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RESUMEN

Introduccion: Con el advenimiento de la Medicina Genémica y de Precision se hace cada
vez mas necesaria la participacion y la educacién de la poblacion en los debates acerca de
su salud y los cuidados que esta requiere.

Objetivo: Operacionalizar el concepto de salud genetica ya contextualizado, con vistas a su
aplicacion en relacion con el asesoramiento genético, como actividad fundamental en los
Servicios de Genética Médica, en el Sistema Nacional de Salud de Cuba.

Métodos: Se usaron técnicas como el anélisis documental (sistematizacion de informacion)
y entrevistas en profundidad. También se llevo a cabo la triangulacion de los datos
obtenidos, mediante la cual se lograron integrar conceptos, ideas, argumentos y teorias.
Conclusiones: En los programas asistenciales — preventivos, docentes e investigativos
actuales, y en las estrategias para el desarrollo futuro de la Genética Médica en Cuba, las
acciones se deben proyectar a partir de los enfoques planteados en relacion con el

asesoramiento genético y el concepto de salud genética contextualizado y operacionalizado.
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ABSTRACT

Introduction: The participation and education of the population in debates about their
health and the care it requires is increasingly necessary, due to the advent of Genomic and
Precision Medicine.

Objective: To operationalize the concept of genetic health already contextualized, with a
view to its use in relation to genetic counseling, as a fundamental activity in the Medical
Genetics Services, in the Cuban National Health System.

Methods: Techniques such as documentary analysis (information systematization) and in-
depth interviews were used. Triangulation of the data obtained was also carried out, through
which concepts, ideas, arguments and theories were integrated.

Conclusions: In the current care-preventive, teaching and research programs, and in the
strategies for the future development of Medical Genetics in Cuba, actions must be planned
from the approaches proposed in relation to genetic counseling and the concept of genetic
health contextualized and operationalized.
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Introduccion

Con el advenimiento de la Medicina Gendmica y de Precisién, se hace cada vez mas
necesaria la participacion y la educacion de la poblacion en los debates acerca de su salud y
los cuidados que esta requiere. El concepto de “salud genética”™ en el Sistema Nacional de
Salud de Cuba, debidamente contextualizado y operacionalizado en el marco del
asesoramiento genético, permitira el empoderamiento de individuos y familias, asi como de
la poblacion en general, para el cuidado de esta. Por tanto, el objetivo del estudio fue

operacionalizar el concepto de salud genética ya contextualizado, con vistas a su aplicacion
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en relacién con el asesoramiento genético, como actividad fundamental en los Servicios de

Genética Médica, en el Sistema Nacional de Salud de Cuba.

Métodos

Se usaron técnicas como el andlisis documental (sistematizacion de informacion) y
entrevistas en profundidad. También se llevé a cabo la triangulacion de los datos obtenidos,

mediante la cual se lograron integrar conceptos, ideas, argumentos y teorias.

Desarrollo

Las enfermedades genéticas son de tres tipos: defectos monogénicos que afectan un solo
gen; trastornos cromosémicos, en los cuales los cromosomas o partes de ellos faltan o
cambian; y multifactoriales, que se producen por la accién de diferentes variaciones
genéticas, la influencia del medio ambiente y los estilos de vida.?) La atencion médica de
las personas afectadas o con riesgo de padecer estas enfermedades es modulada por el
asesoramiento genético, proceso de comunicacién y centrado en el paciente, con el objetivo
de ayudarlo a comprender, adaptarse y ajustarse a las consecuencias médicas y psicosociales
de las contribuciones genéticas a la enfermedad.®

El desarrollo creciente de la tecnologia gendmicay el uso de las “pruebas genéticas basadas
en el genoma” en el manejo de las enfermedades complejas, suscitan un interés cada vez
mayor por el desarrollo e intentos de universalizar la Medicina Genémica y la Medicina de
Precision o Personalizada, “un enfoque emergente para el tratamiento y prevencion de
enfermedades, que toma en cuenta la variabilidad genética individual, el ambiente y los
estilos de vida”.®) Con este nuevo enfoque, el asesoramiento genético evolucionara tanto en
alcance como en tipo de informacion a discutir con el paciente, y los asesores “gendmicos”
deberan expandir sus roles, particularmente en el area de la promocion de salud, para la
reduccion del riesgo de enfermedades.®

En este escenario, se hace imprescindible la toma de conciencia y responsabilidad por parte
de la poblacion, en cuanto al cuidado de su salud individual y colectiva, por lo que la
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educacién para la salud dirigida a la comunidad es una oportunidad para mejorar el
conocimiento y una via para el desarrollo de habilidades personales para el autocuidado,
con énfasis en la atencion primaria de salud, en la cual se considera prioritaria la
prevencion.®

En Cuba, la Genética Médica tiene un enfoque comunitario con el propdésito de prevenir el
impacto de las enfermedades genéticas sobre el estado de salud de la poblacién, mediante
la conduccidn de un programa de alcance universal para el diagnostico, manejo y prevencion
de enfermedades genéticas en una red de servicios, desde la atencion primaria hasta la
atencion terciaria de salud. En un estudio reciente sobre la percepcion de una muestra amplia
de individuos de la poblacion cubana acerca de la prioridad que deben tener objetivos y
funciones de los servicios de Genética Médica, se constatd que consideran de gran prioridad
la prevencion genética secundaria® de defectos y enfermedades, lo cual se relacion6 con la
experiencia de dicha poblacion con el programa antes mencionado, en especial con el
diagnostico prenatal; también consideran de alta prioridad la realizacion de investigaciones
y la informacion y educacion sobre Genética Médica para toda la poblacion.”

Resultados de otras investigaciones sobre actitudes del publico hacia los servicios de
Genética Médica, muestran que estas varian de acuerdo con las tecnologias y propositos
especificos para los que se aplica el conocimiento genético en dichos servicios y que la
poblacién de diferentes paises puede manejar diferentes puntos de vista y creencias sobre la
tecnologia genética y sus aplicaciones, lo cual se debe a diferencias en los sistemas de salud
y en experiencias sobre debates relacionados con dicha tecnologia.®°1%

Se ha demostrado también que, en la medida en que se involucra al pablico en debates sobre
técnicas y estrategias de atencion genética, es posible incrementar su conciencia y
comprension acerca de la utilidad, necesidad o beneficios de la investigacion genética; y
que, entender las prioridades del publico es vital para maximizar la eficiencia de estos
servicios.®210)

Se hace necesario, entonces, reflexionar acerca del concepto de salud, que se ha modificado
a lo largo del tiempo, desde que la Organizacion Mundial de la Salud la definié en 1948
como el estado de completo bienestar fisico, mental y social y no solamente ausencia de
enfermedades o afecciones.*Y Los determinantes del estado de salud de la poblacion

abarcan factores ambientales, bioldgicos, conductuales, sociales, econémicos, laborales,
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culturales y los servicios sanitarios como respuesta organizada y especializada de la
sociedad para prevenir la enfermedad y restaurar la salud.®

Esto nos lleva a entender el concepto de “salud genética”, propuesto por Rivero®como: “la
mayor o menor capacidad de las personas para desarrollar actitudes y conductas protectoras
(percibir y evitar riesgos genéticos) y para identificar y afrontar riesgos y dafios genéticos
ya instalados, relacionados con el exceso o deficiencia total o parcial de material cromosémico,
mutaciones en genes especificos, o con la negativa interaccion entre genes y otros factores
externos e internos (sociales, ambientales, psicologicos, estilos de vida y epigenéticos)”.

La aplicacion de este concepto, asi entendido, en el proceso de asesoramiento genético que,
de acuerdo con la Escuela Cubana de Asesoramiento Genético “es el proceso central y
esencial que guia el curso de accién en cuanto a la atencién de personas y familias afectadas
0 con riesgo de padecer trastornos de causa total o parcialmente genética, y es el marco en
el que se deben llevar a cabo todas las acciones y discutir las opciones disponibles, para el
manejo estos”,? permitira el empoderamiento de individuos y familias, asi como de la
poblacion en general para el cuidado de su salud genética.

En conclusién, los programas asistenciales — preventivos, docentes y de investigacion ya
existente y en las estrategias para el desarrollo futuro de la Genética Médica en Cuba, las

acciones se deben proyectar con estos enfoques.
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