Salud, Ciencia y Tecnologia. 2022; 2:55 SCT

doi: 10.56294/saludcvt202255 SALUD, CIENCIA Y TECNOLOGIA
] W
ARTICULO ORIGINAL Chock for

updates

Estrategia didactica para incrementar el conocimiento del método clinico en
genética

Didactic strategy to increase knowledge of the clinical method in genetics

Estela Morales-Peralta’-2>7 """, Miguel Alfonso Alvarez Fornaris3 ", Roberto Lardoeyt Ferrer*

'Centro Nacional de Genética Médica. La Habana, Cuba.

2Universidad de Ciencias Médicas de La Habana. La Habana, Cuba.

3Universidad de Ciencias Médicas de La Habana. Facultad de Ciencias Médicas “Dr Salvador Allende”. La Habana, Cuba.
“Universidad de Ciencias Médicas de La Habana. Facultad de Ciencias Médicas “Manuel Fajardo”. La Habana, Cuba.

Citar como: Morales-Peralta E, Alvarez Fornaris MA, Lardoeyt Ferrer R. Estrategia didactica para incrementar el conocimiento del
método clinico en genética. Sal. Cienc. Tec. [Internet]. 2022 [citado Fecha de Acceso]; 2:55. Disponible en:
https://doi.org/10.56294/saludcyt202255

Recibido: 10 de junio de 2022 Aceptado: 12 de julio de 2022

Correccion de estilo: Elizabeth Salome Patifio, epatino793@gmail.com

RESUMEN

Introduccion: entre los desafios actuales de la Genética Clinica, se incluye la integracion a la practica
médica de las herramientas fundamentales que constituyen el proceso diagndstico a los conocimientos
basicos de la especialidad; sin embargo, en los profesionales en formacion, existe una tendencia a
priorizar la aplicacion de la tecnologia.

Objetivo: incrementar los conocimientos que apoyen la aplicacion del método clinico en residentes en
Genética Clinica a través de una intervencion educativa.

Métodos: se realizd un estudio cuasi experimental de estrategia longitudinal con medicion antes-
después, tipo intervencion educativa consistente en una charla interactiva basada en las tematicas
evaluadas (diseno antes y después) a 25 médicos residentes de Genética Clinica, que dieron su
consentimiento en participar. Se aplicaron dos instrumentos equivalentes, validado por criterio de
expertos, que constaron con cinco preguntas de eleccion forzada, tipo verdadero y falso, donde fueron
explorados conocimientos necesarios para el diagndstico relativos a herencia mendeliana, defectos
congénitos, genética molecular, signos dismorficos y herramientas diagnodsticas. Se aplico el Chi
cuadrado de Mac Nemar, para variables cualitativas nominales dicotomicas en muestras relacionadas
o pareadas con un nivel de significacion de 0,05.

Resultados: se hallé que con la intervencion educativa los conocimientos relativos a signos dismorficos
y herramientas diagndsticas se incrementaron con significacion estadistica.

Conclusion: la intervencion educativa elevo el nivel de conocimiento en el tema de los signos
dismorficos, asi como en las herramientas diagndsticas.

Palabras clave: Genética; Educacion Médica; Arbol Genealdgico; Biologia Molecular; Enfermedades
Genéticas; Mutacion; Diagnostico; Método Clinico.
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ABSTRACT

Introduction: the current challenges of Clinical Genetics include the integration into medical practice
of the fundamental tools that constitute the diagnostic process, with the basic knowledge of the
specialty. However, in training professionals, there is a tendency to prioritize the application of
technology.

Objective: to increase the knowledge that supports the application of the clinical method in residents
of Clinical Genetics.

Methods: a quasi-experimental study of longitudinal strategy, educational intervention type (before
and after design) was carried out with 25 resident physicians of Clinical Genetics, who gave their
consent to participate. Two equivalent instruments were applied, validated by expert criteria, which
consisted of five forced choice questions, true and false type, where knowledge necessary for the
diagnosis related to Medelian inheritance, congenital defects, molecular genetics, dysmorphic signs
and diagnostic tools were explored. Mac Nemar's Chi-square was applied for dichotomous nominal
qualitative variables in related or paired samples with a significance level of 0,05, in order to
demonstrate the impact of the intervention on each of the evaluated topics. The educational
intervention consisted of an interactive talk.

Results: it was found that with the educational intervention the knowledge related to dysmorphic signs
and diagnostic tools increased statistically significantly.

Conclusion: the educational intervention raised the level of knowledge on the subject of dysmorphic
signs, as well as on diagnostic tools.

Key words: Genetics; Medical Education; Family Tree; Molecular Biology; Genetic Diseases; Mutation;
Diagnosis; Clinical Approach.

INTRODUCCION

La genética médica ha pasado del estudio de enfermedades raras al esclarecimiento de los trastornos
que afectan a todo el espectro de la practica médica, ") lo que ha permitido que cada dia se avance mas
en la medicina gendémica.®

Con ello existe una mayor demanda de los servicios de Genética, que requieren del dominio de las
habilidades clinicas y su la integracion a los conocimientos basicos;® por lo que se necesita de un mayor
dominio de las herramientas fundamentales que han caracterizado el quehacer médico, que junto a con
los conocimientos basicos de la especialidad, hacen que se aplique el método cientifico a la practica
médica, y de ese modo se desarrolle el proceso diagnostico.®

El razonamiento clinico, es crucial para todos los médicos, independientemente de su area de
especializacion,® y requiere de fomentar las habilidades y conocimientos de los profesionales en
formacion, a fin de promover su progreso hacia independencia en el entorno clinico, que permita la
capacidad de aplicar el método clinico, que es el proceso diagnostico, para ello se necesita organizar e
integrar el conocimiento al problema de salud del paciente a fin de lograr el razonamiento diagndstico. ©

Para beneficiarse plenamente del enfoque médico en las enfermedades de causa genética, los
especialistas en formacion deberan dominar un nuevo conjunto de principios y habilidades clinicas que
habitualmente no se incluyeron en los contenidos de pregrado, esto se debe a que tradicionalmente la
asignatura Genética Médica se imparte en el cuarto semestre de la carrera de Medicina.

Ello hace que, a menudo, la genética tiene poco o ningln lugar en la ensefanza clinica,” y que en los
especialistas en formacion en la practica tiendan a priorizar la aplicacion de la tecnologia, y no la destreza
clinica. Lo que se convierte en uno de los desafios principales en la formacion posgraduada.
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Si bien ha habido una serie de predicciones y preocupaciones sobre impacto de este tema, es necesario
incrementar las actividades pedagdgicas que incluyan contenidos del método clinico.

El desarrollo de habilidades de razonamiento clinico, efectivas y apropiadas, es una de las
motivaciones principales de la formacion del especialista en Genética Clinica. Sin embargo, lograrlas
muchas veces puede ser dificil, de ahi la importancia del disefio de herramientas pedagogicas sobre el
tema.®

A través de conferencias interactivas se la logrado hacer comprender los diferentes procesos cognitivos
involucrados en el razonamiento clinico del médico; lo que proporciona una base a partir de la cual se
guia el desarrollo de habilidades efectivas en el estudiante de posgrado, por lo que este trabajo tiene
como finalidad contribuir a incrementar los conocimientos que apoyen la aplicacion del método clinico
en residentes en Genética Clinica a través de una intervencion educativa.

METODO

Se realizé un estudio cuasi experimental de tipo antes y después. La muestra estuvo constituida por
25 médicos residentes de la especialidad genética clinica, que dieron su consentimiento por escrito en
participar.

A cada uno de los participantes se les aplico dos instrumentos equivalentes, previamente validados
por un comité de expertos, que constaron con cinco preguntas de eleccion forzada, tipo verdadero y
falso, donde se exploraron conocimientos necesarios para el diagnostico relativos a: herencia mendeliana,
defectos congénitos, genética molecular, signos dismorficos y herramientas diagnosticas.

El instrumento aplicado (Material suplementario), fue un cuestionario heteroadministrado aplicado
de forma andnima, por otro lado, se utilizo para identificar a cada participante un simbolo, entregado en
una etiqueta doble, que cada uno adhirio a sus cuestionarios.

Los instrumentos evaluativos, se calificaron segin una clave disefiada por los investigadores segln la
escala cualitativa (5, 4, 3 y 2 puntos).

Las preguntas se agruparon segln la tematica que abordaban:

e Preguntas 1, 2, 3: exploran conocimientos basicos sobre principios de genética (de herencia
mendeliana, defectos congénitos y genética molecular, respectivamente).

e Preguntas 4 y 5: exploran elementos de Genética clinica (sobre signos dismorficos y herramientas
para el diagnostico, respectivamente).

Se aplicaron estadisticas descriptivas (porcentaje) para las cinco variables cualitativas nominales
relacionadas con cada uno de los conocimientos explorados.

Con la finalidad de demostrar la efectividad de la intervencion en cada una de las tematicas evaluadas
se utilizo el Chi cuadrado de Mac Nemar para variables cualitativas nominales dicotomicas en muestras
relacionadas o pareadas con un nivel de significacion de 0,05.

Esta investigacion, fue aprobada por el Comité de Etica del Centro Nacional de Genética Médica, que
es el acreditado para la formacion de especialistas en Genética Clinica.

RESULTADOS

La figura 1, muestra como la intervencion educativa logro que todos los estudiantes comprendieran la
utilidad de las herramientas diagnosticas. Se incremento el nivel de conocimientos sobre la aplicacion a
la practica de los principios de la herencia mendeliana y especialmente de los signos dismorficos fueron
especialmente incrementados. Se mantuvo al mismo nivel los relativos a los de genética molecular y
descendieron los de defectos congénitos.
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Figura 1. Respuestas a las preguntas de los cuestionarios inicial y final, de acuerdo a las tematicas

exploradas
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DISCUSION

Los encuestas, previas y posteriores a la intervencion educativa, demuestran que de forma general
esta fue una herramienta eficaz tanto para incrementar los conocimientos sobre las herramientas
diagnosticas que han caracterizado el quehacer médico.”) La pregunta correspondiente a la herencia
mendeliana, cuyos resultados también se vieron incrementados, apoya el analisis de los antecedentes
familiares, que permiten evaluar el riesgo.(")

Resulta relevante el aumento de los conocimientos relativos a la identificacion de los signos
dismorficos pues las nuevas tecnologias disponibles de secuenciacion requieren de mejores habilidades
para su interpretacion, ® manejarlas de otra forma generan errores,® incluso se plantea del indudable
papel de la fenotipificacion aparejada a la secuenciacion.

El hecho de que los conocimientos relativos al uso de las genética molecular para el diagnodstico se
mantuviera al mismo nivel, y especialmente que los de los defectos congénitos se hallaran mas bajos,
hacen que sea necesario enfocar en nuevas intervenciones ambos temas de forma selectiva, la
interpretacion del papel de los estudios moleculares en el proceso diagnostico es un tema dificil de
modificar y muchas veces la interpretacion de los resultados de los estudios moleculares, es considerada
por muchos la regla de oro.(""

Por su parte los defectos congénitos muchas veces son presentados de forma errénea e incluso para
muchos especialistas su interpretacion es un desafio.(?)

El simple hecho de proporcionar a los médicos en formacion, y en ejercicio, la informacion cientifica
mas reciente no los brinda que su preparacion sea suficiente para aplicar problemas genéticos complejos
a la practica médica, tal como han observado otros autores,'® por lo que el desarrollo de su formacion
requiere de una practica enfocada y una retroalimentacion efectiva que incluya nuevas actividades.

De este modo esta intervencion educativa elevo el nivel de conocimiento en el tema de los signos
dismorficos, asi como en las herramientas diagndsticas. En el resto de las tematicas se hallé un nivel de
conocimientos basicos; los errores que persisten reflejan que los estudiantes aln no tienen un
conocimiento adecuado de las herramientas que caracterizan el método clinico por lo que se debe
considerar el disefio de otras estrategias para la adquisicion de conocimientos con los que mejoren el
razonamiento clinico. Con esta experiencia se recomienda el disefio de una multimedia con fines
educativos en los que se enfatizan los relativos a genética molecular y defectos congénitos. En esta se
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debe tomar en cuenta los enfoques para la capacitacion efectiva de los médicos en que se forman como
especialistas en Genética Clinica.('¥

Podemos concluir, a partir de los datos, que la intervencion educativa contribuyo a elevar el nivel de
conocimiento en el tema de los signos dismorficos, asi como en las herramientas diagnosticas.
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