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RESUMEN

Aguellos padres que han tenido un hijo con algun defecto congénito deben
reflexionar acerca de los factores que han podido originar tal condicion, en especial



si existe riesgo que los nifios que tengan en un futuro pueden verse igualmente
afectados. Se propone una estrategia para lograr la excelencia en los servicios de
Asesoramiento Genético, partiendo del estudio de los indicadores del programa de
genética del (2000-2006) y evaluando el comportamiento de su efectividad,
involucrando ademas los aspectos éticos y bioéticos. Se realizd un estudio
descriptivo, retrospectivo y de corte transversal en el Municipio Pinar del Rio en los
periodos comprendidos entre (2000-2003) y (2004-2006), se seleccionaron
mediante muestreo no probabilistico, 50 familias de este municipio, atendidos en
los Servicios de Genética por diversos motivos, se les aplico mediante la entrevista
una encuesta que evaludé variables relacionadas con la efectividad de
Asesoramiento Genético, satisfaccion con el servicio y otras. Como resultados del
trabajo realizado se recoge una mejoria en los indicadores de cobertura del
Programa de Genética, pero aun esta por debajo del 100%, hay un alto por ciento
en la clasificacion de Buena en todos los aspectos que miden la efectividad, el 94%
de los encuestados estan satisfechos con el Asesoramiento Genético. Las
estrategias propuestas estan encaminadas a lograr la excelencia en el
Asesoramiento Genético en el municipio Pinar del Rio.

Palabras clave: Consejo Genético/ Métodos, Genética Médica/ Organizacion vy
Administraciéon, Bioética.

ABSTRACT

Those parents with a child with some congenital defect should be aware of the
factors responsible of such condition, and if it is possible that future children could
be affected similarly. A strategy for attaining the excellence in the genetic training
is proposed according to the indicators of the 2000-2006 Genetic Program and it
was also evaluated the effectivity of this program including the ethical and
bioethical aspects. A descriptive retrospective and cross sectional study was carried
out in Pinar del Rio municipality during 2000-2003 and 2004-2006. Fifty families
from this municipality were chosen by means of a non-probabilistic sample and
they were assisted in the Department of Genetics due to many reasons, they were
surveyed evaluating those variables related to the effectivity of the Genetic
Assessment, agreement with the service and so on. It is observed an improvement
in the indicators of the Genetic Program, but it is yet fewer than 100% existing a
high percentage in the classification of "Good", 94% of those surveyed parents
agree with the Genetic Assessment. The proposed strategies are aimed at attaining
the excellence condition in the Genetic assessment of Pinar del Rio municipality.

Key words: Group of Genetics /Methods, Medical Genetics /Organization And
Administration, Bioethics.
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Los avances en el conocimiento de los mecanismos de produccion de las
enfermedades hereditarias, ademas, de la aplicacion de los principios de genética
en diferentes disciplinas no tratadas de manera comun por los genetistas, han
ampliado la utilidad del asesoramiento genético.?

El asesoramiento genético (AG) es un proceso de atencion médica por medio del
cual los pacientes con riesgo de un desorden que puede ser hereditario son
avisados de sus consecuencias, de la probabilidad de desarrollarlo y de las
posibilidades de transmision y/o de las vias por las cuales se puede prevenir o
aminorar. %3

Es una herramienta que se encuentra al alcance de todos los profesionales, y ha
sido desarrollada por médicos, trabajadores sociales y en muchas partes del mundo
por enfermeras, tal como estd ocurriendo en Cuba, que trabaja en la construccion
de un sociedad mas justa y que dedica especial interés al estudio de la discapacidad
y atencion de las personas que la presentan. Esta atencidén se fomenta aun mas con
el desarrollo de la genética comunitaria, pero esto no es suficiente, se necesita
conjugar la excelencia en estos servicios con la calidad, la profesionalidad, la ética,
la conciencia, la solidaridad y la capacidad de hacer mucho con poco.* 5 ©

Alcanzar servicios de salud de excelencia exige que los recursos humanos
dispongan de una alta sensibilidad para identificar lo que necesariamente debe ser
identificado en cada contexto individual, familiar, comunitario y en el entorno, en
funcién de la propia diversidad existente y cumplir adecuadamente la misién social
encomendada.®

Con estas reflexiones se proponen estrategias para lograr la excelencia en el
asesoramiento genético, partiendo del estudio de los indicadores del Programa de
Genética en un periodo determinado, asi como del comportamiento de los
indicadores de efectividad del asesoramiento genético en familias con
enfermedades genéticas e involucrando los aspectos éticos y bioéticos del
asesoramiento genético en los servicios de genética del municipio Pinar del Rio.
METODOS

Se realizé un estudio descriptivo, retrospectivo y transversal en el municipio de
Pinar del Rio en el periodo comprendido del (2000-2006).

Se revisaron las estadisticas municipales relacionadas con el Programa de Atencion
Materno-Infantil, especificamente con el Programa de Genética; asi como los
registros de las consultas de Genética municipal y territorial o provincial, para
obtener las variables que se analizan en este sentido.

Se seleccionaron mediante un muestreo no probabilistico, 50 familias del municipio
que fueron atendidas en los servicios de Genética por los siguientes motivos:

- 18 familias con enfermedades hereditarias.

- 10 familias con un miembro discapacitado de causa genética.

- 6 familias con interrupcién de embarazo por defecto congénito.
- 5 familias con hijo con Defecto Congénito.

- 4 familias con un fallecido por defecto congénito.



- 4 familias donde una gestante se realizé Diagndstico prenatal por Edad Materna
Avanzada.

- 3 familias donde una gestante no se realizé6 DPN por EMA.

Estas familias fueron visitadas y se les aplicd, mediante la entrevista, una serie de
encuestas disefiadas al efecto. También fueron entrevistadas 10 personas mas de la
poblacién. Se tomaron en cuenta los resultados de este estudio, asi como los
elementos técnicos del AG.

Los datos obtenidos se presentan en tablas para su mejor comprension. Todo el
trabajo se elabor6 usando el programa Word del paquete de Microsoft.

RESULTADOS

La tabla 1 describe las variables relacionadas con los Programas de Genética,
mostrando la cobertura para los diferentes programas, donde se comparan los
mismos, entre los periodos (2000-2003) y (2004-2006). Llama la atencidn, la baja
cobertura en el periodo comprendido del (2000 -2003) especialmente en programas
como el de determinacién de alfa fetoproteina en suero materno, prevenciéon de
hemoglobinopatias y diagndsticos prenatales, con relacidén al periodo que le sigue,
donde la cobertura aumenta para llegar a ser aproximadamente mas del 95%.

Tabla 1. Resultados del Programa de Genética. Municipio Finar del Rio, Z000-200&,

Variable 2000 - 20032 2004 - 2006
Cobertura AFP - SM 26.9%% 94.7%
Cobertura de familias con riesgo de B7.2% 96, 2%
hemoglobinopatias.
Diagnasticos prenatales realizados 89.9% 94.8%
Interrupciones de embarazo por diagnésticos 20, 4% 98.1%

prenatales positivos,

Cobertura del pesqguisaje neonatal de 93.0% 98.4%
hiperfenilalaninemias.

Cobertura de gestantes vistas en consulta de 93.1% 98.2%
genética comunitaria,

Fuente: Estadistica Municipal de Salud, registros de genética. Finar del Rio.

En la tabla 2 se discute la efectividad del asesoramiento genético, se destaca en
todos los aspectos que miden la efectividad, el alto por ciento en la calificacion de
Buena (B), para la mayoria de los pacientes encuestados.



Tabla 2. Efectividad del asesoramiento genético. Municipio Pinar del Rio, 2000-200&,

Variable Mivel de Racionalidad de la Habilidad y
o decision repercusion
conocimientos
Calificacion =) E ! MLy Mod, Foco B E il
. F. F
Walores (96) o P &, 4 &.4 54,2 >4 11.7 [0.4 &, 4 CY
B= Buena R.= Reqgular M= Mala

Fuente: Encuesta,

La tabla 3 se refiere a la satisfaccion con los servicios de asesoramiento genético,
se destaca que el 98,9% de los encuestados estan satisfechos con los servicios
recibidos, y solo un 1,1% contestaron que no les satisface, hay que destacar que
del total de entrevistados, 4 no tienen conocimientos del servicio de asesoramiento
genético que se brinda en el municipio.

Tabla 3. Satisfaccion con los servicios de Asesoramiento Genético, Municipio Pinar del
Rio, 2000-2006

Variable gatisfaccion
Calificacion B R ]
Walores (%) 98.9% D% 1. 1%

Fuente: Encuessta,

A continuacién se presentan algunas opiniones de la poblacién estudiada sobre los
principales dilemas éticos en la practica del asesoramiento genético y los servicios
de Genética.

En la tabla 4 se presentan las opiniones de los encuestados respecto a los aspectos
éticos del asesoramiento genético; el 96,1% esta a favor de la discusion amplia con
la familia de los resultados de estudios genéticos, asi mismo estan a favor de la
privacidad de la informacion.



Tabla 4. Opiniones sobre la amplia discusion con los pacientes, la confidencialidad de a
informadcion genética, |la privacidad de la informacion genética respecto a terceras partes,
las pruebas genéticas en menores y el acceso al diagndstico prenatal por razones no

medicas. Municipio Pinar del Rio, 2007,

Aspectos Eticos A favor (%o) En contra (%)

Amplia discusion con los pacientes sobre 96.1% 3.8%
resultados de estudios

Amplia discusicn con los pacientes sobre 21.4% 78.6%
Informacion sensible.

Confidencialidad 18.2% B1.7%
Frivacidad 99.0% 0.9%
Pruebas genéticas en menores 75.9% 24.1%
Acceso al diagnostico prenatal por razones £9.1% 30.9%
no medicas

Fuente: Encuesta,

Con respecto a la confidencialidad de la informacion un 81,7% de los encuestados
estan en contra de esta, ya que sienten la necesidad de comunicar a sus familias
(que estan en riesgo), de una enfermedad hereditaria e incurable.

En la tabla 5 se recogen opiniones sobre el enfoque del trabajo de asesoramiento
genético. En este estudio el 53,8% de los encuestados estan a favor del
asesoramiento genético no directivo; sin embargo, el 46,15% esta en contra de que
asi sea.

Tabla 5. Cpiniones sobre el enfogue del asesoramiento  genético, Municipio Pinar del
Rig, (2000-2008&).

Enfoque A favor (94) En contra (%o)
Directivo 45.1% =3.8%
Mo Directivo 53.8% 46.1%

Fuente: Encuesta,

DISCUSION



En la tabla 1 el aumento de la cobertura en los Ultimos afios es explicable debido a
una mejor organizacién de los servicios de genética en cada area de salud que a
partir del afio 2003 comienza con la formacion de Masters en asesoramiento
genético. Este programa de formacién de Masters en la especialidad contribuye a
gue la poblacion haya sido evaluada y dispensarizada en dependencia de la
patologia asociada, lo cual permite un mejor control y seguimiento del individuo
afectado y su familia. Unido a una mayor preparacion del personal médico de la
atencién primaria y secundaria en este aspecto, con la superacion a través de
cursos, diplomados etc. Pero aun no hemos llegado al 100%, lo cual determina la
urgencia de trabajar intensamente para lograrlo, ya que la diferencia entre la
cobertura real y la cobertura ideal inciden en los indicadores de morbimortalidad del
municipio.

La efectividad del asesoramiento genético es uno de aspectos practicos que
contempla el logro de una comprensién completa por parte del paciente que lo lleve
a tomar la decision mas racional, ademas de la habilidad para enfrentar el
problema y la repercusién a largo plazo de su decisién.? En la tabla 2 se destaca el
alto por ciento en la calificacion de B en los aspectos que miden la efectividad, esto
es muy alentador ya que las personas logran asimilar la informacién de manera
mas clara, sencilla, y educativa acorde al problema individual y con una vision
personalizada; ademas, logran escoger la alternativa mas conveniente de acuerdo
con su cultura, creencias, etc. No se recoge en la literatura revisada aspectos como
el trabajo anterior.

En la tabla 3 se mide la satisfaccion que es un objetivo dificil de lograr ya que
depende de muchos factores psicosociales, tales como el estado de animo, el nivel
de expectativas y la propia escala de valores condicionada por elementos culturales
(como escolaridad, de la cual la poblacién estudiada en esta investigacién tiene un
alto nivel) y del medio social en que tradicionalmente se desenvuelven, asi como
otros factores externos tan diversos como el clima que exista en el momento del
asesoramiento genético.” El logro de una mayor satisfaccién por parte de la
poblacidn con estos servicios, ha estado influido por el trabajo de los Masters en
Asesoramiento Genético que aunque tienen en su evaluacion general la calificacién
de Excelente, hay aspectos particulares de esta evaluacion, como las publicaciones
cientificas que no han sido evaluadas satisfactoriamente, y deberia considerarse
decisiva también, la participacion en congresos, la exposicion de resultados en
sesiones cientificas, etc. lo que puede repercutir en el adecuado nivel de superacion
y profesionalidad que se requiere para la calidad del servicio que ofrecen.

En la tabla 4 se destacan los aspectos éticos y bioéticos del asesoramiento
genético. Debido a la explosién de posibilidades de informacién que se ha verificado
en los ultimos tiempos, se ha visto la necesidad de establecer normativas éticas
que rijan el proceso del asesoramiento genético. La Organizacion Mundial de la
Salud (OMS) incluye en sus lineamientos al respecto "que todos los individuos
deben tener el derecho de conocer sus riesgos genéticos y riesgos de su
descendencia, deben ser educados acerca de esos riesgos y deben tener la opcidn
accesible de una terminacion segura de la gestacion en casos de fetos afectados, si
asi lo desean los futuros padres". ®

Las pruebas genéticas en menores es un tema muy discutido, puede argumentarse
que este conocimiento ayudara a los padres a dirigir a sus hijos hacia
oportunidades de cuidados y educacion mas apropiados y que rechazar esta
peticion es una negacion de sus derechos como padres. De forma parecida los
padres en ocasiones requieren informacion acerca del estado de portadores jovenes
sanos que son hermanos de un nifio con una enfermedad recesiva, tal como la
Fibrosis Quistica, cada vez mas se reconoce que la prueba deberia retrasarse hasta
gue el nino alcance una edad en la que él o ella puedan tomar su propia decision



informada; también existe la preocupacidon acerca de los posibles efectos deletéreos
gue puede tener sobre un nifio que estd creciendo con la preocupacion de
desarrollar una enfermedad hereditaria grave durante su vida adulta o de ser un
portador de una enfermedad recesiva, en particular si las pruebas han sido
negativas en el resto de los hermanos; esta situacion podria producir una
posibilidad muy real de estigmatizacién e incluso, de automarginacion, la situacion
es muy diferente si las pruebas predictivas pueden producir un beneficio médico
directo al nifio. 2

Con respecto al enfoque del asesoramiento genético este puede ser directivo o no
directivo, en el primero, los médicos acostumbran a dar directivos terapéuticos a
sus pacientes, el peligro de este enfoque es la oportunidad inconciente del médico
de insinuar ideas de diversos origenes. El enfoque, no directivo que es el utilizado
por los asesores genéticos, brinda la informacion disponible, ayuda al paciente y

pretende permanecer imparcial ante cualquier decisiéon tomada por los pacientes.’
10,11

Con el fin de lograr mejores indicadores que los alcanzados en el periodo evaluado
y ademas con el objetivo de disminuir la distancia existente entre los
extraordinarios logros de la Genética como parte del sistema de la salud publica y
la excelencia no lograda en este proceso, se propone un conjunto de estrategias,
para lo cual se cree necesario tener muy claro cual es la visidon del Centro Municipal
para el desarrollo de la Genética de Pinar del Rio.

Vision: Brindaremos un servicio cientifico de asesoramiento genético y
ofreceremos la excelencia en la investigacidn, prevencidn y seguimiento de
enfermedades genéticas.

Mision: Atender, prevenir y asesorar a toda la poblacién susceptible a
padecimientos como enfermedades genéticas, malformaciones congénitas y otras
discapacidades.

ESTRATEGIAS:

1- Lograr un mayor desarrollo cientifico - técnico en el personal que trabaja en el
Centro Municipal para el Desarrollo de la Genética Comunitaria.

« Preparar al personal de enfermeria que aun no ha recibido el adiestramiento
suficiente, en lo referente a conocimientos sobre genética, ademas contribuir
en la recepcion de los pacientes, la clasificacion de los casos, orientacion,
promocion de salud, colaboracidén con los genetistas para el desempefo de
una consulta exitosa, ademas de la elaboracion trimestral de informacion,
entre otras actividades.

« Participacion de todo el personal de la institucién en el diplomado anual de
genética médica asi como de todos los profesionales de la rama interesados.

« Velar por el buen desarrollo de los Doctorados.

« Desarrollar por cada trabajador profesional del centro el tema sobre genética
gue le corresponda, y que todos estén incorporados a un proyecto de
investigacion que responda al banco de problemas de la institucion.

« Darle continuidad al plan de formacion de masters en Asesoramiento
Genético.

+ Desarrollar las capacidades de recursos humanos para que puedan
aprovechar las oportunidades que brindan las tecnologias disponibles y de
manera particular las redes y fuentes de informacion de la Biblioteca Virtual
de Salud y otras.



* Preparar a cada profesional del Centro en dominio de idioma extranjero vy,
metodologia de la investigacion, para lograr mas eficientemente un mayor
numero de publicaciones incluso internacionales.

+ Preparar el personal no profesional para una adecuada atencion a los
pacientes.

« Incrementar la atencion de los aspectos éticos. Hay que continuar formando
valores en los educandos a lo largo de la carrera de medicina para lograr el
ejemplo de profesores y profesionales en el entorno de la atencién al
paciente y de los educandos.

2- Ser auténticos para lograr una mejor satisfaccion del paciente que acude a las
consultas de Genética.

« Respetar por parte de los trabajadores el horario y los dias establecidos para
la atencidn de los pacientes, eliminando los casos personales en horas que
interrumpen el desarrollo de las consultas.

« Reestructurar organizativamente los locales que impiden un buen desarrollo
en la atencion en los pacientes.

» Hacer cambios de mobiliario, ambientacién y climatizacion que respondan a
las condiciones de confort que se requiere.

« Lograr la descentralizaciéon de las consultas de Genética Clinica, de tal
manera que exista una por cada Policlinico de este Municipio, lo que
mejoraria las molestias que ocasionan a los pacientes la larga espera.

3- Fomentar la introduccion de un screening mas sensible para el diagnodstico
prenatal, y mejorar la informacion sobre pruebas o exdmenes genéticos en periodo
prenatal y otros.

« Sugerir la realizacion de los marcadores séricos maternos prenatales
precoces como el estriol no conjugado, inhibina A dimérica (IAD),
gonadotropina coriénica humana (GCH) y proteina plasmatica asociada al
embarazo (PAPP-A).

« Lograr una Optima preparacion del personal que realiza diagndsticos
prenatales ultrasonograficos, asi como aprovechar de forma eficaz el
equipamiento tecnoldgico.

« Lograr la presencia de un cardidlogo en las consultas de ecografia fetal.

« Lograr realizar los exdmenes genéticos y el ultrasonido del primer trimestre
al 100% de las embarazadas, para ello se hace necesario rescatar la
captacion del embarazo a las 6-7 semanas.

4- Lograr una atencion eficiente al riesgo preconcepcional centrado, no solo a la
mujer en edad fértil sino también a su pareja y extender esta atencion a toda la
poblacion.

« Divulgar la importancia e indicar la ingestion de acido fdlico, asi como
proponer la incorporacion del mismo en alimentos de consumo diario.

« Alcanzar, la participacion de un representante de la genética en las
asambleas de las circunscripciones para divulgar temas importantes que
motiven la polémica sobre los aspectos genéticos y el riesgo
preconcepcional.

+ Realizar la electroforesis de hemoglobina, y ofrecer un documento oficial que
haga constancia del resultado.

+ Atender y dar seguimiento a las parejas con enfermedades comunes;
antecedentes familiares de enfermedades genéticas, infertilidad, edades
avanzadas o de adolescentes y realizar a estas los exdmenes genéticos que
se consideren necesarios.



5- Alcanzar la condicién de "colectivo moral", que expresa una integracion de
cualidades humanas, revolucionarias, técnicos-profesionales y laborales con:

+ Un compromiso superior con respecto al trabajo y sus resultados.

6 - Desarrollar un programa de intercambio con otras instituciones o centros de
excelencia en salud:

« Trabajar de manera conjunta para la cooperacidn técnica, intercambio de
conocimientos y experiencias en funcion del desarrollo de la genética.

« Construir de conjunto, herramientas y metodologias que faciliten el trabajo
en red.

« Crear grupos de trabajos para identificar sistematicamente problemas de
salud relevantes.

« Trabajar de conjunto con instituciones del Ministerio de Ciencia Tecnologia y
Medio Ambiente.

» Establecer intercambio continuo con los medios informativos como la radio,
la prensa y television para llegar a toda la poblacidn.

Se concluye que, las coberturas de AFP-SM, diagndsticos prenatales realizados y de
Hemoglobinopatias, no llega a alcanzar las cifras dptimas esperadas en el ultimo
periodo se obtuvo una evaluacion alta en el nivel de satisfaccion de la poblacion con
estos servicios. Se logra un alto por ciento en los aspectos que evallan la
efectividad del Asesoramiento Genético. La mayor parte de los encuestados opinan
a favor del intercambio sobre los resultados de las pruebas genéticas y estan a
favor de la privacidad de la informacién, asi opinan también sobre las pruebas
genéticas en menores. El Asesoramiento Genético no directivo es la opinidon que
prevalece en los encuestados. Se proponen estrategias, encaminadas a lograr la
excelencia en el Asesoramiento Genético; que de forma directa e indirecta van a
contribuir al mejoramiento de morbimortalidad del municipio Pinar del Rio.
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