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Resumen

La evaluacion de la efectividad del asesoramiento genético
y el nivel de satisfaccion con los servicios de Genética
Médica, permiten trazar nuevas estrategias para elevar la
calidad de la atencion. Por lo que nos propusimos evaluar
la efectividad de dicho proceso y el nivel de satisfaccion
con nuestros servicios en el municipio Abreus, provincia
Cienfuegos, en el periodo 2004-2007. Se realizd un
estudio descriptivo, de corte transversal. Se encuestaron
109 pacientes o familiares de los mismos, distribuidos
en 50 familias seleccionadas siguiendo un muestreo no
probabilistico. Se utilizo un cuestionario estructurado, que
permitié evaluar las variables adecuadas a los objetivos del
trabajo. La mayoria de las personas entrevistadas (92,5%)
mostraron tener buen conocimiento acerca del problema
que motivd su asistencia a los servicios de genética
médica; en el 95,4% resultd muy racional la decisién que
habian tomado oportunamente. En el 97,2% de los casos
fue buena la habilidad para enfrentar el problema y la
repercusion a largo plazo de la decision tomada. El nivel de
satisfaccion con los servicios recibidos fue calificado como
bueno por el 97,2% de dichos entrevistados. Los resultados
reflejan el impacto positivo esperado en la poblacion por el
mejoramiento de los servicios de asesoramiento genético
y de Genética Médica en general, introducidos a partir de
la creacion del centro municipal para el desarrollo de la
Genética Comunitaria en Abreus, provincia Cienfuegos en
el afio 2003.
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Abstract

Evaluation of effectiveness of genetic counseling and
satisfaction by the received medical genetic services of
patients and relatives, allow to design new strategies for
increasing quality of health services. We proposed an
evaluation of such effectiveness and satisfaction in Abreus
municipality, Cienfuegos province, in 2004-2007. One
hundred nine patients or their relatives were interviewed in
50 selected families, based in a no probabilistic criterion,
by a structured questionnaire and the definition of adequate
variables. The most of interviewed persons (92,5%) show
to have good awareness about the problem which motived
assistance to medical genetic services; while 95,4%
qualified the taken decisions as very rational. Moreover,
97,2% qualified as good the ability for facing the problem
and the repercussion for long time about taken decisions.
Satisfaction of received health services was qualified
as good by 97,2% of interviewed persons. Outcomes
reflect the expected possitive impact in peoples to get
improvement of genetic counseling and medical genetics
services in general, which were introduce with the creation
of the municipal center for development of Community
Genetics in Abreus, Cienfuegos province, in 2003.

Keywords: National health programs, genetic disease,
congenital abnormalities, genetic counseling, evaluation,
effectiveness, satisfaction.
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Introduccion

El Programa Nacional de Diagndstico, Manejo y
Prevencion de Enfermedades Genéticas y Defectos
Congénitos, que forma parte del Programa Nacio-
nal de Atencion a la Salud Materno-Infantil, puso en
marcha desde sus primeros momentos, a través de la
infraestructura del sistema nacional de salud, pro-
gramas asistenciales de acceso universal y gratuito.
Sin embargo, a partir del afio 2003 se ha producido
una verdadera revolucion en el acercamiento de los
servicios de Genética Médica a la atencion primaria
de salud, lo cual ha sido un logro importante como
parte de un nuevo programa para el desarrollo de la
Genética Médica en Cuba. Dentro de este programa
se destaca la formacion de profesionales en maestrias
de asesoramiento genético, a partir fundamentalmen-
te de médicos especialistas en Medicina General In-
tegral y Licenciados en Enfermeria, la creacion de
los centros municipales de desarrollo de la Genética
Meédica, y la puesta en marcha de consultas de ase-
soramiento genético en todas las areas de salud del
pais.'El proceso de formacion del asesor genético in-
cluye el disefio de investigaciones de caracter central
y nacional. Como parte de dicho proceso, se inicid
la realizacion de investigaciones en cada municipio
y provincia del pais, que entre otros propositos, pre-
tenden evidenciar la importancia del asesoramiento
genético como instrumento de prevencion en el nivel
primario de salud.’Este trabajo forma parte de uno
de esos proyectos. (Iris Rojas Betancourt. Disefio del
proyecto central de la 8va edicion de la Maestria de
Asesoramiento Genético: Evaluacion del programa
de genética médica, la efectividad del asesoramiento
genético y los criterios éticos en una muestra de la
poblacion cubana. Comité Académico de la Maestria
de Asesoramiento Genético. Centro Nacional de Ge-
nética Médica, 2007).

En el Municipio Abreus, provincia Cienfuegos, se
cred en el afio 2003, un centro municipal de desa-
rrollo de la Genética Médica que contd inicialmente
con un asesor genético, y luego se formaron otros dos
entre los afnos 2005 y 2006. Se cre6 una consulta in-
tegral de Genética Médica, en el area de salud, con el
objetivo esencial de localizar a todas las familias con
riesgo genético, ofrecer estudios prenatales y postna-
tales a los que lo requirieran, para llegar a un diag-
nostico lo mas preciso posible y orientar la atencion
médica. Antes de esa fecha los servicios se prestaban
a nivel provincial con la colaboracion de médicos de
la familia y de una enfermera encargada de atender
el programa de Genética Médica por cada municipio.
Las enfermedades genéticas son de severidad varia-
ble, incurables y un tratamiento satisfactorio no siem-
pre puede alcanzarse. De manera que en la situacion

44

actual, los medios mas efectivos de prevencion se
sustentan en el asesoramiento genético.’Este es un
proceso de comunicacion acerca de los problemas
humanos asociados con la ocurrencia, o riesgo de re-
currencia de un desorden genético en una familia, y
es un accionar muy importante en la genética porque
permite intervenir tempranamente y desarrollar estra-
tegias que van encaminadas a mejorar la calidad de
vida y lograr una dindmica familiar adecuada.>*
Tener conocimiento del impacto de la efectividad
del asesoramiento genético en familias afectadas
por enfermedades genéticas o defectos congénitos y
el nivel de satisfaccion de los pacientes o familiares
de los mismos, es fundamental para trazarnos nue-
vas estrategias, por lo que nos propusimos analizar
el comportamiento de indicadores de efectividad del
asesoramiento genético y satisfaccion en el municipio
Abreus, provincia Cienfuegos, en el periodo 2004-
2007.

Métodos

Se realiz6 un estudio descriptivo de corte trasversal.
Se seleccionaron mediante un muestreo no probabi-
listico, 50 familias del municipio Abreus con la ca-
racteristica de que fueron atendidas en los servicios
de Genética Médica en el periodo 2004-2007, es de-
cir después de creado el nuevo centro municipal. Los
motivos por los que fueron atendidas estas familias
fueron las siguientes: interrupcion de embarazo por
defecto congénito (6 familias); un hijo con un defecto
congénito (7 familias); antecedentes de alguna en-
fermedad hereditaria en la familia (7 familias); algiin
miembro de la familia con discapacidad de causa ge-
nética (7 familias); antecedentes en la familia de al-
gun nifio fallecido con defecto congénito o enferme-
dad hereditaria (4 familias); una gestante de la familia
se realiz6 el diagnostico prenatal por edad materna
avanzada (11 familias); una gestante de la familia no
se realizo el diagnostico prenatal con edad materna
avanzada (8 familias).

Estas familias fueron visitadas y se les aplico una en-
trevista estructurada a 109 miembros de ellas, previo
consentimiento informado de pacientes y familiares.
Se emplearon 5 instrumentos disefiados por la auto-
ra del proyecto central de la maestria, que fue refe-
rido anteriormente como comunicacion personal. El
primero estuvo disefiado para el analisis de la infor-
macion genética recibida, el segundo para recoger la
informacion acerca de las decisiones tomadas, por
ejemplo: si considero en el momento de la entrevista
que fueron acertadas, su actitud, la respuesta al tra-
tamiento u orientacion, la ocurrencia de eventos que
pudieron estar influidos por el problema por el que



fue atendido, tales como: divorcios, abandono del tra-
bajo, conflictos familiares, o descenso en el nivel de
vida.

El tercer instrumento fue para gestantes que se rea-
lizaron diagndstico prenatal y sus familiares: acerca
de si la decision de realizarse la prueba fue tomada
por la propia gestante o influida por otras personas, la
informacion recibida antes de la prueba y el consenti-
miento informado, la informacion de los resultados y
la interpretacion de los mismos, asi como el nivel de
satisfaccion después de haber terminado el proceso.
El cuarto fue para gestantes con indicacion de diag-
noéstico prenatal, que no se los realizaron, y recogio
las experiencias anteriores con amniocentesis u otros
procederes similares, la causa de la no realizacion del
diagnodstico prenatal, si hubo avanzada edad gesta-
cional, si hubo problemas obstétricos, si la decision
estuvo influenciada por: creencias religiosas, temor
al proceder obstétrico, subestimacion del riesgo ge-
nético, presiones familiares, u opiniones de otros
profesionales; y si hubo acciones por parte del ser-
vicio de genética u otras instancias para influir en su
decision.

El quinto instrumento abordd la satisfaccion con el
servicio de asesoramiento genético: si conoce de la
existencia de un servicio municipal o provincial de
Genética Médica; si conoce a los asesores genéticos
de su municipio; cémo llegd al servicio de genética;
si considera beneficiosa la atencion en el servicio de
genética para el paciente y sus familiares; si cree que
el manejo de la informacién por parte del equipo mé-
dico que los atendio fue respetuoso, informal, muy
adecuado, o irrespetuoso; y sobre las caracteristicas
de la atencion médica que se les ha dado en los servi-
cios de Genética Médica.

Las variables, definidas en el proyecto, fueron eva-
luadas de la siguiente forma:

El nivel de conocimiento del problema por el cual la
persona recibi6 asesoramiento genético fue calificado
de bien cuando la persona entrevistada manifestaba
conocer como surgid la enfermedad en su familia, si
tenia caracter genético o hereditario, quienes tenian
riesgo en su familia, probabilidad de recurrencia y
si podia ser o no evitado en el futuro. Fue califica-
do de regular cuando no se cumplian parcialmente
estos conocimientos, y mal cuando no tenia estos
conocimientos.

La racionalidad de la decision fue en general califi-
cada de muy racional cuando las decisiones tomadas
por estas personas se sustentaron sobre la base de un
conocimiento real de su problema. Aquellos clasifica-
dos como moderadamente racional, fueron gestantes
que tuvieron temor al proceder obstétrico. Se califico
como poco racional, los casos en que la negacion del
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diagnostico prenatal citogenético estuvo supeditada a
presiones externas.

La habilidad para enfrentar el problema y la repercu-
sion a largo plazo de la decision tomada fue calificada
como buena cuando de forma general no presentaron
desajustes emocionales ni laborales, no existieron
conflictos familiares, manteniéndose el mismo nivel
de vida, mientras que se calificd de regular cuando se
presentaron algunos de estos problemas. Se calificd
de mal cuando estaban presentes la mayoria de los
problemas antes mencionados.

En cuanto a la satisfaccion con los servicios de ge-
nética, se considerd6 como buena cuando los encues-
tados se sintieron protegidos, orientados, ayudados y
coincidieron en que la labor del asesor genético fue
adecuada. Se calificaron de regular cuando no cum-
plian parcialmente estos requisitos. Se calificaron de
mal cuando las opiniones fueron negativas o de re-
chazo al servicio.

Los datos obtenidos se procesaron con el paquete de
analisis estadistico SPSS version 15.0.

Resultados

Las caracteristicas sociodemograficas de las personas
entrevistadas se muestran en la tabla 1. En la muestra
predomind el sexo femenino, en concordancia con el
hecho de que son las mujeres las que mas acuden a los
servicio de genética médica para el seguimiento del
embarazo con riesgo incrementado para algin defec-
to congénito o enfermedad genética. Por esta razon,
26 casos obtenidos como propositos, son mujeres que
fueron atendidas en el servicio. De ellas, 11 se reali-
zaron el diagndstico prenatal citogenético por edad
materna avanzada o por alguna otra condicién que
incrementaba el riesgo de cromosomopatia. Los en-
cuestados del sexo masculino fueron padres de fami-
lias con enfermedades genéticas o con algun defecto
congénito, excepto un proposito que recibio atencion
en el servicio de genética por tener una enfermedad
genética. También predominé el grupo de edades de
36 a 50 afios. Podemos sefialar que el 90,8% de los in-
dividuos encuestados tienen un grado de escolaridad
igual o mayor al noveno grado, lo que facilito la rea-
lizacion de nuestro trabajo. La mayoria de las parejas
tenian hijos vivos, 4 parejas tuvieron hijos fallecidos
por enfermedades genéticas: 2 por Sindrome Down
con cardiopatia, lo que fue la causa del fallecimiento,
1 por cardiopatia congénita aislada y otro por Fibrosis
Quistica.

En la tabla 2 se muestran los resultados sobre el co-
nocimiento del problema que motivé su asistencia al
servicio de Genética Médica. El mayor nimero de
pacientes encuestados demostrd tener un nivel de co-
nocimiento bueno (92,5%); dominan varios aspectos
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acerca de la patologia. La labor de nuestro personal ha
tenido aceptacion en la mayoria de los pacientes y sus

familiares ayudandoles a comprender el curso proba-
ble de su enfermedad asi como el manejo disponible.

Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas de las familias y miembros de las mismas, incluidas en el estudio, Abreus, provincia

Cienfuegos: 2004-2007.

VARIABLES TOTAL %
Numero de familias 50 100
Familias incluidas
Numero de miembros 109 100
Propdsitos 27 24,8
Familiares de primer grado 51 46,8
Parientes entrevistados Familiares de segundo grado 11 10,0
Familiares de tercer grado 0 0
Parejas 20 18,4
Menores de 20 afios 1 0,9
Edad De 20 a 35 ar}os 23 21,1
De 36 a 50 anos 68 62,4
Mis de 50 afios 17 15,6
Menos grado 9 10 9,2
. Grado 9 45 41,3
Escolaridad Técnico medio 6 Bachiller 41 37,6
Universitarios 13 11,9
Sexo Femenino 71 65,1
Masculino 38 34,9
Blanca 86 78,9
Color de la piel Mestiza 3 2,8
Negra 20 18,3
SI Vivos 40 80
Familia con hijos Muertos 4 8
NO 12

Fuente: Datos primarios de las encuestas

Tabla 2. Nivel de conocimientos sobre el problema de salud, Abreus, provincia Cienfuegos: 2004-2007.

NIVEL DE CONOCIMIENTOS
VARIABLE SOBRE
EL PROBLEMA DE SALUD
Calificacion Bien Regular Escasa
(%) 92,5 3,0 4,5

Fuente: Datos primarios de la investigacion.

En la tabla 3 se aprecian los resultados acerca de la
racionalidad de la decision. Predominaron los que
calificaron como muy bien en cuanto a la racionalidad
de la decision para un 95,4%. Aquellos clasificados
como moderadamente racional fueron gestantes que
tuvieron temor al proceder obstétrico y poco racional
los casos en que la negacion del diagndstico prenatal
citogenético estuvo supeditada por presiones exter-
nas. En un caso, el esposo de una embarazada con
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edad materna avanzada, no aceptd que se realizara la
amniocentesis.

Los resultados sobre la habilidad para enfrentar el
problema y la repercusion a largo plazo de la deci-
sion tomada se muestran en la tabla 4. La calificacion
fue buena para la mayoria (97,2%), porque de forma
general no presentaron desajustes emocionales ni la-
borales, ni existieron conflictos familiares mantenién-
dose el mismo nivel de vida.



Tabla 3. Racionalidad de la decision, Abreus, provincia Cienfue-
gos: 2004-2007.
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Tabla 4. Efectividad del asesoramiento genético: habilidad y re-
percucion, Abreus, provincia Cienfuegos: 2004-2007.

VARIABLE RACIONALIDAD DE LA DECISION VARIABLE HABILIDAD Y REPERCUSION
Calificacion Muy Moderadamente Poco Calificacion Bien Regular Mal
racional racional racional
(%) 95,4 2,8 1,8 (%) 97,2 2.8 0

Fuente: Datos primarios de la investigacion.

En la tabla 5 se muestran los resultados sobre el nivel
de satisfaccion por los servicios. Predominé el na-
mero de entrevistados que lo calificaron como bueno
(97,3%). Los que calificaron como de satisfaccion
regular, plantearon dificultades en la accesibilidad

Fuente: Datos primarios de la investigacion.

al seguimiento de las enfermedades de los pacientes
asesorados por otras especialidades que no estan dis-
ponibles en el municipio. Solo un paciente lo califico
como mal pues tenia una expectativa mayor en rela-
cion con el servicio.

Tabla 5: Satisfaccion con los servicios de Asesoramiento Genético, Abreus, provincia Cienfuegos: 2004-2007.

VARIABLE SATISFACCION
Buena Regular Mal
Calificaciéon
No. % No. % No. %
% 106 97,3 2 1,8 1 0,9

Fuente: Datos primarios de la investigacion.

Discusion

Los resultados encontrados concuerdan con los espe-
rados dadas las nuevas condiciones de la prestacion
de los servicios de Genética Médica en el municipio.
No obstante, se identificaron los puntos débiles en los
cuales es necesario continuar trabajando para mejo-
rar la calidad del servicio e incrementar la calidad del
asesoramiento genético, perfeccionar la organizacion
de los servicios y la utilizacion de los recursos ma-
teriales y garantizar la formacion continuada de los
profesionales que trabajan en el mismo.

Los resultados en cuanto al nivel de conocimientos,
coinciden con la literatura revisada donde se comenta
que se han realizado estudios anteriores y estos han
demostrado que la mayoria de los individuos que han
recibido asesoramiento genético conservan un re-
cuerdo razonable de la informacion suministrada, es-
pecialmente si esta se reforz6 con una hoja informati-
va 0 una consulta posterior, o habia un conocimiento
previo en la familia acerca de la afeccion.’”’

Aunque en este estudio, la mayoria de los asesorados
demostraron tener una idea correcta de la magnitud
del riesgo, tuvieron dificultades cuando trataban de
recordar el valor numérico del riesgo predicho en tér-

minos de probabilidad. En un estudio realizado por
la Dra. Rojas, en Ciudad de La Habana, en un grupo
de mujeres miembros de parejas de alto riesgo, des-
pués de 1 a 3 afios de haber recibido asesoramiento
genético se encontrd una adecuada retencion de los
conocimientos.®*Asimismo, Martin y Casas en un estu-
dio realizado en mujeres que habian recibido asesora-
miento genético, encontraron que el 46,9% de las en-
cuestadas, calificaron con una respuesta adecuada.®
La racionalidad de la decision tomada por la muestra
estudiada demuestra que la alternativa asumida por
estas personas esta sobre la base de un conocimiento
real de su problema y lo lleva a tomar la decision mas
razonable.

Nuestros resultados muestran la satisfaccion que tie-
nen los pacientes y familiares con los servicios de ase-
soramiento genético en el municipio, los encuestados
reafirman que se sienten protegidos, orientados, ayu-
dados y coinciden en que la labor del asesor genético
es esmerada; resultados similares fueron encontrados
por Vega H en el municipio San Antonio del Sur.’

La metodologia en la seleccion de la muestra, los
instrumentos utilizados y la definicion de variables,
permitieron medir estas ultimas y reflejar la opinién
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de los pacientes. Este conjunto de herramientas para
medir la efectividad del asesoramiento genético y la
satisfaccion, puede constituir una estrategia aplicable
en otros periodos de tiempo o en otros territorios, para
monitorear el estado de opinion de los pacientes y fa-
miliares. El propio proceso de entrevistas, constituyo
una rica experiencia de acercamiento a las necesida-

Consideramos que los resultados también reflejan el
impacto positivo que ha tenido en la poblacion el me-
joramiento de los servicios de asesoramiento genético
y de genética médica en general, introducidos a partir
de la creacion del servicio municipal para el desarro-
llo de la Genética Comunitaria en Abreus, provincia
Cienfuegos, a partir del afio 2003.

des y opiniones de la poblacion.
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