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RESUMEN

Se realizd un estudio descriptivo, de corte transversal, y el analisis de los indicadores del programa
de genética del municipio Pinar del Rio, en los periodos comprendidos entre los afios 2003-2005 vy
2006-2008. Se seleccion6 mediante un muestreo no probabilistico, 50 familias que fueron atendidas
en los servicios de genética por diversos motivos. Se les aplic6 mediante una entrevista una serie de
instrumentos para evaluar el comporta miento de las variables relacionadas con la efectividad del
asesoramiento genético, el aborto selectivo, y la opinién sobre las funciones de los servicios de

genética, entre otras. El trabajo recogié un alto porcentaje en la calificacién de bueno en el nivel de
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conocimientos, que miden la efectividad de la asesoria genética, un gran porciento justifica el aborto
por motivaciones sociales o éticas, y resultd considerado como muy prioritario, el ofrecer estudios

prenatales a las parejas con riesgos de te ner hijos con enfermedades genéticas.

DeCS: asesoramiento genético, ética, psicologia, métodos .

ABSTRACT

A descriptive, cross-sectional study and the analysis of indicators for effectiveness were conducted in
Pinar del Rio municipality during the periods of 2003-2005 and 2006-2008. Fifty (50) families
attending to genetic services for several reasons were chosen by a non -probabilistic sampling. An
interview that comprised a series of tools to evaluate the behavior of the variables associated with
the effectiveness of genetic counselling was carried out considering, elective abortion as well as
opinions about genetic center services, among others. This study showed a high percentage in
qualifying the level of knowledge as good, which assessed the effectivene ss of genetic counselling, a
great proportion justified abortion expressing social or ethical motivations, they as well considered
prenatal studies for couples with risks of having children suffering from genetic diseases, as a
priority.

DeCS: Genetic counselling/ethics-psychology/methods.

INTRODUCCION

Uno de los mas importantes retos para la sociedad actual lo constituye la atencién a personas que
presentan alguna discapacidad enfocada a la prevencién, a mejorar su calidad de vida y a la
integracion social en igualdad de derecho, siendo el asesoramiento genético (AG) una herramienta,
un proceso de atencion médica, por el cual los pacientes con riesgo de un desorden presuntivo de ser
hereditario son avisados de sus consecuencias, de la probabilidad de s u desarrollo y de las
posibilidades de transmisidn y/o de las vias por las cuales se puede prevenir o aminorar. 3

A través del AG se logra orientar e informar adecuadamente a los padres teniendo en cuenta las
caracteristicas particulares de cada familia, sus actitudes, su personalidad, nivel sociocultural y
socioeconémico, exigencias y nivel de aspiracion. Ademas, ha de continuar resolviendo lo diversos
problemas que plantea el nino y su familia en las distintas edades; lactancia, edad preescolar,
escolar, pubertad y adolescencia, con la ayuda del equipo colaborador, es en esta consulta donde se
establece el prondstico, forma de herencia, tratamiento adecuado para integrar la persona en la

sociedad, asi como las opciones méas adecuadas para tratar los posibles riesgos.*®

A pesar de todos los obstéaculos y retos, los cubanos avanza n en el camino de seguir consolidando un
sistema de salud de excelencia, pero esto exige que los recursos humanos dispongan de una alta
sensibilidad para identificar lo que necesariamente debe ser identificado en cada contexto para

cumplir adecuadamente la mision social encomendada.




En Cuba, el programa de genética comunitaria juega un importante papel para la prevencion vy
seguimiento de las enfermedades genéticas y discapacidades, asi como otros riesgos y problemas
genéticos de la poblacién en el nivel primario de salud; para evaluar ain mas el trabajo de genética
en la comunidad, en esta investigacién se presentan indicadores que miden la efectividad del
Asesoramiento Genético, la satisfaccidon de los servicios y aspectos éticos del mismo, elementos muy

importantes que contribuyen a lograr la excelencia en los servicios de asesoramiento genético.

MATERIAL Y METODO

Se realizd un estudio descriptivo, de corte transversal sobre los servicios de Asesoramiento Genético
(AG) en el municipio de Pinar del Rio en el periodo comprendido del afio 2003 al 2008. Se revisaron
las estadisticas municipales relacionadas con el programa de atencidbn materno-infantil,
especificamente con el programa de genética; asi como los registros de las consultas de genética
municipal y provincial, para obtener las variables que se analizaron. Mediante un muestreo no
probabilistico, se seleccionaron 50 familias que fueron atendidas en los servicios de Genética por los

siguientes motivos:

a. Dos gestantes con edad materna avanzada (EMA) que se realizaron diagndstico prenatal.

b. Dos familias con defecto congénito, uno con paladar fisurado y uno con cardiopatia congénita.

c. Seis familias aceptaron la interrupcién del embarazo: uno por trisomia 13, uno por
acondroplasia, uno por enfermedad adenomatoidea pulmonar, uno por estenosis pulmonar y uno
por hidronefrosis bilateral, uno por feto varén con diagnodstico prenatal molecular de distrofia
muscular de Duchenne.

d. Nueve familias con un miembro discapacitado de causa genética, dos con discapacidad visual, dos
con discapacidad auditiva, cuatro con discapacidad motora y uno con retraso mental.

e. Se incluyen ademas, 31 familias con enfermedades genéticas y/o hereditarias correspondiendo
a: una enfermedad de Wilson, un sindrome de hemihipertrofia congénita, una hemofilia A, dos
distrofia muscular de Steiner, una distrofia muscular progresiva, una distrofia muscular de
Duchenne, catorce sindrome de Down, un sindrome de Turner, un sindrome de Hurler, un
sindrome de Rubinstein Taybi, un albinismo parcial, dos ataxia espinocerebelosa, dos hiperlaxitud

congénita, dos acondroplasia.

Las familias fueron visitadas y previo consentimiento informado se les realizé una entrevista para
evaluar las variables relacionadas con la efectividad del AG, asi como la satisfaccion con el servicio, y
el trabajo de los asesores genéticos, también se realizé entrevista al genetista que atiende las
interconsultas del municipio. Se calcularon las medidas de resumen para datos cualitativos

(frecuencias absolutas y porcentajes).




RESULTADOS

Describe los resultados del programa de genética, mostrando que existe menor cobertura en el
periodo comprendido del 2003-2005 especialmente en programas como alfafetoproteina en suero
materno (AFP-SM). (Tabla 1.)

Tabla 1. Indicadores de efectividad del asesoramiento genético. Resultados del programa de
genética. Municipio Pinar del Rio, 2003-2008.

Variable 2003 - 2005 2006 - 2008
Cobertura AFP - SM 91,5% 98,9%
Cobertura de familias con riesgo de
. 90,2% 92,2%
hemoglobinopatias
Diagndsticos prenatales realizados 7543 8280
Interrupciones de embarazo por
i 92,8% 96,5%
diagnosticos prenatales positivos
Cobertura del pesquisaje neonatal de
92,3% 98,5%
hiperfenilalaninemias
obertura de gestantes vistas en consulta
. 95,4% 100%
de geneéetica comunitaria
Cobertura de recién nacidos vistos en
- 79,9%

consulta

Se observan las caracteristicas sociodemograficas, donde el mayor porciento de los miembros de las
familias encuestados se encontré entre 36 a 50 anos, con un nivel técnico medio o bachiller, con

prevalencia del sexo femenino. (Tabla 2.)




Tabla 2. Indicadores de efectividad del asesoramiento genético.

Caracteristicas sociodemograficas de las familias. Municipio Pinar del Rio, 2008.

Variables Caracteristicas Total %
I . # de familias 50 100
Familias incluidas
# de miembros 78 100
Propésitos 11 14,1
familiares primer grado 54 69,2
Parientes entrevistados | segundo grado 12 15,4
tercer grado 0 0
parejas 1 1,3
menores de 20 afos 0 0
Edad de 20 a 35 afios 23 29,5
de 36 a 50 afos 36 46,1
mas de 50 anos 19 24,4
menos de 9no grado 9 11,5
9no grado 14 18
Escolaridad Técnico Medio o bachiller 36 46,1
Universitarios 19 24,4
Femenino 58 74,4
Sexo
Masculino 20 25,6
Blanco 66 84,6
Color de la piel Mestizo 6 7,7
Negro 6 7,7
si Vivos 69 88,5
Con Hijos muertos 4 5,%
no 5 6,4

Se refiere a la efectividad del asesoramiento genético donde el mayor porciento tiene la calificacion
de B. (Tabla 3.)




Tabla 3. Indicadores de efectividad del asesoramiento genético. Efectividad del Asesoramiento

Genético. Municipio Pinar del Rio. 2008.

Nivel de
Variable L Racionalidad de la decision | Habilidad y repercusion
conocimientos
Calificacion | g | R ' M | MuyR | Mod.R | PocoR B R M
Valores (%) | 91,2 | 59 | 2,9 70 24,9 5,1 70 24,9 5,1
Leyenda
B_ Bueno Muy R_ Muy Racional
R_ Regular Mod R_ Moderadamente Racional
M_ Malo Poco R_ Poco Racional

En los aspectos referentes a la satisfaccidon con los servicios de AG, la mayoria de | os encuestados

estan satisfechos con nuestros servicios con la calificacion de B . (Tabla 4.)

Tabla 4. Nivel de satisfaccion con los servicios de AG

Variable Satisfaccion
Calificacion B R M
Valores (%) 91,5 6,8 1,7

Como se puede apreciar en el desempeiio de los asesores genéticos el mayor porciento estd

evaluado de bien, (Tabla 5.)

Tabla 5. Nivel de desempefio de los asesores genéticos.

Calificacién E B R M
Valores (%) 88,9 11,1

Leyenda

E_ Excelente R_ Regular

B_ Bueno M_ Mal

Los puntos de vista sobre el aborto selectivo se reflejan donde la mayoria justifican el aborto por
motivaciones sociales o éticas y por la presencia en el feto de un a enfermedad grave con peligro para

la vida del nifio, o discapacitante. (Tabla 6.)




Tabla 6. Indicadores de efectividad del asesoramiento genético.

Municipio Pinar del Rio, 2008.

Criterios sobre el aborto selectivo.

Se justifica el aborto selectivo. Si No

% %

El feto es del sexo no deseado 0 100

Motivaciones sociales 6 éticas 96,1 | 3,9

El feto presenta una enfermedad grave con peligro para la vida del nifio, o 96,1 | 3,9
discapacitante

El nifio tendra una enfermedad grave, sin retraso mental 95,1 | 4,9

El niflo podria padecer una enfermedad grave, pero cuando sea adulto 0 100

Se muestran las funciones de los servicios de genética, observandose como muy prioritario ofrecer

estudios prenatales a las parejas con riesgos de tener hijos con enfermedades genética s y ayudar a

todos los profesionales de la salud y a la poblacién en general a
(Tabla 7.)

comprender los problemas genéticos.

Tabla 7. Indicadores de efectividad del asesoramiento genético. Opiniones sobre las funciones de los

servicios de Genética. Municipio Pinar del Rio, 2003-2008.

En Cuba, las funciones de |la
genética médica que se sefialan a Muy Prioritario
continuaciéon, deben tener el %

siguiente orden de prioridad.

Evitar nacimiento de nifos con

o .. 98
limitaciones fisicas o mentales.

Ofrecer estudios prenatales a las
parejas con riesgo de tener hijos 100
con enfermedades genéticas.

Estudiar a las parejas antes de la

concepciéon, para conocer sus 91,2
riesgos genéticos.

Brindar informacién a las familias

sobre sus riesgos genéticos para

99

que puedan planificar mejor su

descendencia.

Moderadamente Con Baja
Prioritario Prioridad
% %
2 0
0 0
6,8 2
1 0




Investigar la predisposicion o
riesgo de padecer enfermedades

de aparicién tardia.

Ayudar a las parejas atener hijos

sanos

Ayudar a la seleccion de parejas

Ayudar a todos los profesionales
de la salud y a la poblacién en
general a comprender  los

problemas genéticos.

Apoyar a las familias,
especialmente a la mujer, en la

toma de decisiones reproductivas.

Propiciar el apoyo social efectivo
las personas con enfermedades
genéticas, especialmente las

discapacitantes

Ayudar a proteger a los
trabajadores que por alguna de
sus caracteristicas  genéticas,

tienen riesgo laboral.

Disminuir los gastos y la carga
para el estado, por las

discapacidades de causa genética

Educar a la poblacion sobre la
genética y su relacién con la

salud

Realizar investigaciones que
permitan ampliar las aplicaciones

de la genética a la salud publica

60,2

99

38,8

100

90,3

100

97

77,6

99

99

22,3

26,2

9,7

11,7

17,5

35

10,6




DISCUSION

Los servicios de genética comienzan en la provincia Pinar del Rio en el afio 1984, basicamente
dirigidos al diagnéstico prenatal por ultrasonido y mediante la cuantificacion de alfafetoproteina,
habia déficit de profesionales de la genética en aquel momento. Desde sus inicios hasta la fecha el
desarrollo del programa de genética ha sido vertiginoso en cuanto a los servicios que brinda, al
personal entrenado, a las concepciones de trabajo, y sobre todo, en lo referente a las acciones de
acercamiento de los servicios a la comunidad, introduciéndose los conceptos de genética comunitaria
y deteccion de riesgo genético en la poblacidon. La formacion de los masteres en asesoramiento

genético, ha ampliado la estrategia propuesta por la max ima direccion de la Revolucidn.

En Cuba, la mas frecuente de las hemoglobinopatias es la Sicklemia con una frecuencia de portadores
de 3.8%, de ahi la importancia de este programa, por lo que el pesquisaje se realiza prenatalmente,
no como en la comunidad auténoma de Madrid, donde a consecuencia de las frecuentes migraciones
se implementd el pesquisaje de sicklemia de manera generalizada pero postnatalmente. ’

El aumento de la cobertura en los ultimos afios y en los diferentes programas es explicable debido a
una mejor organizacién de los servicios de genética en cada area de salud que a partir del afio 2003
comienza con la formacién de masteres en asesoramiento genético. Este programa de formacion de
masteres contribuye a que la poblacidon haya sido evaluada y dispensarizada en dependencia de la
enfermedad asociada, lo cual permite un mejor control y seguimiento del individuo afectado y su
familia, unido a una mayor preparacion del personal médico de la atencidén primaria y secundaria en
este aspecto, con la superacion a través de cursos, diplomados y otros, ademas, ya existe un mayor
conocimiento por parte de la poblacién de la existencia de la genética comunitaria. Pero adn no se ha
llegado al 100% de cobertura, lo cual significa la urgencia de trabajar intens amente para lograrlo.

La cantidad de recién nacidos vistos en consulta de genética comunitaria no es suficiente, este es un
programa que comenzé en el afio 2007 y durante este afio asistieron menos pacientes de los
esperados por el desconocimiento de la p oblacidon sobre esta consulta.

En los aspectos practicos del AG se destaca la efectividad que contempla el logro de una comprension
completa por parte del paciente que lo lleva a tomar decisiones mas racionales, asi como la habilidad
para enfrentar el problema y la repercusion a largo plazo de su decisién .

Con respecto a la satisfaccién con los servicios de AG hay que destacar que la satisfaccion es un
objetivo dificil de lograr, ya que depende de muchos factores psicosociales, tales como el estado de
animo, el nivel de expectativas y la propia escala de valores condicionada por elementos culturales
(como escolaridad, de la cual la poblacion participante en esta investigacidn tiene un alto nivel) y del
medio social en que tradicionalmente se desenvuelven, a si como otros factores externos tan diversos
como el clima que exista en el momento del asesoramiento genético. &

El logro de una mayor satisfaccién por parte de la poblacién con nuestros servicios, ha estado influido
por el trabajo de los masteres en asesoramiento genético, donde se puede ver el buen desempefio de

los asesores genéticos en dar una informacion clara, sencilla y precisa, pero aun tienen que mejorar




en la presentaciéon de publicaciones y participacion en eventos cientificos, asi como en la
presentacion de proyectos de investigacion.

Esta evaluacion puede repercutir en el adecuado nivel de superacion y profesionalidad que se
requiere para la calidad del servicio que ofrecen. No se recoge en la literatura revisada un estudio
similar.

En las opiniones recogidas con respecto al aborto selectivo muchas personas no estan a favor del
mismo en caso de que un nifio pueda padecer de una enfermedad grave, pero cuando sea adulto, o
el feto sea del sexo no deseado ya que se contrapone a los principios social es y éticos de nuestra
sociedad a pesar de ser legal la realizacion del mismo, contrario a otros paises donde esta penalizado
el aborto.®

Existen efectos emocionales de enfermedades genéticas como son la ansiedad, culpa, enojo,
incertidumbre, tristeza y pesar, depresidn, entre otros y se han identificado factores que podrian
modificar estos efectos emocionales.’

A pesar del gran avance de la medicina y la genética, nuestra poblacién no considera muy prioritario
el uso de pruebas genéticas para investigar el riesgo de enfermedad tardia, que puede estar
relacionado con el desconocimiento de las ventajas que generan estas pruebas, como por ejemplo ,
poder terminar con la incertidumbre que con frecuencia altera la calidad de la vida del individuo en
riesgo, darle la oportunidad de tomar decisiones sobre su posible descendencia, sobre opciones de su
vida, influir en la modificaciéon de los factores de riesgos, que influyen en su enfermedad, lograr

estilos de vida mas saludables, ser examinados periédicamente po r su médicos y otros.
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