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REFLEXIONES SOBRE LA ATENCION A PERSONAS
CON DEFECTOSGENETICOS EN EL NIVEL PRIMARIO
DE SALUD
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RESUMEN: El rapido desarrollo de la Genética Molecular ha evidenciado la necesidad que
tienen los profesionales de la salud de profundizar y actualizar los conocimientos de Genética
Médica para asi poder llevar a cabo una labor educativa eficiente, encaminada al control y preven-
cion de estas enfermedades. El Médico de la Familia por su posicidn privilegiada en la atencion
primaria juega un rol fundamental en el manejo y su deteccion precoz.

Descriptores DeCS: MEDICOS DE FAMILIA; ATENCION PRIMARIA DE SALUD; EDUCACION; ETICA.

En los dltimos 20 afios se han desarro- permitido ademas el descubrimiento de se-
llado rapidamente las técnicas biotec- cuencias de ADN diferentes, de poli-
noldgicas, lo cual ha incidido en un desa- morfismos responsables de enfermedades
rrollo acelerado de la Genética Moleculary peredables y desérdenes en el ADN,
por consiguiente cada dia el hombre logra
adentrarse mas en los misterios del ADN y
los secretos de la vida.

predisponentes a entidades patologicas
como el cancer, la diabetes, enfermedades

esqueléticas e hipercolesterolemia, entre
El proyectoGenoma Humanes una d P

. . ., . . . 1

investigacion internacional que persigue otras. i , .
obtener a través de un andlisis sistematico ~ El Presente trabajo persigue sensibili-
el mapeo de la secuencia de los genes hu-2ar al Médico de la Familia para que evalle

manos. El resultado de este trabajo ha he-las alteraciones genéticas como causa prin-
cho posible la localizacién de sitios especi- cipal de gran numero de enfermedades;
ficos en los cromosomas, responsables deeducar a su poblacion con respeto, a ser
numerosas enfermedades hereditarias; hatolerante, logrando convivir con su condi-
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cidn genética, y ala vez aceptar y respetar acomo el Mal de Alzheimer o La Corea de
los demas; asi como también establecer Huntington, enfermedades autosémicas
nexos entre el especialista de Genética Cli- gominantes que pueden afectar a varios
nicay el paciente para Iog_rar el dlagno§t|co miembros de una familia, y generalmente
dela enfern_qeda(? con rapidez, ?’ asi aplicar- yharecen a mitad de la vida, cuando todavia
le el tratamiento lo antes posible. el individuo tiene vinculo laboral. Por sus
caracteristicas neurodegenerativas tienen
Desarrollo una gran repercusion psicosocial, pero su
diagndstico precoz genera un delicado pro-
La manipulacion del cédigo de la vida blema ético, y los pacientes aguejados de esta
facilita reconocer el origen y causa de nu- herencia necesitan un gran apoyo educativo
merosas enfermedades que anteriormentey emocional, puesto que son entidades cré-

no tenian explicacion. Actualmente 10s njcas para las que no existe un tratamiento
avances tecnoldgicos han hecho posible el gfectivo?

desarrollo de metodologias como la costosa Otras enfermedades genéticas como la
terapia genética que podra ser en el futuro la

. hipercolesterolemia, asociada a la enferme-
solucién de graves problemas de salud.

dad coronaria, la diabetes o la artritis tienen
Como sabemos las enfermedades

genéticas son de causa cromosémica como4" fuerte componente ambiental, y pgeden
el sindrome de Down o de Turner. mono- S€r prevenibles por medio de tratamientos

génica como la Corea de Huntington o el Y variacion del estilo de vida, tales como
Mal de Alzheimer y multifactoriales como cambios en los habitos nutricionales. Dentro
la diabetes o la hipercolesterolemia. Actual- de estas enfermedades la susceptibilidad al
mente aungue no todos tienen unacoh cancer debe tenerse muycerenta, no des-
terapéutica definitiva algunas se pueden cuidar la familia donde éste se repite. Esto
evitary otras aliviar; todo depende delmo- serviria para tener atencién especial ante la
mento en que se capten a los portadores ypresencia de sintomas que podian ser tra-
se diagnostiquen a ICI)S gnfermosl. |1y tados de forma rutinaria en otros casos,
En este sentido el Médico de la Familia proporcionando de esta forma un diagnés-

juega un rol fundamental, ya que es el pri- tico precoz, con cuidado de evitar ademas
mer receptor de casos en la comunidad, y a P ’

su vez conoce el entorno del paciente. De 12 €stigmatizacion de los pacientes.
esta forma puede tener en cuentaensu area  En general los motivos de la atencion
los individuos con categoria de alto riesgo genética en la salud esta encaminada a la
para una enfermedad en particular, asi comoprevencion y control de estas enfermeda-
su historia familiar o los sintomas clinicos des? apoyandose en el asesoramiento
que presenta para remitirlo al especialista genético y con él ofrecerle opciones pre-
en Genetica Clinica. Este puede brindarle concepcionales establecidas en la atencion
asesoramiento genético, ofrecerle opciones ateroinfantil por medio de diagnéstico
como el diagnéstico prenatal; o en el caso prenatal y de programas como el de

de pacientes que debutan con una enferme-_. : . :
. ...~ sicklemia o fenilcetonuria, pero a la vez ha
dad, someterlo a la atencion de una comision . P - Y
gue ser muy cuidadoso para no dafar la

multidisciplinaria, con el fin de rjerar la ca- ) . X
lidad de vida mediante un tratamiento Ntégridad de los pacientes ya que estos
rehabilitador. defectos tienden a estigmatizar al individuo

Entre las enfermedades de origen Y @ su familia. (Programa de Maestria de
genético es muy importante tener en cuen- Genética Clinica. Centro Nacional de Genética
ta las enfermedades de aparicion tardia Médica. ISCBP Victoria de Girdn, 1996).
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Es muy importante la educacion de los
miembros de la comunidad para considerar
la aparicion de estas enfermedades como
una expresién de la diversidad propia de la
naturaleza que cambia constantemente en
pos de la propia evolucion.

El hombre educado es tolerante; por
tanto, el Médico de la Familia debe actuar *
alli, en la base, ayudando al enfermo a
adarptarse al medio, a convivir con su condi-
cién genética y a ser util hasta donde sea
posible, y ala vez motivando a tmgos miem-
bros de la comunidad para que acepten al
enfermo. Ademas debe ayudar a los padres
a eliminar su complejo de culpa o su rechazo 1.
por nifios que pueden nacer en cualquier
momento, en cualquier hogar y bajo quar
condicién econdmica o social.

Si el trabajo del Médico de la Familia
debe ser abnegado, en el caso de enferme-
dades genéticas, debe ser aun mas profe-
sional, mas educativo y mas respetuoso, 2.
por lo que su actualizacion en los nuevos
descubrimientos genéticos, y los servicios
que ofrece el Ministerio de Salud Publica 3.
son indispensables.

También es muy importante la obser-
vancia de los principios éticos y legales que
amparan al paciente afectado, tales como:

» La autonomia: es el derecho que tienen
los pacientes a ser informados de la va-
riabilidad de la enfermedad, riesgos y 4
opciones a su disposicion, para que pue-
dan elegir libremente qué hacer sin que el
médico ejerza presion sobre su decision.

La confidencialidad: el Médico de la Fa-
milia por su posicion privilegiada cerca
del paciente es también la persona que
debe guardar con mas celo la informa-
cién genética, pues un manejo erréneo
de ésta puede causar dafios irreversibles
en el paciente y su familia.

La equidad: el derecho de todos los miem-
bros de la comunidad a solicitar y recibir
los servicios de genética.

Conclusiones

El Médico de la Familia tiene entre sus
objetivos la atencion especial a pacien-
tes afectados con o sin riesgo de trasmi-
tir enfermedades genéticas, sirviendo
como puente entre la familia y el genetista,
ayudandolo a mejorar sus necesidades
psicosociales.

Ayudar a mejora la calidad de vida de
estos pacientes y a conocer sus opcio-
nes reproductivas.

Asegurar que las parejas o individuos
con alto riesgo genético adquieran la in-
formacion necesaria y conozcan las op-
ciones reproductivas posibles por me-
dio del asesoramiento genético, para po-
sibilitar el nacimiento de un nifio sano
observando las regulaciones éticas y le-
gales que les ampara.

Por el impacto psicosocial que produ-
cen estas enfermedades es necesario lle-
var acabo una sistemética labor educati-
va encaminada a su control y prevencion.

SUMMARY: The fast development of Molecular Genetics has showed the need for the
health care system professionals to update and enhance their knowledge of Medical Genetics in
order to be able to undertake an efficient educational work, aimed to the prevention and control of
these diseases. The family doctor due to his privileged position in primary care plays a key role in

early detection and treatment.

Subject headings: PHYSICIANS FAMILY; PRIMARY HEALTH CARE; EDUCATION; ETHICS.

196



Referencias bibliogréficas Development of National Programmes for

1.

Monitoring Birth Defects. 3)

World Health Organization. Control of 4. Collins FS. Discrimination and health
hereditary diseases. Geneva, 1993:1-5: insurance: an urgent need for reform. Science
(Technical Report Series). 1995;270-391.
Andrews LB, Fullarton JE, Hotzam NA,
Motulsky G. Assesing genetic risks:  pacinido: 11 de mayo de 1999. Aprobado: 25 de
implication for healt and social policy. Was- . .
hington D.C.: National Academic JU.IIO de 1999. )

. ’ Lic. Elena del Monte SotolongéSCM-H “Victo-

1993:4:271-391. ) o .
World Health Organization. Heredity Desea- 1@ de Girén”. Ave 31 esq. a 146 No. 3102, muni-

ses Programme 1993 (3). Guidelines for the Ccipio Playa, Ciudad de La Habana, Cuba.

197



