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RESUMEN

Introduccion: El consejo genético es el procedimiento destinado a informar a
una persona sobre las posibles consecuencias para él o su descendencia de los
resultados de un andlisis o cribado genéticos y, en su caso, para asesorarla en
relacion con las posibles alternativas derivadas del andlisis. Actualmente, no hay

un criterio claro sobre quién debe llevar a cabo esa funcion ni cdmo hacerlo.

Objetivo: Analizar si la enfermeria puede ejercer como asesor genético o qué

funciones puede desempefiar en este proceso.

Material y métodos: Se ha realizado una revision bibliografica durante los
meses de enero a mayo de 2021 en diferentes bases de datos con contenido en

ciencias de la salud y con unos criterios de inclusiéon y exclusion.

Resultados y discusion: Las enfermeras tienen muchas de las cualidades
necesarias para el asesoramiento genético, pero su escaso conocimiento en
genética les impide ser las proveedoras de este servicio en Espafia, sin embargo,
en otros paises las enfermeras son las encargadas de ofrecer asesoramiento
genético a los pacientes de una forma eficaz. Espafia no tiene una legislacion
concreta sobre este tema, con lo que no hay una practica unificada. A pesar de
todo esto, la enfermeria si podria tener un papel en algunas de las fases de este

proceso.

Conclusién: La enfermeria no dispone del suficiente conocimiento en genética
como para ejercer de asesores genéticos, pero si que tiene varias posibilidades

para participar en las diferentes etapas del asesoramiento genético.

Palabras clave: Asesoramiento genético, genética, enfermeria, participacion,

requisitos.



ABSTRACT

Introduction: Genetic counselling is the procedure to inform to a person about
the possible consequences for him or her or his or her offspring of the results of
a genetic test or screening and, where appropriate, to advise him or her on the
possible alternatives resulting from the test. Currently, there are no clear criteria

on who should carry out this role and how to do it.

Objective: To analyze whether nurses can act as genetic counsellors or what

roles they can play in this process.

Material and methods: A literature review was carried out from January to May
2021 in different databases with content in health sciences and with inclusion

and exclusion criteria.

Results and discussion: Nurses have many of the necessary qualities for
genetic counselling, but their limited knowledge in genetics prevents them from
being the providers of this service in Spain, however, in other countries nurses
are in charge of offering genetic counselling to patients in an effective way.
Spain has no specific legislation on this issue, so there is no unified practice.
Despite all this, nursing could have a role in some of the phases of this process.

Conclusion: Nurses do not have enough knowledge in genetics to act as
genetic counsellors, but they do have several possibilities to participate in the

different stages of genetic counselling.

Keywords: Genetic counselling, genetics, nursing, participation, requirements.
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INTRODUCCION

La genética es el estudio de la herencia que los padres transmiten a sus hijos
(). Entre las caracteristicas que se transmiten se pueden encontrar los rasgos
fisicos, la personalidad, la capacidad mental y un factor muy importante: la
probabilidad de sufrir ciertas enfermedades, ya sean congénitas o que se

desarrollen en algan momento de la vida.

Estas enfermedades pueden tener efectos poco notables en la salud, e incluso
casi inexistentes o no desarrollarse en ningln momento, pero, por otra parte,
también pueden causar grandes problemas para la salud y la calidad de vida de

la persona, llegando incluso a ser mortales.

Afortunadamente, hoy en dia tenemos medios para detectar precozmente esas
enfermedades y prevenirlas o tratarlas de manera anticipada, pero no basta con
eso, también hay que informar a los pacientes o familiares y comunicarles de
una forma comprensible todos los detalles de su situacion, asegurarse de que lo
entiendan y aconsejarles para que sepan actuar en consecuencia, dandoles al

mismo tiempo apoyo emocional. Esa es la funcion del asesoramiento genético.

Esta deteccion y tratamiento precoz puede ocurrir en los momentos que rodean
al embarazo, después del nacimiento y en cualquier época de la vida (2), ya que
este tipo de estudios, y por consecuencia el asesoramiento genético, puede ser
necesario en muchas situaciones: en los momentos previos a un embarazo para
comprobar si los progenitores son portadores de alguna patologia y hay riesgo
de transmitirla; durante el propio embarazo por la misma razon; después del
parto con los cribados neonatales; en cualquier ocasion en la que a una persona
se le manifieste una patologia genética o quiera realizarse pruebas para
comprobar si es portador de una enfermedad. Por eso el asesoramiento genético
no solo es util en los periodos preconcepcional, prenatal y neonatal, sino también
en cualquier compromiso para la salud que pueda darse en cualquier momento
de la vida (3)

El asesoramiento genético se define de la siguiente manera en la Orden
SS1/2065/2014, del 31 de octubre, por la que se modifican los anexos |, Il y Il
del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la
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cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento

para su actualizacion:
«El consejo genético, es el procedimiento destinado a informar a una
persona sobre las posibles consecuencias para él o su descendencia de
los resultados de un andlisis o cribado genéticos y sus ventajas y riesgos
Y, €n su caso, para asesorarla en relacién con las posibles alternativas
derivadas del andlisis. Este procedimiento tendra lugar tanto antes como
después de una prueba o cribados genéticos e incluso en ausencia de los

mismos.»

Y aporta lo siguiente sobre cdmo debe llevarse a cabo:

«a) El consejo genético tendra como objetivo ayudar a la persona o
familia a entender y adaptarse a las consecuencias médicas,
psicoldgicas, familiares y sociales de una determinada enfermedad o
trastorno genético. Este proceso, que incluye la intervencién de uno o

mas profesionales, consistira en:

1.° Interpretar los antecedentes médicos personales o familiares que
permiten valorar el riesgo de ocurrencia o recurrencia de una

enfermedad o trastorno de base genética.

2.° Informar sobre el tipo de herencia, los analisis genéticos y sus
consecuencias, la posibilidad de prevencion o tratamiento y la

disponibilidad y accesibilidad de recursos.

3.° Ofrecer el apropiado asesoramiento, respetando el principio de
autonomia de las personas para la toma de decisiones.

4.° Solicitar el consentimiento informado previamente a la realizacion de
cualquier analisis genético, tras explicar su validez y utilidad clinica, sus

beneficios y las consecuencias derivadas de realizarlo.

b) El consejo genético se indicara, al menos, ante el diagnoéstico,

sospecha diagnostica o antecedentes familiares de:



1.° Anomalias cromosOmicas o desequilibrios genémicos que ocasionan
0 pueden ocasionar defectos congénitos, dificultades graves de

aprendizaje o problemas de infertilidad.

2.° Enfermedades hereditarias infantiles y del adulto.

3.9 Canceres hereditarios y familiares.

4.° Anomalias congénitas y del desarrollo.

5.° Discapacidad intelectual con sospecha de base genética.

6.° Trastornos de la fertilidad con sospecha de base genética.» (4)

El asesoramiento genético, por lo tanto, se encarga de valorar el riesgo de
padecer un trastorno genético informdndose sobre los pacientes, sus
antecedentes personales y familiares, las pruebas realizadas y los diagnésticos
de otros profesionales; y una vez se ha concluido el riesgo de que el paciente
pueda padecer o transmitir un trastorno genético, su funcion es informar y educar
al paciente sobre su situaciéon y ayudar en la toma de decisiones, asi como
exponer las distintas posibilidades para tratar y prevenir los trastornos genéticos.
(5,6).

También es importante el asesoramiento previo al estudio, para informar sobre
las pruebas, posibles resultados, riesgos, etc. Asi como para ir conociendo y
estudiando al paciente.

La funcion del asesor genético difiere del de un médico especialista en genética
en que el asesor genético no esta preparado para hacer un diagnostico o realizar
pruebas de laboratorio, pero es importante que el asesor genético tenga
formacion y conocimientos sobre genética y comprension suficiente de las
pruebas que se realizan en los estudios (7). Ademas, también debe tener
habilidades de comunicacién, saber explicarse usando un lenguaje que pueda
entender bien cualquier persona y facilitar al paciente la toma de decisiones, asi

como saber dar apoyo psicolégico si es necesario.



Por lo tanto, un asesor genético requiere una formacion para adquirir los

conocimientos y las competencias necesarias para realizar su trabajo.

En la actualidad, no esta establecido quién debe realizar la labor de asesor
genético o quién es mas recomendable que lo haga. En unos paises la realizan
los médicos, en otros las enfermeras, en algunos la figura del asesor genético
es un especialista en genética y en otros ni siquiera existen asesores genéticos.
La inclusion de enfermeras especializadas en genética para realizar el trabajo de
asesores genéticos ha tenido éxito y ha sido una forma eficaz de prestar servicios
de asesoramiento genético en varios paises como el Reino Unido, Estados

Unidos, Canada, Australia, y varios paises europeos.

En la década de 1980, las enfermeras empezaron a incluir la genética a su
formacion y a su practica, y cada vez han sido mas los avances en la enfermeria
genética, llegando incluso a crear la figura de la enfermera genética en ciertos
paises (8).

Las enfermeras son una buena opcion para proporcionar informacion,
evaluacion, educacion y asesoramiento en relacion con los problemas de salud
genéticos, debido a su acercamiento con los pacientes, a que estan preparadas
para la promocion de la salud y a que constituyen la mayor parte del personal
sanitario, con lo que se evitaria la escasez de asesores genéticos, sin embargo,
también hacen falta que se cumplan unos requisitos para que las enfermeras
puedan llevar a cabo esta tarea, por ello el papel de la enfermeria en esta materia
varia segun los paises.

La profesiébn de asesor genético tiene una gran demanda, no obstante, la

participacion de la enfermeria en el asesoramiento genético es poco frecuente.

En esta revision se va a analizar si las enfermeras pueden hacer el papel de

asesor genético en Espafia o como pueden ser participe de él.

JUSTIFICACION

La genética es una materia que cada vez se esta explorando mas a fondo y en
la que en los ultimos afios ha habido muchos avances y progresos, lo que esta

haciendo que el asesoramiento genético cada vez cobre mas importancia.



En Espafia no hay una legislacion ni una opinion concreta sobre quién debe
llevar a cabo esa labor.
La enfermeria tiene mucho que aportar al asesoramiento genético, pero al mismo

tiempo tiene unas limitaciones y unos requisitos que deberia cumplir.

OBJETIVOS

Objetivo general:

- Investigar las posibles aportaciones de la enfermeria al proceso de

asesoramiento genético.

Objetivos especificos:

- Comparar la situacion del asesoramiento genético en Espafia con la de otros
paises.

- Conocer las limitaciones de la enfermeria para participar en el asesoramiento
genético.

- Plantear las funciones que puede llevar a cabo la enfermeria en el

asesoramiento genético.

METODOLOGIA

Se ha realizado una revision bibliografica durante los meses de enero a mayo
del afio 2021.

Las fuentes bibliograficas usadas han sido PubMed, Medline, Scopus, LILACS,

Google académico, Cochrane y SciELO.

En cuanto a los términos de bulsqueda, se utilizaron los siguientes descriptores
DeCS y MeSH (Tabla 1).

Tabla 1: Descriptores DeCS y MeSH.

DeCS MeSH

Asesoramiento genético Genetic counselling



Enfermeria Nursing

Enfermeras Nurses
Espafa Spain
Genética Genetics

Los operadores booleanos usados fueron: “AND” y “OR”.
Los criterios de seleccion fueron los siguientes:

- Criterios de inclusion:
o Bibliografia que trate sobre asesoramiento genético o genética.
o Bibliografia en inglés, espafiol o portugués.
o Bibliografia con fecha de publicacion desde el afio 2005.
- Criterios de exclusion:
o Atrticulos con acceso restringido.

o Articulos con contenido que no esté relacionado con el tema a tratar.

RESULTADOS

APORTACION DE LA ENFERMERIA AL PROCESO DE ASESORAMIENTO
GENETICO

Las enfermeras tienen muchas cualidades y ventajas para ser parte del
asesoramiento genético (8). En este punto se expondran las aportaciones que la

enfermeria puede ofrecer al asesoramiento genético.

Para empezar, las enfermeras estdn habituadas en su practica asistencial a
evaluar la situacién de los pacientes, a proporcionar informacién, a ensefar
educacién para la salud y a asesorar a los pacientes con sus problemas de salud,
todo ello manteniendo una relacion empatica, todo esto son aptitudes necesarias
para el asesoramiento genético. El hecho de que una de las labores principales
de la enfermeria sea la promocién de la salud y la educacion para la salud hace
que, en este aspecto, la enfermeria esté capacitada para proporcionar

asesoramiento genético.



Ademas, son profesionales de primera linea, con mucha préactica en el contacto
directo con los pacientes y con habilidades de comunicacion.

La funcion de la enfermeria como educador permite influir sobre los habitos y
conductas, y conseguir que los pacientes tomen decisiones que beneficien su
salud (7).

Por otro lado, cada vez son mas los avances y el desarrollo en genética los
altimos afios, asi como la importancia que se le esta dando a este campo, lo que
requiere que cada vez sea necesario mas personal sanitario para dedicarse a
ello, ya que el que esta disponible actualmente no es suficiente, y puesto que la
enfermeria es el personal sanitario mas numeroso, seria la mejor opcién para
solventar estas necesidades y poder atender a todas las personas que necesiten
asesoramiento genético para sus cuidados sanitarios (9).

Ademas, al ser tan numerosas, las enfermeras llegan a todos los ambitos de la
atencién sanitaria y a todas las zonas, incluso areas rurales mas descuidadas,
lo que facilita proporcionar la atencion sanitaria a pacientes que la requieran y

que tengan menos recursos para acceder a un asesor genético.

Por otra parte, los cuidados que realizan las enfermeras tienen un enfoque
holistico, familiar y centrado en el paciente, que es necesario para el
asesoramiento genético, ya que es importante incluir a la familia y al entorno de

los pacientes en sus cuidados.

También, la enfermera esta acostumbrada a trabajar tanto formando parte de un
equipo multidisciplinar como de forma independiente y auténoma, y el

asesoramiento genético implica ambas actuaciones.

Las enfermeras tratan con asiduidad problemas de salud de etiologia genético,
principalmente en atencion primaria, donde se hacen actividades como cribado
y prevencion de enfermedades a pacientes que tienen predisposicion a sufrirlas
por su genética (10). Aungue no se profundiza mucho en el aspecto genético de
estas patologias, si que se tiene en cuenta, y se hacen actividades como

recopilar informacion sobre los antecedentes familiares para dar una mejor
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atencion al paciente, por lo que, en cierto modo, las enfermeras estan

familiarizadas con la genética en su practica habitual.

Ademas, el contexto de la atencion primaria sitUa a la enfermeria en una posicion
ideal para aprovechar los beneficios de la atencidn de la salud genética, ya que
desde ahi se puede llevar a cabo la atencion a los pacientes con enfermedades
e iniciar la prevencién y promocion de la salud para personas susceptibles de
padecer enfermedades genéticas. (11)

Torrance et al. hicieron un estudio (12) sobre la eficacia del asesoramiento
genético realizado por enfermeras asesoras comparado con el asesoramiento
realizado por asesores genéticos en Reino Unido, asi como las diferencias en la
opinion de los pacientes.

El resultado fue que en lo referente a la satisfaccion de los pacientes las
enfermeras son capaces de proporcionar una atencion igual de efectiva que los
genetistas especializados, en cuanto a resultados psicosociales.

Una de las valoraciones gue se tuvo en cuenta en el estudio fue la reduccion de
la ansiedad de los pacientes, ya que esto es uno de los objetivos mas
importantes del asesoramiento. Las enfermeras asesoras consiguieron reducir
la ansiedad de los pacientes ante su problema en el mismo nivel que los
asesores especializados.

También se realiz6 una encuesta a los pacientes al acabar el asesoramiento
midiendo su satisfaccion con la informacion que se les proporciond, la actitud de
sus asesores Yy los procedimientos clinicos llevados a cabo. Los niveles de
satisfaccion en todos los casos con las enfermeras fueron altos, y similares a los
resultados con los asesores especializados.

Ademas, los médicos genetistas que supervisaron a las enfermeras asesoras
durante el estudio también quedaron satisfechos con la actuacién de estas.

Los resultados de este estudio se afiaden al resto de factores mencionados
anteriormente que fomentan la posibilidad de que las enfermeras puedan
participar en el asesoramiento genético, aunque, como se explicara en esta
misma revision, hacen falta unas condiciones, como aumentar los conocimientos
de la enfermeria sobre genética o ser supervisadas en la practica de este

ejercicio.



ASESORAMIENTO GENETICO EN ESPANA Y EN OTROS PAISES Y
SISTEMAS DE SALUD.

La situacién del asesoramiento genético y de las enfermeras genéticas en
diferente en cada pais y es muy variada a nivel internacional, al igual que en la
regulacion y acreditacion de los sanitarios que se especializan en este campo.
Aungue las enfermeras asesoras con la formacion adecuada que hay en activo
en algunos paises ofrecen una buena asistencia sanitaria a los pacientes que lo
necesitan, actualmente en Europa no hay todavia una legislacion ni una
organizacion unificada ni para las enfermeras ni para los asesores genéticos
especializados.

En muchos paises, los médicos son los Unicos profesionales que pueden proveer
asesoramiento genético; debido a que el asesoramiento genético se considera
un servicio médico (13).

En algunos también pueden ofrecer estos servicios los asesores genéticos, en
otros tanto asesores médicos como especializados como enfermeras genéticas,
y en el caso mas extrafio, algunos paises ofrecen estos servicios los médicos y

las enfermeras, pero no hay asesores especializados.

El Reino Unido es el pais europeo mas desarrollado en cuanto al asesoramiento
genético. Cuentan con méas de cinco asesores por cada millébn de habitantes,
ademas en este pais se encuentra el mayor nUmero de asesores genéticos de
Europa, con mas de 300 asesores genéticos, y también cuentan con un gran

namero de enfermeras genéticas, siendo estas 20. (9)

Italia es el pais de Europa con mas enfermeras genéticas: 37. Sin embargo, la
situacion en este pais es especial, ya que no hay asesores genéticos
especializados, Unicamente llevan a cabo el asesoramiento genético las

enfermeras (14).

Hay otros seis paises en Europa con enfermeras genéticas, cuatro de ellos
tienen entre diez y veinte enfermeras genéticas en todo el pais. Son Dinamarca

y Suecia, que cuentan con 10, y Finlandia y Rumania, donde hay 20.



Los otros dos son Suiza e Irlanda, en los que hay 3 y 2 enfermeras genéticas,

respectivamente.

Sin embargo, en Alemania, Hungria, y la Republica Checa no hay consejeros ni
enfermeras genéticos, todos los asesores genéticos que hay son médicos.

En total, en Europa hay aproximadamente 494 consejeros genéticos y 122
enfermeras genéticas, para una poblacién de mas de 319 millones de habitantes,
lo que supone una proporcion de un consejero/enfermera por cada medio millon
de habitantes. Una proporcion que no es suficiente para ofrecer un buen servicio

genético a todos los pacientes que lo necesitan.

En otros paises fuera de Europa como Australia, Canada o los Estados Unidos,

las enfermeras asesoras genéticas estan ampliamente reconocidas.

La formacién necesaria para ejercer de asesor genético también es muy diversa
en todo el mundo.

En la mayoria de los paises hay programas de master para ser asesor genético,
aunque no hay enfermeras asesoras como tal, pero para acceder a los
programas de master es requisito tener estudios universitarios previos en
Ciencias, y en la mayoria de los casos se puede acceder con estudios de

Enfermeria.

En Europa, recientemente, la Sociedad Europea de Genética Humana ha
solicitado que se establezca una acreditacion a nivel europeo para profesionales
especializados en asesoramiento genético. Dicha acreditacion estara disponible
en los paises en los que ya habia una acreditacién para asesores genéticos, y
las condiciones para adquirirla seguirian siendo las mismas que ya hay en cada
pais, el unico objetivo es unificarlas a nivel europeo (15).

La Unica condicion que se pretende poner en comun es tener una formacion en

grado de master en asesoramiento genético.

Por otra parte, en Europa, hay organismos profesionales que estan interesados

en mantener unidos a los dos grupos profesionales: las enfermeras y los
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asesores genéticos. Asi, organismos de acreditacion como el GCRB en el Reino
Unido y el EBGC en la Unién Europea reconocen dos vias diferentes para
registrarse como asesor genético: la primera, a través de la realizacion de un
programa de Master en Asesoramiento Genético, y la segunda, dirigida a la
enfermeria, que consiste en realizar un Master en enfermeria genética en
Europa, o el de profesional de enfermeria unido a formacion en genética y

asesoramiento en el Reino Unido (13).

Situacion del asesoramiento genético en Espafia:

En Espafia, desafortunadamente, no existe una regulacion clara y especifica
sobre esta profesion, a pesar de las peticiones tanto de profesionales como de
pacientes ya que se calcula que, en Espafia, hay mas de 3 millones de personas

afectadas por una enfermedad genética (15).

Espafia tiene asesores genéticos, aunque no estan reconocidos como tal a la
hora de trabajar, los cuales deben obtener una titulacion de master para ejercer,

pero no tiene enfermeras genéticas (7).

Los datos sobre asesores genéticos en 2018 en Espafia eran>

Poblacion total: =46 millones

NuUmero estimado de asesores genéticos: 70

En el 2008 comenzo el primer programa de Master de formacidén de asesores
genéticos.

Solo hay un programa de formacion vy titulacién, el Master previamente
mencionado.

Se forman entre 10 y 12 asesores genéticos al afio.

No existe una regulacién a nivel nacional, estatal o provincial, por lo que se
acogen a la europea.

Si que existe una regulacién a nivel de certificacion o registro.

El programa de formacion del master de la Universitat Pompeu Fabra
(Barcelona) admite entre 10 y 12 estudiantes cada dos afos, los estudiantes que

lo deseen también pueden realizar después un doctorado.
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El Master Universitario en Asesoramiento Genético es el Unico curso de Espafia
acreditado oficialmente para formar a asesores genéticos profesionales. Esta
dirigido a personas con estudios en ciencias como biologia, quimica, bioquimica,
farmacéutica o medicina. Los estudiantes de psicologia y enfermeria también
pueden acceder al master tras realizar un curso de formacién adicional (16).

Los puestos de trabajo de asesoramiento genético clinico son posibles tanto en
el sistema sanitario publico como en el privado, pero son més dificiles de obtener
en Espafa, ya que la profesion aun no ha sido reconocida y los titulos de los

puestos de trabajo difieren de "asesor genético."”

Al estar la situacion del asesor genético en estas circunstancias parece dificlil
que este servicio pueda ser realizado por enfermeras o que se preparen y
reconozcan enfermeras genéticas y asesoras que puedan dedicarse a esta tarea
actualmente, aunque como se ha indicado anteriormente, pueden acceder al

Master Universitario en Asesoramiento genético. (17)

Pese al elevado numero de pacientes afectados por patologias genéticas, que
necesitarian un asesoramiento genético de calidad, el reconocimiento de la
formacion especifica en asesoramiento genético es casi inexistente. Esta
escasez de servicios especializados trae como consecuencia una atencion
insuficiente de la poblacion que lo requiere, e indirectamente, un aumento del

gasto sanitario debido a una deficiente gestion de los recursos.

Legislacion del asesoramiento genético en Espaifia

La Ley Espafiola 14/2007, del 3 Julio, sobre Investigacion Biomédica dice lo

siguiente en lo referente al asesoramiento genético:

Articulo 55:

1. «Cuando se lleve a cabo un andlisis genético con fines sanitarios sera
preciso garantizar al interesado un asesoramiento genético apropiado,
en la forma en que reglamentariamente se determine, respetando en

todo caso el criterio de la persona interesada» (18).
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2. «El profesional que realice o coordine el consejo genético debera ofrecer
una informacion y un asesoramiento adecuados, relativos tanto a la
trascendencia del diagndéstico genético resultante, como a las posibles

alternativas por las que podra optar el sujeto a la vista de aquel» (18).
Articulo 56:

1. «Todo el proceso de consejo genético y de practica de andlisis genéticos
con fines sanitarios debera ser realizado por personal cualificado y
debera llevarse a cabo en centros acreditados que rednan los requisitos

de calidad que reglamentariamente se establezcan al efecto» (18).

Es decir, la legislacion vigente en Espafia exige la existencia del proceso de
asesoramiento genético para informar al paciente siempre que se vaya a realizar

cualquier prueba genética.

A nivel europeo la legislacion coincide en este aspecto, Esto es lo que dice el
articulo 12 sobre pruebas genéticas predictivas de la Convencién Europea de los

Derechos humanos y biomedicina de 1997:

«So6lo podran hacerse pruebas predictivas de enfermedades genéticas o
gue permitan identificar al sujeto como portador de un gen responsable
de una enfermedad, o detectar una predisposicién o una susceptibilidad
genética a una enfermedad, con fines médicos o de investigacion

meédica y con un asesoramiento genético apropiado.» (4)

En todas las leyes mencionadas se hace referencia a que debe haber
asesoramiento genético, pero en ninguna se especifica qué profesionales
pueden o deben proveerlo; solo se hace hincapié en que estos profesionales

deben estar formados y preparados.

La Orden SS1/2065/2014, del 31 de octubre, por la que se modifican los anexos
[, II'y Ill del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se
establece la cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud y el
procedimiento para su actualizacion dice lo siguiente sobre el asesoramiento

genético:
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«5.3.10 Atencion a los pacientes y familiares en el area de genética que

comprendera el consejo genético y los analisis genéticos.

5.3.10.1 La atencidn a los pacientes y familiares en el area de genética en

el Sistema Nacional de Salud incluira:

b) La transmision de informacion, de forma clara y comprensible, sobre el
riesgo de recurrencia de la enfermedad o trastorno, las consecuencias
para el paciente y su descendencia y las posibilidades de prevencion pre

y postnatal.

5.3.10.2 El proceso de consejo genético y de realizacién de analisis
genéticos con fines sanitarios deberd ser efectuado por personal
cualificado y debera llevarse a cabo en centros acreditados que rednan

los requisitos de calidad» (4)

Como se puede observar, de misma manera que en el resto de las leyes no se

da ninguna indicacion sobre quién debe proveer el asesoramiento.

LIMITACIONES DE LA ENFERMERIA Y REQUISITOS PARA SU
PARTICIPACION EN EL ASESORAMIENTO GENETICO

La principal limitacién de las enfermeras en Espafia para llevar a cabo la tarea
de asesor genético es el déficit de conocimientos sobre genética y gendmica, y

ellas mismas admiten esta falta de conocimiento.

Para poder ofrecer un buen servicio de asesoramiento genético, hay que saber
explicar la salud desde el punto de vista genética y las patologias genéticas, las
pruebas que se realizan para detectar posibles enfermedades genéticas, la
prevencion y los tratamientos de estas, informar a los pacientes, apoyarlos y
reducir su ansiedad. Para cumplir todos estos objetivos, el primer paso es tener
conocimientos y formacion en genética y gendmica, sin embargo, la mayoria de
las enfermeras no cumplen este requisito, y por lo tanto no podrian prestar una
atencion adecuada como asesoras (11). Esta falta de conocimientos puede dar
lugar a una atencién incompleta a la hora de tratar a pacientes y familiares con

un problema de salud genético (19).
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Por ello, es importante que las enfermeras tengan una correcta formaciéon en
genética que les permita asesorar a pacientes afectados por una enfermedad
hereditaria o con riesgo de transmitirla, ya que la enfermeria esta en una buena
posicion para realizar el seguimiento de estas personas, mejorar su prevencion,
diagndstico y tratamiento, y, por tanto, reducir la mortalidad y morbilidad de este
tipo de patologias (10). Pero en Espafa la enfermeria no dispone de ninguna
formacion especifica en este ambito, y la formacion general es escasa y no se

ajusta a los avances en genética (7).

Los recientes progresos en genética y la creciente necesidad de personal
sanitario que trabaje en este campo requiere la integracion de la genética en los
planes de estudios y cursos de formacion continuada, ya no solo para tener la
oportunidad de formar parte del asesoramiento genético, si no para dar una
atencion adecuada en general a los pacientes. Es necesario que se incluyan o
aumenten los contenidos de genética y gendmica en la formacion de enfermeria,

tanto a nivel de los profesionales como de los alumnos. (6, 19)

Todas las enfermeras deberian tener conocimientos suficientes y actualizados
sobre genética, en especial las matronas y las enfermeras pediatricas, para
poder prestar una atencién clinica segura y eficaz, saber interpretar los
resultados de las pruebas de cribado méas usadas, informar a los pacientes de
posibles riesgos, de pruebas a las que se les van a someter, de los resultados
que pueden dar estas pruebas y las consecuencias de cada uno de estos
resultados, asi como saber a qué pacientes es conveniente ofrecerles cada

prueba y ayudar a elegir la mejor opcion para su salud (20).

No solo hay un déficit en los conocimientos sobre genética por parte de la
enfermeria, sino también de su importancia en la practica. Hay una falta de

conciencia sobre la relevancia del contenido genético y genémico.

Ademas, los educadores de enfermeria dicen sentirse también poco preparados
en este ambito y poco formados como para ensefiar sobre este tema, con lo que

también habria que tomar medidas al respecto (19).
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En general, la formacion especifica de un asesor genético debe incluir los

siguientes conocimientos (15):

o Genética humana

o Genética médica y aspectos clinicos de la enfermedad humana genética
como por ejemplo las enfermedades metabdlicas, las malformaciones
congénitas, sindromes de céncer familiar, problemas multifactoriales y
retraso mental.

« Entrenamiento de habilidades de asesoramiento incluyendo modelos
tedricos para subrayar la practica del asesoramiento, el desarrollo de
habilidades practicas y ejercicios para mejorar el conocimiento del
impacto de la historia personal del asesor en el proceso.

o Preparacion para trabajar en un rango de areas clinicas, incluyendo
prenatal, pediatria y servicio al adulto en hospitales y la comunidad.

o Cuestiones psicosociales, incluyendo el impacto de las condiciones
genéticas y las pruebas genéticas en el individuo y su familia.

. FEtica/ derecho/ sociologia relevante a la practica de asesoramiento
genético, ya que ser asesor genético también implica cuestiones éticas,
desde la confidencialidad y privacidad de la informacién del paciente,
hasta como se usa esta.

« El programa educacional debe incluir experiencia préactica considerable
en genética clinica y otros entornos relevantes y de investigacion.

e Saber realizar correctamente una historia familiar (21).

e Comprender y comunicar los patrones de herencia

« Identificar a las personas con riesgo de sufrir un compromiso genético
para la salud

o Reconocer los beneficios y las limitaciones de las pruebas genéticas, los
tratamientos, y proporcionar informacién para que los pacientes y las
familias estén plenamente informados, y comunicar informacién adaptada

a las necesidades del paciente y la familia (19).

Todos estos apartados deben estar incluidos en la formacion del asesor
genético. En la formacion general de las enfermeras quiza no es necesario incluir

todos, y seria suficiente con los mas basicos. Podria haber una formacién

16



especifica para enfermeras sobre genética en la que se incluyan todos estos

aspectos.

Mientras la formacién y el conocimiento de las enfermeras no aumente, no
podrian realizar correctamente el asesoramiento genético sin unos estudios
adicionales fuera de la enfermeria. Quiza podrian formar parte de un equipo de
asesoramiento genético, pero no ser asesoras independientes. El objetivo, por
lo tanto, debe ser concienciar sobre los avances de la genética y la importancia
que tiene esta en la salud, y promover un plan de estudios que la incluya, asi

como una forma de instruir también a los profesionales en activo.

POSIBLES FUNCIONES DE LA ENFERMERIA EN EL ASESORAMIENTO
GENETICO

Debido a sus escasos conocimiento en genética, las enfermeras no pueden ser
las principales proveedoras del servicio de asesoramiento genético, pero si
tienen las capacidades necesarias para participar en ciertos puntos de las fases
del asesoramiento genético (anexo 1) (22, 23).

Para poder llevar a cabo el asesoramiento genético, lo primero que se necesita
es saber si un paciente tiene riesgo de padecer una enfermedad genética, para
ello hay que recopilar informacién sobre sus antecedentes personales vy
familiares. La enfermeria es plenamente capaz de realizar esta tarea, e incluso

de captar pacientes potenciales desde atencion primaria.

En el proceso de asesoramiento previo a las pruebas, la enfermeria puede dar
informacion sobre la disponibilidad de estudios genéticos, el beneficio de
realizarse las pruebas o en qué consisten, y otras informaciones que no

impliquen tener profundos conocimientos en genética para poder darlas.

La enfermeria también puede participar en el momento de realizar algunas
pruebas, como realizando una extraccion de sangre, en la obtencion de una

muestra u otras pruebas que entren dentro de las técnicas de enfermeria.

Respecto al asesoramiento posterior a las pruebas, la enfermeria puede

intervenir en ofrecer apoyo a los pacientes que lo requieran, aunque esta etapa
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del asesoramiento genético es la menos propicia para la intervencion de la

enfermeria.

Una vez que ya se ha decidido el tratamiento que se va a aplicar, otra funcion
gue se puede llevar a cabo desde enfermeria es explicar como se va a realizar
ese tratamiento y ayudar al paciente a cumplirlo. Otro aspecto en el que la
enfermeria puede tener una funcién muy importante es en realizar un control y
un seguimiento de estos pacientes a lo largo del tiempo para comprobar que

estan cumpliendo correctamente el tratamiento.

Por altimo, en caso de que sea necesario, la enfermeria puede encargarse de
contactar con familiares del paciente que también tengan riesgo para que acudan

al servicio de asesoramiento genético.

CONCLUSIONES

e Las enfermeras en Espafia cumplen algunos de los requisitos necesarios
para ofrecer asesoramiento genético, pero no los suficientes, con lo cual,
actualmente, la enfermeria no puede encargarse de ofrecer este servicio de
manera independiente.

¢ En Espafia no hay una legislacion clara ni unificada sobre quién debe realizar
el asesoramiento genético ni sobre como debe llevarse a cabo. En otros
paises, la legislacion es mas concreta, y ademas en algunos, son las
enfermeras quienes ejercen como asesoras genéticas, dando un buen
servicio a los pacientes que lo necesitan.

e La principal limitacion de las enfermeras en Espafa para desempefiar esta
labor es la falta de conocimientos sobre genética y la escasa formacion que
reciben en este ambito.

e Aun teniendo en cuenta esa falta de conocimientos, la enfermeria podria
tener ciertas funciones en el proceso de asesoramiento genético, ya sea
dando a los pacientes informacion que no requiera de amplios conocimientos
en genética, proporcionandoles apoyo emocional, colaborando en la
realizacion de las pruebas diagndsticas y haciendo un control y seguimiento

a los pacientes en sus tratamientos.
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ANEXOS

ANEXO [: Fases del asesoramiento genético (en color
rojo las acciones en las que puede intervenir o
colaborar la enfermeria)
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Evaluacién del riesgo de un
individuo de padecer un

trastorno genético.

e Sucesos relacionados con
enfermedades genéticas en
la familia.

e Revision de exdmenes y
pruebas médicas del
paciente.

¢ Antecedentes médicos y
quirdrgicos.

e Informacién sobre

profesién o actividades de

riesgo y otras exposiciones.

Asesoramiento pre-test

¢ Educacion sobre genética y
herencia.

¢ Disponibilidad y opciones
de estudios genéticos.

e Conveniencia de someterse
a la prueba.

e En qué consisten las
pruebas.

e Toma de decisiones sobre
pruebas.

¢ Implicancias de los posibles
resultados

e Consentimientos.

e Realizacién de las pruebas
diagndsticas que se
requiera.

\_

Pruebas diagndsticas

Asesoramiento post-test:

e Gestion e
interpretacion de
los resultados.

¢ Comunicacién de
resultados.

e Apoyo al
paciente.

e Consejoy toma
de decisiones.

- J

Tratamiento

* Determinar el e Realizar un
tratamiento seguimiento y un
adecuadoy control a lo largo
explicarselo al del tiempo para
paciente. asegurarse de que

el paciente siga el
tratamiento
resolver las
23 posibles dudas.
N\ J o J

Seguimiento y control

Deteccion de

familiares de riesgo

e Detectar posibles
familiares de
riesgo e
informarles.




