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The role of the medical geneticist in the pediatric
consultation

The work of the medical geneticist is, from the clinical point of view,
scarcely known. His healthcare-related activity requires close collabora-
tion with specialists in different fields; hence, it is vital for the physician
directly in charge of the patient to have at hand some useful recom-
mendations in order to make care provided by the multidisciplinary team
efficient and timely. The purpose of this paper is to outline some of the
professional features of medical genetics specialists and to describe, in
general terms, the work in clinical genetics, as well as to inform first con-
tact clinicians — especially pediatricians — about the clinical and imaging
studies they should order for patients with the most common congenital
conditions before referring them for diagnostic or genetic counseling. Itis
important to point out that the communication process between the treat-
ing clinician and his/her patients (which in pediatric patients is with the
family) is essential not only with regard to the reason for referral to the
medical genetics department, but also for the family to be able to obtain
information prior to the appointment, so that time and quality of care are
improved once the genetics consultation takes place. Finally, this manu-
script outlines the requirements for the communication between special-
ists, in order for them to promote and provide knowledge on medical
genetics at all levels of care, for the benefit of patients.
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| trabajo del médico genetista en México, como

en otros paises, por lo general se lleva a cabo

en centros hospitalarios académicos, donde
su labor como docente abarca parte de su tiempo.! Es
conocido que la investigacion es otra actividad en la que
participa, dado que numerosos genetistas mexicanos
son conocidos internacionalmente por sus aportaciones
al conocimiento cientifico. Sin embargo, es necesario
aclarar que numerosas actividades de estos profesiona-
les estan directamente relacionadas con la atencion de
familias con problemas de retraso mental, malforma-
ciones congénitas y otros padecimientos genéticos, es
decir, tienen pacientes a su cargo, participan con otros
especialistas en las atencion de padecimientos congéni-
tos y se les requiere en interconsultas de casos con alta
complejidad diagn6stica. De hecho, la preparacion aca-
démica del médico genetista esta encaminada a alcanzar
las competencias que Epstein describié en 2006:2

» Diagnosticar y manejar trastornos genéticos.

¢ Proporcionar asesoramiento al paciente y a su familia.

e Utilizar su conocimiento sobre la heterogeneidad,
variabilidad e historia natural de los trastornos genéti-
cos, para el cuidado del paciente y tomar decisiones.

« Dilucidar e interpretar la historia médica del indivi-
duo y de su familia.

e Interpretar la informacién de pruebas especializa-
das de genética clinica.

e Explicar las causas, la historia natural y la evalua-
cién del riesgo de los trastornos genéticos.

e Interactuar con otros profesionales al atender a los
pacientes con trastornos con componente genético.

Con esto se pone de manifiesto la labor asistencial
de este especialista, que por fortuna cada vez tiene mas
difusion y genera mayor conciencia acerca de su parti-
cipacion en el proceso de la atencion médica.

Principales motivos de consulta

Con frecuencia, el motivo de la consulta con el gene-
tista es la necesidad de la familia o del médico del
primer contacto de conocer o confirmar el diagnds-
tico de un paciente pediatrico con malformaciones
congénitas Unicas o maltiples. En otras ocasiones, el
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El trabajo del médico genetista desde el punto de vista
clinico es poco conocido. Su labor asistencial requiere
la colaboracion estrecha entre especialistas de diferen-
tes ramas, por ello es vital que el médico directamente
encargado del paciente tenga a la mano algunas reco-
mendaciones para hacer eficiente y oportuna la atencién
del equipo multidisciplinario. La presente comunicacion
tiene como objetivo dar a conocer algunas caracteris-
ticas profesionales del médico genetista y describir a
grandes rasgos su trabajo en el area clinica, ademas de
informar a los médicos de primer contacto —en especial
a los pediatras— de los estudios clinicos y de gabinete
que deben solicitarse en los pacientes con los padeci-

paciente tiene retraso en el desarrollo psicomotor o
padece retraso mental y no se ha establecido la causa.
Sin importar el motivo de consulta, todo inicia con la
historia familiar, la elaboracién del arbol genealdgico,
la historia médica del caso indice y de sus familiares
en al menos tres generaciones.

En ocasiones, el paciente afectado por un problema
congénito o su familia desea conocer la probabilidad
que sus futuros descendientes tienen de padecer una
enfermedad hereditaria. Otras veces, una persona asin-
tomatica acude con el especialista para saber cual es
la probabilidad de que padezca una enfermedad cuyos
sintomas pueden aparecer conforme avanza la edad.

Con el objetivo de orientar al médico del primer
contacto y guiar al médico en formacion, Pletcher et
al.3 propusieron una lista de indicaciones para referir
al paciente con el médico genetista.’

Las situaciones anteriores, y otras que no se men-
cionan, ocupan una proporcion de los casos atendidos
y registrados para el informe epidemiolégico hospi-
talario, que ameritan un analisis aparte dada la rele-
vancia de conocer la frecuencia y complejidad de los
problemas atendidos por el médico genetista.

Por la importancia de mantener una buena calidad en
la atencion, en las instituciones del sector salud se han
elaborado métodos especificos de trabajo, manuales de
atencion y otros instrumentos que describen el tipo de
actividades, acciones y responsables de las mismas,
con el fin de que sirvan como base en el desempefio
del personal. Por esta razdn, a continuacion se describe
lo que sucede cuando el paciente llega a la consulta de
genética, particularmente el paciente pediatrico.

Consulta de primera vez

Durante la consulta inicial para estudio del problema
de un individuo sin diagndstico o con un diagndstico
de sospecha, el médico genetista recibe al paciente y a
su familia junto con el resto del equipo presente en ese
momento. Pregunta a los padres o al familiar sobre el
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mientos congénitos mas comunes, antes de enviarlos
a diagnostico o asesoramiento genético. Es importante
destacar que el proceso de comunicacion entre el
médico tratante y la familia (en el caso de los pacien-
tes pediatricos) es imprescindible no solo respecto al
motivo del envio al servicio de genética médica, sino
también para que la familia obtenga informacion previa
a la cita y se mejore el tiempo y la calidad de la aten-
cién una vez en la consulta de genética. Por ultimo, en
este documento se plantean las necesidades de comu-
nicacion entre los especialistas, para que promuevan y
aporten conocimientos en genética médica en todos los
niveles de atencion, en beneficio de los pacientes.

motivo por el cual se origind la visita. Indaga acerca
de las expectativas que se han generado respecto a la
logistica de la consulta y el prop6sito de la valoracion.

Es importante resaltar que con frecuencia el paciente
y su familia no conocen el motivo de la consulta. Tam-
bién a menudo existe confusion con el tratamiento que
se desea obtener (resultados del cuestionario de expec-
tativas de los padres aplicado en el Departamento Cli-
nico de Genética, Hospital de Pediatria, Centro Médico
Nacional Siglo XXI. Datos no publicados). También es
comun que el médico del primer nivel no haya propor-
cionado suficiente informacion al respecto.

El médico a cargo del caso informa a la familia
sobre los pasos y objetivos de la consulta, analiza el
expediente o el resumen enviado para conocer la pro-
puesta diagndstica del médico tratante, elabora la his-
toria clinica genética y el arbol geneal6gico.

Durante la exploracion fisica se solicita autoriza-
cién al progenitor o familiar presente para efectuar
mediciones de los segmentos corporales y de dife-
rentes estructuras y partes del cuerpo del paciente
que se necesite conocer de acuerdo con el problema
en estudio. A todos los pacientes pediatricos hasta
los 16 afios 11 meses se les toma el perimetro cefé-
lico, los signos vitales y la somatometria habitual. Se
obtienen los percentiles y se calculan las desviacio-
nes estandar para realizar una valoracion auxoldgica
y conjuntarla con los hallazgos de la exploracién
fisica. Cuando se amerita, se procede a identificar
otros posibles afectados en la familia mediante méto-
dos clinicos.

En ocasiones, la interpretacion desde la perspectiva
de la gestalt, la memoria y la experiencia del médico
pueden ayudar a establecer un posible diagnéstico
que quedara por confirmar. Sin embargo, a veces es
necesario apoyarse en una investigacion bibliogréafica
para hacer una propuesta. Entonces, desde la primera
visita, el médico genetista informa y consensia con
el familiar sobre los siguientes pasos en la atencion
y los estudios necesarios para sustentar una entidad
nosolégica de acuerdo con la probabilidad diagnés-
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tica, los diagndsticos diferenciales y el manejo que
sera necesario llevar a cabo. Solicita los estudios y, si
fuera necesario, el consentimiento para obtener regis-
tros iconograficos del fenotipo del paciente. Formula
la solicitud para las interconsultas que se requieran
para la valoracion y el tratamiento del paciente.*

Consultas subsecuentes

En las visitas posteriores, con los resultados de la opi-
nién de otros especialistas consultados y de los estu-
dios de laboratorio y gabinete, se decide cual de los
diagndsticos propuestos es méas probable. Para formu-
lar un diagnostico de certeza se solicitan pruebas de
biologia o citogenética molecular confirmatorias.

En particular, el cariotipo con técnica habitual
continta siendo la principal prueba diagnostica. Sin
embargo, no todos los problemas son de origen cito-
genético sino que algunos se originan por mutacion
en cierto gen, microduplicaciones o microdeleciones
y otras anormalidades no visibles mediante el cario-
tipo convencional. Su presencia se confirma mediante
técnicas de biologia molecular que necesitan insumos
no considerados en los cuadros basicos. Numerosos
pacientes con dismorfias faciales, retraso mental o
malformaciones congénitas que son atendidos en los
servicios de genética quedan sin diagnostico de certeza
por falta de estos recursos. En contraste, en otros paises
el nimero de estos casos ha disminuido conforme los
estudios moleculares se han hecho accesibles.

En todos los casos se informa a la familia de las
pruebas necesarias para el diagnéstico de certeza y
del riesgo de recurrencia para la futura descendencia.
Como la mayor parte de los pacientes contintia con visi-
tas periddicas, al menos cada dos afios, es posible ofre-
cer el recurso diagnostico una vez que esté disponible.*

Al regresar a su médico de primer contacto, la fami-
lia o el paciente lleva un resumen que incluye el diag-
noéstico, la informacion sobre el modelo de herencia,
la historia natural del padecimiento y sugerencias para
seguir una adecuada vigilancia de la salud. En gene-
ral, el pediatra es quien inicia y da continuidad al tra-
bajo del genetista, pero cualquier especialista que haya
solicitado la valoracion recorre el mismo camino. Por
esta razon, es importante sefialar algunos aspectos que
mejoran la calidad de la atencién, el trabajo del equipo
de salud y el vinculo entre las unidades de atencion.

Padecimientos que requieren atencién en
genética médica®

e Sindromes cromosomicos: Down, Edwards, Patau,
Wolf-Hirschhorn, cri du chat, etcétera.

 Craneosinostosis sindromatica (asociada con otras
malformaciones congénitas o retraso mental).

» Malformaciones congénitas multiples.

 Distrofias musculares.

 Trastorno del crecimiento de origen genético.

» Retraso psicomotor y retraso mental idiopaticos.

» Enfermedades lisosomales.

» Trastornos hematologicos hereditarios.

» Enfermedades del tejido conectivo.

» Genodermatosis y facomatosis.

» Otras enfermedades hereditarias.

Informacion util para el médico genetista

e Motivo de envio: diagndéstico, seguimiento (si
el paciente ya fue visto por genética, si ya tiene
asesoramiento genético y necesita continuarlo),
asesoramiento genético (si se logré confirmar el
diagndstico y todavia no se ha informado sobre la
historia natural del padecimiento o el riesgo de
recurrencia).

» Somatometria: perimetro cefalico, peso y talla con
percentiles y desviacién estandar.

» Antecedentes de otros familiares afectados y el
grado de parentesco .

e Descripcion de las anomalias morfolégicas obser-
vadas en el paciente y en su o sus familiares.

 Interpretacion de los estudios previos.

» Notas de otras valoraciones.

Informacion al paciente antes de acudir a
consulta genética

El paciente y su familia debe ser informado de larazén
para su envio y de la necesidad de acudir a la cita con:

o Fotografias del paciente a diferentes edades, asi
como de los familiares posiblemente afectados.

» Notas de valoracion por otros especialistas.

» Notas de alta de hospitalizaciones previas.

* Interpretacion de los estudios de imagen.

» Radiografias y otros estudios de gabinete realiza-
dos con anterioridad.

 Estudios de laboratorio realizados con anterioridad.

Requisitos en padecimientos especificos

Sindrome de Down®

 Valoracion por cardiologia pediatrica.

» Biometria hematica completa y pruebas de funcion
tiroidea.
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» Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral y
potenciales evocados visuales.

Sindrome de Marfan’

» Radiografia anteroposterior y lateral de columna
vertebral completa.
 Valoraciones por cardiopediatria y oftalmopediatria.

Talla baja por sospecha de displasia 6sea®

» Establecer el tipo de talla baja: proporcionada o
desproporcionada, midiendo los segmentos corpo-
rales, velocidad del crecimiento, talla diana fami-
liar y percentil de la talla de los padres.

 Radiografias simples anteroposterior y lateral de cra-
neo y columna vertebral completa, anteroposterior de
pelvis, huesos largos y mano, y edad 6sea radioldgica.

» Estudios de laboratorio: biometria hemética, exa-
men general de orina, pruebas de funcién renal,
quimica sanguinea con electrdlitos séricos, fosfa-
tasa alcalina y deshidrogenasa lactica.

Facomatosis

» Valoracién por dermatologia y oftalmopediatria.

Enfermedad lisosomal

 Ultrasonografias abdominal y renal.

» Radiografias de craneo y columna completa en
proyeccion anteroposterior y lateral; de huesos lar-
gos y pelvis en proyeccién anteroposterior; com-
parativa de manos en proyeccion anteroposterior.

» Valoracion por oftalmopediatria.

Sindrome de Turner®

 Valoracién por cardiologia pediatrica.
« Ultrasonidos renal y pélvico y edad ésea radioldgica.
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e Pruebas de funcién tiroidea, audiometria o poten-
ciales evocados auditivos de tallo cerebral.

Conclusiones

Es evidente que el diagnéstico en la genética clinica
representa un reto. Los descubrimientos a partir de la
investigacion biomédica se estan aplicando paulati-
namente en la clinica, sin embargo, este proceso de
integracion no siempre resulta facil, por lo que la par-
ticipacion del médico genetista desde el primer nivel
de atencién tiene una importancia fundamental que
poco se ha tomado en cuenta en los servicios de salud.

La colaboracion entre pediatras y genetistas ha
permitido ampliar los servicios y la oportunidad diag-
nostica y terapéutica a los pacientes con enfermedades
hereditarias y anomalias congénitas. Proporcionar los
elementos aqui sefialados permitira hacer mas efi-
ciente la interconsulta con el especialista en genética y
mejorar el tiempo de consulta.

Es importante recordar que para mejorar la calidad
del asesoramiento genético es necesario disponer de
las pruebas de biologia y citogenética molecular, asi
como insumos de laboratorio actualizados, equipo
moderno y suficiente personal dedicado a llevar a cabo
esta labor.

En el horizonte de los padecimientos genéticos
gradualmente emergen nuevas opciones de manejo,
cuya aplicacion exitosa requiere la vinculacion robusta
mediante la comunicacién entre los diferentes niveles
de atencion. La mejor manera de iniciarla es compartir
informacion que sea de utilidad a quienes proporcionan
la atencion médica y, en particular, a los pacientes.
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