/2L,

,,»-’I—‘:!Q UNIVERSIDAD NACIONAL
) AUTONOMA DE MEXICO

FACULTAD DE MEDICINA

SIRES DIVISION DE ESTUDIOS DE POSGRADO
E INVESTIGACION

SECRETARIA DE SALUD
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA

“ACTITUDES DE LOS MEDICOS BSPECIALISTAS BN
RELACION A LAS PRUEBAS GENETICAS”

TRABAJO DE INVESTIGACION

QO u E P R E 8 E N T A
JOANNA LUCIAEELGADO-FALCON COOPER

PARA DBTENER EL DIPLOMA DE ESPECIALISTA EN

k-

INP MEXICO. D, F. 2002

GENETICA MEDICA



e e

Universidad Nacional - J ~  Biblioteca Central
Auténoma de México -

Direccion General de Bibliotecas de la UNAM
Swmie 1 Bpg L IR

UNAM - Direccion General de Bibliotecas
Tesis Digitales
Restricciones de uso

DERECHOS RESERVADQOS ©
PROHIBIDA SU REPRODUCCION TOTAL O PARCIAL

Todo el material contenido en esta tesis esta protegido por la Ley Federal
del Derecho de Autor (LFDA) de los Estados Unidos Mexicanos (México).

El uso de imagenes, fragmentos de videos, y demas material que sea
objeto de proteccion de los derechos de autor, serd exclusivamente para
fines educativos e informativos y debera citar la fuente donde la obtuvo
mencionando el autor o autores. Cualquier uso distinto como el lucro,
reproduccion, edicion o modificacion, sera perseguido y sancionado por el
respectivo titular de los Derechos de Autor.



“ACTITUDES DE LOS MEDICOS ESPECIALISTAS EN RELACION A LAS
PRUEBAS GENETICAS”

irector de Ensefianz

. e 4):;;“‘ ¢
3 4

"7 Dra. Victoria del Castfifa Ruiz
“"= N Y Profesor Titular de! Curso

; I

“\M‘ﬁ:\ {{tzt Lot eve L
. O/-A_LLLL'OQCL

Dra. Alessandra Carnevale Cantoni
Tutor del trabajo de investigacién




AGRADECIMIENTOS

“iNo existe satisfaccion mas grande que ¢l haber realizado un sueiio que en su inicio
parccia inalcanzable!”

A mi padre en su honor, por haber sido el impulso para lograr una mas de mis metas, un
gran cjemplo a seguir como ser humano y profesionista, por su apoyo y amor
incondicionales y tantas lecciones que trascendieron su vida

A mi madre por luchar para darme la oporntunidad de realizar mis suedos, por alentarme a
vencer las dificultades y obstaculos del camino a través de su ejemplo de fortaleza y
perseverancia Gracias por siempre estar a mi lado

A mi esposo por ser la luz de mi vida, mi primera pasion, gracias por comprender y respetar

la segunda Te amo
A mi hermana por ser la mejor compainera en la vida, no lo hubiera logrado sin ti

A la Dra Carnevale, fue un honor realizar este trabajo bajo su tutela Gracias por hacerme
participe de una valiosa aportacion para la mvestigacion en genetica

A todos aqucllos que colaboraron en la realizacion de cste trabajo Dr Pedro Gutiérrez,
Dra Elisa Alonso, Dra Esther Casanueva, Dr Rubén Lisker

A la Dra Decl Castillo, Ariadna, Esther y  Maricarmen por su empefio v dedicacion para la
formacion de genetistas de excelencia

A todos los que comprenden el departamento de genética humana y los laboratorios de
biologia molecular, cultivo de tejidos y citogenctica, gracias por su apoyo

A Conchita por su paciencia y ayuda en todo momento

A Manvi con especial agradecimiento por ser mi compaiera de residencia y una gran
amiga

A todos los pacientes y sus familiares de quienes tanto aprends



© % NG AW

10. Limitantes del estudio
11. Conclusiones

12 Referencias

ANEXOS

Justificacion ... ... .
Objetivos........ ...
Hipotesis.

TIPO Ae eSMAIO . . ... i e et et seenae
Material y Mtodos .. ... et et seees

Analisis de1a informacioOn........... ... ...ttt

iNDICE

[- - - N VS PO PR

~

Resultados y discusion ... ...

Aspectos generales. .

Conocimiento sobre gendética

Educacion en genética

Fuentes de la informacion actual en gencética
Experiencia clinica con las enfermedades genéticas . . e e 11

Referencia de pacientes al genctista y estudios genéticos ... . .. . ... 12
Confianza para proporcionar el asesoramiento genético G 13
Anilisis de escenarios y critenios .16
Introduccion de programas de tamizaje de poblaciones basado en las pruebas

.18

.19
.21
.23

de ADN

t. Cucstionario




ACTITUDES DE LOS MEDICOS ESPECIALISTAS EN RELACION A LAS
PRUEBAS GENETICAS.

RESUMEN

Antecedentes. la  identificacion de  genes que son responsables o predisponen a
enfermedades esta cnfrentando al médico al deber de proporcionar informacién a sus
pacicntes sobre la posibilidad de realizarse pruebas genéticas y ayudarlos cn la toma de
decisiones.

Objetivo. Analizar las actitudes de médicos no-genctistas mexicanos. con relacion a las
prucbas dc genética molecular, su impacto en la prictica clinica ¥ ¢l uso de las fuentes de

informacion.

Material ¥ métodos. Sc aplicé un cucstionario a una mucstra de médicos especialistas
(ncur6logos, ginecoobstetras, internistas y pediatras) que laboran 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 ¥ tipo de hospital en ¢l que laboran (pablico o
privado). Por otro lado, se discuticron las similitudes y diferencias con los resultados de
una encucsta igual aplicada a médicos especialistas canadienses.

Resultados vy conclusiones. Se entrevistaron un total de 188 médicos, de los cuales 23.4%
fucron ncurdlogos, 22.9% ginccoobstetras, 24.5% pediatras ¥ 27.1% intemnistas. El §2.5%
considerd tener regulares conocimicntos sobre gendtica y 24.8% minimos; en Canadd 70%
considera tener conocimientos adecuados. La mayoria considera muy importante detectar
los padecimicentos genéticos de sus pacientes, a excepeion de los internistas (s0lo ¢l 33.3%).
Al igual que en Canada, los médicos ven con mavor frecuencia enfermedades
multifactoriales que mendelianas. La mayoria referiria a los pacientes con enfermedades
mendclianas al genetista (53-85%%), mientras que un porcentaje inferior (7-31%0) referiria al
genetista los padecimientos multifactoriales. La mayoria (63-90%%) estuvo de acuerdo con ¢l
uso de prucbas moleculares en diferentes situaciones y se sintio ncutral o inscguro para
proporcionar ascsoramiento genético en tres situaciones, lo cual concuerda con ¢l hecho de
que 77% refirid que sus conocimientos sobre genética cran regulares o minimos. En
conclusién, los médicos encuestados estan de acuerdo con ¢l uso de prucbas de ADN, pero
sus conocimicntos sobre genética tienden a ser pobres.

Palabras clave : genética, actitudes, especialistas.




ANTECEDENTES

Propuesto en la década de los ochentas para caracterizar la secuencia completa y localizar a
los mas de 80,000 genes que se suponia constituian la composicién genética del hombre
para ¢l afo 2005, ¢l proyecto del genoma humano ha avanzado a pasos agigantados. Los
espectaculares avances van desde la compleja tarea de crear tanto mapas genéticos asf
como fisicos, con la ayuda de la biologia molecular y su reaccién en cadena de la
polimerasa, sin la cual ¢sto no hubiera sido posible, hasta la creacidn de compleja
tecnologia que ahora en cuestion de minutos es capaz de sccuenciar los miles de adeninas
(A), timinas (T), guaninas (G) y citosinas (C) que conforman al ADN. Comparado en un
inicio con la bomba atémica y ¢l proyecto de la NASA que Hevo al hombre a pisar la luna
(1), el proyecto del genoma humano fue visto como una tarca imposible, poco realista y con
grandes implicaciones éticas, sociales ¥ ccondmicas. Ein  una década hemos podido vivir
los grandes avances que, a  nivel mundial, se han llevado a cabao, gracias a la coordinacion
de miles de centros de investigacion destinados a descifrar el lamado “libro de la vida™, El
mundo entero pudo ser testigo nuevamente de un hecho historico, cuando en Febrero del
2001, cuatro afos antes de los previsto, se publicaron simultancamente en las revistas
Science ¥ Nature la secuenciacion completa del genoma humano por parte de los dos
grupos que encabezan la competida carrera de o genomica, los Institutos Nacionales de
Salud y la compania privada Celera Genomics. Para asombro de muchos, los 80,000-
100.000 genes previamente propuestos fueron reducidos a 30,000-35,000. Aun queda por
descifrar ¢l coédigo por tripletes asi como los millones de proteinas para los que estos
codifican. La era dec la genomica esta siendo reemplazada por la “'protedmica™ y a su vez la
genética comparativa y  la secuenciacion de los genomas de multiples especies estan
alcanzando nuevos horizontes para la medicina actual. La aplicacion de las nuevas
tecnologias de genética molecular, asi como la identificacion de un nimcro rapidamente
creciente de genes responsables de enfermedades mendelianas o bien de penes que
intervienen  en la etiolegia de  las  enfermedades  comunes  multifactoniales,  esta
revolucionando la practica médica ¢ influyendo en las responsabilidades de los médicos
).

La disponibilidad de multiples prucbas de tamizaje, de diagnéstico y nucvas técnicas para

la intervencion terapéutica, para un sin fin de enfermedades genéticas conlleva diversos
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dilemas éticos asi como implicacioncs legales y psicosociales tanto para ¢l paciente como
para el médico. (3)

Existe poca informacion sobre ¢! impacto que esto ha causado en los Gltimos aftos en la
practica clinica y sobre los conocimientos y actitudes de médicos con respecto a la
disponibilidad y uso de pruebas genéticas y del diagnéstico prenatal (4,5,6). Asi, a pesar de
su disponibilidad, so6lo un cuarto de los médicos generales encuestados en ¢l estudio
realizado por Firth y colaboradores (6), sabia que cxisten estudios prenatales en el primer
trimestre del embarazo y la mitad no conocia la necesidad de referir tempranamente a las
pacientes para dichos estudios. Pocos sentian confianza para ofrecer estudios de diagnéstico
prenatal debido a actitudes sobre la terminacion del embarazo y sus implicaciones para las
parcjas. Sc observé que los especialistas a cargo de la atencidn médica de los pacientes
afectados son los que tienen mayor conocimicnto de la disponibilidad de las prucbas.

En otro estudio (4), se refiere que la poca familiaridad que tiene ¢l médico con respecto a
la investigacién en gendética humana se debe, frecuentemente, a la poca informacion que
recibe durante su formacion en la universidad, por la falta de ticmpo y la poca relevancia
que se da a la genética en la practica clinica. Este mismo estudio realizado en la Escuela de
Medicina de Johns Hopkins, evaludé a 1,795 médicos, incluyendo médicos generales,
ginccdlogos, pediatras, internistas v psiquiatras y comparé sus conocimientos gencrales
sobre gendtica, interpretacion de drboles genealdgicos y uso de probabilidades con los
conocimientos que tenian 360 genctistas y conscjeros genéticos. Los pediatras mostraron
mayor conocimiento en relacidn con la fibrosis quistica, los ginecologos sobre defectos
congénitos y los psiquistras sobre padecimientos como la depresién. Un tercio de los
médicos desconocia la formma de herencia de la fibrosis quistica. Los resultados también
reflejaron la importancia de cursos previos, ¢l afo en que se graduaron y el tipo de prictica
profesional.

En la actualidad, los médicos de diferentes especialidades enfrentarin la necesidad de
introducir conceptos de gendética en la practica cotidiana v tendrdn que proporcionar con
mayor frecuencia informacion a sus pacicntes acerca de la existencia y la posibilidad de
realizarse prucbas genéticas, asi como ayudarlos en la toma de decisiones, ya sea para
practicarse una prucba o bien para enfrentar los resultados y escoger acciones de acuerdo a

los mismos (3,7). Por lo tanto, es indispensable que ¢l médico actie en cierta forma como



“genclista” y tenga conocimicnto de las bases genéticas de las enfermedades, asi como de
la disponibilidad de estudios a su alcance, para ofrccer con plena seguridad un tratamiento
integral, incluyendo asesoramicnto genético para la prevencién. (8)

Por cjemplo, con la identificacion de genes que predisponen a diferentes tipos de cancer,
los oncologos sc encuentran frente al tema de la susceptibilidad genética al concer: gquién
debe de someterse a las prucbas genéticas?, ja qué edad?, jcudles son los riesgos de tener
un determinado gen?, ;como se debe proporcionar la informacion al paciente?, ;(quien mds
debe conocer dicha informacién?, ;qué otros miembros de la familia debieran estudiarse?
Estas mismas preguntas surgen con respecto a otros padecimientos con componente
genético como la diabetes, la hipertension artenial, 1a enfermedad coronaria, entre otras.
Con cstas perspectivas, flunter y cols. en 1998, (8) analizaron el conocimicnto y las
actitudes de médicos no-genctistas, en ¢l primer nivel de atencion, acerca de las prucbas de
genética molecular, su impacto en la practica clinica y el uso de las fuentes de informacion.
Los autores rcalizaron una cncuesta en la provincia de Ontarto, Canada; enviaron por
correo el cuestionario a pediatras, ginecoobstetras, internistas y médicos generales y
recibicron 905 cuestionarios contestados para su andlisis. Cabe senalar, que en la provincia
de Ontario los servicios de genédtica se proporcionan a través de nueve centros mayores y
varios pequenos ¥ los servicios de diagnostico molecular a través de scis laboratorios. Los
resultados mostraron que la especialidad, los afos desde la graduacién, el género y el tipo
de practica clinica (privada u hospitalaria) influycron en las respuestas de los encuestados.
Los pediatras y los gineco-obstetras tuvieron mas conocimientos acerca de la genética, més
interacciones con los servicios de genética y sustentaron mejor su utilidad. Las fuentes mas
importantes de conocimientos sobre genética fueron la escucla de medicina y las revistas
cientificas; bubo diferencias entre las especialidades. La mayoria de los médicos considerd
que sus conocimientos de gendtica eran adecuados, sin embargo la minoria sentia confianza
para proporcionar asesoramiento genético. Una proporcién relativamente baja (27°4) habia
utilizado los servicios de diagnostico molecular y conocia cuales servicios estaban
disponibles.

En México hay poca informacion acerca de los conocimicntos ¥ actitudes de los médicos

no genetistas acerca de la genédtica y de sus aplicaciones en la practica médica.



En una encucsta previa (12) aplicada a médicos especialistas de los Institutos Nacionales de
Salud (pediatras, intemnistas, neurélogos y gineco-obstetras) menos del 25% seria capaz de
explicar las bases de la ingenicria genética a otra persona. lo cual muestra pobres
conocimientos de las nuevas tecnologias moleculares.

Por otra parte, hasta hace muy pocos afos, la Genética no formaba parte del curriculum de
la mayoria de las Facultades de Medicina del pafs, y puesto que solo hay aproximadamente
200 genetistas certificados por ¢l Conscjo Mexicano de Genética, las posibilidades de
difusion de la especialidad en el pals, son limitadas (9,10,11).

Con cstos datos se puede especular que los conocimientos acerca de Jas aplicaciones de la
genética médica y de las prucbas de genética molecular, que tienen los médicos

cspecialistas en México, son menores que en paises desarrollados.

JUSTIFICACION

Debido a la creciente importancia que esta adquiriendo la genética en la medicina actual,
asi como la mayor confrontacion quc tendrin los médicos especialistas con prucbas
genédlicas para padecimientos hereditarios, mendelianos ¥y multifactoriales, el presente
proycecto pretende, como primera instancia, aplicar ¢l mismo cuestionario utilizado en
Ontario, a médicos especialistas internistas, ncurdlogos, pediatras y gineco-obstetras que
laboran en cuatro Institutos Nacionales dc Salud de la Ciudad de México, que son
instituciones publicas, de investigacion en salud, enseflanza de posgrado y atencién médica
altamente especializada. Ademés, se incluyeron médicos de las mismas especialidades que
laboran c¢n un hospital privado de especialidades, Médica Sur (MS). Consideramos
necesario explorar los conocimientos v actitudes sobre prucbas genéticas con el propdsito
de plancar las nccesidades de capacitacién y actualizacién sobre estos temas para los

profesionales de la salud.

OBIJETIVOS
e Analizar ¢l conocimicnto v las actitudes de cuatro grupos de médicos no-genctistas

acerca de las prucbas de genética molecular, su impacto en la practica clinica y ¢l uso de

las fuentes de informacién.




® Analizar ¢l impacto de la especialidad y el tipo de institucion en quc laboran los
encuestados, sobre ¢l conocimiento y las actitudes hacia las pruebas de genética

molecular.

HIPOTESIS
¢ La cspecialidad, y el tipo de institucion en que laboran los encuestados, son factores que

influyen cn ¢l conocimicnto y las actitudes acerca de las pruebas de genética molecular.

TIPO DE ESTUDIO

Observacional, comparativo, prospectivo y transversal.

MATERIAL Y METODOS

Cucstionario

Para la encuesta, se utilizé la traduccioén al espafol del mismo cuestionario aplicado en
Ontario. La traduccién fuc revisada por tres de los investigadores (A. C, R. L., P. G.) y se
aplicé a una muestra de dicz médicos para su validacion (Validez de constructo, contenido
y apariencia y reproducibilidad, mediante alfa de Cronbach, cocficiente de correlacién
intraclase y prucba-reprucba). El cuestionario comprendiéd 30 preguntas divididas en ocho
grupos que exploraban lo siguiente: a) datos socio-demograficos, b) fuentes de
informacién, c) educacién en genética, d) experiencia clinica con las enfermedades
genéticas, ¢) confianza para proporcionar asesoramiento genético, f) actitudes hacia el uso

de las prucbas genéticas, g) actitudes en tres escenarios clinicos. y h) actitudes hacia el

tamizaje de poblaciones.

Poblacion de estudio

El cuestionario sc aplicd a una muestra scleccionada aleatoriamente (de las listas de los
Depantamentos de Personal de cada Institucién), entre los medicos pediatras del Instituto
Nacional de Pcdiatria (INP), internistas del Instituto Nacional de Ciencias Médicas y
Nutricién “Salvador Zubirdn™ (INNSZ). a todos los gineco-obstetras del Instituto Nacional

de Perinatologia (INper) y a todos los ncurdlogos y psiquiatras del Instituto Nacional de



Neurologia y Neurocirugia “Manuel Velasco Suarez” (INNNMVS). En el Hospital Médica
Sur (MS) se seleccionod una muestra aleatoria de médicos de las mismas especialidades. En
las tres instituciones cn dénde sc selecciond a una muestra cn forma alcatoria, ésta
correspondid a la tercera parte de los especialistas.

El cuestionario se distribuyé a cada uno de los médicos en forma personal por los autores
del trabajo, que laboran en las instituciones en las que sc realizé la encuesta, con la
aclaracién de que la informacién se mantendria anénima. En los casos en los cuales a los
15 dias no sc¢ habia recibido respuesta, se insistid telefonicamente y después de otros 15
dias se¢ eliminaron aquellos médicos que no contestaron. Se calculé el porcentaje de

médicos que respondicron en cada institucién

ANALISIS DE LA INFORMACION

l.a informacion sc analizd a través del paquete estadistico SPS5 versién 9.0. Se efectud
descripeion de las variables a través de promedio 4 desviacién estdndar para variables
numéricas continuas o mediantc mediana o porcentajes para variables sesgadas o
categdricas. El andlisis se efectuo con los dates crudos y estratificados de acuerdo a tipo de
especialidad y tipo de hospital (piblico o privado) a través de prucba de “t" o chi cuadrada,
considerando un valor significativo de p<0.05.

En forma adicional, los resultados mas relevantes se compararon con los resultados
publicados previamente en Canada, sin someter dicha comparacion a andlisis estadistico y

tomando cn cuenta las diferencias en la mucstra de médicos encuestados.

RESULTADOS Y DISCUSION
Aspectos Generales

Se cntregaron los cuestionarios a 255 médicos de las cinco instituciones y 188 lo
contestaron. En la tabla 1 se observa la frecuencia de respuesta por institucién que como

pucde observarse fue 73%, sin que hubicra diferencias significativas.



TABLA 1. NUMERO DE CUESTIONARIOS ENTREGADOS Y CONTESTADOS
POR INSITUCION.

INSTITUCION CUESTIONARIOS CUESTIONARIOS PORCENTAJE DE

ENTREGADOS CONTESTADOS RESPUESTA (%)
INP 57 37 64
INNN 39 32 82
INSZ 50 38 76
INPer 39 31 79
MS 70 50 7"
TOTAL 255 188 73

Cabe mencionar que en ¢! estudio realizado en Canada se obtuvo unicamente ¢! 32% de
respuesta debido a que las encuestas fueron enviadas por correo  y no sc entregaron
personalmentce. Por otra parte sc entrevistaron a médicos generales y no a neurdlogos como
en nuestro caso.

Al comparar las respucstas de los encuestados del hospital privado (Médica Sur) y de las
instituciones  publicas (INP, INNN, INSZ, INPer) no sc encontraron diferencias
significativas para ninguna dc las preguntas, por lo cual el resto del analisis se efectué
comparando a los médicos por especialidad y sin tomar en cuenta ¢l tipo de hospital.

Latabla 2 muestra que ¢l porcentaje de médicos de cada especialidad fue similar.

TABLA 2. PORCENTAJE DE MEDICOS POR ESPECIALIDAD

ESPECIALIDAD FRECUENCIA PORCENTAJE
Neurdlogos 44 239
Ginecoobstetray 43 233
Pediatras 40 280
Internistas 51 277

En cuanto al géncro, 123 (66.8%) fucron masculinos y 61 (32.4%) femeninos. la edad

promedio fue de 40 afos +- 9.7 v mas del 60 %% sc gradud después de 1980 (ver Tabla 3).

TABLA 3. ARO DE GRADUACION

ANO DE GRADUACION FRECUENCIA ABSOLUTA FRECUENCIA RELATIVA (%)
1960-1969 17 90
1970-1979 50 266
1980-1989 62 330
1990-1999 59 314




CONOCIMIENTOS SOBRE GENETICA

Se pregunt6 si consideraban su conocimiento sobre genética muy bueno, bucno, regular,
minimo o casi nulo. Ninguno de los encuestados considera muy buceno su conocimiento, cl
52.5% lo considera regular y 24.6% lo considera minimo. Los pediatras son los que con
mayor frecuencia consideran bueno su conocimiento sobre genética (34.1%) mientras que
s6lo 5.9% de los internistas lo considerd bueno; las diferencias entre especialistas fueron
significativas(Tabla 4). En el estudio Canadiense ¢l 79% de los médicos considera por lo
menos adecuado su conocimiento de genética y hay que recordar que los médicos

encucstados laboran en centros de primer y segundo nivel de atencién y que se incluyeron

méddicos generales.

TABLA 4. PORCENTAJE DE ESPECIALISTAS DE ACUERDO AL GRADO DE
CONOCIMIENTOS SOBRE GENETICA.

Grado de Conocimiento Neurélogos Ginecoobstetras Pediatras Internistas Total
Y% % %o ) %
Muy bueno o 0 4] o 0
Bueno 19.5 209 341 59 195
Regular 512 65.1 86 549 525
Mimmo 29.2 14.0 27 314 246
Casi nulo 0 0 45 7.8 3.4
( p 0.009)

EDUCACION EN GENETICA

El 54.3% (102) dc los encuestados respondié que habfa llevado algin curso de genética
cuando se¢ encontraba estudiando en la facultad de medicina, la mayoria de cllos (74.3%), a
través de un curso obligatorio y sélo una minima proporcidn a través de cursos opcionales y
rotaciones clinicas (15.2% » 9.5% respectivamente). Después de haberse graduado, en
promedio los especialistas han asistido a 2.2 +- 0.9 conferencias o cursos relacionados con
la genética; no hubo diferencia significativa entre los especialistas (p 0.23)

Nuestros resultados difieren del estudio Canadiense en el cual ¢l 69% respondié que habia
llevado un curso de genética en la facultad de medicina, el 27% asistio a uno o dos y ¢l
22% a mas de tres cursos o conferencias después de haberse graduado, los ginecoobstetras
y pediatras fucron los que mas asisticron. Parece evidente que la educacion en genética es

mas pobre entre los especialistas mexicanos que los canadicnses.



FUENTES DE LA INFORMACION ACTUAL EN GENETICA

Al preguntarles cuanto de su conocimiento actual habian obtenido de diferentes fuentes, los
encucstados contestaron que provenia de las facultades o escuclas de medicina y de las
revistas médicas, scguidas por los colegas y las reuniones o talleres (Tabla 5), mientras
que los folletos y los medios de comunicacién  contribuyeron muy poco a sus
conocimientos.

2l 32.7% obtuvo la mayoria de sus conocimientos de otras fuentes entre las que destacan el
intemet y los libros médicos (42.1% y 21.1% respectivamente).  Se observéd que por
especialidades, la mayoria utilizaba el internet a excepcion de los pediatras quiénes aun

prefieren los tibros y cursos(p 0.001)

TABLA 5. PORCENTAJE DE ENCUESTADOS QUE HAN ADQUIRIDO SUS
CONOCIMIENTOS DE GENETICA DE DIFERENTES FUENTES.

FUENTE TODO/N.A ALGO MUY POCO/NADA

i 3 MAYORIA (%) (%) %)
Facultad o escucls  de 414 340 247
medicina
Colegas 215 387 394
Visitas Hospitalarias 15.1 R 3.6
Revistas médicas 423 40.0 17.7
Reuniones/Tallercs 205 442 3153
Folletos Informanvos 21 229 750
Medios de Comumicadidn 07 175 812
Otros 327 16 8 305

El analisis por especialidad mostré que los pediatras y los ginecoobstetras consideran mas
frecuentementc a sus colegas como fuentes de informacidn en comparacién con los otros
especialistas, mientras que los intemistas hacen mas uso dec las revistas y de las
reunioncsialleres; finalmente, los neurdlogos consideran  mas  frecuentemente  las
reuniones/talleres como tuentes de informacidon. Las diferencias entre los especialistas
fueron significativas. Los resultados fueron simiares a los observados en el estudio
canadiense, en cl cual ¢l 50%° obtuvo sus conocimientos de la tacultad de medicina y
revistas médicas; ademis, los pediatras y ginecoobstetras uwtilizan las visitas hospitalanas,

colegas, talleres y folictos como principales fuentes de informacion.



EXPERIENCIA CLINICA CON LAS ENFERMEDADES GENETICAS

La mayor parte de los diferentes especialistas (63.6%) considera muy importante detectar
los padecimientos gendticos de sus pacientes, a excepeién de los internistas, de quicnes
s6lo el 33.3% lo considera muy importante (p 0.001).

EL 44.7% rcficre que habla con la mayoria de sus pacientes sobre el componente genético
de su enfermedad, y no sc observaron diferencias significativas de acuerdo a la
especialidad (p 0.07).

I.a tabla 6 muestra la frecuencia con la cual los especialistas ven pacientes con diferentes
enfermedades. Como era dc esperarse, los médicos ven un mayor nimcro de casos con
padecimientos multifactoriales comparado con la pequeila proporcién de casos con
enfermedades mendcelianas. En Canadi sélo 2% de los médicos encuestados ve mas de 10
pacientes anualmente con enfermedades monogénicas, mientras que en nuestro estudio el
porcentaje varié de 0.6 a 16.4%, (ncurofibromatosis) muy probablementc debido a que la
encuesta se enfocd a especialistas que laboran en instituciones de tercer nivel, con una

mayor concentracion de pacientes que presentan padecimientos poco comuncs.

TABLA 6. PORCENTAJE DE FSPECIALISTAS QUE ATIENDEN LOS
SIGUIENTES NUMEROS DE CASOS CON LAS ENFERMEDADES ENLISTADAS

Enfermedad Ninguno 1A10 11-50 MAS DE S0

MENDELIANAS PEDIATRICAS

Fibrosis quistica 65.9 312 29 0.0
Distrofia muscular Duchenne 55.6 386 53 0.6
Sindrome de X fragi) 87.1 123 0.6 0.0
Hemofiha 379 327 53 4.1
Fenilcetonuria 7.7 131 0.6 36
MENDELIANAS DEL ADULTO

Distrofia mioténica 62.0 344 37 0.0
Enfermedad de Huntington 709 198 93 00
Neurofibromatosts 34.7 433 135 29
Poliposis familiar de colon 70.2 292 06 0.0
Rifdn pohiquistico 58.0 402 1.7 00
MULTIFACTORIALLS

Fnfermedad psiquidtnica 41.7 286 126 17.4
Diabetes 57 27.6 19.8 47
Enfermedad de Alzheimer 43.3 348 17.4 45
Hipestensida 86 270 241 402

Cancer mamario 3s.5 52.1 11.8 0.6




REFERENCIA DE PACIENTES AL GENETISTA Y A ESTUDIOS GENETICOS.
También sc investigé si referirfan a los pacientes con las mismas enfermedades al
cspecialista en la enfermedad y/o al genctista. La mayoria de los médicos enviaria a sus
pacientes tanto con cl especialista como con ¢l genctista, a excepeion de enfermedades
como la hipertensiéon en la cual sélo el 4.6% de los encuestados los envia tanto con el
especialista como con ¢l genetista. En la tabla 7 se muestra ¢l porcentaje de casos que son
referidos al genetista; los que mas sc refieren son los que presentan enfermedades
mendelianas pedidtricas, seguidos por las de adultos y los porcentajes mas bajos
corresponden a las enfermedades multifactoriales. En ¢l estudio canadicense los especialistas
quc mas refieren son en orden decreciente, los pediatras, gineco-obstetras, médicos
generales e internistas, comparable con nuestro estudio con un porcentaje bajo del 0-9% de
referencia al genctista cuando se trataba de enfermedades multifactoriales en comparacidon
con las mendelianas. En ambos estudios, como era de esperarse, los pacientes son referidos
con mayor frecuencia segun la especialidad, los pediatras envian al genetista pacientes con
enfermedades como la fibrosis quistica y la distrofia muscular de Duchenne, mientras que
los neurdlogos reficren a los pacientes con la enfermedad de Huntington y de Alzheimer.,
También se pregunté si habian referido a sus pacientes a estudios cromosomicos o de ADN;
el 69% contesto haber enviado pacientes a estudio cromosémico v el 44.1%% a estudio de
ADN. En gencral, en nuestro estudio, los pediatras son los que habian enviado con mayor
frecuencia (90%) a sus pacientes a  estudio cromosémicos (p 0.003), micntras que los
ncurdlogos ¢ internistas los habian enviado con mayor frecuencia a estudios de ADN
(60.9% y 50.1% respectivamente (p 0.001). Probablemente esto se debe a que una de las
causas mas frecuenies de morbimorntalidad en el Instituto Nacional de Pediatria son las
malformaciones congénitas que requieren consulta con el genctista y, con frecuencia,
estudio cromosomico.

En Canada 70% de los médicos encuestados habia referide pacientes a estudios
cromosomicos ¥ llama la atencién que tnicamente el 27% a estudios de ADN, ya que han
contado con servicios establecidos durante mayor tiempo y la gran mayoria de los médicos
respondié que estaha de acuerdo (83%) cn enviar a sus pacientes a cstudio de ADN si
hubicra historia - familiar de enfermedad y prucbas disponibles



TABLA 7. PORCENTAJE DE ESPECIALISTAS QUE ENVIA AL GENETISTA A
LOS PACIENTES CON LOS SIGUIENTES PADECIMIENTOS.

ENFERMEDAD NEU GO PED INT TOTAL P
MENDELIANAS PEDIATRICAS
Fibrosis quistica $6.4 67.5 78 58 65 0.008
Distrofia muscular 90 88.2 95.6 61.5 8422 0.001
Duchenne
Sindrome de X fragil 82 88.2 88 67.6 31.6 0.001
Hemofilia 67 57.5 783 7 68.8 0.052
Fenilcetonuria 61.5 735 85 714 732 0.021
MENDELIANAS DEL ADULTO
Distrofia Miotonica 87.2 70.6 344 54 5 0.013
Enfermedad de Huntington 87.8 353 75 56.4 65.2 0.001
Neurofibromatosis 59 59 844 533 64.4 0.003
Rifdn poliquistico 48.7 57.5 535 56 54 0.405
Poliposis famutiar de colon 54 40 55 65.2 54 0.265
MULTIFACTORIALES
Enfermedad psiquistrica 238 8.8 18.2 149 16.8 0003
Diabetes 12 19 45.6 23 254 0.024
Enfermedad de Alzheimer 523 205 328 9 288 0.001
Hipertensioén 7.1 7.6 4.5 8s 69 0.220
Cancer mamario 23.1 24.3 159 24.4 218 0.902

Esta diferencia pucde deberse al hecho de que la mayoria de los especialistas mexicanos
encuestados laboran en instituciones de tercer nivel en dénde se realizan protocolos de
investigacion que incluyen el diagnéstico molecular de enfermedades hereditarias y tienen
contactos con el extranjero

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

en México.

CONFIANZA PARA PROPORCIONAR EL ASESORAMIENTO GENETICO

Sc preguntd a los encuestados que indicaran su nivel de confianza para proporcionar
asesoramicnto genético en tres situaciones especificas. Solo 23% sc sintié confiado o muy
confiado ante ¢l caso de una paciente con un hijo previe con malformaciones multiples,
39% cuando la paciente tenia el antecedente de un hijo con anomalias cromosomicas
(trisomia 21) v el 43% cuando la pacicnte tenia el antecedente de un hijo con un
padecimiento mendeliano (fibrosis quistica). Esto concuerda con los pobres conocimientos
sobre genética de los médicos. El analisis por especialistas mostroé que los pediatras y los

ginccoobstetras fucron los que alcanzaron mayor confianza en los casos de malformaciones



multiples y de trisomia 21; los pediatras fucron los que refiricron tener mayor confianza en
el caso de fibrosis quistica, micntras que los internistas fueron los que tuvieron la menor
confianza cn los tres escenarios (p 0.001) Esto es explicable por el hecho de que los tres
casos son atendidos e¢n menor frecuencia por el internista, y por otro lado, son ellos los que
refieren tener menos conocimicentos. (Ver tabla 8).

En ¢l estudio canadiense méas de la mitad se sentia poco confiado en brindar asesoramiento
ante una anomalia cromosdémica (55%) y ante un padecimicnto mendeliano (57%) y un
porcentaje mucho mayor en ¢l caso de un hijo previo multimalformado (79%), lo cual

parece diferir de nuestro estudio.

TABLA 8. PORCENTAJE DFE,. MEDICOS ESPECIALISTAS QUE SE SENTIRIAN
CONFIADOS O MUY CONFIADOS PARA PROPORCIONAR ASESORAMIENTO

GENETICO.
Escenario Neurélogos Ginecoobstetras Pediatras Internistas
a)l'lu_o previo con malformaciones 238 338 326 08
miltiples
b)l{l)n Previo con cromosomopatia 47y 528 <43 196
(Trisomia 21)
<)Hijo previo con padecimiento 452 128 674 16 7

mendeliano (Fibrosis quisticay

En otra scccion del cuestionanio, sc investigé si los médicos estaban de acuerdo en referir a
los pacientes para prucbas genéticas en diferentes situaciones; las opciones de respuesta
eran; muy de acuerdo, de acucrdo, neutro en desacuerdo, muy en desacuerdo. En la Tabla 9
se muestra el porcentaje de médicos mexicanos ¥ canadienses que estuvo muy de acucrdo o
de acuerdo con las ascveracionces presentadas. Se observa que, en general, los médicos
encuestados estuvieron muy de acuerdo y de acuerdo en referir a un paciente si tuvicra
antecedentes familiares de una enfermedad con estudio de ADN dispomble (89.3%,),
mientras que cste porcentaje disminuyo drasticamente st la prucha proporcionara en
ocasiones resultados indefinidos (37.6%)  Los resultados fucron similares en este estudio v
en ¢l canadiecnse, pero cabe mencionar que un menor poreentaje de canadienses que de
mexicanos estaria de acuerdo en ofrecer la prucba si no hubicra tratamiento para la

enfermedad, si la prucba fuera cam, si hubicra consecuencias médico legales y ante la




posibilidad de aborto de un feto afectado. Esto sugicre que los médicos canadicnses estan

mas alenta de las implicaciones éticas, sociales y legales de las prucbas genéticas.

TABLA 9. PORCENTAJE DE MEDICOS QUE ESTUVO DE ACUERDO EN
ENVIAR A SUS PACIENTES A PRUEBAS DE ADN SEGUN LOS DIFERENTES
ESCENARIOS ENLISTADOS.

ESCENARIO Muy de Acuerdo/ De

acuerdo

Mex Can
Referirfa al paciente si tuviera antecedentes familiares de una enfermedad para la 293 B3
cual hay estudios de ADN disponibles
Referiria al paciente aunque la prucba de ADN de resultados indefimdos 376 43
Refcriria al paciente si él Jo solicitara 636 64
Debera ofrecerse la prucba aung'ie no existiera tratamsento para la enfermedad 79.9 68
Debera ofrecerse la prucba aunque sca cara 65.2 49
Debera ofrecerse aunque existan consecuencias medico-legales 27 63
Debera ofrecerse la prueba si la enfermedad es grave 702 69
Nebera ofrecerse la prucba a la paciente embarazada aunque plance abortar un 71.0 61

feto afectado

It analisis por especialidad en nuestro estudio mostrd o siguiente (tabla 10). En general,
los pediatras son los que con mayor frecuencia referirian al paciente u ofrecerian las
prucbas en las mayoria de las situaciones plantcadas, mientras que los neurdlogos y los
internistas fucron los que lo harian con menor frecuencia.

En particular, un porcentaje significativamente menor de neurdlogos ofreceria la prucba si
no hubiera tratamiento y esto puede estar relacionado con su experiencia con la enfermedad
de Huntington, Alzhcimer v distrofias musculares pedidtricas (p 0.001). Asi mismo, los
neurdlogos v los intemistas se preocupan mas por las consecuencias médico-legales que los
pediatras ¥ ginccoobstetras (p 0.001). Finalmente, la gran mayoria de los ginecoobstetras
esti de acuerdo en ofrecer la prucba aunque impligque ¢l aborto de un feto afectado, lo cual

dificre significativamente de la actitud de los otros especialistas.
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TABLA 10. ACTITUDES HACIA EL USO DE PRUEBAS DE ADN EN
DIFERENTES ESCENARIOS. PORCENTAJE DE ESPECIALISTAS QUE ESTAN
MUY DE ACUERDO O DE ACUERDO.

ESCENARIO N GO P MI P
Referirla al pacientc si tuvicra antccedentes 88 85 100 843 0.003
familiares de una enfermedad para la cual hay

estudios de ADN disponibles.

Referiria al paciente aunque la prucba de 292 48.6 444 30 0.001
DNA de resultados indefinidos

Referiria al pacicnte si él 1o solicitara 63.4 85 444 64 0.001
Debera ofrecerse la prucbha aunque no existiera 642 85 91.3 784 0.00%
tratamicnto para la enfermedad

Deberd ofrecerse la prucba aunque sca cara 643 57.5 82.6 56 0.001
Debera ofrecerse aunque existan 619 85 304 64.6 0.010
consecuencias medico-legales.

Dcebera ofrecerse la prueba si s enfermedad es 548 35 76.1 66 0.00)
grave.

Deberd ofrecerse la prucba a la paciente 66.7 92.5 76.1 53 0.001
cmbarazada aunque plance abortar un feto

afectado

ANALISIS DE ESCENARIOS Y CRITERIOS

El primer escenario sc refiri6 a una paciente asintomatica con antecedentes de padre y una
hermana dec 37 aflos con enfermedad de Huntington; ¢l 66.1% de los encuestados sugeriria
a la paciente y a otros familiares que acudan a asesoramiento genético y/o realizarse la
prucba de ADN, sicndo los intemistas quicnes lo harian con mayor frecuencia (75.5%) (p
0.001). La paciente descaba, ademas, saber ¢l riesgo que tienc su hijo de 10 afos de
desarrollar la enfermedad y se pregunto a los médicos si era muy probable, probable, no
seguro, improbable o muy improbable que realizara la prucba al nifo o que esperara a que

el nidto fuera mayor de cdad y decidiera si hacerse la prucba o no.



TABLA 11. PORCENTAJE DE ESPECIALISTAS QUE CONSIDERO MUY
PROBABLE O PROBABLE TOMAR LAS SIGUIENTES OPCIONES.

OPCIONES N GO P MI TOTAL
Realizar la prucba al hijo/ija porque su paciente quicre que sc realicen 50 85 83 39 63.8
Espcrar hasta que cl nifio no sea menor de edad y entonces decida 65 50 34 48 504

Como sc observa en la tabla 11, el 63.8% consideré muy probable o probable realizar la
prucba al hijo de la paciente si ella lo solicitara, con un predominio significativo de los
gineco-obstetras y los pediatras (p 0.001). Por otra parte, los neurdlogos fueron los que mas
frecuentemente esperarian a que el nifo fuera mayor de edad v decidiera. Estas opiniones
no concucrdan con los lineamicntos éticos que se han presentado en diversos foros y que
recomicndan cautcla en las prucbas genéticas para cste tipo de enfermedades que no ticnen
tratamiento y pueden causar graves problemas psicologicos y de discriminacion gendtica.

Kl segundo escenario (Tabla 12), acerca de una paciente de 35 afos en la séptima semana
de pestacion con diagndstico contirmado por ADN de distrofia miotdnica (con riesgo de
transmision del $0%), la mayoria de Jos encuestados (81.5%) considera muy probable o
probable informarle sobre la disponibilidad del diagnéstico prenatal y ofrecerle cita para la
prucba, predominando esta respucsta cntre los pediatras (p 0.004).

Solo 35.1% condicionaria ¢l referirla a que acepte el aborto del feto en caso de estar
afectado como una opcidn, a excepceién de los internistas de los cuales €] 74.4%, lo haria.
LLos resultados fucron similares en el estudio canadiense, en donde 95% de los médicos
informaria sobre la disponibilidad y ofreceria la cita v solo 30% lo condicionaria a la
aceptacidn del aborto.

I:n el tercer escenario se preguntd a los médicos qué harian en ¢l caso de un paciente con
diagnostico clinico de fibrosis quistica (Tabla 13). La mayoria de los encucstados considerd
muy probable o probable confirmar el diagnastico con prucbas de ADN.  ofrecer
asgsoramiento genético en el centro gendtico mas cercano, recomendar el diagnostico
prenatal si la madre del paciente sc embarazara y sugenrnia prucbas de ADN para otros
familiares. Cabe mencionar que los pediatras son los que con mayor frecuencia muy

probablemente sugeririan las prucbas de ADN a los familiares (p 0.001)



TABLA 12. PORCENTAJE DE MEDICOS QUE RESPONDIERON MUY
PROBABLE O PROBABLE TOMAR LAS SIGUIENTES OPCIONES.

Muy Muy
Opciones Probable/probable probable/prabable
MEX CAN
Ofreceria diagnéstico prenatal aunque no considere aborto 57.5 55
terapéutico.
Le informaria sobre Ia disponibilidsd de! diagnéstico 815 9s
prenatal y ofreceria cita pars la prucba.
La referirfa para diagnéstico prenatal solamente si acepta 35.1 30
que la terminacion del embarazo de un feto afectado es una
de las diferentes opciones disponibles
La referiria al genetista solamente si ella lo solicita 443 NO SE HI1ZO

TABLA 13. ESCENARIO 3. PACIENTE CON FIBROSIS QUISTICA. (POR
ESPECIALIDADES MUY PROBABLE Y PROBABLE)

ESCENARIO N GO | M1 TOTAL
Confirmaria diagnostico con prueba de ADN 875 923 100 883 92
Ofreceria asesoramicento genético en ¢l centro mas cercano 88 82 100 100 932
Recomendaris diagndstico prenatal si la madre sc embarazara 9s 100 928 100 969

Sugeriria prucbas a otros familiares 79.4 92 952 708 83.6

INTRODUCCION DE PROGRAMAS DE TAMIZAJE DE POBLACIONES
BASADO EN LLAS PRUEBAS DE ADN.

I.a tabla 14 muestra el porcentaje de médicos cspecialistas que estarian de acuerdo y muy
de acuecrdo con respecto a diferentes situaciones relacionadas con la introduccién de
programas de tamizaje genético de poblaciones.

I:n general, estuvieron de acuerdo (86%6) en que ¢l tamizaje debicra ser obligatorio si existe
un tratamicnto v que debe realizarse para detectar portadores de enfermedades autosdmicas
recesivas (77.06%0). En este segundo aspecto, hubo diferencias significativas entre los
especialistas (p 0001), va que los pediatras fucron los que mas lo favorecieron. Casi el 70%
cstuvo de acuerdo en la impontancia de educar al médico sobre {a naturaleza del programa,
antes de iniciar el tamizaje. Pocos especialistas ostarian de acuerdo con que los seguros y
los patrones realicen prucbas de tamizaje ¥y se encontraron diferencias significativas porque

un mayor numero de ginccoobstetras estaria de acuerdo.



Los resultados son similares e¢n ambos estudios aunque un mayor porcentaje de
especialistas mexicanos apoyaria ¢! tamizaje de portadores asintomaiticos cn ¢l caso de
enfermedades autosdémicas recesivas. Es posible que los canadienses tengan mayor
conocimiento de lo que significa ¢l tamizaje de cste tipo en poblacion abicrta. Se ha
recomendado para enfermedades recesivas frecuentes en una determinada poblacion y en

parejas que descan casarse y conocer su estado de portador antes de procrear.

LIMITANTES DEL ESTUDIO

Estamos conscientes de que estos médicos no son representativos del grupo dc
especialistas al que pertenecen; sin embargo, pueden considerarse representativos de los
médicos que trabajan en los Institutos Nacionales de Salud y que se caracterizan por tener
acceso a tecnologia modema, proporcionar atencion médica de tercer nivel, principalmente
a pacientes de nivel socio-ccondmico ¥ cultural bajo, tener actividades de investigacion y
dc enscianza y contar con un Departamento de Genética que participa en las actividades
institucionales. Por otra parte, los especialistas  del hospital privado, tiene menos
actividades de investigacion v ensepanza, atienden pacientes de un nivel socio-cconomico
y cultural mas elevado y no cuentan con un Departamento estructurado que ofrezca

servicios de genética y participe en las actividades educativas.

wSTA TESIS NO SA}I
TTUA PIRLIOTECA



TABLA 14, PORCENTAJE DE DIFERENTES
ESTUVIERON MUY DE ACUERDO O DE ACUERDO CON LOS DIFERENTES

ESCENARIOS DEL TAMIZAJE POBLACIONAL.

ESPECIALISTAS QUE

ESCENARIO N «O P MI TOTAL CAN
Se¢ debera contar con un tratamiento efectivo antes del tamizaje de 46.3 512 267 511 4385 k13
una enfermedad heredutaria
Debera ser obligatorio si existe un tratamiento comprobado en caso  85.4 923 13 2.6 86 37
de dugnostico temprano
Debera realizarse para detectar a los portadores asintomaticos de una 683 2.1 889 70 76 43
enfermedad avtosdmaca recesiva
Debera inroducirse solo después que los médicos hayan sido 634 763 636 755 69.6 74
educados sobre la naturaleza del programa
Grupos especificos interesados en cicrtas enfenmedades debergn ser 600 $7.0 512 590 56.0 No se hizo
parte de cualquicr dectsion para establecer ¢l tamizaje
Las compahias de seguros deberan podet solscitar el tamizaje antes de 7.8 324 70 27 133 15
establecer politicas para determinar deducibles ¥ costos
Los patrones deberan tencr el derecho de tamizar a los empleados 50 e 232 187 20.1 26
potenciales para detectar enfermedades que podrian favorecerse por
el ambiente especifico del trabajo
Debera mtroducitse solamente s no disminuye el financiamiento de 2.7 432 158 350 300 29

_programas medicas actuales




DISCUSION Y CONCLUSIONES

El conocimiento de las bases genéticas tan rapidamente cambiantes propone un gran reto
para el médico en formacion y para ¢l especialista que tendrin que enfrentarse a la
medicina gendmica que pronto se avecina. La educacion en genética, por lo tanto, tendra
que englobar no sélo ¢l calculo de riesgos para la pareja, si no una gama de conocimientos
sobre jos servicios disponibles y la tecnologia diagnodstica que con la habilidad y la
confianza para brindar asesoramiento genético y enfrentar los multiples dilemas éticos que
esto implica, pueda ayudar a los médicos para brindar un servicio integral al paciente.
Como pudimos observar en el estudio, mas de la mitad de los médicos especialistas de
cuatro instituciones de tercer nivel del pais consideran regular su conocimicnto sobre
gendtica, lo que corrclaciona con una pobre educacion en genética a nivel de la facultad de
medicing ¥ ¢l byjo promedio de cursos relacionados con la genética a los cuales han
asistido despuds de haberse graduado. La gran mayoria de los médicos aun confia en dichos
conocimientos, asi como ¢n los que otros colegas les puedan brindar. A pesar de que mas
de la mitad de los encuestados considera muy importante detectar padecimientos genéticos,
un bajo porcentaje realmente envia a sus pacientes al genctista v a prucbas de ADN. Adn
no s¢ han scensibitizado con la necesidad de estudiar gendticamente a los pacientes con
padecimientos comunes multifactoriales como la hipertension anterial y la diabetes mellitus,
ni con la idea de brindar asesoramicnto genético a los familiares. Esto concuerda con el
poco conocimiento en genera) que se obsenvé por parte de los intemnistas, los cuales son los
que con mds frecuencia atienden este tipo de enfermedades. En general, se observé que los
pediatras y los ginccoobstetras son los que mds conocimiento tienen sobre la disponibilidad
de prucbas gendticas ¥ son los que sc sienten mds confiados para brindar asesoramiento
genético. Esto probablemente se debe a que ven con mayor frecuencia enfermedades
genética ¥ estan mas relacionados con los genetistas que laboran en sus instituciones.

Las actitudes sobre el uso de resultados de ADN por compadias de seguros y patrones para
la deteccion de susceptibilidad a enfermedades fucron consistentes con la encuesta
realizada en Canada, en la cual la gran mayoria sc encontré en desacuerdo, por las
consecucncias que esto pudicra tener para las personas.

Conforme sc inicic la aplicacién clinica de pruebas de susceptibilidad para enfermedades

multifactonriales, el médico general y no necesanamente e especialista, tendra que tener los



suficientes conocimicntos para poder interpretar resultados asi como asesorar al paciente
sobre consecuencias del padecimicnto en la familia, estilo de vida, formas altemativas de
reproduccion y notificaciéon a otros miembros de la fumilia.

l.a muestra de especialistas incluida en el estudio representa probablemente el mcjor
escenario de la situacion sobre los conocimientos v la sensibilizacion de los médicos
mexicanos con respecto a los avances de la genética modemna, la disponibilidad de pruebas
genéticas y los aspectos éticos y sociales de sus aplicaciones. Es momento de enfatizar la
importancia que esto conlleva para ¢l futuro de la practica clinica y la necesidad de instituir
mayores y mcjores programas académicos sobre gendtica cn las facultades de medicina, asi
como promover cursos ¢ incluir un equipo multidisciplinario en las visitas hospitalarias,

con cl fin de difundir las bases genéticas al médico que brindard un primer nivel de

atencion.




REFERENCIAS

P4sbo S. The Human Genome and Qur View of Qurselves. Science 2001; 291:1219-
1220

Beaudet AL. 1998 ASGH Presidential address. Making genomic medicine a reality. Am
J Hum Genet 1999,64:1-13

Fetters MD, Doukas DJ, Phan KLD. Family physicians’ perspectives on genetics and
the human genome project. Clin Genet 1999;56:28-34

Hofman K,Tambor ES, Chase G y cols. Physicians’ Knowledge of Genetics and
Genetic Tests. Acad Mcd1993;68:625-632

Harmris R, Elles R, Craufurd D y cols. Molecular Genetics in the National Health
Service in Britain. J Med Genet 1989;26:219-225

Firth HV, Lindenbaum RH. UK Clinicians” Knowledge of and Attitudes to the Prenatal
Diagnosis Of Single Gene Disorders. J Med Genet 1992;29:20-23

Surth LC, Wright PG, Cappelli M y cols. Delivery of molecular genctic services within
a health care system: time analysis of the clinical workload. Am J Hum Genet 1995;
56:760-76

Hunter A, Wright P, Cappelli M y cols. Physician®s knowledge and attitudes towards
molecular genetic (DNA) testing of their patients Clin Genet 1998,53:447-455
Kofman-Alfaro S, y cols. La genética humana en México. Gac Med Mex 1991;127:8S5-
103

Salamanca F, Armmendarcs S. The development of human genctics in Mexico. Arch Med

Res 1995;26, Suppl $55-562

. Lisker R, Camevale A. Diagndstico ¥ perspectiva de la medicina. En: Fortes MB,

Gomez CW. Retos y perspectivas de la ciencia en México. México, Academia de la

Investigacion Cientifica A.C.. 1995, pp. 142
Casanueva E, Lisker R, Camevale A, Alonso E. Opinions of Mexican physicians on the

use of genetic engineering. Eubios Joumnal of Asian and International Biocthics 8.6-

9,1998

. Peltonen 1, McKusick VA, Dissecting Human Disease in the Postegenomic Era

Science 2001:291:1224-1229

. Pennisi E. The Human Genome. Science 2001;291:1177-1180



15. Mennic M, Holloway SM, Brock DJH. Attitudes of General Practitioners to

Presymptomatic Testing For Huntington's Discase. J Med Genet 1990;27:224.227
16. Korf B. Pediatrics in the Era of Gencetic Mcdicine. Curr Opin Ped 1999;11:549-550

24



Favor de contestar todas las preguntas. La mayoria de ellas requieren
solamente marcar una respuesta. Sus comentarios sobre ¢l contenido del

cuestionario son bienvenidos en cualquier momento.

1. ¢ Quée tan importante es para usted detectar los padecimientos genéticos en
sus pacientes?

Muy importante imponante Poco importante Nada importante  Sin optidn

2. L Cémo considera su conocimiento sobre la genética?

Muy bueno Bueno Regular Minimo Casi nulo

(90-100%) (70-80%) (50-60%) (30-40%) (<30%)

3. ¢En qué ano se recibio de la facultad/escuela de medicina?
19

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

¢llevd algun curso de genética?

a) Si, D No , D No recuerdo , D

b) Si su respuesta es afimativa, ¢como recibid 1a informacion sobre la
genética?

Curso obligatorio D ' Rotaciones clinicas D N

Curso opcional D s Otros D ‘
5. Desde que se recibid de la facultad/escuela de medicina, ¢d cuantas

conferencias de educacion continua o lalleres ha asistdo donde el tema de
la genética fue una parte significativa del programa?
Ninguna D .



162
>3
No recuerdo

alsls

a

6. ¢Cuénto de su conocimiento actual sobre la genética ha sido obtenido de

las siguientes fuentes?
Todo Mayoria Algo Muy poco Ninguno

1 2 3 4 5
a) Cursos de preparatoria a o o o o
b) Facultad/escuela de medicina _ o [ o o o
c) Colegas o o o o o
d) Visitas hospitalarias o o o o O
e) Revistas o o 0o o o
f Reuniones/Talleres o o o o o
g) Folletos informativos o o o o o
h) Medios de comunicacion -] o o o o

(p.ej. periddicos, television)

i) Otros (especifique) a o) o o o
7. ¢En su practica médicz? actual, atiende pacientes regularmente?

No o Si su respuesta es negativa, especifique que tpo de actividad

realiza y pase a la pregunta 28

Si O Continte con ta siguiente 8

] Las siguientes preguntas se refieren a su estilo de practica clinica con
respecto a la genética, asi como a ciertos padecimientos especificos.

8. ¢Con cuantos de sus pacientes habla sobre el componente genético de su
problema meédico?

Casi todos mis pacientes a 1
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La mayoria de mis pacientes
La mitad de mis pacientes

Menos de la mitad de mis pacientes

0aQoagan
voA LN

Ninguno

¢Cuantos pacientes ve anualmente 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, herrnanos, tios).

# de Pacientes Por Ao

Ninguno 1-10 11-50 mas
de 50

a)
b)
c)
d)

e)

9)
h)

)
k)

m)
n)

o)

10.

Fibrosis quistica

Rifién poliquistico del adulto
Hipertension

Poliposis familiar del colon
Hemofilia

Enfermedad de Alzheimer
Sindrome del X fragil
Distrofia muscular de Duchenne
Distrofia miotdnica
Neurofibromatos:s

Cancer mamario
Fenilcetonuna

Diabetes

Enfermedad siquiatrica

Enfermedad de Huntington

Para cada enfermedad, ;recomendaria que su paciente consultara a un

especialista? Si Si, ;senviaria a su paciente a un especialista de esa

0Do0OoO00DO0O0OO0OO0OOOO0O

0ooooDO0oO0O0DO0ODOOOO0O
DoooO0DOODOODOOOOOaO

(]

CooooO0oQ0ooooOooonQ0ao



a)
b)
c)
d)

e)

Q)
h)

)]
k)
m)
n)

o)

11.

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

recuadro).

Fibrosis quistica

Rién paliquistico del aduito
Hipertension

Poliposis familiar det colon
Hemofilia

Enfermedad de Alzheuner
Sindrome del X lragil
Distrofia muscular de Duchenne
Distrofia miotonica
Neurofibromatosis

Cancer mamario
Fenilcetonuna

Diabetes

Enfermedad siquidlrica
Enfermedad de Huntington

Las pruebas (estudios

Referir al Paciente

Si, a un especialista 51, a un genelista
de la enfermedad

§

Oo0ooco0DDODODOOOODOOGD
DooooOoooOoODOoOOOOaO
Co0Oo0oDOoOoOoDOoOOoQOoDODOOaO

} genéticas comprenden dos anilisis de

laboratorio muy diferentes que utilizan cromosomas (estudios

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

cromosoémicos analizan

la morfologia y el nimero de cromosomas.

Los de ADN genéticas analizan los cambios en nucleétidos que se

asocian con enfermedades (ligamiento) o que causan enfermedades

{mutaciones).

(Alguna vez ha refendo a un paciente para cualquiera de las siguientes

pruebas genéticas?



a) estudios cromosdmicos No[] Si[_] Refiera para cual enfermedad
b) pruebas de ADN No[] si{7] Refiera para cual enfermedad
12. (Alguna vez ha referido a un paciente para asesoria genética?
No[] si(C] Refiera para cual enfermedad
13. Por favor indique, donde se localiza el centro de pruebas genéticas mas
cerca a usted.
Institucion Ciudad
Inseguro de su localizacién
14, Clasifique en orden de importancia, segun su criterio, las fuentes de
obtencion de informacién sobre genética (1=la mejor, 7=la menos preferida)
a. Colega . o]
b. Libro de medicina a
c. Revistas médicas @]
d. Hospital =]
e. Departamento de genética cercano 0
f. Laboratorio privado O
g. Otros 0
Especifique
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15.

16.

El asesoramicento genético incluye: explicar la probabilidad de heredar

(transmitir) una enfermedad genética, hablar sobre opciones

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

sobre las pruebas genéticas y, si se realizan, qué hacer con los

resultados.

¢LLe ha proporcionado asesoramiento genético a alguno de sus pacientes?
noldsi (O Refiera para cual (es) enfermedad (es)

En las siguientes tres situaciones, ¢qué tan confiado(a) se sentiria en

proporcionar asesoramiento sobre las probabilidades de gque un padecimiento

especifico pudiese recurrir en un futuro embarazo?

a)

b)

c)

17.

a)

¢QUE TAN CONFIADO?

Muy confiado Confiado Neutral Inseguro Muy inseguro

Su paciente tuvo un hyo previo a a 0 a (m]
con malformaciones maltipics
Su paciente tiene un hyo con a ] a (m] aa]
anomalias cromosomicas (p ej trisomia 21)
Su paciente tiene un hyo con un 0 [m] a (@] @]
padecumuentio genético mendebano

3 4 5

{p.ej fibrosis quistica) 1 2

Ahora es posible realizar pruebas de ADN para varias enformedades.
Aunque algunas estan restringidas a los laboratorios de investigacién,

muchas estan disponibles para uso clinico

¢Sabe usted si existen pruebas de ADN para uso clinico (pacientes) en la
Ciudad de México para las siguientes enfermedades?
DISPONIBILIDAD DE PRUEBAS ADN
St NO NO SABE

Fibrosis quistica 0 a 0

0



b) Rifién poliquistico del adulto O D [m]
c) Hipertensién a 0 =)
d) Poliposis familiar del colon O (] O
e) Hemofilia =) a a
f Enfermedad de Alzheimer 0 a [m]
g) Sindrome del X fragit ™) o [m]
h) Distrofia muscular de Duchenne a a 0
i) Distrofia mioténica ]} a 0
) Neurofibromatosis 0. o (m]
k) Cancer mamario a m} O
1) Fenilcetonuria &} [m] [m]
m) Diabetes 0 a a
n) Enfermedad siquiatrica o a a
o) Enfermedad de Huntington 0 a O
\7] Esta seccion describe varias situaciones que pudiesen afectar su

decision sobre de referir a un paciente a un centro de genética.
18. Suponiendo que se encuentra disponible la prueba de ADN, /confirmaria el
diagnodstico clinico de una enfermedad especifica con pruebas de ADN?

(Favor de seleccionar una o mas respuestas)

a) No D \
b) En ocasiones D :
c) Si, si el manejo de! paciente se afectara D N
d) Si. si el diagnéstico no fuera claro D A
e) Si. si hubiera sabido que el estudio estaba disponible s
1)) Si. pero solamente si otros meédicos en mi especialidad D

lo estuwieran utidizando D .
g) St, pero solamente si fuera una practica comuan

para la enfermedad D [



19, Las siguientes declaraciones son algunas razones que se han citado para
referir a pacientes a centros genéticos para pruebas de ADN. Con respecto

a su propia practica clinica ¢esta de acuerdo o no con cada declaracion?

Muy De acuergdo  Neulro Desacuerdo Muy
de acuerdo en desacuerdo
a) Relerirta a mi paciente si luviera 0 a a @] [w]
anlecedentes famsliares de una
enfermedad para la cual hay estudios
de ADN disponibles
b)Referitia a mi paciente aunque [w] a O a =] ;
la prueba do ADN proporcionara ;
en ocasiones resultados indefinidos
c)Refenria a mi paciente para que se [m] 0 [m] (m} O

realizara la prueba de ADN si fuera

aspecificamento sobcitado por el pacionie

20. Supogamos que el estudio de ADN se encuentre disponible para la
enfermedad y proporcione ayuda en el diagnostico. Con respecto a su
propia practica clinica, ¢estd de acuerdo/desacuerdo con las siguentes

declaraciones”?

Muy Do acuerdo Neutro Desacuerdo Muy

de acuerdo 2n desacuerdo
a) La prueba de ADN debera ofrecerse a a @] a [w]
al pacienie aunque no oxista lrammaom?
para la enfermedad
biLa prseba de ADN debera ofrecerse a O [w] (W] [
at paciente aun cuando la prueba sea cara
c)La prueba de ADN debera ofrecerse 0 [m] [m] a [w}
al paciente s1 pudiesen exnsht CONsSECUENias
medico-legales
d)La peucba de ADN deberd otrecerse (@] [m) [m} [m} Q
al pacsente s1ta enfermedad o3 Qrave
e)La prueba du ADN deberd ofrocerse O O Q [m] a
a la paciente emdarazada aungue plance
abortar un feto afectado 1 2 3 4 5
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vil

21.

a)

®

(if)

(iii)

(iv)

b)

La prueba de ADN se utiliza para el diagnéstico y/o identificacion de
portadores de enfermedades especificas. En las siguientes paginas,
se presentan tres casos clinicos (Preguntas 21 a 23) para los cuales

ya se encuentran disponibles las pruebas de ADN.

Una mujer de 29 anos de edad lo consuita sobre sus antecedentes
familiares de la enfermedad de Huntington (HD). Esta extremadamente
preocupada por desarrollar este padecimiento autosémico dominante, pero
no presenta sintomas o signos detectables. Su padre y su hermana de 37
afos se encuentran afectados. Ella sabe que existe una prueba de ADN
para la HD.

Elegiria realizar uno de los siquientes (Favor de marcar una sola respuesta)
Enviar ia muestra del ADN de la paciente para la prueba y después hablar
con ella sobre los resultados [®]
Referir a la paciente para asesoramiento genético o a la prucba de ADN
solamente si ella lo solicita a
Sugerirle a la paciente y a otros familiares que acudan a asesoramiento
genético y/o a realizarse la prueba de ADN @]
Sugeririe a la paciente que las pruebas presintomaticas en su €aso no
serian Utiles (@]
La misma mujer quiere saber el nesgo que tiene su hijo/hija de 10 anos de

desarroltar la Enfermedad de Huntington

¢ Qué haria usted?

Muy probable Probable No seguro Poco probable Muy improbable

(1) Reakzar ta pructa [®] a [m] a a

at hpo/Mya porque su pacente
Qurere Quo se reakce

{w) Esperar hasta que el Mo (@] @] a 0] a

NO SE3 uNn MenOr (P o Mayos J s
18 afos) y que enlonces oeexia



22. Tiene una paciente de 35 afos en la 7* semana de gestacion y sin otros hijos.
Se encuentra deébil y camina con dificultad. EI estudi de ADN ha confirmado
que tiene distrofia mioténica (DM), una enfermedad autosdmica dominante.
Generalmente, la DM se presenta en los adultos pero existe una proporcion de
casos congénitos severos. El feto de su paciente tiene un riesgo del 50% de
ser afectado por esta enfermedad y el diagndstico prenatal esta disponible.

¢Qué haria usted?
Muy probable Probable No seguro Poco probable Muy improbable

a) Ofreceria el diagnostico prenatal 0 (] O (@] (=]

aun cuando elta no considere realizarse

ol abono terapéutico si1 el feta esta afeciado
bjle informaria sobdbre la disponitihidad [m} 0 a @]

del dingnostico prenalal y le ofreceria

establecer 1a cita para 1a prueba

ciLa refenna para el diagnestico W] (] 0 (=] a

prenatal solamente s acepla quo fa

terminacion el emdarazo con un felo

afoctado es una de las Aferentes

opoones disponibies

d)La refervia a un genelista o aun w] (] [m} a a
consejero genéhco solamente si etta

o sohaita B

23. Su paciente es un nito que fue normal durante los primeros dos afos de su
vida, después presentd falla en el desarrollo (p ej. poco aumento de peso) y
tuvo multiples infecciones respratonas  Usted diagnostica clinicamente
fibrosis quistica (FQ) Actualmente, ta FQ es incurable y generaimente
letal antes de los 30 anos de edad. Ya que la FQ es un padecimiento

autosomico recesivo, ambos padres son portadores asintomaticos de FQ.
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¢ Qué haria en su practica clinica?

Muy probable Probable Neutro improbabdle Muy
improbable
a)Confirmaria mi diagnostico 0 (] (] [m] =]
con prucbas de ADN
bjOfreceria asesoramionto genético en 0 (m] [m] [m] (=]
el centro genético mas cercano
¢)Recomendaria el diagnostico prenatal (] ] =] [m] [m]
si la madre de mi paciente se embarazara
d)Ya que 133 prucbas de ADN son iz onca [ a =] a [m]
manera de idenlificar a los portadores de
FQ. sugenria pruebas de ADN para otros
parientos de la famika de m: paciente
VIl Las técnicas moleculares ticne potencial para el tamizaje futuro de

poblaciones completas.

Sin embargo, existen problemas éticos,

sociales y econoéomicos que deberan considerarse antes de la

implementacion de programas de tamizaje poblacionales. Que piensa

usted sobre la introduccion de programas de tamizaje poblacionales

basados en las pruebas de ADN en México.

24. ;Esta de acuerdo/desacuerdo con las siguientes declaraciones sobre el

tamizaje de poblaciones?

Moy

De acuerdo  Neutro Desacuerdo

AN Aruergn

a)Se debera contar con un tatamiento electvo 3

antes del 1amu2 aje e una enfermedad bereditana

@]

D)ENtamzage deberd ser GLIGAIK 3

enste un ralamento comdobado ¢n Caso oe

G1gNOSHICO lemprand (Camno lamul e Neonatsd

de femicetonuna)

C)El tamzaze deberd teabzarse para delectar

@]

d 10S pontacdores asntoMmatios doe una enfermedad

Muy
an gesacuersa

w}
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autosémica recesiva (como FQ)
d)El tamizaje debera introducise solo a 0 [m] [w}

después de que 1os medhcos ayan sido

educados sobre 1a natutaleza del programa

€)Grupos especificos interesados en ciertas [ {m] a [m]
enfermedades (p e} Asotlacion Mexicana de FQ)

deberd ser parte de cuaiquiet dewsion para

eslablecer el tarmwzaje

f)lLas compafias de seguro deberan poder (=] (=] a 0

sohicitar el 1amizaje antes de establecer

politicas para determinar deducibles y costos
g)Los pationes deberan tener el derecho de [ a (] ]

tarruzar a los empleados potencales
para detectar ciertas enfermedades que podrian

tavorecerse por ¢l amtiente especifico de trabajo
h)El tamzage deberd intioducirse O (] jm] O
solamente $1 No dismuinuye el inancamento

de programas medicos actuales

IX Esta seccion se refiere a informacién general sobre usted.

25. ¢ Cuad! es su especialidad?
Neurologia D
Obstetricia/Ginecologia D

Pediatria ] 3

Medicina interna
26. ¢ Cudl es su edad? (afos cumplidos) D k D

27. ¢ Cual es su sexo?
Masculino D Fcmenino D

28. ¢ Cuantos hijos liene?



0 D 1 D 2 D 3 D 4 D 5 (mas - especifique)

29. ¢(Aigun familiar en primer grado {padre. hermanos, hijos) tiene alguna

enfermedad genética?

Si D No D Desconoce D

Si, si, diga cual

30. En su vida diaria, considera usted que la religion es:
Muy importante 1[:] Importante ZD

Poco importante 3[:] Irrelevante 4D
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