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TEMA 8: PREVENCIÓN DE LAS ENFERMEDADES GENÉTICAS
CONFERENCIA No. 15
ACTIVIDAD DOCENTE 22
MEDIOS DE ENSEÑANZA: Tiza y pizarra. 

TIEMPO: 90 minutos.
ASUNTO: ASESORAMIENTO GENÉTICO Y PREVENCIÓN DE ENFERMEDADES GENÉTICAS
SUMARIO
· Asesoramiento genético y riesgo genético.

· Determinación del riesgo de ocurrencia y recurrencia.
· Diagnóstico prenatal

· Principios de la ética médica en el Asesoramiento Genético.

· Programa Materno Infantil de Prevención de Enfermedades Genéticas del MINSAP.
OBJETIVOS:

1. Definir los conceptos de asesoramiento genético, riesgo de recurrencia y de ocurrencia.
2.  Describir el papel de los principios de la Ética médica en el asesoramiento genético.
3. Mencionar los programas de prevención de las enfermedades genéticas del MINSAP.
DESARROLLO

Asesoramiento genético

   El concepto de asesoramiento genético fue definido en el año 1975 por la Sociedad Americana de Genética Humana como un proceso de comunicación, relacionado con los problemas humanos que se generen con la ocurrencia de una enfermedad hereditaria en una familia o su riesgo de recurrencia y lleva implícito la intervención de una o más personas capacitadas para ayudar al paciente y su familia a:

· Comprender los hechos médicos, incluyendo el diagnóstico, la historia natural de la enfermedad y atención o tratamiento posible.

· Entender los mecanismos hereditarios por los cuales se produce el padecimiento y el riesgo de recurrencia en familiares específicos.

· Conocer diversas opciones para manejar el riesgo de recurrencia.

· Elegir el curso de acción que las personas consideren apropiado de acuerdo a sus riesgos y metas familiares y actuar acorde con esa decisión.

· Lograr la mejor adaptación posible a la presencia de un miembro afectado y/o en riesgo determinado.

  Este proceso se basa en cuatro principios que incluyen elementos básicos como el diagnóstico, la estimación del riesgo, la comunicación y el soporte o basamento; que aborda además aspectos prácticos, psicológicos y éticos.

  Un diagnóstico preciso constituye el primer objetivo, pues sin este es imposible realizar un adecuado asesoramiento y de resultar incorrecto, el final sería la comunicación de una información equivocada con todas sus consecuencias. El diagnóstico se basa en:

1.- Interrogatorio:

      Motivo de consulta

      Historia natural de la enfermedad

      Historia familiar

      Antecedentes

2.- Árbol Genealógico

3.- Examen físico al paciente y familiares

4.- Confección de Historia Clínica y revisión de Historia anterior del paciente y familiares:

     Fotos

     Resultados de estudios

     Resultados de necropsias

5.- Exámenes complementarios:

      De rutina: Sangre, Rx, etc.

      Especiales: Citogenéticos, Bioquímicos, Moleculares, etc.

6.- Revisión de la literatura actualizada

7.- Consultas con otras especialidades.

Para estimar el riesgo, tiene gran valor el análisis del modo de herencia que sigue el trastorno, encontrándose bien establecido cuando el padecimiento está determinado por un gen anormal con patrón de herencia mendeliano simple; en cambio, cuando se trata de enfermedades multifactoriales, trastornos cromosómicos o con heterogeneidad causal, se debe recurrir a los riesgos de cálculo empírico que pueden deducirse de un conjunto de datos retrospectivos e indudablemente resulta más complejo.
El riesgo de recurrencia es la probabilidad de que un desorden genético se repita en una familia problema. 

Distinguir del riesgo de ocurrencia en que un trastorno genético se puede presentar en cualquier familia, de acuerdo con el riesgo poblacional general
De acuerdo a la magnitud en cifras, los riesgos pueden ser:

a) Altos ...............mayor o igual al 15%

b) Moderados......entre 15 y 5%

c) Bajos...............menor o igual al 5%

De acuerdo a la fuente de información pueden ser:

a) Mendelianos

b) Empíricos

c) Estimados a partir de evidencias adicionales

d) Modificados

e) Compuestos
 La comunicación está no sólo encaminada a informar, sino a lograr comprensión. El médico debe ser receptivo a los temores y aspiraciones de las personas que requieren sus servicios, de manera que la buena predisposición a escuchar, así como la habilidad de presentar la información de forma apropiada, precisa y clara, constituyen elementos esenciales de cualquier profesional dedicado al asesoramiento, resultando la entrevista el mecanismo básico para ello. Tiene que quedar claro que el individuo haya comprendido lo que se le dijo, no sólo el riesgo, sino también la naturaleza del trastorno, las medidas disponibles para la prevención o el tratamiento. Para lograr una buena comunicación es preciso tener en cuenta al menos los siguientes elementos:

· Suficiente tiempo

· Privacidad

· Habilidad para oír

· Características del momento en que el paciente recibe la información.

Soporte o basamento del AG: Es la base en la que se sustenta el AG, el elemento que ha determinado la evolución en el enfoque y proyecciones del proceso. El soporte o basamento comprende información sobre el tratamiento de la enfermedad; los métodos para ayudar a modificar el riesgo, que comprenden las diferentes opciones reproductivas disponibles para cada caso; la prevención y apoyo al paciente y la familia en el orden psicológico-social, que le permitan su correcta rehabilitación y educación.

Es un acompañamiento especial del AG ya que el paciente debe tener un conocimiento detallado de las medidas que están disponibles, por ejemplo:

· Test para la detección de portadores.
· Diagnóstico Prenatal.
· Tratamiento (Dieta – PKU, Cirugía – Cáncer de colon)
· Contracepción
· Esterilización
· Adopción
· Donantes de gametos.
Principales razones por las que se solicita AG:

1) Edad materna avanzada.

2) Hijos previos con defectos congénitos.

3) Historia familiar de enfermedades genéticas.

4) Exposición a teratógenos.

5) Conciencia de que existen riesgos generales, y deseo de disminuirlos al máximo.

Prevención de enfermedades genéticas.

La prevención de las enfermedades genéticas es el mas alto escalón que se espera pueda lograr la medicina en esta especialidad. Hoy día las fuentes para lograrlo no son totalmente exitosas, pero se van logrando determinados avances. 

Además es necesario hablar de diferentes niveles de prevención

Prevención primaria: Cuando se evita que el hecho ocurra. Preconcepcional, o basada en opciones reproductivas (post-concepcionales).
Prevención secundaria: Cuando el hecho ocurre pero puede evitarse el nacimiento del niño enfermo o las manifestaciones de la enfermedad no llegan a producirse. Preclínica
Prevención terciaria: Cuando se evitan las secuelas y las complicaciones mayores.

La prevención primaria preconcepcional consiste en evitar la ocurrencia del trastorno en cuestión, y se puede lograr mediante:

· La protección a personas en edad reproductiva de la exposición a agentes potencialmente mutagénicos o teratogénicos, es decir, capaces de dañar el material genético, el embrión o el feto, como por ejemplo: las radiaciones, el alcohol, las drogas, los contaminantes ambientales.

· Estimular la reproducción en edades óptimas, sobre todo en la mujer de 20 a 35 años, para disminuir el riesgo de enfermedades cromosómicas.

· Identificación de parejas con riesgo para enfermedades monogénicas o hereditarias y brindarles opciones reproductivas como: la abstención reproductiva, la inseminación artificial con donante de gametos, la adopción, o influir en la selección de parejas.

· Ingestión de ácido fólico preconcepcional, ya que ciertas malformaciones son susceptibles de prevención primaria, asegurando la administración preconcepcional de este metabolito.
Como estas estrategias no son muy eficaces, sobre todo en el caso de las enfermedades hereditarias, otra forma de prevención primaria es la prevención primaria basada en opciones reproductivas post-concepcionales, es decir, evitar el nacimiento del niño afectado.

Ésta implica el conocimiento del riesgo por parte de la pareja y la elección informada de la opción preventiva que mejor se adapte a sus valores personales y expectativas con respecto a su futuro hijo.

La prevención secundaria consiste en aplicar medidas en estadíos preclínicos de la enfermedad, para minimizar las manifestaciones clínicas en los pacientes afectados o con riesgo de enfermar en el futuro, es decir, la detección subclínica precoz de enfermedades o predisposiciones, seguida de intervenciones preventivas y/o terapeúticas.

Ejemplos: Tratamiento de la fenilcetonuria  y el  hipotiroidismo congénito, detectadas en recién nacidos.

Colonoscopías periódicas, seguidas de intervención quirúrgica en portadores de genes predisponentes para el cáncer de colon.

Estas medidas están precedidas de información al paciente que los capacite en la toma de decisiones.

La prevención terciaria consiste en minimizar el impacto médico, psicológico y social de aquellas enfermedades genéticas que ocurren sin que haya signos previos, ni factores de riesgo conocidos en la familia. Consiste en el Diagnóstico, el tratamiento del fenotipo clínico, la rehabilitación, y la incorporación y adaptación a la sociedad.

Métodos para la prevención de enfermedades Genéticas

1- Asesoramiento Genético.

2- Diagnóstico Prenatal

3- Diagnóstico preclínico o presintomático.

4- Pesquisajes neonatales

5- Tratamiento genético.

Programas de prevención de enfermedades genéticas en Cuba
Son prenatales o neonatales y se consideran masivos o selectivos.

Masivos:

· Programa de prevención de DTN y otras malformaciones mediante AFP y Ultrasonido.

· Programa de prevención de siclemia mediante electroforesis de hemoglobina.

· Programa de prevención de defectos congénitos mediante Ultrasonido.

· Programa de prevención de fenilcetonuria, galactosemia, deficiencia de biotinidasa, hiperplasia adrenal congénita e hipotiroidismo congénito mediante tamisaje neonatal en sangre de talón entre 5to y 15 días de vida a los recién nacidos

Selectivos

· Programa de Prevención de Síndrome de Down y otras cromosomopatías a gestantes de más de 37 años y otros riesgos seleccionados

· Programa de prevención de cardiopatías congénitas mediante eco cardiografía fetal a gestantes con riesgos elevados.

· Programa de prevención de fibrosis quística, hemofilia A y B, distrofia muscular de Duchenne y Becquer y otras enfermedades genéticas monogénicas mediante estudio prenatal de la mutación por métodos moleculares a parejas de alto riesgo. 

Esto evidencia la importancia de que el médico de familia tenga dispensarizada las familias de alto riesgo con suficiente antelación. Según los conocimientos que has adquirido puedes argumentar seguramente porque eso es una necesidad de la práctica actual de la Atención Primaria de Salud.

Aspectos prácticos del  asesoramiento genético
· Contenido

· Tiempo y Seguimiento

· Momento

· Enfoque

· Local

· Equipamiento

· Personal

· Fuentes de Información

· Efectividad

-CONTENIDO: Debe haber una completa discusión de, al menos, el diagnóstico y pronóstico de la enfermedad, los riesgos para el individuo que consulta, y las opciones y curso de acción disponibles.

-TIEMPO: El tiempo adecuado es esencial, el primer deber del médico interesado en los problemas del paciente, es asegurarse de que le dedicó el tiempo suficiente y necesario.

-MOMENTO: El Asesoramiento Genético en el embarazo es considerablemente mejor que después del nacimiento de un niño afectado, sin embargo el momento ideal es antes del matrimonio o la concepción. Inmediatamente antes o después del nacimiento de un niño enfermo el Asesoramiento Genético es muy necesario, pero el proceso de comunicación se hace difícil por la carga emocional que viven los padres. Debemos prepararnos para cada situación.

 -ENFOQUE: El enfoque es la forma en que se proyecta el asesor. Habitualmente se reconocen dos enfoques del Asesoramiento Genético: El enfoque puede ser Directivo o No Directivo. El enfoque directivo surge debido a que los consejeros genéticos en la mayoría de los servicios, han sido o son médicos, los médicos acostumbran a dar directivas  terapéuticas a sus pacientes y también los pacientes son dependientes de tales directivas. El peligro implícito de este enfoque es la oportunidad aún inconsciente del médico, de insinuar sus propias ideas religiosas, raciales, políticas o eugenésicas y que esto influya en  la toma de decisiones. El enfoque No directivo consiste en dar toda la información disponible y ayudar al paciente, permaneciendo imparcial y objetivo en la toma de decisiones, este último es el más aceptado universalmente.

- LOCAL: Dadas las características de este proceso de comunicación, donde se discuten cuestiones de alta sensibilidad, cualquiera que sea el lugar que se utilice para realizarlo, debe tener en cuenta varias necesidades:

. ambiente tranquilo.

. libre de disturbios.

. no teléfono.

. no entrada y salida de enfermeras u otro personal.

. no muchas personas.

. facilidades para examinar adultos.

- EQUIPAMIENTO: Se necesita muy poco:

. Sala para entrevista.

. Set para examinar al paciente.

. Área para ilustraciones o proyecciones.

. Área para toma de muestras y materiales para ello.

. Computadora.

. Libros.

. Archivo ordenado y asequible.

- PERSONAL: Debe participar  un genetista clínico, pero cada vez más lo hacen los médicos generales.  no- médicos entrenados, representan un gran apoyo al servicio, como los asesores genéticos entrenados en genética y aspectos psicológicos y las enfermeras entrenadas en genética y Asesoramiento Genético que complementan el trabajo del genetista  clínico; y los trabajadores sociales que garantizan el apoyo social con visitas a la casa, apoyo específico, familiarización, seguimiento e información adicional.

- FUENTES DE INFORMACION: Deben estar disponibles:

. Libros.

. Bases de datos.

. Registros genéticos.

. Programas para la estimación del riesgo.

. Programas para la confección de árboles genealógicos.

. Directorios de laboratorios y servicios.

. Acceso a Internet.

- EFECTIVIDAD DEL ASESORAMIENTO GENÉTICO: Debe haber un método que permita medir este aspecto práctico, dicho método debe contemplar el logro de una comprensión completa por parte del paciente que lo lleve a tomar la decisión más racional, pero, otras decisiones no deben verse como fallos del Asesoramiento Genético, ya que mientras el objetivo del médico es prevenir la enfermedad, el de los pacientes puede ser otro bien diferente.

Por lo tanto el Asesoramiento Genético  debe evaluarse por:

. El grado de conocimientos adquiridos.

. Racionalidad de la decisión tomada.

. Habilidad para enfrentar el problema.

. Repercusión a largo plazo de la decisión tomada.

Aspectos éticos del asesoramiento genético (AG)

PRINCIPIOS ETICOS GENERALES:

AUTONOMIA (A): Respetar la autodeterminación de las personas y proteger a las personas con su Autonomía disminuida.

BENEFICENCIA (B): Dar alta prioridad al bienestar de las personas y maximizar los beneficios para su salud.

NO MALEFICENCIA (NM): Evitar el daño a las personas o al menos minimizarlos.

PROPORCIONALIDAD (P): Hacer un correcto balance de daños- beneficios para tratar de que sean mayores los beneficios y menores los daños, en situaciones donde necesariamente ambos estén presentes.

JUSTICIA (J): Tratar a todas las personas con equidad y distribuir los cuidados y servicios de salud lo más equitativamente posible en la sociedad, priorizando a los más necesitados.

(Basado en el documento:Proposal International Guidelines in Medical Genetics and Genetic Services – Report of a WHO Meeting on Ethical Issues in Medical Genetics, Geneva, 15 – 16 Dec. 1997)

Se identifican los principales problemas éticos en la práctica de la Genética Médica, como:

· Desigualdad en el acceso a los servicios.

· Aborto por razones genéticas.

· Privacidad y Confidencialidad.

· Revelado de información.

· Precondiciones para el Diagnóstico Prenatal.

· Asesoramiento Genético Directivo vs. No directivo.

· Pruebas Genéticas en menores.

Y recomiendan:

· Uso apropiado de la información genética, es decir, para ventaja de los miembros de la familia o grupo étnico y no para estigmatizarlos o discriminarlos.

· Voluntariedad de las pruebas y pesquisajes genéticos: No se debe compulsar a los individuos adultos o las poblaciones a realizárselos y además deben estar precedidos  de información adecuada sobre el propósito y posibles resultados de los mismos. Los niños sólo deben ser analizados para mejorar sus cuidados de salud.

· Los estudios prenatales deben ofrecerse a todo el que los necesite, sin presiones sobre la continuación o terminación del embarazo cuando el feto resulte afectado, las decisiones conciernen a los analizados con la mujer como pieza decisiva.

· El Diagnóstico Prenatal debe ser hecho por razones relevantes a la salud del feto, su uso para pruebas de paternidad excepto en casos de violación o incesto, o selección del sexo excepto en enfermedades ligadas al sexo, no es aceptable.

· Los servicios de genética para el diagnóstico, tratamiento y prevención de enfermedades deben estar disponibles para todos, sin considerar su posibilidad de pagar, y debe proporcionarse en primer lugar a aquellos que más los necesiten.

· La información genética debe ser tratada confidencialmente siempre, sólo debe usarse para ventaja del individuo o familia.

· El Asesoramiento Genético debe estar disponible para todos, y debe ser lo más No directivo que sea posible.

· Las pruebas genéticas deben ser voluntarias y realizarse en el contexto de un proceso válido de Consentimiento Informado.
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