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ACTITlJDF~'\ DF. 1.0S MÉDICOS ESPECIAU~TAS f:N !{El.ACIÓN A LAS 
PRIJF.HAS GENf:TICAS. 

RESUMEN 
Antecedentes. La identificación de genes que son responsables o predisponen a 
enfermedades está enfrentando al médico al deber de proporcionar infonnación a sus 
pacientes sobre la posibilidad de reali1=sc pruebas genéticas y ayudarlos en la torna de 
decisiones. 

Objetivo. Anali7..ar la• actitudes de médicos no-gcnctista.• mexicanos. con relación a las 
pruebas de genética molecular, su impacto en la ¡mictica clinica y el uso de las fuentes de 
infonnación. 

~1aterial y métodos. Se aplicó un cuestionario a una muestra de médicos especialistas 
(neurólogos, ginecoobstetras, internistas y pediatras) que lalxmm en cuatro Institutos 
Nacionales de Salud y en un hospital privado de la Ciudad de México. Se compararon las 
respuestas con respecto a la especialidad y 1ipo de hospital en el que laboran (públie-0 o 
privudo). Por otro lado, se discutieron la• simililudes y diferencia' con los resultados de 
una encuesta igual aplicada a médicos especialistas canadienses. 

Resultados y conclusiones. Se entrevis1aron un total de 188 médicos, de los cuales 23.4% 
fueron neurólogos. ::!"2..9~"0 gim:coob~tctras. 24.S~ó pediatras y "2.7.1'% intcn1istas. El 52.5°/~ 
consideró lenc.·r regulares conocitnicnto~ sobre gcnCtica y :!4.X~ o rninimos; en Canad.1 70~ó 
considera lcner cnnocirnicntos adc-.:u~do~. La rnayoria considera 1nuy í111portantc detectar 
los padecimientos genéticos de sus pacienic,, a exccpción de los intcmi't•lS ("\lo el 33.3%). 
Al igual que en Canadá, los médicos \'en con mayor frecuencia cnfcm1edadcs 
multifactoriaks que mendeliana,. La rnayoria refcriria a los paciente' con enfcm1edades 
mendelianas al gcnctisla (53-85%), mienlra.' que un porcentaje inferior (7-J 1 %) referiría al 
gcnclista los p:idecirnicntos multifactoriales. La mayoría (63·90%) estuvo de acuerdo con el 
uso de pruebas moleculares en difc:renles si1uaciones y se sintió neutral o inseguro para 
proporcionar a=ramiento genético en lres situaciones, lo cual concuerda con el hecho de 
que 77% refirió que sus conocimientos sobre genética eran regulares o mínimos. En 
conclusión, los médicos encueslados están de acuerdo con el u,;o de pruebas de ADN, pero 
sus conocimientos sobre genética tienden a ser pobres. 

Palabras clu·c : ~cn4'tica, actitudrs, npccialistas.. 



ANTECEDENTES 

Propuesto en la década de los ochentas para caractcri:r..ar la secuencia completa y localizar a 

los mas de 80,000 genes que se suponía constituían la composición genética del hombre 

para el año 2005, el proyecto del genoma humano ha ava!l7.ado a pa.ws agigantados. Los 

espectaculares avances van desde la compleja tarea de crear tanto mapas genéticos as! 

como tisicos, con la ayuda de la biologfn molc:cular y su reacción en cadena de la 

polimcrnsa, sin la cual esto no hubiera sido posible, hasta la creación de compleja 

tecnología que ahora en cuestión de minutos es capaz de secuenciar los miles de adenin.as 

(A), timinas ('r), guanina.• (GJ y citosinas (C) que confonnan al ADN. Comparado en un 

inicio con la bomba atómica y el proyecto de la NASA que llevó al hombre a pisar la luna 

(1), el proyecto del genoma humano fue visto como una tarea imposible, poco realista y con 

grandes implicaciones éticas, sociales y económica.•. En una dccada hemos podido vivir 

los grandes avances qu.:, a ni\cl mundial, se han llerndo a cabo, gracias a la coordinación 

de miles de centros de investigación dcstinad<>s a descifrar el llamado "libro de la vida". El 

rnundo entero pudo ~cr tc~tigo nucvan1cnte de un hecho h1stóncn. cuand~> en Febrero del 

2001. cuatro a11o~ antc:s de los previsto. ~e puhlicaron ~imult .. uh:~mtcnh: en las revi~t.;~ 

Scicncc y Nature la secucnciación completa di:! genoma humano por parte de los dos 

grupos que cncahc/.an la competida carrera de la genórnica, h>s Institutos Nacionales de 

Salud y la cornparlla privada Cclera Genornics. l'arn asombro de muchos, los 80,000-

100,000 genes previamente propuestos fueron reducidos a 30,000-35,000. Aun queda por 

descifrar el código por triplctes así como los millones de proteínas para los que estos 

codifican. La era de la genómica está siendo rccmplu..:ida por la "'protc.-órnica" y a su vez la 

genética comparativa y la ""cuenciación de los genoma._' de multiples especies estan 

alcan:t.ando nuevos hori:tonte> para la medicina actual. l.a aplicación de las nuevas 

tecnología.' de genctica molecular. a_,¡ "''"'º la iJentific.,c1ún de un número rápidamente 

cn:ciente de genes rc•ponsablcs de cnfcnm-dades mcndclian•" o bien de genes que 

intervienen en la etiokgia de las cnfennedad..-s <.:omune' mullí factoriales, esta 

revolucionando la práctica médica e intlu~cndo en la.< n:>rx1nsab11Idade• de los médicos 

(2). 

La disponibilidad de multiples pruebas de umi/..aJe, de diagnórnco y nuevas técnicas para 

la inter•ención terapéutica. para un sin fin de enfenncdades genéticas conlleva di~·cnos 
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dilemas éticos nsf como implicaciones legales y psicosociales tanto para el paciente como 

para el médico. (3) 

Existe poca información sobre el impacto que eslo ha causado en los últimos aifos en la 

practico clfnica y sobre los conocimientos y actitudes de médicos con respecto a la 

disponibilidad y uso de pruebas genéticas)' del diagnóstico prenatal (4,5,6). A,i, a pesar de 

su disponibilidad, sólo un cuarto de los médicos generales encuestados en el estudio 

rcali,..ado por Finh )'colaboradores (6), "8bía que existen estudios prenatales en el primer 

lrimcslre del embarazo y la mitad no conocía Ja necesidad de referir lempmnarneme a las 

pacientes para dichos estudios. Pocos senlian conlian7a para ofrecer estudios de diagnóstico 

prenatal debido a actitudes sobre la terminación del embara70 y sus implicaciones para lns 

parejas. Se observó que los especialista.' a cargo de la atención médica de Jos pacientes 

afectados son los que tienen mayor conocimienlo de la disponibilidad de la.' pruebas. 

En otro estudio (4), se refiere que In poca familiaridad que tiene el médico con respecto a 

la investigación en genética humana se debe. frecuentemente. n la poca infom1ación que 

recibe durante su fomrnción en Ja universidad, por Ja falla de 1icm¡x> y la ¡x>ea relevancia 

que se da a la genética en Ja practica clínica. Fste mismo '"ludio realizado en Ja Escuela de 

Medicina de Johns llopkins. evaluó a 1. 7'15 médicos, incluyendo médicos generales. 

ginecólogos. pediatras. in:~mistll.'> y psiqu1atra.s y comparó sus conocimientos generales 

sobre genética. interpretación de árboles genealógicos y uso de probabilidades con Jos 

conocimientos que tenían 360 gcnelista.s y con.....-jcros genéticos. Los pediatras mostraron 

mayor conocimiento en relación con la fibrosis quistica. los ginecólogos sobre defectos 

congénitos y los psiquiatras sobre P"dccimicntos como la depresión. Un tercio de los 

mcdicos desconocía la forma de herencia de la tibrosis quistica. Los resultados también 

reflejaron lil irnpnnanc1J de <·urso• pre\ ins. el ai\o en que •e gr .. duaron y el tipo de práctica 

profesional. 

En la actualidad, los m¿d1cns de d1krcnte• e'pcc1alidadcs enfrentarán Ja ne-cesidad de 

introducir conccph" de genética en la prác11ca cotidiana y tendrán que pro¡xircionar con 

mayor fre.:ucncia infomiac1ón a sus pacientes acerca de Ja existencia y la ¡xisibilidad de 

realizarse pruebas genética.•. llSÍ como ayudarlos en la loma de decisiones, ya sea p.via 

practicarse una pruebia o bien ~ enfrentar los resultados )' escoger acciones de ncucroo a 

los mismos (3.7). Por Jo tanto. es indispensable que el médico actúe en cierta fomla como 



"genelista" y tenga conocimiento de las bases genéticas de las enfcnnedadcs, así como de 

la disponibilidad de estudios a su alcance, para ofrecer con plena seguridad un lralamiento 

integral, incluyendo ª'esormniento genético para la prevención. (R) 

Por ejemplo, con la identilicación de genes que predisponen a diferentes tipos de cáncer, 

los oncólogos se encuentran frente al terna de la susceptibilidad genética al cáncer: ¿quién 

debe de someterse a las pruebas genéticas?, ¿a qué edad?, ¿cuáles son los riesgos de tener 

un detenninado gen'', ¿cómo se debe proporcionar la infonnación al paciente?, ¿quien más 

debe conocer dicha información?, ¿qué otros miembros de la familia debieran estudiarse? 

Estas misma' preguntas surgen con respecto a otros padecimientos con componente 

genético como la diabetes, la hipcnensión anerial, la enfennedad coronaria, entre otras. 

Con estas perspectiva•. llunter y cols. en 1998, (8) annliuu-on el conocimienlo y las 

actitudes de médicos no·genetistas, en el primer nivel de a1ención, acerca de las pruebas de 

genética molecular, su impacto en la práctica clínica y el uso de las fuentes de información. 

Los autores rc:aliz.aron una cncuest.a en la provincia de Ontario. Canadá; enviaron por 

correo el cuestionario a pediatras, ginccoob~tctras. internistas y n1édicos generales y 

recibieron 905 cuc~1ionarios contC"stados para su análi~i~. Cahc señalar. que en la provincia 

de Ontario Jos servicios de genética se proporcionan a través de nueve centros mayores y 

varios pcquer1os y Jos servicios de diagnóstico molecular a travé' de seis laboratorios. Los 

rcsullados mostraron que In especialidad, los aJ\os desde l.i graduación, el género y el tipo 

de práctica clínica (privad.. u hospitalaria) influyeron en las respuestas de Jos encuestados. 

Los pediatras y Jos gineco-obstctra' tuvieron más conocimientos acerca de la genética.. más 

interacciones con Jos servicios de genética y sustentaron mejor su utilidad. l.llll fuentes más 

imponantes de conocimientos sobre genética ÍU<'rnn Ja t'scuela de medicina y las revistas 

científicas; hubo dif .. rencia" en1re Ja., c'r«ialidadc~ ¡_., mayoría de Jos médicos consideró 

que sus conocimit'ntos de genética eran adecuados, sin <'mbargo la minoria senlia confianza 

para proporcionar ascMiramicnto ¡;t'nético. Una proporción relativamente baja (2~/•) habla 

utili7.ado los S<'r•icios de diagnóstico molecular y C<>nocia cuales servicios estaban 

disponibles. 

En México hay poca infonnación acerca de los conocimientos y actitudes de los médicos 

no genetista• :iccrca de l:i ¡:cnética y de sw aplicacion<'s en la práctica médica. 



En una encuesta previa ( 12) aplicada a médicos especialista.• de los Institutos Nacionales de 

Salud (pediatras, internistas, neurólogos y gineco-obstetrns) menos del 25% seria capaz de 

explicar la• bases de la ingeniería genética a otra persona. lo cual muestra pobres 

conocimientos de las nuevas tecnologías moleculares. 

Por otra panc, hasta hace muy pocos años, la Genética no fom1aba pane del currículum de 

la mayoría de las Facultades de Medicina del país, y puesto que sólo hay aproximadamente 

200 genetistas cenilicados por el Consejo Mexicano de Genética. las posibilidades de 

difusión de la especialidad en el país, son limitadas (9, I 0, 11 ). 

Con estos datos se puede especular que los conocimientos acerca de las aplicaciones de la 

genética médica y de las pruebas de genética molecular, que tienen los médicos 

especialistas en México, son menores que en paises desarrollados . 

• llJSTIFICACIÓN 

Debido a la creciente irnponancia que está adquiriendo la genética en la medicina actual, 

asi como la mayor confrontación que tendrán los médicos especialista• con pruebas 

genéticas para padecimientos hereditario,, mendelianos y multifactori<tlcs. el presente 

proyecto pretende, como primera mstancia, aplicar el mismo cuestionario utiliJ'.ado en 

Ontario, a médicos especialistas internistas, neurólogos, pediatras y gineco-ohstetra.• que 

laboran en cuatro Institutos Nacionales de Salud de la Ciudad de México, que son 

instituciones públicas, de in\'estigación en ~lud, ensclla=.a de posgrado y atención médica 

altamente especializ.ada. Además, se incluyeron médicos de las mismas especialidades que 

laboran en un hospital pri\'ado de especialidades, Médica Sur (MS). Consideramos 

necesario explorar los conocimientos y actitudes sobre pruebas genéticas con el propósito 

de planear la..' necesidades de capacitación y actualiz.ación sobre estos tema• para los 

profesionales de la salud. 

OB.JETl\'OS 

Anali:t.ar el conocimiento y la!' actitu.tes de cuatro grupos de médicos no-genetistas 

acerca de las pruebas de genética molecular, su impacto en la pnk:tica clínica y el uso de 

las fuentes de información. 



• Anali1.ar el impacto de la especialidad y el tipo de institución en que laboran Jos 

encuestados, sobre el conocimiento y las actitudes hacia Ja, pruebas de genética 

molecular. 

HIPÓTESIS 

• La especialidad, y el tipo de institución en que laboran los encuestados, son factores que 

influyen en el conocimiento y las actitudes acerca de las prueba• de genética molecular. 

TIPO DE ESTUDIO 

Observacional, comparativo, prospectivo y transversal. 

MATERIAL Y MÉTODOS 

Cuc;stionnrio 

Pnra la encuesta. se utili1ó la traducción al espru'lol del mismo cuestionario aplicado en 

Ontario. La traducción fue revisada por tres de los investigadores (A. C., R. l.., P. G.) y se 

aplicó a una muestra de diez médicos para su validación (Validez de constructo, contenido 

y apariencia y reproducibihdad, mcd1an1c alfa de Cronbach, coclicicnlc de correlación 

intraclase y prueba-reprueba). El cuestionario comprendió 30 preguntas divididas en ocho 

grupos que exploraban lo siguiente a) datos socio-demográficos, b) fuentes de 

información, c) educación en genética, d) experiencia clínica con las enfermedades 

genéticas, e) confian7.a para proporcionar a.'Csoramiento genético, 1) actitudes hacia el uso 

de las pruebas genéticas, g) actitudes en tres escenarios clínicos. y h) actitudes hacia el 

tarni:r.aje de poblaciones. 

Población di.: i;studjo 

El cuestioflJl.rio se aplicó a una muestra seleccionada aleatoriamenle (de las listas de los 

Dcpartamcnlos de Personal de cada lnstilución). entre los médicos pediatras del lnstitulo 

Nacional de Pediatría (INI'), internista.• del Instituto Nacional de Ciencias Médicas y 

Nutrición "Sahador Zubirán" (INNSZ). a todos los gineco-obstetras del lnstiluto Nacional 

de Perinatologia (INper) y a todos los neurólo¡;os )' psiqui:stras del lnstiluto Nacional de 

6 



Neurología y Neurocirugía "Manuel Vela•co Suarc-.i:" (INNNMVS). En el Hospital Médica 

Sur (MS) se seleccionó una muestra aleatoria de médicos de las mismas especialidades. En 

las tres instituciones en uóndc se seleccionó a una muestra en fonna aleatoria. ésta 

correspondió a la tercera pane de los especialistas. 

El cuestionario se distribuyó a cada uno de los médicos en forrna personal por los autores 

del trabajo, que laboran en la• instituciones en las que se realizó la encuesta, con la 

aclaración de c.¡ue la infonnación se mantendría anónima. En los casos en los cuales a los 

15 días no se había recibido respuesta, se insistió telefónicamente )' después de otros 15 

días se el irninaron aquellos médicos que no contestaron. Se calculó el porcentaje de 

médicos que respondieron en cada institución 

ANÁLISIS DE LA INFORMACIÓN 

La infomrnción se analizó a tra\'és del paquete estadístico Sl'S5 \'crsión 9.0. Se efectuó 

descripción de la• variables a través de promedio ± desviación estándar para \'ariables 

numéricas continua• o mediante mediana o porcentajes para variables sesgadas o 

categóricas. El análisis se efectuó con los dato' crudos)' estratificados de acuerdo a tipo de: 

especialidad)' tipo de hospital (público o prirndo) a tra\és de prueb;i de ·1" o chi cuadrada. 

considerando un valor signific;itivo de p<0.05. 

En fonna adicional, los resultados más rdc:vantc:s se compararon con los resultados 

publicados previamente en Canadá. sin someter dicha comparación a análisis estadístico y 

tornando en cuenta las diferencias en la muestra de médicos encuestados. 

RESUL T Al>OS \' DISCUSIÓN 

:\S['S'Ctos (icncrak~ 

Se entregaron los cuestionarios a 255 médicos de las cinco instituciones )' 188 lo 

contestaron. En Ja tabla 1 se observa 13 frecuencia de respuesta por institución que como 

puede observarse fue 73,·•. sin que hubiera diferencias significati\'a•. 
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TABLA l. NUMERO DF. CUE.STIONARIOS ENTREGADOS Y CONTK'ffADOS 

POR INSITUCIÓN. 

IN!fflTUCIÓN CUF-'llONARIOS cu•:STIONARIOS PORCENTAJE DE 
ENTRF.GADOS CONTESTADOS R•:srUF..STA (%) 

INP S7 37 M 
INNN )9 32 82 
INSZ so J8 76 
INl'er 39 31 79 
MS 70 so 71 
TOTAL 25S 188 73 

Cabe mencionar que en el estudio rcali;r.ado en Canadá se obtuvo únicamente el 32% de 

respuesta debido a que las encuesta.\ fueron enviadas por correo y no se entregaron 

personalmente. Por olra parte se entrevistaron a médicos generales y no a neurólogos como 

en nuestro caso. 

Al comparar las respue,1as de los encuestados del hospital privado (Médica Sur) y de las 

insliluciones públicas (INI', INl':N, INSZ. INPer) no se encontraron diferencias 

significativas para ninguna de las preguntas, por lo cual el resto del análisis se efectuó 

cornparandn a los médicos por especialidad y sin lomar en cuenta el tipo de hospital. 

J.a tabla::! rnucslr.i que el p.>rccntajc de médicos de cada cspccialidml fue simil;u. 

TABLA 2. POl~Ct:NTAJE DE Mt:DJCOS POR ESl'ECIALIDAU 

F_'il'CCIALll>All FRECUENCIA l'ORCt:l'o'T A.lt: 
Nnirólo~os 44 23 9 
GinC'COO~\ 43 23" 
Pediatras 40 2~ o 
JnlCT111\t.U SI ~7 7 

En cuanto al género, J 23 (M.8%> fueron masculinos y 61 (32.4%) femeninos. La edad 

promedio fue de 40 ai\os •- 9.7 y mis del 60 ~•se graduó después de 191!0 (ver Tabla 3). 

Af.iO DE GRADUACIÓN 
1960· 1"69 
1970-1979 
19110-1919 
1990-1999 

TAllLA 3. AÑO DE GRADUACIÓN 

nu:cut:NCIA ABSOLUTA 
17 
50 
1>2 
59 

nu:cut:NCIA RELATIVA ('Y.) 
110 
26.6 
JJO 
JI.~ 
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CONOCIMIENTOS SODH.E GENETICA 

Se preguntó si consideraban su conocimiento sobre genética muy bueno, bueno, regular, 

mínimo o casi nulo. Ninguno de los encuestados considera muy bueno su conocimiento. el 

52.5% lo considera regular y 24.6% lo considera mínimo. Los pediatras son los que con 

mayor frecuencia considernn bueno su conocimiento sobre genética (34. I %) mientras que 

sólo 5.9% de los internistas lo consideró bueno; la.~ diferencias entre especialistas fueron 

signifkativas(Tabla 4). En el estudio Canadiense el 79% de los médicos considera por lo 

menos adecuado su conocimiento de genética y hay que recordar que los médicos 

encuestados laboran en centros de primer y segundo nivel de atención y que se incluyeron 

médicos generales. 

TAULA 4. PORCENTAJE DE ESPECIAI.ISTAS DE ACUERDO AL GRADO DE 

CONOCIMIENTOS SOHRE GENETICA. 

Grado de ConodmirnCo Nrurólo¡:os Ginttoobttttra1 Pl'dlatras lnlernistas Tollll 
•;. "/o % .. 

·~ % 
Muy bueno o o o o o 
nueno 19 5 20.9 34. I 5.9 19.S 
Regular 51~ 65. I 38 6 54 Q 52.5 
Mtn11no ~9.2 14.0 22 7 JIA 24.6 
Cu1 nulo o o 4 s 7.S 3.4 

( p 0.009) 

EDUCACIÓN EN GENÉTICA 

El 54.3% (102) de los encuestados respondió que habla llevado algún curso de genética 

cuando se encontraba estudiando en la facultad de medicina. la mayoria de ellos (74.3%), a 

través de un curso obligatorio y sólo una mínima proporción a través de cursos opcionales y 

ro1aciones clínicas ( 15.::!~ó y Q.5% r<"spcctivamente). Después dl" haberse graduado. en 

promedio los espc.:ialistas han asistido a 2.2 •- 0.9 conferencias o cursos relacionados con 

la genética; no hubo diferencia signiticati\'a entrc los espcciali,t;1' (p 0.231 

Nuestros resultados difieren del estudio Canad1enst• cn el cual el o9~o respondió que habla 

llevado un curso de i;enética en la facultad de ml"dicina, el 27° o ª'"tio a uno o dos y el 

22% a más de tres cursos o conforcnci;i, despuc:'s de haberse gradua.J.>, lns gínecoobstetras 

y pediatras fueron los que más a.•ist1erun. Parece '"' idente que J.l educación en genc:'tica es 

más pobre entre Jos especialistas mexicanos que los canadienses. 
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FUENTES DE LA INFORMACIÓN ACTUAL EN GENÉTICA 

Al preguntarles cuanto de su conocimiento actual habían obtenido de diferentes fuentes, los 

encuestados contestaron que provenía de las facultades o escuelas de medicina y de las 

revistas médica.,, seguidas por los colega.' y las reuniones o talleres (Tabla 5), mientras 

que los folletos y los medios de comunicación 

conocirnicnlos. 

contribuyeron muy poco a sus 

El 32. 7% obtuvo la mayoría de sus conocimientos de otm., fuentes entre las que destacan el 

interne! y los libros médicos (42.lº/o y 21.1% respectivamente). Se observó que por 

especialidades, 111 mayoría ulili;1.aba el interne! a excepción de los pediatras quiénes aun 

prefieren los libros y cursos(p 0.001) 

TAHLA S. l'Ol~CENTAJE l>E ENCUESTADOS QUE HAN Al>QUIRJDO SUS 

CONOCIMIENTOS l>E GENÉTICA DE 01n:1u:NTES FUENTES. 

F!JENT•: 
TOOO/l.A Al.GO Mll\" POCO/NADA 

MAYOIUA(%) {%) {"-lo} 
Facultad o C5.CUcla de 4 t 4 )4 o ~4.7 

medicina 
Cotoga• 215 38.7 J9.4 
Visitas ffo,pit4Jaruu. t 5.1 31.4 SJ.6 
Revistas mfdicai 42.J 40.0 17.7 
RamiorKsífallercs 20.S 44.2 HJ 
Folletos lnformat1\'os 2 1 21.9 n.o 
Medios. de Comunica-: 160 07 17 5 11.1 
Otros 32 7 16 s !I0-5 

El análisis por especialidad mostró que los pediatras y los ginecoobstetras consideran más 

frecuentemente a sus colegas como fuentes de información en comparación con los otros 

especialistas, micntr.t~ que los internistas hacen rná.s uso de la.• revistas y de las 

reuniones/talleres; finalmente, l<>s neurólogos consideran má.< frecuentemente las 

n:unioncs/talJcrcs con1n fuentes de 1nfom1acíón La.., d1fcrc-nc1a., entre lo~ especialistas 

fueron signiticatiYas. Los rcsult:1do, fueron similarc' a los llh,~rvados en el estudio 

canadiense, en el cual cl 50" o obtu\'O sus conocuniento' de la facultad de medicina y 

revistas médicas; nd..-rn:b. Jos pediatras y ¡;inccoob>tetra.s utili:r= IJ.s ,·isitas hospitalariM, 

colegas, talleres y folletos como princi~c:1 fuente' de información. 
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EXPEIUENCIA CLINJCA CON LAS ENFERMEDADES GENETICAS 

La mayor parte de los diferentes especialistas (63.6%) considera muy importante detectar 

los padecimientos genéticos de sus pacientes, a excepción de Jos internistas, de quienes 

sólo el 33.3% lo considera muy importante (p 0.001 ). 

EL 44.7% refiere que habla con Ja mayoría de sus pacientes sobre el componente genético 

de su enfcnncdad, y no se observaron diferencias significativas de acuerdo a la 

especialidad (p 0.07). 

La tabla 6 muestra Ja frecuencia con Ja cual Jos especialistas ven pacientes con diferentes 

enfem1edades. Como era de esperarse, Jos médicos ven un mayor número de casos con 

padecimientos multifactoriaks comparado con la pequeña proporción de casos con 

enfennedades mendelianas. En Canadá sólo 2% de Jos médicos encuestados ve más de JO 

pacientes anualmente con enfermedades monogénicas, mientras que en nuestro estudio el 

porcentaje varió de 0.6 n 16.4~"º· (ncurolibromatosis) muy probablemente debido a que la 

encuesta se enfocó n especialistas que laboran en instituciones de tercC'r nivel, con una 

mayor concentración de pacientes que presentiln padecimientos poco comunes. 

TAllLA 6. PORCENTAJE l>E ESPECIALl~TAS QUE ATIENDEN LOS 

SIGUIENTt:s NÜMEROS l>E CASOS CON LAS ENFERMEDAl>ES ENLISTADAS 

EnfrrmC'dad Ninguno 1A10 11-!IO MAS DE50 
MENDELIANAS PEDIATRtCAS 
Fibrosi1 quhlica 65.'I 31.2 29 O.O 
Distrofia mus.cular Duchcnnc 55.6 31.6 53 0.6 
Slndrome de X fr-Ag1t 17.1 12.3 0.6 o.o 
llcmotiha H.9 32.7 53 ~.I 

Fcnilcctonur&.a 77.7 11.t 0.6 3.6 
MENDELIANAS llEL ADULTO 
Distrofia m1016mca 620 34.4 3 7 O.O 
f:nfcnncJad dt" 1 tun11nglon 70.'1 19.1 9.3 O.O 
~curotibrQm.11011,_ 34.7 411 t3.5 2.9 
1'ohpo11\ fam1hAt dC' colon 70.2 29.2 06 o.o 
H.1Mn pol1quh.11co sao 40.2 1.7 00 
MUl.TIFACTORIALl.S 
1:nknnC"J.,J pi1qu1atnca 41.7 21.6 12 6 17.t 
J)1.1.bC'IM S.1 27.6 19.~ 47.J 
FnfC"rmcdaJ de Alr.hcimtt 43.3 34.I 174 4.5 
Jfipencn1iórl 1.6 27.0 24 1 40.2 
C.lnccr m.am.a.r10 H.5 S2.I 11.1 0.6 
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Rf:FERENCIA DE PACIENT•:S AL GENETISTA Y A ESTUDIOS GENÉTICOS. 

También se investigó si referirían a los pacientes con las mismas enfem1edades al 

especialista en la enfermedad y/o al genetista. IA~ mayoría de los médicos enviarla a sus 

pacienles tanlo con el especialista como con el genelista. a excepción de enfermedades 

como la hipcr1ensión en l.i cual sólo el 4.6% de los encues1ados Jos envía tan10 con el 

especialista como con d gcnctista. En la tabla 7 se muestra el porcentaje de C<L,os que son 

referidos al genetista; los que más se refieren son los que presentan enfem1cdades 

mendelianas pcdiá1ricas. seguidos por las de adullos y los porcenlajes más bajos 

corresponden a las enfermedades mullifactoriales. En el estudio canadiense los especialistas 

que más refieren son en orden decrccienle. los pediatras. gineco-obstctras. médicos 

generales e internistas. comparable con nuestro cs1udio con un porcentaje bajo del 0-9% de 

referencia al genclista cuando se lrataba de enfermedades multifactorialcs en comparación 

con las mendeliana.\. En 1unbos esludios. como cm de esperarse, los pacientes son referidos 

con mayor frecuencia segun la especialidad, Jos pedinlras envlan al genelista pacicnles con 

enfem1cdades como la fibrosis qufslica y la distrofia muscular de Dud1cnne, mientra.' que 

los neurólogos refieren a los pacicnles con la enfcnnedad de l lunlington )'de 1\1/heimer. 

TainbiCn se preguntó si hahían referido a ~u~ paciente~ a estudio\ 'rorno~úmu.:o~ o Je: ADN; 

el 69% contestó haber enviado p;icientes a estudw crnm<1'0mico ) c:I 44. I % a esludio de 

ADN. En general, en nuestro estudio, los pediatra.• son los que habían enviado con mayor 

frc-cuencia (90°/ó) a sus pacientes a estudio cromosómícos (p 0.003 ), mientras que Jos 

neurólogos e internistas los habían enviado con mayor frecuencia a estudios de AON 

(60.9% y 50.l"/o rcspectivamente)(p 0.001). Probablemente esto se del>c a que una de las 

causas más frecuenies de morbimortalidad en el Instituto Nacional de Pcdiatria son las 

malfom1aciones congénita.' que requieren consulla con el gcncti,ta y, C<>n frecuencia, 

estudio cromosómico. 

l:n Canadá 70~ó de los médicos encuestados había referido pacientes a estudios 

crornosórnicos y llama la atención que unícamenle el :n~·o a estudios de ADN, )a que han 

conlado con servicios establecidos durante mayor tiempo y la gran mayoria de los médicos 

respondió que estaba de acuenlo (83~•) en em·iar a sus pacientes a estudio de ADN si 

hubiera historia familiar de cnfcnncdad y pruebas disponibles 
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TABLA 7. PORCENTAJE DE ESPECIALISTAS QUE ENVIA AL GENETIST A A 

LOS PACIENTES CON LOS SIGUIENTES PADECIMIENTOS. 

ENFEHM •:DAD NEU GO PED INT TOTAL p 

MENDELIANAS l'f:lllATHICAS 
Fibrosis quf\11CB 564 67.5 78 SS 65 0.008 
1)1s1rofia muM:ular 90 88.2 95.6 61.5 M.2 0.001 
f)uchcnnc 
Sindrornc de X frágil 82 88.2 88 67.6 Sl.6 0.001 
lkmofilia 67 57.S 78.3 71 611.B 0.052 
Fcnilcctonuna 61.5 73.5 85 71.4 73.2 0.021 
MENDELIANAS DEL ADULTO 
Distrofia Miotónica 87.2 70.6 84.4 54 15 0.013 
Enfermedad de lfunungton 87.8 35.3 15 56.4 65.2 0.001 
Ncurofibroma1osis S9 S9 84.4 53.3 64.4 0.003 
Rinón poliquis11co 48.7 S1.S 53.S 56 54 0.40S 
flolipo~IS fonuliar de COion S4 40 SS 65.2 S4 0.26S 
MULTIFACTOHIALES 
Enfermedad ps1qui.ttric.a 23.8 8.8 IB.2 14.9 16.1 0003 
Diabetes 12 19 4S.6 23 2S.4 0.024 
Enfermedad de Alt..hcimtt S2.3 20.S 32.5 9 28 8 0001 
llipcncnsión 7.1 7.6 4.S 8.S 69 0.220 
C;inccr mama.no 23. I 24.J IS 9 24.4 21.8 o 902 

Esta diferencia puede deberse al hecho de que la mayoría de los es¡x-cialist;is mc.,icanos 

encuestados laboran en instituciones de tercer nivel en dónde se rcali•mn protocolos de 

investigación que incluyen el diagnóstico molecular de enfermedades hereditarias y tienen 

contactos con el extranjero 

para enviar muestras rn casos de enfermedades para las cuales no se cuenta con la prueba 

en México. 

CONFIAN7..A PARA PROPORCIONAR t:L ASESORAMIENTO GENÉTICO 

Se preguntó a Jos encuestados que indi.:aran su nivel de conlillllz.a para proporcionar 

asesoramiento genético en tres situaciones especifica,. Sólo :?3~·• se sintió confiado o muy 

confiado ante el ca'<> de una !"•ciente '''" un hijo previo con malfonnaciones multiples. 

39% cuando la paciente tenia el antecedente de un hijo con anomalías cromosómicas 

(trisomia :? 1) ~ el 43% c=ndo la paciente tcni.i el ar1tecedente de un hijo con un 

padecimiento mendeliar10 (librosis quistica). E.sil• concuerda con Jos pohres conocimientos 

sobre genética de Jos médicos. El análisis por especialista.• mostró que Jos pediatra.. y los 

ginecoobstetra' fueron los que alC.'lnZJlron mayor conlillilZ..a en Jos casos de malformaciones 
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múltiples y de trisomín 21; los pediatras fueron los que refirieron tener mayor confian7.a en 

el caso de fibrosis quística. mientras que los internista.~ fueron los que tuvieron la menor 

confian7A'l en los tres escenarios (p 0.001) Esto es explicable por el hecho de que los tres 

casos son atendidos en menor frecuencia por el internista, y por otro lado, son ellos los que 

refieren tener menos conocimientos. (Ver tnbla 8). 

En el estudio canadiense más de In mitad se sentía poco confiado en brindar asesoramiento 

ante una anomafla cromosómica (55%) y ante un padecimiento mendeliano (57%) y un 

porcentaje mucho mayor en el caso de un hijo previo multimalformado (79%), lo cual 

parece diferir de nuestro cs~udio. 

TAIJLA H. POIKENTAJE DE MEDICOS ESPECIALISTAS QUF. SE SENTIRÍA!" 

CONFIADOS O MUY CONFIADOS PARA l'ROl'Ol{CIONAR ASESORAMIENTO 

E1crn•rio 
aUftjo previo con malfonnacionci 
múltiples 
b)llijo prc\.lo con cromo\onwpali<l 
(1 ri,omia 21) 
C)Jliju JlrC'\'10 C<lll p,aJec1m1cnto 
mendeliano (F1bro"n qu1s11cal 

GEN~:TICO. 

Nrurólo_g_~t Glnrcoobstrtru 

:!3 8 32~ 

41 M 5Z.~ 

45 ~ .l~.~ 

Pnhatras lntrrnbtu 

32.6 98 

5-4 3 19 6 

67 4 )6 7 

En otra sección del cuestionario, se investigó si los m<'dicos estaban de acuerdo en referir a 

los pacientes para pruebas genética.' en diferentes situaciones; l1l\ opciones de respuesta 

eran; muy de acuerdo. de acuerdo. neutro en dC"sacuerdo, muy C'n desacuerdo. En la Tabla 9 

se muestra el porcentaje de médicos mexicanos y canadien.scs que estuvo muy de acuerdo o 

de acuerdo con las a..o;cvernciones presentadas Se observa quC', C"n general. los médicos 

encuestados c~tuviC"rnn n1uy de ~\Cuerdo y de .i..:ucrdn en referir ;i un paciente ~¡ IU\'ic:r .i 

antecedentes familiares de una cnfcm1cdad con l"stud10 de ADN disponible (89.3%¡, 

mientras que este porcentaje d1<111inuyú dra.,ticamcntt' 'i la prut'ba proporcionara en 

oca.'iiones resultados indefinidos ( .l 7.f>~ o) l .tl\ resultados fucnln !'l.in11lan:s en c~te estudio y 

en el canadiense, pcrn cabe' lllf."ncion.ir .¡u~ un rnf."nM porcentaje de canadienses que Je 

mexicanos cstaria de acuerdo en ofrecer la prul."ba si no hubiera tratamiento para la 

enfermedad. si la prueba fuera cara. si hubiera coruccucnciM médico legales )' ante la 
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posibilidad de aborto de un feto afectado. Esto sugiere que los médicos canadienses están 

más alerta de las implicaciones éticas, sociales y legales de las pruebas genéticas. 

TAHLA 9. PORCENTAJE DE J\IEDICOS QUE ESTUVO DE ACUERDO EN 

ENVIAR A SlJS PACIENTES A PRUEBAS DE ADN SEGUN LOS DIFERENTES 

ESCENARIOS ENLISTADOS. 

t~<;CENAl!IO 

Referirla al pacienlc 11 IU\'iera antC'ct:dmtci fam1harc\ de una C"nfcrmcd.1d para la 
cual hay csludios de ADN dis.poniblN 
Referirla al paciente aunque la prucho1 de AUN de rcsult.111.Jo., indefinidos 
Referirla al paciente si él Jo whcll.va 
Dcbcr1i o(rcccnc la rrucba aunq•u: no c~is.ticra trar.arnscnlo para la C"nfcnncdad 
Deberá ofrecen.e la prueba aunqut' sea e.ara 
Deberá ofrecen.e aunque e~iuan cons,ccucnc1.u mrdico·k'galc\ 
Dt'bcn\ ofrecerse la prueba 11 la cnfrrmcdaJ ~ gru e 
f>eb<-~ ofrC"ccnc la prueba a la pactcntc cmh.uaJ".a.da aunque pi.toce •honar un 
feto afectado 

Muy de Acuerdo/ De 
acuerdo 

Mcx Can 
89.J BJ 

J7 6 4) 
6).6 64 
79.9 68 
65.2 49 
72.7 6) 

70.2 69 
71.0 61 

FI análisis por especialidad en nue,trn esrudin mostró lo siguiente (tabla 10). En general. 

Jo~ pediatras ~on los que con n1ayor frccuem:i~1 rt..•fcririan al paciente u ofrecerían las 

prud1a.' en las mnyoria de las situaciones planteadas, mientra.' que los neurólogos y los 

internistas fueron los que lo harian con menor frecuencia. 

Fn particular. un porcentaje si¡;niticativamcnre menor de neurólogos ofreceria la prueba si 

no hubiera tratamiento y esto puede estar relacionado con su experiencia con la enfennedad 

de lluntington. Al7.heimer y distrotiM musculan:·s pediatricas (p 0.001 ). Así mismo, los 

neurólogos y los internistas se preocupan más por las consecuencias médico-legales que los 

pediatras y ginecoobstetra.• (p 0.001 ). Finalmente, la gran mayoría de los ginecoobstctras 

está de acuerdo en ofrecer la prueba aun4ue implique el ahorto Je un feto afretado. lo cual 

difiere significativamente de la actitud de J,is otros es¡x·cialtstas. 
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TAIJLA JO. ACTITUDES HACIA EL USO DE PRUEIJAS DE ADN EN 

DIFEHENTES ESCENARIOS. rmte•:NTAJE DE ESPECIALISTAS QUE ESTAN 

MU\' DE ACUERDO O UE ACUEIWO. 

ESCENARIO N 
Referirla al paciente si tu~icra antecedentes 88 
familiares de una enfermedad par.:1 Ja cual hay 
C'\tudios de ADN disponibles 

Rrfcrirla al paciente aunque la prueba de 2q 2 
DNA de rc~uluido\ indefinidos 

Referirla al racicntc si él lo M>licitara 63.4 

Deberá ofrccC"n.c la prueba aunque no c•isucra 64 2 
trat.amicnto p.ira In cnfcm1C"dad 

L>cbcrA ofrece~ la prueba aunque ~il e.ara 64.3 

l>dxrá ofreccnc aunque C''.\i!ilMJ 61.9 
consccucnc1u mcd1co-lcgalcs 

Dc~n• ofrcccf1t' la prueba si la enfermedad r-s S4.8 
gnt:\'C. 

Deberá ofrecerse Ja prueba a la pacicnlc 66. 7 
cmbara1.ada aunque planee abonar un ícto 
afectado 

ANÁLISIS DE ESCENARIOS Y CRITERIOS 

GO 
85 

48.6 

SS 

SS 

S7.S 

8S 

IS 

92.S 

r MI p 
100 84 3 0.003 

44.4 30 0.001 

44.4 64 0.001 

91.3 78.4 0.001 

82.6 S6 0.001 

80.4 64.6 O.DIO 

76.1 66 0.001 

76.1 SJ 0.001 

El primer escenario se refirió a unn paciente asintomática con antecedentes de padre y una 

hermana de 37 nJ\os con enfermedad de lluntington; el 66. I % de Jos encuestados sugeriria 

a Ja paciente y a otros familiares que acudan a asesoramiento genético y/o rcali7.arsc la 

prueba de ADN, siendo lo' internistas quienes Jo harían con mayor frecuencia (75.5%) (p 

0.001). La paciente deseaha, además. saher el ncs¡;o que tiene 'u hijo de 10 nr)os de 

desarrollar la enfcm1cdad y •e prq~untó a J,is médicos si era muy probable. probable. no 

seguro. improbable o muy improhahk que r"alu.ara la prueha al niño o que esperara a que 

el niño fuera mayor de edad y decidiera •i hact'.r•e la prueba o no. 
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TABLA 1 l. PORCENTAJE DE F-tóiPECIALISTAS QUE CONSIDERÓ MUY 

PROBABLE O PROBABLE TOMAR LAS SIGUIENTES OPCIONES. 

OPCIONf-'i N GO r MI TOTAL 

Realizar la prueba al hijo/hija porque su paciente quiere que se rcahccn 50 85 83 39 63.8 

Esperar hasta que C'I nino no sea menor de edad y cnronccs decida 65 50 34 48 50.4 

Como se observa en In tabla 11. el 63.8% consideró muy probable o probable rcaliwr la 

prueba al hijo de In paciente si ella lo solicitara. con un predominio significativo de los 

gineco-obstetras y los pediatra.\ (p 0.001 ). Por otra pane. los neurólogos fueron los que más 

frecuentemente esperarían n que el niño fuera mayor de edad y decidiera. Estas opiniones 

no concuerdan con los lineamientos éticos que se han presentado en diversos foros y que 

recomiendan cautela en la.• prueba, genéticas para este tipo de cnferrnedudcs que no tienen 

tratamiento y pueden causar graves problemas psicológicos y de di,criminación genética 

El segundo escenario (Tabla 12). acerca de una paciente de J.5 a11os en la séptima semana 

de gc~taciún con diagnóstico continnado por AI>N de di~trofia miotóni.:a (con riesgo de 

transmisión del 50%). la mayoría de los em:ucstaJ,is 1X1 <;•o) considera muy prohablc o 

probable inforrnarle sobre la disponibilidad del diagnóstico prenatal y ofrecerle cita para la 

prueba. predominando esta respuesta entre los pediatra• (p 0.00-l ). 

Sólo 35. I % condicionaría el referirla a que acepte el abono del feto en caso de estar 

afectado como una opción. a excepción de los internistas de los cuales el 7-l.-l'Vi•. lo haria. 

Los resuhados fueron similares en el estudio canadiense, en donde 95% de los médicos 

inforn1aria wbre la disponibilidad y ofrecería la cita y wlo 30% lo condicionaría n la 

aceptación del abono. 

l'n el tercer escenario se preguntó a los médicos qué hari:in en el ca,,o de un paciente con 

diagnóstico clinico de librusis quística (labia 13 ). Li mayoría de los encuestado, consideró 

muy probable o probable confirmar el d1a¡!nóstico con prueba' de ADS. ofrecer 

asc:sorarnicnto gt~nCtico en el centro genético má."' cercano. rccon1cnd~u el d1a!;nóstko 

prenatal si la madre del p.1ciente se embara:r.1ra y sugenria pruebas de ADS para otros 

familiares. Cabe mencionar que los pediatras ><lll los que con mayor frecuencia muy 

probablemente sugerirían la• pruebas de ADS a los familiares (p O 001) 
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TABLA 12. POl{CENTAJE DE MEDICOS QUE RF..SPONDIERON MUY 

Pl{OHABLE O l'({OBAHLE TOMAR LAS SIGUIENTF..S OPCIONES. 

Opdonn 

Ofrecerla diagnóstico prenatal aunque no considere abono 
tcnip!utico. 

Le informarla sobre la disponibilidad del diagnóstico 
prcnal.lll y ofrcccria cita para i. prueba. 

La referida para diagnóstico ~nal.111 solamente si accpl.a 
que la terminación del cmhara.70 de un feto afretado es un;i 
de las diferente~ opciones disponibles 

La referirla al gcncti\ta solamrntc si ella lo sohczta. 

Muy 
rrobabldprobablc 

MF.X 
57.5 

81.S 

35.1 

44.3 

Jlluy 
probablc/probablr 

CAN 
55 

95 

30 

NOSE lllZO 

TAllLA 13. ESCENAIUO 3. PACIENTE CON FIUROSIS QLJISTICA. (POR 

ESPECIALIDADES MLJY l'l{ODAIJLE Y l'ROHABLE) 

•:sCENAHIO N GO ,. 1111 TOTAi. 
Confim1arla drn~n(hf1co con prueba de ADN 87.5 92.J 100 88.J ~2 
Ofrecerla asc\t.mtm1c-n10 !!Cntuco en el centro m.h ccrcann &8 82 100 10() 93.2 
Rccmncndan.s d1agnó\tico prcna1al u la madre \e crnb . .ira.1 .• ua 95 100 92 ~ 100 96 9 
Sut;:crirla eruchas a otros fam1llarc1 79.4 Q] 95.2 70 8 83.6 

INTl{Ol>LJCCIÓN DE PIU>GRAMAS DE TAl\117..AJE DE POHLACIONES 

llASADO EN LAS PRUEllAS DE ADN. 

La tabla 14 111uestr.1 el porcentaje de médicos especialista.• que estarían de acuerdo y muy 

de acuerdo con respecto a diferentes situaciones relacionadas con la introducción de 

progrmna.• de tami;l;ijc gent'tico de poblacionc,. 

h1 general. c'tuvieron de acuerdo (!\6°ó) en que el tam11;i1e debiera ser obligatorio si existe 

un tratamiento y que debe realit.arsc para detectar portadores de enfem1cdadcs autosómicns 

rcccsivas (77.t>º o). l'n este se¡:unJo a_,pcctn. hubo diferencia..• si¡!nilicatl\·as entre los 

cspcctalista_' (p 0001 ), ya que I<" pcJ1atr.L' fucrnn los que más lo fa\lirecicron. Ca_,¡ el 70% 

estuvo de acucrd<• en la importanci;i Je eJucar al médico "-'bre la n;stura)e;!JI del programa. 

antes de inkiar el tami111jc. l'o<:<i; espc<:taltst•L' estarían de acuerdo con que ¡,,, seguros y 

los patrones realicen prueba.• de l."lm1nje y· se encontraron diferencias signific;itivas porque 

un mayor numero de ginccoohslc.-tras estaría de acuerdo. 

11 



Los resultados son similares en ambos estudios aunque un mayor porcentaje de 

especialistas mexicanos apoyada el tami7.aje de portadores asintomáticos en el ca.•o de 

enfermedades autosómicas rccesivas. E.• posible que Jos canadienses tengan mayor 

conocimicnlo de lo que significa el tami7.1je de cslc tipo en población abiena. Se ha 

recomendado para cnfcnnedades reccsivas frecuentes en una determinada población y en 

parejas que desean casarse y conocer su cs!lJdo de ¡x>nador antes de procrear. 

LIMITANTES DEL ESTUDIO 

Estamos conscientes de que estos médicos no son rcpresen!lJtivos del grupo de 

cspccialislas al que pcncnecen; sin embargo, pueden considerarse reprcsentati\'os de los 

mcdicos que 1rabajan en los lnstitulos Nacionales de Salud y que ~e caracteri7.an por tener 

acceso a tecnolo¡;ía moderna, proporcionar alcnción médica de tercer nivel, principalmente 

a pacienlcs de ni\"C'I socio-económico y cultural bajo, tener acti\'i<la<lcs de investigación)' 

de <:nscñan/11 y contar con un Depanamenlo de Genética que p.1nicipa en las actividades 

ímtítucíonales. Por olra pane, los cspccíalístas del hospital pri\'a<lo. tiene menos 

actividades de in\·cstigación y cnscr)an.'.a. atu:ndcn p.ictcntc~ de: un ni\"cl socio-cconó111ico 

y cultural mil.' elevado y no cucnlan con un Dep;tnan1en10 estruciura<lo que ofrezca 

servicios de genética y panicipc en las acti,·idades educativas. 

4. T l r.STA TESIS NO S . .-u.. •. 
~·· r· \ :::. ~ ,,.\ PlIHJOTE . . : 
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TADl.A 14. ronCE!'ffAJE m: DIFERENTFS Esrt:CIAl.ISTAS QUE 

ESTUVIERON MUY DE ACUEnDO O DE ACUERDO CON LOS DIFERENTES 

ESCENAIUOS l>EL TAl\117..AJE l'OllLACIONAL. 

TOTAL CAN 
Se dcbcri contar con un tralarnicnlo cfrcU'fO anlct del 1am1r.1jc de 46.J S 1.2 26 7 S 1. J ~J . 5 JI 
una C"nÍCrmC'J&J hcrC'd1Carti1 

Dch<'rot \et ohligalono si c1.1i.1c un trat.amicn10 comprobMJ.o en c .. uo IS .4 92 .. 3 IS 12 .6 16 17 
de Jl.l~nós11Co IC'm(Wan<' 

IXb<ra tC'•li1 .• uw: p.ara dC't«1ar a kn ponadorC'\ u1nconU1K:o1 de W\a 61.3 12 .1 11.9 70 77.6 41 
COÍi:mlC'J.aJ AUIO\ÓnHC& ft(C'Siva . 

Debed. introJucin.c- '"61o drsputs que los mtd1cot M,-an tido 63 .4 76.3 63 .6 75.S 69.6 74 
cducadm wbrr la nalunku del J'lfOj~rama 

Grup.•t C'spi«tlico'\ mtcfcüdo\ ('n cirn.u cnfc~ct dcbtr&n Kf 60.0 S7.0 Sl.2 S9.0 S6.0 No schúo 
panr de cualquier dt-c1•uOn rua ntablcccr el Umir.1jC' 

Lu compal'ttu de s.r~urut dd)('dn rodC'f .ohcnu el wnlJ'.ajC' antn de 7 S 32.~ 7,0 1.7 13.J u 
C'\lablcCC'f ptl ll!iC.U r&Ull tklttttllna:J dc-Jucibles !'' cm,lOI 

Len J'-'ffOOCi drbcra.n lcnC"f el dtt«ho de 1am11.ar • 101 rmrlC'ado• S.0 ll.6 23.l 11.7 20.1 26 
polC'nC1.alC'1 rar. dC'IC'C1.at C'OÍC'fmC'd.aJc~ que podrt.an Íl\'Otc«nc J'Of 
el amhic"llC' C''l'C'cilict• 4kl uah.1J1• 

()d"('r.a inu,iJucu'1.c "'tll,un["fl!C' "no d11mmu)t' C'I Ílnanc1an11tnlo de 2 .7 4J.l 15.$ 35.0 JO.O i<J 
prognm.n mtdicn1 ac1u.a1n 

lO 



DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES 

El conocimiento de las bases genéticas tan rápidamente cambiantes propone un gran reto 

para el médico en formación y para el especialista que tendrán que enfrentarse a fa 

medicina genómica que pronto se avecina. La educación en genética, por lo tanto, tendrá 

que englobar no sólo el cálculo de riesgos para la pareja, si no una gama de conocimientos 

sobre los servicios disponibles y la tecnologia diagnóstica que con la habilidad y fa 

conlian;r.a para brindar asesoramiento genético y enfrentar los múltiples dilemas éticos quc 

esto implica, pueda ayudar a los médicos para brindar un servicio integral al paciente. 

Como pudimos observar en el estudio, m:is de la mitad de los médicos especialistas de 

cuatro instituciones de tercer ni\el del país consideran regular su conocimiento sobre 

genética. lo que correlaciona con una pobre educación en genética a nivel de la facultad de 

medicina y el bajo promedio de cursos relacionados con la genética a Jos cuales han 

asistido después de haberse graduado. l.a gran ma~oria de los médicos aún confia en dichos 

conocimientos, '"¡ como en los que otros colega.' les pued:m brindar. A pesar de que más 

de la mitad de Jo, cncucstados considera muy import:mte detectar padecimientos genéticos. 

un bajo porcentaje realmente cnvia a 'us pacientes al genctista y a pruebas de ADN. Aún 

no se han scnsihili.1:1do con l:i necesidad de estudiar genétic.unente a los pacientes con 

padecimicnhlS comunes multifactorialcs como la hipcrte"'ión arterial y la diabetes mellitus, 

ni con Ja idea de brindar "-'esoramiento genético a Jos familiares. Esto concuerda con d 

poco conocimiento en general que se obser.,.ó p<.>r parte de los internistas, los cuales son los 

que con más frecuencia atienden este tipo de enferrnedades. En general, se observó que los 

pediatras y Jos ginecoobstctras son los que má.• conocimiento tienen sobre la disponibilidad 

de pruebas genéticas y son Jos que se sienten m;b confiados para brindar asesoramiento 

gem:tíco. Esto probablemente se debe a que \en con mayor frecuencia enferrncdades 

genética y están n1is rdacionados con los gC'nctistas que laboran en su~ in~títucloncs. 

Las actitudes S<>brc el uso de resultados de AD~ por compafüas de seguros y patrones para 

Ja detección de su,cept1hilidad a enfcnnedades fueron consistentes con la encuesta 

reali:t..:ida en Canada, en la cual la gran ma~oría se encontró en desacuerdo, por las 

consccuenciu que esto pudiera tener p.ua las personas. 

Confonne se inicie Ja aplicación clínica de pruebas de susceptibilidad para enfcrrncdadcs 

multifactorialcs, el médico gencrsl y no ncc~amente el especialista. tendrá que tener los 
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suficientes conocimientos para poder interpretar resultados así como asesorar al paciente 

sobre consecuencia.' del padecimiento en la familia, estilo de vida. fonnas alternativas de 

reproducción y notificación a otros miembros de la familia. 

La muestra de especialistas incluida en el estudio representa probablemente el mejor 

escenario de la situación sobre los conocimientos y Ja sensibilización de los médicos 

mexicanos con respecto a Jos avances de la gcnélica moderna. la disponibilidad de pruebas 

genéticas y Jos aspectos éticos y socialcs de sus aplicaciones. Es momento de enfatizar la 

importancia que esto conlleva para el futuro de Ja práctica clínica y la necesidad de instituir 

mayores y mejores programas académicos sobre gcnética en las facultades de medicina. así 

como promover cursos e incluir un equipo multidisciplinario en Ja_, visitas hospitalarias, 

con el fin de difundir Ja., bascs genéticas al médico que brindará un primer nivel de 

atención. 
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Favor de contestar todas las preguntas. La mayoría de ellas requieren 

solamente marcar una respuesta. Sus comentarios sobre el contenido del 

cuestionario son bienvenidos en cualquier momento. 

1. ¿Qué tan importante es para usted detectar los padecimientos genéticos en 

sus pacientes? 

Muy 1mportan1e Importante Poco importante Nada importante Sin opinoón 

o o o O D 

2. ¿Cómo considera su conocimiento sobre la genética? 

Muy bueno 

(90-100%) 

o 

Bueno 

(70-80%) 

o 

Regular 

(50-60%) 

o 

Mínimo 

(30-40%) 

D 

Casi nulo 

(<30%) 

D 

3. ¿En qué afio se recibió de la facultad/escuela de medicina? 

19 __ 

4. Cuando se encontraba estudiando en la facultad/escuela de medicina, 

¿llevó algún curso de genética? 

a) Si,0 No, O No recuerdo , O 

b) Si su respuesta es afirmativa. ¿cómo recibió la información sobre la 

genética? 

Curso obhgatono 

Curso opcional 

Rotaciones climcas O 
Otros O , 

5. Desde que se recibió de lil facultad/escuelil de medicina. ¿a cuántas 

conferencias oe educación conttnua o tilllcres ha asistido donde el tema de 

la genética fue una parte sigmf1cattva del programa? 

Ninguna 
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~3 

No recuerdo 

6. ¿Cuánto de su conocimiento actual sobre la genética ha sido obtenido de 

las siguientes fuentes? 

a) 

b) 

c) 

d) 

e) 

f) 

g) 

h) 

i) 

Cursos de preparatoria 

Facultad/escuela de medicina 

Colegas 

Visitas hospitalarias 

Revistas 

ReunlonesfTalleres 

Folletos informativos 

Medios de comunicación 

(p.ej. periódicos. televisión) 

Otros (espec1f1que) 

Todo Mayoria Algo Muy poco Ninguno 

o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 

o 

2 3 4 5 

o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 

o 

o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 

o 

o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 

o 

o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 
o 

o 

7. ¿En su práctica medica actual. atiende pacientes regularmente? 

No 0 Si su respuesta es negativa. especifique que tipo de actividad 

realiza y pase a la pregunta 28 ------·-----------

Si O Continúe con 1;1 s1gu1ente 8 

11 Las siguientes preguntas se refieren a su estilo de practica clínica con 

respecto a ta genótica, así como a ciertos padecimientos especificos. 

8. ¿Con cuantos de sus pacientes habla sobre el componente genetico de su 

problema medico? 

Casi todos mis pacientes o 



La mayorla de mis pacientes o 2 

La mitad de mis pacientes o 3 

Menos de la mitad de mis pacientes o 4 

Ninguno o 5 

9. ¿Cuántos pacientes ve aQllillmenle con cada una de las siguientes 

enfermedades? Incluya aquellos pacientes afectados por el padecimiento 

enlistado o aquellos con antecedentes familiares de la enfermedad (p.ej. en 

un familiar cercano como padres, hermanos. tios). 

# do Paciontos Por Año 

Ninguno 1-10 11-50 más 

de 50 

a) Fibrosis qulstica o o o o 
b) Ril'lón poliqulstico del adulto o o o o 
c) Hipertensión o o o o 
d) Poliposis familiar del colon o o o o 
e) Hemofilia o o o o 
f) Enfermedad de Alzheimer o o o o 
g) Slndrome del X frágil o o o o 
h) Distrofia muscular de Duchenne o o o o 
i) Distrofia miotónica o o o o 
j) Neurofibromatos1s o o o o 
k) Cáncer mamario o o o o 
1) F enilcetonuria o o o o 
m) Diabetes o o o o 
n) Enfermedad s1quiátrica o o o o 
o) Enfermedad de Huntington o o o o 

10. Para cada enfermedad. ¿recomendaría que su paciente consultara a un 

especialista? S1 SI. ¿enviaría a su paciente a un especialista de esa 



enfermedad, a un genetista o a ambos? (Puede marcar mas de un 

recuadro). 

Referir al Paciente 

No Si, a un espeeaafista S•. a un genellsta 

de la enfermedad 

a) Fibrosis qulslica o o o 
b) Rillón poliqulsloco del adulto o o o 
e) Hipertensión o o o 
d) Pofiposis lamdw.r del colon o o o 
o) Hemoíoha o o o 
1) Enfermedad de AJzhcrmcr o o o 
g) Slndromc del X frllgil o o o 
h) Oístroraa muscular do Duchenno o o o 
1) Dislrofoa miolónoca o o o 
j) Neuroflbromatos.1!> o o o 
k) Cénccr mamario o o o 
1) Fcnilcclonuna o o o 
m) Diabetes o o o 
n) Enfcrmc<lad siqu"11uca o o o 
o) Enfermedad de Hunlongton o o o 

111 Las pruebas (estudios) genéticas comprenden dos análisis de 

laboratorio muy cliforentes que utilizan cromosomas (estudios 

cilogenóticos) o ADN (estudios de genética molecular). Los estudios 

cromosómicos analizan la morlologla y el número de cromosomas. 

Los do ADN genéticas analizan los cambios en nucleótidos que so 

asocian con enformodades (ligamiento) o que causan enformodados 

(mutacionos). 

11. ¿Alguna vez ha rofcndo a un paciente para cualquiera de las siguientes 

pruebas gcnétocas? 



a) estudios cromosómicos No O SiO Refiera para cual enfermedad 

b) pruebas de ADN No O SiO Refiera para cual enfermedad 

12. ¿Alguna vez ha referido a un paciente para asesorla genética? 

No O SiO Refiera para cual enfermedad 

13. Por favor indique, donde se localiza el centro de pruebas genéticas mas 

cerca a usted. 

Institución Ciudad 

Inseguro de su localización 

14. Clasifique en orden de importancia. según su criterio, las fuentes de 

obtención de información sobre genética ( 1 =la mejor. 7=1a menos preferida) 

a. Colega o 
b. Libro de medicina o 
c. Revistas médicas o 
d. Hospital o 
e. Departamento de genética cercano o 
f. Laboratorio privado o 
g. Otros o 
Especifique 



IV El asesoramiento genótico incluye: explicar la probabilidad do heredar 

(transmitir) una enfermedad genótica, hablar sobre opciones 

reproductivas para los futuros padres, ayudar a los pacientes a decidir 

sobre las pruebas genóticas y, si se realizan, quó hacer con los 

resultados. 

15. ¿Le ha proporcionado asesoramiento genético a alguno de sus pacientes? 

No O Sí O Refiera para cual (es) enfermedad (es) 

16. En las siguientes tres s1tuac1ones. ¿qué tan conf1ado(a) se sentirla en 

proporcionar asesoramiento sobre las probabilidades de que un padecimiento 

especifico pudiese recurrir en un futuro embarazo? 

¿QUE TAN CONFIADO? 

Muy conr1ado Confiado Neullal Inseguro Muy inseguro 

a) Su pa~cnlc tuvo un h1JO ptcv10 o o o o o 
con matformaoones rnull1ples 

b) Su paoenle tiene un h1,o con o o o o o 
anomalias cromo,om1cas (P ~J tnsomia 21) 

e) Su paoenle tiene un h•JO con un o o o o o 
padecttntento genético mendeh.ano 

(p.eJ r1bfo~11 Quishca) 2 3 • 5 

V Ahora es posible realizar pruebas de ADN para varias onformodados. 

Aunque algunas ostan restringidas a los laboratorios do investigación, 

muchas estan disponibles para uso clinlco 

17. ¿Sabe usted si existen pruebas de ADN para uso clínico (pacientes) en la 

Ciudad de México para las siguientes enfermedades? 

a) Fibrosis quistica 

DISPONIBILIDAD DE PRUEBAS ADN 

SI 

o 
NO 

o 
NO SABE 

o 



b) Riñón poliqulstico del adullo o o o 
c) Hipertensión o o o 
d) Poliposis familiar del colon o o o 
e) Hemofilia o o o 
f) Enfermedad de Alzheimer o o o 
g) Slndrome del X frágil o o o 
h) Distrofia muscular de Duchenne o o o 
i) Distrofia miotónica o o o 
j) Neurofibromatosis o o o 
k) Cáncer mamario o o o 
1) Fenilcetonuria o o o 
m) Diabetes o o o 
n) Enfermedad siquiátrica o o o 
o) Enfermedad de Hunt1ngton o o o 

VI Esta sección describe varias situaciones que pudiesen afectar su 

decisión sobre de referir a un paciente a un centro de genótica. 

18 Suponiendo que se encuentra disponible la prueba de ADN. ¿confirmaría el 

diagnóstico cllnico de una enfermedad especifica con pruebas de ADN? 

(Favor de seleccionar una o más respuestas) 

a) No o 
b) En ocasiones o 
c) Si. si el manejo del paciente se afectara o 
d) Si. si el diagnóstico no fuera claro o 
e) S1. si hubiera sabido que el estudio estaba disponible o f) S1. pero solamente si otros médicos en m1 especialidad 

lo estuvieran utilizando o 
g) S1, pero solamente si fuera una práctica común 

para la enfermedad o 



19. Las siguientes declaraciones son algunas razones que se han citado para 

referir a pacientes a centros genéticos para pruebas de AON. Con respecto 

a su propia práctica clínica ¿está de acuerdo o no con cada declaración? 

a) RoferltJa a mi pac.1enle si luvtera 

an1ecodentes famrh.ams do una 

enfermedad para la cual hay estuchas 

do AON disponibles 

b)Rofcnria a m1 pac1cnlo aunque 

la p<ueba do ADN proporoonara 

en ocasK>nes resultados indeftmdos 

c)Rcfcnrla a mi paaento para que &O 

roalt.zara la prueba de AON s1 fuera 

ospcclflcamcnto s.ohcJtado por el paciente 

Muy 

do acuerdo 

o 

o 

o 

Oc acuerdo Ncurro Desacuerdo Muy 

en desacuerdo 

o o o o 

o o o o 

o o o o 

20. Supogamos que el estudio do ADN se encuentre disponible para la 

enfermedad y proporcione ayuda en ol diagnóstico. Con respecto a su 

propia práctica cllnica. ¿está do acuerdo/desacuerdo con las siguentes 

declaraciones? 

a) La prueba de AON deber a olrecoroe 

al paciente aunQue no o:usta trat.."lm.ont? 

para la enfermedad 

b)La f""".~ba C':"' AD'-' debfora ofrc~f!'fSe 

al paciente aun cuando la ptveba soa e.ara 

c)la prueba de AON deber.;) ohet:r-no 

d)La prueba tJC' AON debf>r.i otu:!'C~tse 

al polCJiCOtft &.! ta P-Oft?fmndad t"-$ OfOIVe 

abortar un feto afc-clado 

Muy 

de arue<do 

o o 

o o 

o o 

o o 

o o 

2 

-------- - ·~-·--------

Muy 

en des.acuerdo 

o o o 

o o o 

o o o 

o o o 

o o o 

3 4 5 
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VII La prueba de ADN se utiliza para el diagnóstico y/o identificación de 

portadores de enfermedades especificas. En las siguientes páginas, 

se presentan tres casos clínicos (Preguntas 21 a 23) para los cuales 

ya so encuentran disponibles las pruebas do ADN. 

21. Una mujer de 29 años do edad lo consulta sobro sus antecedentes 

familiares do la enfermedad do Huntington (HD). Está extremadamente 

preocupada por desarrollar este padecimiento autosómico dominante, pero 

no presenta síntomas o signos detectables. Su padre y su hermana de 37 

años se encuentran afectados. Ella sabe que existe una prueba de ADN 

para la HD. 

a) Elegirla realizar uno de los siguientes (Favor de marcar una sola respuesta) 

(i) Enviar la mueslra del ADN do la paciente para la prueba y después hablar 

con olla sobre los resultados o 
(ii) Referir a la paciente para asesoramiento gonélico o a 1'1 prueba de AON 

solamente si ella lo solicita o 
(iii) Sugerirlo a la paciente y a otros familiares que acudan a asesoramiento· 

genético y/o a realizarse la prueba de ADN o 
(iv) Sugerirlo a la paciente que las pruebas presintomáticas en su caso no 

serian útiles o 
b) La misma rnu¡cr quiere saber el nesgo que tiene su l11¡0/h1¡a de 10 años de 

desarrollar la Enfermedad de Huntington 

¿Quó haria usted? 

Muy prob•blo Probable No seguro Poco probat>M Muy tmprobable 

(1) Rcahzar 1,-¡ ptueh.• o o o o o 
al h1J{llht1a porQU(? :1.u p.lo(•n:e 

QUtete QUO se roakc 

C•) Espcrat" ~sla QUO e-1 n.ño o o o o o 
no sea un menor (p ci mayot .1 los 

18 al'ios) y Q\I(' cntoncc~s óc<-d.1 



22. Tiene una paciente de 35 años en la 7° semana de gestación y sin otros hijos. 

Se encuentra débil y camina con dificultad. El estudi de ADN ha confirmado 

que tiene distrofia miotónica (OM), una enfermedad autosómica dominante 

Generalmente, la DM se presenta en los adultos pero existe una proporción de 

casos congénitos severos. El reto de su paciente tiene un riesgo del 50% de 

ser afectado por esta enfermedad y el diagnóstico prenatal está disponible. 

¿Quó haria usted? 

Muy probable Probablo No seguro Poco probable Muy improbable 

a) Ofrecerla el d1agnóshco prenatal o o o o o 
aUn cuando ella no considero reahz ar se 

el aborto tompóullco s• el folo estt. aledado 

b)lc informa11a sobre la d1spon1bthdad o o o o o 
del dmgnóst1co pren;tlal y le ofrecería 

establecer la cita pJra la prueba 

c)La tefonua para el d1agncstico o o o o o 
pnmatal solamuntr '!.• accpt.1 quo la 

lcrmtnactón <Jt•I ernoar azo con un foto 

afectado es una de las d1ferenles 

opoones d1spon1bl"'s 

d)la rofomia a un genelfst.a o a un o o o o o 
consc1cro gcnéhco sol.'11'1X"nte sJ eaa 

k> s.ohota 

:J • s 

23. Su paciente es un nii'lo que fue normal durante los primeros dos ai'los de su 

vida. despuós presentó falla en el dcsmrollo (p ej. poco aumento do peso) y 

tuvo múltiples infecciones respiratorias Ustc•d diagnostica clínicamente 

fibros1s quistica (FO) Actualmente. la FO es incurable y generalmente 

letal antes de los 30 ai'los de edad. Ya que la FO es un padecimiento 

autosóm1co recesivo. ambos padres son portadores asintomáticos do FO. 



¿Qué haría en su práctica clínica? 

Muy p101>ablo Proba Dio Neutro Improbable Muy 

imptoba~c 

a)Confirmarla mi diagnóshco o o o o o 
con pruobas do ADll 

b)Ofrocorla asosoram1on10 genético en o o o o o 
el centro gonóhco m~s coreano 

c)Rocomondaria el d1agnósbco prenatal o o o o o 
si la madre do mi pacicnlc so embarazara 

d)Ya quo las pruebas de AON son la Un1ca o o o o o 
manera do idcnllf1car a los portadores de 

FO. sugonrla pruebas de AON para otros 

panonios do la familia de m1 paocnt6 

VIII Las técnicas moleculares tiene potencial para el tamizajo futuro do 

poblaciones completas. Sin embargo, existen problemas éticos, 

sociales y económicos que deberim considerarse antes do la 

implementación de programas de tamizaje poblacionales. Que piensa 

usted sobre la introducción de programas de tamizaje poblacionalcs 

basados en las pruebas de ADN en México. 

24. ¿Está de acuerdo/desacuerdo con las siguientes declaraciones sobre el 

tamiza¡e de poblaciones? 

b)EJ tarT'M.laJe deber a!.•~' (1~il1QalL1ti<.• \1 

c.11slo un lra1.1mu~n!o rom;HobaócJ (•n c.1~0 oe 
d1agnósbco 1.:-mpr.1,..-\ (<l•''"ú '"'rrv:ot¡<.• n.c:•Of\ .. l,.ll 

do fcnilce1onur1~) 

o 

c)EI latntZa1c d~tx~1~) rp;th.t;n~.f.' p.;H."l ~lf.-ctat O 

De acuerdo Ne-u,,o Desacuerdo 

o o o 

o o o 

o o o 

Muy 

o 

o 

o 
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nuto56mic.'I recesiva (como FO) 

d)EI lam1ZaJc debe1a 1n11oduc.nr.t!' solo 

después de que los mr:d1cos ayirn s.1do 

educados sobre la naturale1a del prcxJrama 

e)Grupos espec1fü:os mlcrcsados en c.1ertas 

o 

o 
enfetmedades (p CJ As.oaac.1on Meuc.ana do FO) 

deber a r.et par1e de cualquK•t dec.i~1ón para 

establee.et el tamtZa1e 

f)Las companlas de 5egum de~t ~n podet o 
sohotar el tamtza¡c anles de eslablccet 

polihc.as para deletmmat deduobt~!i y costos 

g)los patrones debcrén tener el derecho de O 

tamizar a k>s empleados potencJales. 

para dcledar ciertas enfctmedétdes que podrían 

tav0<ecersc por el amtuenle e~peciftCO do traba¡o 

o 

o o o 

o o o 

o o o 

o o o 

o o o 

IX Esta sección se refiere a información gonoral sobro usted. 

25. ¿Cuál es su especialidad? 

Neurologia 

Obstetricia/Ginecologia 

Pediatría 

Medicina Interna 

26. ¿Cuál es su edad? (al\os cumplidos) 

27. ¿Cuál es su sexo? 

Masculino o Femenino O 

28. ¿Cuántos hijos tiene? 

o 
o 
o 
o 

ºº 

o 

o 

o 

o 

o 



O O 1 O 2 O 3 O 4 O 5 (más - especifique) --------

29. ¿Algún familiar en primer grado (padre. hermanos, hijos) tiene alguna 

enfermedad genética? 

Si O No O Desconoce O 

Si, si, diga cual--------------------------

30. En su vida diaria, considera usted que la religión es: 

Muy importante 1 O Importante 

Poco importante Irrelevante 
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