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RESUMEN

Introduccion: el proceso de toma de
decisiones médicas es complejo, ya que,
a menudo, los datos médicos y la
informacién pueden ser imprecisos,
contradictorios, ausentes o no faciles de
interpretar.

Objetivo: desarrollar un sistema de
apoyo al diagndstico a distancia de
enfermedades genéticas basado en
mapas cognitivos difusos que permita
mejorar la calidad de los servicios de
salud en la Red Nacional de Genética
Médica.

Método: es una investigacion aplicativa
con intervencion tecnoldégica que
implementa un sistema de apoyo a la
toma de decisiones basado en mapas
cognitivos difusos.

Resultados: se presenta un sistema
para la toma de decisiones, que facilita el
analisis de diagndstico médico, como
parte de los resultados obtenidos con el
desarrollo del proyecto.

Conclusiones: se obtuvo un sistema
gue posibilitdé evaluar signos clinicos
presentados en los pacientes, mayor
organizacion de la informacion a recoger,
mejorar la rapidez de los diagndsticos y
la conducta a seguir, pudiendo recibir la
atencion en centros de salud distantes
sin necesidad de ser trasladados, lo cual
conllevaria a una reduccion en los costos
por concepto de transporte, gastos de
viaje, combustible y del tiempo en que
recibe los beneficios de la atencion
sanitaria.
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DeCS: DIAGNOSTICO; GENETICA;
BASES DE DATOS GENETICAS;
INVESTIGACION GENETICA.

ABSTRACT

Introduction: the medical decision-
making process is complex, since
medical data and information can often
be inaccurate, contradictory, absent or
not easy to be interpreted.

Objective: to develop a support system
for the remote diagnosis of genetic
diseases based on diffuse cognitive maps
that allow improving the quality of health
services in the National Network of
Medical Genetics.

Method: it is an applied research with
technological intervention that
implements a system of decision-making
support based on diffuse cognitive maps.

Results: a system for decision-making is
presented, which facilitates the analysis
of medical diagnosis, as part of the
results obtained with the development of
the project.

Conclusions: a system was obtained
that made possible to evaluate clinical
signs presented in the patients, greater
organization of the information to be
collected, to improve the speed of the
diagnhoses and the procedures to be
followed, being able to give care in
distant health centers without needing to
be transferred, which would lead to a
reduction in transportation costs, travel
expenses, liquid fuels, as well as the time
the benefits of health care are provided.

DECS: DIAGNOSIS; GENETICS;
DATABASES, GENETIC; GENETIC
RESEARCH.

INTRODUCCION

La necesidad de tomar decisiones en un
mundo cada vez mas complejo y en
continua transformacion, puede llegar a
ser muy desconcertante, por la
imposibilidad de asimilar toda Ila
informacién necesaria para adoptar la
decision mas adecuada. El proceso de
toma de decisiones médicas es complejo,
ya que, a menudo, los datos médicos y la
informaciéon pueden ser imprecisos,
contradictorios, ausentes o no faciles de
interpretar. Por lo tanto, el médico tiene
que tener en cuenta una gran cantidad
de datos e informacién de fuentes
interdisciplinarias (datos de los
pacientes, el examen de los médicos, la
evaluacion fisica, pruebas de
laboratorio), para alcanzar la solucion
mas adecuada !. De ahi que seleccionar
la representacién correcta de la
informacién relacionada con el paciente
es un factor clave del éxito.

Los Mapas Cognitivos Difusos (MCD)
resultan apropiados para describir
objetos y situaciones imprecisas que
mediante la representacion de
conocimiento y razonamiento
aproximado se pretenden modelar 23,
Fueron desarrollados por Kosko en 1984,
como una variante de los Mapas
Cognitivos al considerar la aplicacién de
la Légica Difusa en la cuantificacion
difusa de los nodos que representan
conceptos, los arcos que enlazan los
nodos de una red mediante "grados de
pertenencia" y los umbrales difusos
usados como indicador de control para
alterar el valor de los nodos. A través de
estos elementos se expresa el
"razonamiento casual" que se utiliza en
escenarios de toma de decisiones,
movimiento en entornos virtuales %%y la
representacién de conocimiento.
Actualmente son un campo abierto de
investigacion, desarrollo y aplicacion en
la toma de decisiones para el diagndstico
médico ’.

En los ultimos afios, dada la disminucidn
de las enfermedades infectocontagiosas
y nutricionales, han aumentado las de
causa genética y con ellas también ha



crecido la demanda de los servicios
genéticos 8.

Con un programa dirigido a la formacion
de asesores genéticos y creacién de
servicios de genética se inaugura el 5 de
agosto de 2003, a propuesta del
Comandante en Jefe, el Centro Nacional
de Genética Médica (CNGM) que tiene
dentro de sus funciones principales las
investigaciones basicas y aplicadas en el
campo de la Genética Médica, la
Inmunologia, la Bioquimica y otras
disciplinas afines dirigidas a la obtencidn
de nuevos conocimientos, evaluacion y
desarrollo de nuevas tecnologias,
productos y procedimientos de trabajo,
con el fin de mejorar los niveles de salud
de nuestro pueblo y disminuir el impacto
de las enfermedades con implicacién
genética en el cuadro de |la
morbimortalidad del pais y realizar
aportes al desarrollo de estas ramas de
las ciencias, teniendo en cuenta las
potencialidades que se derivan de su
integracién °7. A partir de este momento
comienza una nueva Yy revolucionaria
etapa en el desarrollo de la genética
médica en nuestro pais y su extension a
todas las areas de salud con el objetivo
de elevar la calidad de los servicios
genéticos.

Las enfermedades genéticas, aunque en
su conjunto son abundantes,
individualmente son raras, lo que hace
dificil su identificacién. El médico para el
diagndstico se basa en su conocimiento,
la revision de la literatura vy el
intercambio con otros especialistas. Si
esta informacién no le es suficiente
remite al paciente a niveles superiores
gue cuentan con mayor numero de
recursos y equipamiento médico, pero
esta decision que requiere de su traslado,
constituye un proceso engorroso para los
que presentan patologias que
imposibilitan sus funciones motoras, y
aquellas  familias con problemas
econdmicos. Ademas, estas
enfermedades se consideran poco
comunes, de dificil diagndstico, estan
relacionadas con la conducta, poseen
elementos subjetivos, existe sobre
diagnéstico de las mismas, pueden ser
mortales o provocar un debilitamiento
croénico del paciente, no se manifiestan

igual en cada individuo por lo que se les
atribuye numerosos signos clinicos y
que, debido a su escasa prevalencia,
requieren esfuerzos combinados para
tratarlas. Por lo cual se hace complejo un
diagnodstico preciso solamente con la
experiencia del genetista 1°,

En el mundo existen aplicaciones que
recogen el conocimiento de numerosos
expertos en el area de enfermedades
genéticas, las cuales disponen de una
gran base de datos. Pero Cuba no puede
hacer uso de estas, porque el software y
sus actualizaciones requieren de grandes
sumas de dinero y su volumen es
completamente en inglés. Por otra parte,
debido a que las enfermedades genéticas
tienen caracteristicas especiales en otros
familiares, es importante el estudio de
varios miembros de la familia, resultando
imprescindible en muchos casos Ila
valoracién integral en la propia area de
salud del paciente.

Con el desarrollo de las tecnologias, se
decididé usar el correo electrénico para la
interaccion entre los genetistas. Esta
solucién no cumplié las expectativas
deseadas, debido a que las consultas se
hacian de manera informal y no contaban
con la informacion suficiente para
proporcionarle al especialista la vision
real de la situacion del paciente. Ademas,
muchas veces, el gran numero de
solicitudes saturaba el buzén de correo
de los especialistas, imposibilitandolos de
ofrecer la atencion requerida a cada caso
de acuerdo a su prioridad. Estas
desventajas provocaron que dicha
solucion cayera en desuso, retomandose
la remisién de los pacientes.

Partiendo de la problematica planteada
se define como objetivo de Ia
investigacion: Desarrollar un sistema de
apoyo al diagndstico a distancia de
enfermedades genéticas basado en
mapas cognitivos difusos que permita
mejorar la calidad de los servicios de
salud en la Red Nacional de Genética
Médica.



MATERIAL Y METODO

El trastorno del espectro autista (TEA) se
considera una de las condiciones mas
raras que afecta el sistema neuroldgico y
el comportamiento general de muchos
infantes, este es una gama de trastornos
complejos del neurodesarrollo,
caracterizado por impedimentos sociales,
dificultades en la comunicacién, vy
patrones de conducta estereotipicos,
restringidos y repetitivos. Se manifiesta
en los tres primeros afios de vida, y tiene
incidencia mundial de 15 por cada 10 mil
nacimientos.

En el mundo contemporaneo se reporta
un incremento significativo del nimero
de casos, especificamente en los paises
desarrollados las tasas han crecido en
pocos afios de 16 por 100 mil habitantes
hasta 30 por 10 mil.

En Cuba a pesar de exhibir indicadores
de salud comparables con los de
naciones del primer mundo solo se
reporta una incidencia de uno por cada
100 mil habitantes y actualmente posee
cerca de 300 personas con ese trastorno
evidenciandose que es poco frecuente,
pero es preciso destacar que el autismo
varia ampliamente en gravedad vy
sintomas y puede pasar sin ser
reconocido, especialmente en los nifios
levemente afectados o cuando estd
enmascarado por impedimentos fisicos
mas debilitantes.

Los niflos con TEA parecen tener un
riesgo mayor que lo normal de tener
ciertas afecciones concomitantes,
inclusive el sindrome de X fragil (que
causa retraso mental), esclerosis
tuberosa (en la que crecen tumores en el
cerebro), convulsiones epilépticas,
sindrome de Tourette, trastornos del
aprendizaje, y el trastorno por déficit de
la atencién; por lo que es necesario
conformar una estrategia personalizada,
pues aun cuando existen principios de
tratamiento generales, hay que
readecuar los modos de actuacion segun
la etapa del desarrollo, potencialidades y
grado especifico de las alteraciones de
los pacientes.

Por la situacidon planteada anteriormente
la investigacion fue aplicada al
diagndstico a distancia de pacientes que
presentan sintomatologias de TEA. El
sistema de apoyo al diagnédstico a
distancia propuesto para enfermedades
genéticas basado en mapas cognitivos
difusos en su version 1.0 tiene como
premisas:

La primera vez que un especialista desea
realizar una solicitud de un caso debe
aceptar el cédigo de ética.

Los especialistas del nivel municipal solo
pueden consultar con los especialistas
del nivel provincial, y los de este ultimo
con los del nivel nacional.

Solo puede realizarse el diagnéstico a
distancia de un caso entre el nivel
provincial y el nacional si se ha efectuado
con anterioridad entre el nivel municipal
y el provincial.

Para realizar el diagndstico a distancia de
un caso tiene que existir la historia clinica
genética del paciente.

Durante el diagnéstico a distancia de un
caso no se manejan los datos de
identificacion del paciente, el cual
permanece incognito para el que evacua
la duda.

En el sistema se establecera una solicitud
de discusion de casos que contenga los
aspectos mas significativos que se
requieren a la hora de obtener un
diagndstico para enfermedades
genéticas, automatizandose el proceso
de llenado, almacenamiento y
autorizacion de las mismas, y el
establecimiento del momento de la
consulta. Se permitird la comunicacién
entre los usuarios definidos con
anterioridad para participar, teniendo en
cuenta los niveles de escalabilidad
establecidos en el proceso de
comunicacioén, es decir, del nivel primario
al secundario, y de necesitarse, de este
ultimo al terciario, que constituye el nivel
superior donde se cuenta con una mayor
cantidad de recursos para dar solucion a
la mayoria de los casos.



En todo momento los participantes
dispondran de los datos de la solicitud
correspondiente al caso. Igualmente se
especifican los sintomas presentes en el
paciente y el sistema sugiere la presencia
o no de la enfermedad, para ello se hace
uso de la representacion del
conocimiento mediante MCD vy su
inferencia causal. A los efectos de la
discusion se utilizara Internet Relay Chat
(IRC), que se acoplaran al sistema de
modo tal que solo se permita su uso en
el momento definido para la discusién del
caso y por las personas autorizadas a
participar en el intercambio. Finalmente
se decide la conducta a seguir con el
paciente y se elabora un informe final.

Para el desarrollo del sistema se
definieron tres roles que intervienen en
el diagndstico a distancia de un caso que
presente una enfermedad genética que
son coordinador, solicitante y
participante.

El sistema tiene como entrada los datos
clinicos del paciente que estan recogidos
en su historia clinica genética.

Posteriormente se realizan las siguientes
actividades:

1. Realizar la solicitud para la
discusion de un caso.

2. Autorizar las solicitudes de casos
a discutir.

3. Planificar la discusién de casos

autorizados.

Iniciar la discusion de un caso.

Definir el diagndstico.

Decidir la conducta a seguir con el

caso.

7. Elaborar el informe final.

o vk

Una vez ejecutadas se obtiene como
salida la actualizacion de la historia
clinica del paciente.

—_—
|
Roles [ Técnicas |
I=— ]
Datos T T T Historia
o clinica
Clinicos :
‘ actualizada

Herramientas

Grafico 1. Representacion grafica del
sistema.

RESULTADOS

Descripcion de las actividades que
componen el sistema

Realizar la solicitud para la discusidn
de un caso.

Objetivo: Solicitar la discusion de un
caso.

Rol: Solicitante

Sistema
Médica:

utilizada:
Genética

Herramienta
Informatico de
alasMEDIGEN

Entrada: Los datos del paciente
recogidos en su historia clinica.

Salida: Solicitud del caso a discutir
registrada.

Después de realizar la consulta de primer
nivel, revisando en la historia clinica y
luego de haber realizado una exploracién
fisica integral, y habiendo practicado vy
analizado los examenes de laboratorio
que amerite el paciente, el master en
asesoramiento genético determina que
tiene dudas en el diagndstico del
paciente por lo que decide remitirlo al
nivel superior y por lo tanto requiere una
interconsulta a distancia.



Para ello el médico selecciona la opcién
Realizar Solicitud de Caso a Discutir. Se
muestra la pagina donde se busca el
paciente sobre el que se llenara la
solicitud, primeramente, se introducen
los parametros de busqueda vy al
mostrarse todos los pacientes existentes
en la base de datos se seleccionan el
deseado. Una vez que se seleccione el
paciente buscado, se muestra la pagina
nueva solicitud.

Finalmente, después de haber
introducido todos los datos quedara
registrada la solicitud del caso.

Autorizar las solicitudes de casos a
discutir

Objetivo: Aprobar o denegar |las
solicitudes realizadas para discutir un
caso.

Rol: Coordinador

Sistema
Médica:

utilizada:
Genética

Herramienta
Informatico de
alasMEDIGEN

Entrada: Las solicitudes registradas de
los casos a discutir.

Salida: Listado de solicitudes aprobadas
0 denegadas.

Esta actividad estd dedicada a Ia
identificacion y aprobacion de las
solicitudes con mayor nivel de urgencia.
Para ello se muestra el listado de las
solicitudes en espera de aprobacidn,
siguiendo un criterio de ordenamiento
segln el tipo de urgencia y la fecha de
solicitud, brindando la atencién requerida
a un caso segun su prioridad. El
coordinador debera seleccionar la(s) que
desea aprobar o denegar. En caso de que
no sea aprobada se permitira enviar una
notificacion de negacion al solicitante
explicando sus motivos.

Planificar la discusion de casos
autorizados

Objetivo: Ralizar la planificacion para la
iscusion de los casos autorizados.

Rol: Coordinador

Sistema
Médica:

utilizada:
Genética

Herramienta
Informatico de
alasMEDIGEN

Entrada: Listado de las solicitudes
aprobadas.

Salida: Listado de los casos a discutir
planificados.

Se muestra un listado de los casos sin
planificar. De acuerdo al horario
disponible en el centro, el coordinador
planifica la discusion del caso para un dia
establecido, determina los especialistas
que participaran en el debate, enviando
una citacibon a cada uno de los
participantes con los datos del caso a
discutir.

Iniciar la discusion de un caso

Objetivo: Comenzar la discusion de un
caso para valorar.

Roles: Solicitante,
Participante.

Coordinador,

Sistema
Médica:

utilizada:
Genética

Herramienta
Informatico de
alasMEDIGEN.

Entrada: Listado de los casos a discutir
planificados para el dia.

Salida: Sala de conversacion

Se muestra el listado de los casos a
discutir para el dia ordenados por la hora
de inicio de la discusién. Se selecciona el
caso que debe ser debatido mostrandose
la opcion para iniciar el debate. Luego
comienza la discusion del caso con la
interaccion médico-médico existiendo el
intercambio de opiniones entre los
genetistas a través del IRC. Es necesario
aclarar que a un médico solo se le



muestran los casos en los que él debe
participar.

Definir el diagnéstico

Objetivo: Proveer un acercamiento al
diagndstico mas probable.

Roles: Solicitante,
Participante

Coordinador,

Técnica utilizada: Mapas cognitivos
difusos.

Herramienta utilizada: Herramienta para
la simulacién y anadlisis de mapas
cognitivos difusos.

Entrada: Listado de los signos clinicos del
paciente.

Salida: Listado de posibles diagnosticos.

Una vez iniciado el debate entre los
especialistas se especifican los sintomas
presentes en el paciente para determinar
su posible diagndstico, para ello se hace
uso de la representacion del
conocimiento mediante MCD vy su
inferencia causal '!. A partir de esta
informacion los especialistas pueden
realizar el analisis estatico del MCD para
determinar los sintomas mas
significativos, ayudando de esta forma a
perfilar el cuadro clinico del paciente.

Luego se realiza el analisis dindmico del
MCD donde se determinan los vectores
de entrada que representan los sintomas
del paciente. Los valores incluidos en
estos vectores representan la activacion
inicial de los distintos nodos (sintomas en
este caso), 1 si estd presente, 0 si esta
ausente y de 0.1 a 0.9 su posible
presencia.

Con posterioridad se simulan los distintos
escenarios generados. Durante el
proceso se realizan inferencias que
estiman la variacion del estado de los
nodos obteniéndose un vector resultante
de la simulacién. El valor del nodo de
decisién se toma para predecir o no la
presencia de la enfermedad.

Decidir la conducta a seguir con el
caso.

Objetivo: Determinar la continuidad que
se le dara al caso valorado.

Roles: Solicitante, Coordinador

Sistema
Médica:

utilizada:
Genética

Herramienta
Informatico de
alasMEDIGEN.

Entrada: Historial de la discusion.

Salida: Resumen de la discusion de un
caso.

Cuando el debate finaliza el coordinador
oprime el boton finalizar y se le muestra
al solicitante de la discusion del caso una
pagina para que llene los datos
referentes al resumen del debate. Luego
se decide si el caso valorado quedd
resuelto, si se pospone o si se remite
para el nivel superior.

En todos los casos se guarda el historial
de la discusién, un resumen de lo
discutido, el diagndstico, que puede ser
definitivo o no, las recomendaciones y los
especialistas que participaron.

Elaborar el informe final

Objetivo: Realizar el informe final del
caso discutido

Roles: Solicitante, Coordinador

Sistema
Médica:

utilizada:
Genética

Herramienta
Informatico de
alasMEDIGEN

Entrada: Resumen de la discusion de un
caso

Salida: Informe del caso discutido

Se confecciona un informe del caso que
proporciona la informacién mas
relevante relacionada con el paciente.
Una vez constituido el informe del caso
se almacena para que el mismo sea
utilizado como caso de estudio en las
investigaciones de los genetistas y se



actualiza la historia clinica del paciente
como si fuera una consulta mas.

DISCUSION

Para validar los resultados se utilizd
pruebas de aceptacion con el objetivo de
medir satisfaccién a partir de los criterios
evaluados por los usuarios. Las pruebas
consistieron en realizar un cuestionario a
17 especialistas del CNGM.

Con la finalidad de determinar el indice
de satisfaccion personal y grupal de los
especialistas se aplicé la Técnica de V. A.
Iadov 213, El analisis de las respuestas
se realizd mediante el "Cuadro légico de
V. A. Tadov" (Tabla 1), el cual expresa
una relacion de las posibles respuestas a
las tres preguntas cerradas.

Tabla 1. Cuadro logico de V. A. Iadov.

1. éConsidera que el sistema de apoyo al diagndstico a distancia
de enfermedades genéticas basado en mapas cognitivos difusos
mejora la calidad de los servicios genéticos?

No No sé Si

6. iSatisface HI 3. £5i usted requiere agilizar el proceso de diagndstico a
necesidades el sistema distancia de enfermedades genéticas emplearia el sistema
propuesto? propuesto?

Si Nosé MNo |Si Nosé Mo Si Nosé Mo

Me gusta mucho
No me gusta tanto
Me da lo mismo

Me disqusta mds de lo que
me gusta

No me gusta nada 6 ] 6 6 4 4 6 4 5

No sé qué decir 2 3 6 |3 3 3 6 3 4

De esta forma, para cada especialista se
puede determinar en qué lugar de la
siguiente escala se encuentra:

6. Clara satisfaccion

5. Mas satisfecho que insatisfecho.
4. No definida.

3. Mas insatisfecho que satisfecho.

2. Clara insatisfaccion.
1. Contradictoria.

Luego de aplicado el instrumento, el nivel
de satisfaccién individual de los usuarios
con el sistemafue de un maximo de
satisfaccion en el 65% de los
especialistas encuestados y el 35%
manifestaron que se encontraban mas
satisfechos que insatisfechos.

Para obtener el indice de satisfaccion
grupal (ISG) se trabaja con los diferentes
niveles de satisfaccién que se expresan
en la siguiente escala numérica:

(+1) Maximo de satisfaccion.
(+0,5) Mas satisfecho que insatisfecho.

(0) No definido y contradictorio.

5) Mas insatisfecho que satisfecho.

(_OI
(-1) Maxima insatisfaccion.

Este indice de satisfaccion grupal se
calculd segun la férmula:

Al +1)% B(+0,5)=C(0)+D(=0,5)+E(~1)
N

I1SG =

Donde A, B, C, D y E son el nUmero de
especialistas con las categorias 1; 2; 3 6
6; 4 y 5 de satisfaccion personal, y N la
cantidad total de especialistas
encuestados.

Este ISG puede oscilar entre (+1) y (-1).
Esto permite reconocer las categorias
grupales:

1. Insatisfaccion: desde (-1) hasta
(-015)

2. Contradictorio: desde (-0,49)
hasta (+0,49)

3. Satisfaccion: desde (+0,5) hasta

(1)
El ISG obtenido es el siguiente:

1(+1)+8(+0,5)+0(0)+0(=0,5)+0(-1)
17

1SG = 2

= 0,823



Como se aprecia, el ISG es 0,823 lo que
significa una clara satisfaccion con la
propuesta y reconocimiento de su
utilidad para mejorar la calidad de los
servicios genéticos.

CONCLUSIONES

La aplicacién de técnicas
computacionales inteligentes como
apoyo a la decision clinica permiten que
sistemas de esta naturaleza puedan ser
de gran utilidad tanto para médicos con
experiencia como para aquellos con poca
0 ninguna practica en el area.

La utilizacion de los MCD facilitaria la
representacion del conocimiento en el
campo de la genética médica.

En base a las caracteristicas de los
sistemas que apoyan al diagndstico
médico y el anadlisis de técnicas de
inteligencia artificial en la medicina se
desarrollé un sistema de apoyo para el
diagndstico a distancia de enfermedades
genéticas basado en mapas cognitivos
difusos.

La aplicacion de la técnica de Iadov
proporciond el nivel de satisfaccion de los
usuarios con el sistema evidenciando la
posibilidad de su implantacién en la Red
Nacional de Genética Médica.
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