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El médico de familia y sus competencias en genética

clinica

La genética y la biologia molecular estin impregnando ca-
da vez mds todas las dreas de conocimiento de la medicina
actuall. Sin embargo, es en la atencién primaria donde mas
se estd tardando en asimilar que la genética es la medicina
del presente, pero sobre todo del futuro. Los conocimien-
tos tedricos generales sobre genética humana, asi como el
desarrollo de una serie de habilidades en genética clinica
(1) por parte de todo el personal sanitario, son cada vez
mids imprescindibles para poder ofrecer una asistencia de
calidad a los pacientes del Sistema Nacional de Salud?.
Son varias las razones de este retraso. En ocasiones, la edu-
cacién de pregrado en genética no ha contribuido a conse-
guir unas competencias minimas dentro del curriculo for-
mativo del licenciado en medicina y cirugfa. Ademas,
tampoco se han desarrollado suficientemente esas compe-
tencias durante la formacién de la especialidad en medici-
na familiar y comunitaria. Pero, probablemente, la razén
mds importante sea que la administracién publica espafio-
la no reconoce la importancia de la genética en la medici-
na actual. De ello se deriva que: a) apenas hay servicios
«integrales» de genética médica que estén constituidos por
sus 3 secciones cldsicas: genética clinica, genética molecu-
lar y citogenética; &) las estructuras y la logistica que pro-
porciona la administracién publica no permiten, en la ma-
yoria de los casos, trabajar con los mismos estindares de
calidad que en el resto de los paises de la Unién Europea,
sin que ello sea responsabilidad de los profesionales que
trabajan dia a dia en genética clinica, y ¢) la asistencia en
genética clinica proporcionada en las diversas partes de la
geografia espafiola es heterogénea.

La atencién primaria espafiola estd bien estructurada para
poder apoyar un servicio de genética clinica ya que, entre
otras razones, tanto los médicos de familia como los gene-
tistas clinicos comparten la misma visién del paciente,
pues ambos lo consideran como parte de una familia y no
como un individuo aislado. Esta aproximacién biopsicoso-
cial también puede resultar muy util para identificar situa-
ciones de alto estrés familiar3.

(1) En este articulo se utilizan indistintamente los términos «genética
clinica» y «genética médica».

La integracién de la genética en atencién primaria requiere la
adopcién y la incorporacién gradual de determinados ele-
mentos especificos de genética clinica. Se requerird el desa-
rrollo de una serie de instrumentos que incluyan lineas guia y
protocolos de actuacién antes diversas problemdticas clinicas
de genética que se pueden encontrar en atencién primaria.
Mis que el desarrollo de servicios de genética de atencién
primaria, lo importante reside en desarrollar determinados
elementos de la medicina genética dentro del rol del mé-
dico de familia. En este contexto, desde el grupo de traba-
jo de la Sociedad Espafiola de Medicina de Familia y Co-
munitaria (semFYC) de Enfermedades Genéticas y Raras
creemos que los roles potenciales en genética clinica que
los médicos de familia podrian desarrollar serfan:

1. Identificacién de individuos que se pueden beneficiar de
los servicios hospitalarios de genética. Ello comportaria la
identificacién de una serie de signos fisicos de alarma que
hagan sospechar la posibilidad de una enfermedad de tipo
genético para luego remitir al paciente. También deberfan
reconocerse aquellas situaciones clinicas donde podemos
encontrarnos con una enfermedad de posible etiologia ge-
nética, por ejemplo: retraso mental, malformaciones con-
génitas, esterilidad o infertilidad, muertes perinatales, con-
sanguinidad, casos de ictus y/o trombosis en una edad
precoz, dislipemias mendelianas y varios tipos de cinceres
que podrian ser hereditarios.

2. Asesoramiento genético preconcepcional: el médico
de familia debe saber enfrentarse a esta situacion clinica de
manera protocolizada y recoger la historia familiar de am-
bos miembros de la pareja que buscan un embarazo para
identificar a las parejas con riesgo de presentar una enfer-
medad genética y, mds concretamente, desde su privilegia-
da situacién, deben promover la importancia del dcido £6-
lico preconcepcional.

3. Diagnéstico prenatal: conocer las diversas técnicas (cri-
bado bioquimico, amniocentesis, biopsia de vellosidades
coriales), sus indicaciones, aplicar correctamente la entre-
vista clinica para informar de forma adecuada a las pacien-
tes y saber dénde y cémo remitirlas.

4. En relacién con la teratologia: conocer los recursos gra-
tuitos disponibles para resolver cualquier duda sobre sus-
tancias o situaciones potencialmente teratégenas para las
embarazadas.
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5. Seguimiento clinico de los pacientes con una enferme-
dad genética, en colaboracién con los profesionales de los
servicios hospitalarios de genética clinica.

6. Identificacion de los problemas psicosociales que se den
en las familias donde haya un enfermo genético.

7. Conocer los distintos tipos de test genéticos, ser cons-
ciente de la gran importancia del consejo genético previo
al test y posterior a éste, asi como de la necesidad del con-
sentimiento informado para realizar dichos test.

8. Conocer los recursos de genética en internet para ayu-
dar al médico de familia a resolver sus dudas.

9. Conocer los servicios de genética médica/clinica mds cerca-
nos para remitir a los pacientes con una enfermedad genética.
10. Conocer las propias limitaciones, ya que el médico de
familia debe ser consciente de que su objetivo no es el de
ser el «genetista de atencién primaria».

Es importante sefialar que durante el asesoramiento gené-
tico ningin médico debe aconsejar a sus pacientes, sino
que debe limitarse a aclarar conceptos y dudas, e infor-
marles adecuadamente para que ellos puedan tomar sus
decisiones de forma libre y auténoma. Se debe respetar el
principio de «no directividad» y evitar toda postura pater-
nalista. Asimismo, es esencial una coordinacién multidis-
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ciplinaria, por lo que hay que recalcar la importancia de la
comunicacién entre la atencién primaria y los servicios cli-
nicos de genética, asi como con el resto de las especialida-
des relacionadas (ginecologia, pediatria, etc.) para mejorar
el seguimiento de los pacientes.

Dado que la importancia de la genética se hace cada vez
mids patente en la medicina actual, no podemos dejar pasar
esta oportunidad para preparar la atencién primaria para la
medicina de hoy, porque decir genética es decir presente
pero, sobre todo, futuro.
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