La alfabetizacion en gendmica de
la enfermera: una necesidad

EL NATIONAL CANCER INSTITUTE (NCI) de Estados Unidos define la medicina
personalizada como “una forma de medicina que usa la informacion acerca de los genes

de una persona, sus proteinas y el medio ambiente para prevenir, diagnosticar y tratar la
enfermedad”. Una vez finalizada la secuencia del genoma humano en 2003, el conocimiento
de la gendmica y su influencia sobre la enfermedad, junto con los factores ambientales, han
dado un enfoque nuevo a los profesionales de la salud.

Desde la introduccion de la genética clinica, hace ya mas de 60 afios, se han realizado
multiples intentos de encontrar una definicion aceptable del consejo genético. El término
“consejo genético” se introdujo en 1947 a fin de describir la relacion entre los genetistas
clinicos y aquellos que se encargaban de proveer la informacion sobre la etiologia, historia
natural y riesgos de recurrencia de las enfermedades hereditarias. Hasta hace poco, el
consejo genético se centraba principalmente en alteraciones congénitas y en enfermedades
de aparicion precoz en la vida, a menudo de etiologias cromosomicas o relacionadas con
la alteracion de un tGnico gen. Los avances en genética y gendmica en relacion con las
enfermedades complejas y de aparicion tardia en la vida, como es el cancer, han demostrado
la necesidad de la aplicacion del consejo genético en otras areas de la medicina.

Recientemente, se ha definido el consejo genético (CG) como el proceso que tiene
como objetivo ayudar a entender y adaptarse a las consecuencias médicas, psicologicas y
familiares de una determinada condicion genética. Este proceso incluye la intervencion de
uno o mas profesionales, correctamente formados, para ayudar a un individuo o familia a:
a) interpretar los antecedentes familiares y médicos para evaluar el riesgo de ocurrencia o
recurrencia de una determinada manifestacion o varias asociadas a un sindrome; b) educar
sobre la herencia, las pruebas genéticas, la prevencion, los recursos y busqueda; ¢) ofrecer
el apropiado asesoramiento para promover decisiones informadas, y d) ofrecer el soporte
necesario al individuo y la familia para el afrontamiento de la enfermedad.

El campo de actuacion de la enfermera esta centrado en el abordaje de los cuidados de
salud de las personas y sus familias. Desde la atencion primaria, las consultas de enfermeria
y los domicilios, a la atencion especializada. En esos ambitos es posible realizar una
evaluacion de las familias en donde se sospeche una predisposicion hereditaria. La enfermera
con conocimientos en genética y con su formacién humanista puede desempeniar un papel
decisivo en el seguimiento de estas personas. Ademas, su papel como educador/a dentro del
equipo multidisciplinar puede permitir incidir en los comportamientos, habitos de vida y
capacitar y empoderar a los individuos en tomar decisiones importantes en lo que respecta a
su salud.

Ante un nuevo escenario de cuidados en donde la genética y los tratamientos
personalizados van a tener un papel fundamental, es necesario integrar en la practica
enfermera nuevas competencias relacionadas con la genomica que permitan diseriar
intervenciones enfermeras a pacientes de manera personalizada. La aplicacion clinica
de la genética y la genomica incluye trabajo en equipo interdisciplinar para identificar
adecuadamente a los pacientes con riesgo a través del asesoramiento genético, facilitando
pruebas genéticas, aconsejando métodos preventivos y administrando y controlando terapias
personalizadas.

Para ello es necesario que las enfermeras reciban la formacién adecuada a las necesidades
que demanda la medicina personalizada del siglo xx1. Integrar conocimientos en genética,
asesoramiento genético, genomica y farmacogenomica en los curriculos de los programas
formativos es el primer paso para dotar a las enfermeras de las adecuadas competencias; es
necesaria la alfabetizacion (literacy) de los profesionales enfermeros. En noviembre de 2014,
el Sistema Nacional de Salud incluy¢ el asesoramiento genético dentro de la cartera comun
basica de servicios de salud. Un reto més para la enfermera.

Esther Cabrera Torres
Barcelona, octubre de 2015
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