos: si el antecedente de EPRAD por esa via.
era por la via paterna, la familia se nom-
braba con los 2 apellidos del padre del pro- ]
posito, y cuando era por la via materna, o AUTOMATIZACION DEL REGISTRO
no existian elementos suficientes para es-
tablecer la via, entonces la familia se nom- El RGP automatizado de la EPRAD
braba con los 2 apellidos del propdésito. Para quedo constituido por un grupo de progra-
facilitar la automatizacion, la informacion mas escritos en lenguaje CLIPPER para
fue codificada en todo lo posible. microcomputadoras IBM compatibles, con-

Simultaneamente se trabajo en el de- feccionado en forma de menues que
sarrollo de los programas de computacion. facilitan la interactividad con el usuario y
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gue se encuentra en la fase de puesta da enfermedad, se sustituyé pedad de
prueba. diagnésticoya que resulté ser mas preciso
El acceso limitado a la informacion que el anterior, debido a que es posible
almacenada se garantiza mediante un sis-detectar los quistes antes que el propio
tema de palabras claves para los usuariospaciente manifieste sintomas.
autorizados. La relacién familiar se obtiene median-
Las opciones que brinda el programa te el acapiténijo de donde se consigna el
incluyen: introduccion, rectificacion y bus- numero de orden del progenitor incluido.
gueda. Este genera automaticamente unEn la clasificacion de¢stadode los fami-
cédigo individual para cada persona que liares se consideraron afectados a los que
se introduce. Todos los datos personales setenian ultrasonido (US) renal positivo de
almacenaron en un sistema de base de da-acuerdo con los criterios diagnosticos que
tos nombrado DAPTER, mientras que los se manejan en el IN, no afectados a los
datos clinicos se almacenan en las basesque tuvieron este estudio negativo, posi-
AFECTADO. Esta estructura es totalmen- bles afectados aquellos que, aunque no tu-

te transparente para el usuario. vieran US positivo, presentaran signos y
El modulo de salidas incluye: sintomas de la enfermedad. El resto fue-

ron catalogados como no estudiados.
1.Salidas para el seguimiento, como por Las dificultades confrontadas en la

ejemplo: la lista de todos los afectados o recogida de la informacién fueron: el des-
en riesgo que residen en un area deter- conocimiento por parte de los propésitos,
minada,; la lista periddica de individuos de algunos datos destadodel estudio fa-
con alto riesgo que arriban a una edad miliar en muchas familias registradas, asi
determinada, etcétera. como el gran ndmero de individuos que no
2.Salida para la confeccion de arboles han sido estudiados por lo que se descono-
genealdgicos: el programa posee la ca- ce suestadorespecto a la EPRAD, lo cual
pacidad de crear un fichero puente que es muy frecuente en registros como éste,
responde a los requerimientos del PLOT que obtienen la informacion de toda la fa-
2 000 (Sistema para la generacion e im- milia a partir del propositb.
presion de arboles genealdgicos en MS- Sobre la base de los resultados se re-
DOS, desarrollado en el Instituto de sumen las siguientes utilidades del sistema
Genética Médica de la Universidad de automatizado disefiado:
Walles, Inglaterraj.
3.Salidas adicionales: en cualquier momen- - El modelo de HGF disefiado fue la base
to el programa puede brindar tablas que  para la creacion del RGP automatizado
reflejan el estado actual del registro. de la EPRAD, que ademas puede usar-
se en el estudio de otras enfermedades
genéticas con caracteristicas similares.

DISCUSION - ElI RGP permite un trabajo sistematico
de AG a enfermos y familiares, asi como
El modelo de HGF sufrié varias mo- su seguimiento.

dificaciones ya que segun se efectuaba la- ElI RGP permite conocer el comporta-

recogida de datos, fue sometido a control ~ miento de la enfermedad en nuestro me-
de calidad acerca de su funcionalidad, por  dio, asi como realizar investigaciones so-
ejemplo: el aspectedad de apariciérde bre sus caracteristicas genéticas. La
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sistematicidad de estos resultados apor-
tard nuevos elementos en su tratamien-
to y prevencion.

- EIRGP ha permitido y facilitado la rea-
lizacién de diferentes investigaciones con
relacion a la atencion integral de la
EPRAD en nuestro pais, las que han -
sido ejecutadas por diferentes autores del
Centro Nacional de Genética Médica en
coordinacion con el IN, como: "Estu-
dio de conocimientos y actitudes ante el
diagnaostico presintomatico y prenatal de
la EPRAD"; "Validacién de un cuestio-
nario de vulnerabilidad-bienestar

psicosocial"; "Caracterizacion molecu-
lar de familias con EPRAD" y "Guia
metodoldgica para la aplicacién siste-
mética del diagnostico presintomético y
prenatal de la EPRAD, aspectos éticos
y psicolégicos".

Toda la experiencia y la documentacion
obtenida de esta investigacion se emplea
en la atencién de los pacientes con
EPRAD, en todos los servicios de genética
del pais y en estudios colaborativos inter-
nacionales, asi como en el desarrollo de
RGP(s) de otras enfermedades AD fre-
cuentes en nuestro medio.

SUMMARY

The methodology used to develop a genetic preventive register for an autosomal dominant genetic disease, taking
as a basis the autosomal dominant polycystic kidney disease, is presented. The model designed fot the genetic
family history, the access and follow-up methods and the computer program created for the automation of the
register, which may be applied to the study of other disseases with similar characteristics, are described. The
usefulmess and some of the applications of this register are explained.

Subject headings: KIDNEY POLYCYSTIC, AUTOSOMAL DOMINANT/ genetics; MEDICAL RECORDS
SYSTEMS, COMPUTERIZED; AUTOMATIC DATA PROCESSING.
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