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Resumen

El asesoramiento genético es el proceso de comunicacion que
tiene como objetivo ayudar al individuo, la pareja o la familia a
comprender y adaptarse a las implicaciones médicas, psicold-
gicas, sociales, familiares y reproductivas de una condicidn
genética. Dada la expansion de la medicina de precision y el
reciente incremento del uso de pruebas diagnésticas molecu-
lares, es necesario contar en nuestro medio con personal de-
bidamente certificado para realizarlo. En México, a diferencia
de otros paises, la figura del asesor en genética no esta formal-
mente reconocida; por lo que médicos genetistas otorgan este
asesoramiento dentro del contexto asistencial (formando parte
de la consulta externa). El nimero de estos profesionales de la
salud esta por debajo del estandar de requerimiento propues-
to internacionalmente, de un genetista por cada 100,000 habi-
tantes, el cual unicamente se cumple en la Ciudad de México,
por lo que resulta de suma importancia incrementar la forma-
cién de médicos genetistas, asi como la inclusion de estos en
las distintas instituciones de salud del pais.
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En 1947, el Dr. Sheldon Reed acufid por primera vez
el término «asesoramiento genético» como una forma
de describir la informacién que él y sus colegas trans-
mitian a los médicos en relaciéon con enfermedades
hereditarias.! La mayoria de las clinicas de asesora-
miento genético en ese tiempo fueron dirigidas por
cientificos no médicos o personas con muy poca expe-
riencia clinica. Conforme aumentd el conocimiento de

Abstract

Genetic counseling is the process of advising indivduals,
partners and families affected by or at risk of genetic disor-
ders to help them understand and adapt to the medical,
psychological, social, family and reproductive implications of
a genetic condition. Given the expansion of precision medi-
cine and the recent increase in the use of molecular diag-
nostic tests, it is necessary to have duly certified personnel
in our environment to perform it. In Mexico, unlike other
countries, the figure of the genetic counselor is not formally
recognized, which is why geneticists doctors give this advi-
ce within the healthcare context (as part of the outpatient
consultation). The number of these health professionals is
below the internationally proposed requirement standard of
one medical geneticist per 100,000 inhabitants, which is only
met in Mexico City, making it of utmost importance to increa-
se the training of medical geneticists as well such as the
inclusion of these in the different health institutions of the
country.
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las enfermedades de origen genético y genémico fue
necesaria la aparicion de la genética médica como una
especialidad, en 1960, y el asesoramiento genético ha
formado parte importante de la atencion médica otor-
gada dentro del contexto clinico.? Este es un proceso
de comunicacién que busca ayudar al individuo, la
pareja o la familia a comprender el origen y adaptarse
al curso probable y a las implicaciones médicas,
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psicosociales, familiares y reproductivas de una condi-
cion genética, asi como su tratamiento disponible.?
Este proceso integra la interpretacion de antecedentes
heredofamiliares y la confirmacion diagnostica de un
padecimiento de origen genético, para evaluar el riesgo
de ocurrencia o recurrencia de la condicion, con el
objetivo de promover decisiones informadas en los
pacientes o sus familiares, asi como la adaptacion, el
tratamiento y la prevencién de complicaciones.?

Los médicos genetistas son quienes otorgan el ase-
soramiento genético en México en el contexto de la
consulta de genética médica.*° En la mayoria de las
ocasiones, los pacientes acuden a un departamento
de genética enviados por otro médico especialista,
quien ante la sospecha de alguna enfermedad de ori-
gen genético o de un padecimiento hereditario les ha
referido.

La genética médica es una especialidad que parti-
cipa en la atencion médica en los diferentes grupos
etarios, pues incluye el asesoramiento preconcepcio-
nal de una pareja (infertilidad, pérdida gestacional
recurrente, tamiz de portadores, etc.), el diagndstico
prenatal (cromosomopatias, malformaciones congéni-
tas, teratogénesis, displasias dseas, entre otras), la
etapa pediatrica (cardiopatias congénitas, defectos del
tubo neural, sindromes dismorfoldgicos, discapacidad
intelectual, ceguera y sordera congénitas, errores inna-
tos del metabolismo, distrofias musculares, canalopa-
tias, etc.) e incluso la edad adulta (sindromes de
predisposicion a cancer, ataxias, enfermedad de
Huntington, enfermedad de Parkinson y enfermedad de
Alzheimer de inicio temprano, entre otras). Sin embargo,
ante la actual desinformacion de la funcién del gene-
tista y de los motivos de envio, muchos pacientes no
son referidos a esta especialidad.

En la primera consulta de genética se identifican el
motivo por el que se busca la atencion y las expecta-
tivas de la familia. Se realiza el &rbol genealdgico, se
interrogan los antecedentes heredofamiliares, los ante-
cedentes perinatales, el desarrollo psicomotor y los
antecedentes personales patoldgicos, y se lleva a cabo
una exploracidn fisica dismorfoldgica del paciente y de
sus progenitores. A partir de los datos reunidos es
posible integrar una o varias propuestas diagnosticas,
y se otorga un asesoramiento inicial.> Basandose en
las hipotesis diagndsticas se solicitan los estudios per-
tinentes, los cuales pueden ser de citogendmica o de
biologia molecular, para lograr un diagndstico de cer-
teza cuando sea posible y continuar con el asesora-
miento genético, que a su vez busca identificar a otros

miembros de la familia que podrian estar en riesgo de
padecer o heredar una determinada condicion.%8

La prevalencia estimada de anomalias congénitas en
México es del 5.3% y representan la segunda causa
de mortalidad infantil.” Este hecho, aunado a la expan-
sién de la medicina personalizada y al aumento en la
disponibilidad de pruebas diagndsticas moleculares,
hace imprescindible contar con personal calificado
para poder otorgar un asesoramiento genético integral.
Es evidente que en los préximos anos todos los profe-
sionales de la salud se involucraran en mayor medida
con la medicina gendmica, por lo que la necesidad de
médicos genetistas que comuniquen y administren las
pruebas genémicas serd aun mayor. A medida que las
tecnologias gendmicas se incorporen sistematica-
mente a la toma de decisiones en la atencion médica
(esto ya sucede en algunas especialidades, como
oncologia y neurologia) se convertirdn en una parte
esencial del diagndstico y del tratamiento, aumentando
asi la necesidad de contar con suficientes médicos
genetistas.? Incluso en el ambito prenatal, el incre-
mento en el uso de técnicas de reproduccion asistida
y de diagndstico preimplantacion genera la necesidad
de contar con médicos genetistas que participen en el
asesoramiento genético perinatal.® Por otro lado, existe
una expansion comercial poco regulada de pruebas
genéticas disponibles de forma directa para el consu-
midor, y tanto el American College of Medical Genetics
como la European Society of Human Genetics han
recomendado que el asesoramiento genético debe ser
ofrecido a las personas en quienes se realicen estas.'”

Actualmente existe una escasez de servicios de
genética en el pais, con tiempos de espera para con-
sulta en el sector publico que van de semanas a mas
de un afo, lo cual prolonga el tiempo que transcurre
para llegar a un diagndstico de certeza, posterga las
medidas preventivas y desalienta a los pacientes y los
familiares a continuar con la atencién médica.* Se sabe
que en muchas ocasiones los pacientes no compren-
den por completo el valor de la atencion preventiva v,
por lo tanto, no la buscan de forma proactiva,' por lo
que el conocimiento que debe tener el médico general
y familiar sobre la relevancia clinica de la genética y
los motivos de referencia resulta de suma importancia.
Asi mismo, la implementacién de servicios de aseso-
ramiento genético en el ambito de trabajo de distintas
especialidades, como perinatologia, pediatria, oncolo-
gia, cardiologia y neurologia, entre otras, ha resultado
en un incremento en la referencia de pacientes y una
mejora de la atencién médica.”” En el afio 2010, la
Organizacion Mundial de la Salud propuso la inclusién
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de servicios de genética comunitaria en los paises
emergentes con el propdsito de mejorar la salud gene-
ral de una poblacion al identificar a las personas en
riesgo de tener una afeccién genética o de tener hijos
enfermos.' El estandar propuesto de requerimiento de
genetistas se ha calculado en los Estados Unidos de
Norteamérica y en el Reino Unido, y es de uno por
cada 100,000 habitantes.™

En México se estima que hay alrededor de un gene-
tista por cada 525,000 habitantes, los cuales se encuen-
tran concentrados principalmente en la Ciudad de
México, mientras que en otras entidades del pais exis-
ten pocas instituciones que ofrecen servicios de gené-
tica,* por lo que la escasez de genetistas representa un
problema de salud publica.”'® De acuerdo con los datos
del Consejo Mexicano de Genética A.C., Unicamente la
Ciudad de México cuenta con al menos un genetista
por cada 100,000 habitantes; no obstante, el acceso a
los servicios de genética resulta complicado debido a
que son pocos los que se encuentran adscritos a insti-
tuciones de salud publicas. Otros Estados del pais,
como Nuevo Ledn, Jalisco, Querétaro, Hidalgo y
Yucatan, tienen un genetista por cada 500,000 indivi-
duos, mientras que en Baja California Sur, Colima y
Campeche no cuentan con estos especialistas.'®

En 2019, la poblacion mexicana se calcul6 en alre-
dedor de 125 millones de personas;' en un ejercicio
de calculo hipotético para esta poblacion, tomando
como base que anualmente se ofrecen 29 plazas para
la formacion de nuevos médicos genetistas,”® y que
para 2018 habia 288 médicos especialistas en gené-
tica,'® se necesitarian 33 afios para cubrir el requeri-
miento de un genetista por cada 100,000 habitantes,
suponiendo que se graduaran los 29 médicos inscritos
al posgrado y ninguno de los genetistas en activo
dejara de trabajar.

En 2018 se estim6 que existian alrededor de 7000
asesores en genética en el mundo, distribuidos en 28
paises.?’ Inglaterra cuenta desde 1992 con tres progra-
mas de maestria en asesoramiento genético y alrede-
dor de 310 asesores en genética, mientras que en el
resto de Europa la maestria se encuentra establecida
en otros 10 paises.?? El panorama en la mayoria de los
paises asiaticos es similar al de México, donde la pro-
fesion de genética médica continda desarrollandose y
el médico genetista es quien lleva a cabo el asesora-
miento, como ocurre en China, Hong Kong, Corea del
Sur y Tailandia. Otros paises que recientemente han
implementado programas de maestria en asesora-
miento genético son Japdn, Malasia, Filipinas y Taiwan.
Y aun existen algunos paises, como Indonesia, donde

aun no se consolida la genética médica como una
especialidad.??’

En Norteamérica se instaurd el primer programa en
asesoramiento genético en 1969, en los Estados Unidos,
donde actualmente cuentan con 39 programas de ase-
soramiento genético.5?° En Canada se han desarrollado
cinco programas de maestria en asesoramiento gené-
tico y hay alrededor de 350 asesores en genética. El
panorama en Latinoamérica es muy diferente, ya que
unicamente Cuba y Brasil cuentan con la maestria en
asesoramiento genético.?? En 1981, Cuba se encontraba
en una situacion similar a la de México, se reconocio la
carencia de la genética médica dentro de su sistema de
salud y se incluyd como especialidad para médicos
generales, y en el afio 2000 se implementé un programa
de maestria en asesoramiento genético. Asi fue como
se inici6 el programa de prevencion de malformaciones
congénitas y enfermedades hereditarias, el cual incluia
la identificacion de defectos del tubo neural, el tamizaje
del estado de portador de la anemia falciforme, el diag-
nostico citogenético prenatal de anomalias cromosémi-
cas y el tamizaje de la fenilcetonuria neonatal.>® Para el
afo 2013 ya contaban con un especialista en genética
clinica por cada 92,930 habitantes, logrando una cober-
tura del 98% en la mayoria de los municipios del pais
con programas de tamizaje prenatal y neonatal, y la tasa
nacional de mortalidad infantil disminuyd de 7.2 en 2000
a 4.9 en 2011, atribuido en gran medida a los efectos
del asesoramiento genético.?* Con respecto a Brasil, en
2017 se inici6 un programa de maestria en asesora-
miento genético en S&o Paulo para complementar la
atencién brindada por los médicos especialistas en
genética con los que ya se contaba. Sin embargo, en
dicho pais aun existe poco reconocimiento de las fun-
ciones del asesor en genética, asi como de la impor-
tancia de esta profesion.??

En México, el médico genetista es el encargado de
otorgar el asesoramiento genético, a diferencia de lo
que ocurre en otros paises, donde son tareas separa-
das. El desarrollo de la profesién de asesor en genética
depende en gran medida del desarrollo de la especia-
lidad de genética médica, y para ello es necesario
primero consolidarla como pilar fundamental de los
servicios de atencion médica en todo el pais.*?’

La aplicacion de la genética médica en la salud
publica reduce el impacto que tienen las condiciones
de origen genético (cromosdmico, monogénico y multi-
factorial) sobre la calidad de vida y el bienestar a través
de la prevencién tanto primaria como secundaria.'®
Dentro de la prevencidn primaria, las principales funcio-
nes del asesoramiento genético corresponderian al
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control de posibles mutagenos ocupacionales, el tami-
zaje pregestacional voluntario (incluye antecedentes
heredofamiliares, antecedentes personales patoldgicos
y estado de portador de enfermedades autosémicas
recesivas o ligadas al cromosoma X), la suplementa-
cién periconcepcional de acido félico para disminuir la
incidencia de defectos del tubo neural, informar sobre
los riesgos reproductivos en caso de anomalias cromo-
sdmicas 0 monogénicas, y evitar la exposicion a agen-
tes teratogénicos durante el embarazo.?® Ademas, el
asesoramiento genético puede impactar positivamente
en la salud publica mediante la prevencién secundaria,
cuyos objetivos son reducir la frecuencia y la gravedad
de las manifestaciones clinicas de una condicion gené-
tica después del nacimiento (tamizaje metabdlico neo-
natal) y detectar ciertas predisposiciones a una
patologia que podria presentarse de manera tardia,
como pueden ser los sindromes de cancer familiar.?®
En México es necesario incluir la asignatura de gené-
tica médica como parte integral de los planes de estudio
de todas las facultades de medicina; una vez logrado
este objetivo, el siguiente paso podria ser su homogeni-
zacion, ya que existe una gran variacion en el contenido
de los cursos, pues aquellos enfocados especificamente
en genética médica/clinica suponen tan solo el 46%, y
el porcentaje restante se encuentra dividido en areas
basicas como bioquimica, biologia molecular y embrio-
logia.* Lo anterior facilitaria la importante tarea de incre-
mentar el ndmero de médicos genetistas formados
anualmente en las diversas instituciones de salud del
pais, pues ha quedado de manifiesto que no existen
suficientes especialistas para otorgar la debida atencién
en los departamentos de genética médica existentes.
Para disminuir la amplitud de la brecha que existe en
el reconocimiento de la importancia del asesoramiento
genético en la salud de la poblacién general, nuestro
grupo de trabajo propone la inclusion de médicos gene-
tistas en los centros hospitalarios de primer y segundo
nivel de atencién médica, que coadyuven al cumpli-
miento de las tareas especificas ya establecidas en 1969
cuando se inaugurd el primer programa de educacion y
atencién clinica en genética médica de Latinoamérica,
dentro del Hospital de Pediatria del Centro Médico
Nacional Siglo XXI, del Instituto Mexicano del Seguro
Social.?® Incluso, la creacion, la diversificacion y la
expansion de los departamentos clinicos de genética
médica en el tercer nivel de atencién de todas las regio-
nes del pais permitirian el goce de todos los beneficios
del asesoramiento genético en la prevencion, el diagnds-
tico y el tratamiento de las enfermedades genéticas o

hereditarias en nuestra sociedad, contribuyendo asi al
fortalecimiento del sistema de salud nacional.
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