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Resumen.

Introduccién: la genética clinica ha sido reconocida como una practica dedicada al diagndstico y al
manejo de los trastornos genéticos por parte del médico genetista. Sin embargo, los datos sobre la
forma como funciona la consulta de genética clinica en Colombia, son inexistentes y, sin
informacién acerca de los retos en la atencién a la poblacién con enfermedad genética. El objetivo
de este estudio fue la caracterizacién psicosocial de la consulta de genética clinica en un hospital,
privado, de alta complejidad, de la ciudad de Cali, Colombia. Métodos: este estudio se llevé a cabo
combinando la observacién y la entrevista semi-estructurada a dos médicos genetistas de una
institucién de salud, privada, en Cali, con catorce observaciones y dos entrevistas. Resultados: se
identificaron factores, internos y externos a la consulta, que influyeron en su dindmica: las barreras
en el sistema de salud, la tipologia de la consulta y los factores personales del médico genetista.
Conclusiéon: la atencién integral de las personas con condiciones genéticas debe trascender el
abordaje bioldgico, en la deficiencia, a un abordaje que también considere aspectos psicolégicos y
sociales.
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Abstract.

The genetic clinical practice has been recognized as a consultation dedicated to the diagnosis and
management of genetic disorders by the geneticist. However, the data on how genetic consultation
works in Colombia are unknown and there is a lack of information about the other aspects of the
genetic management of the population with genetic disorders. the objective of this study was to
Psychosocial characterization of the outpatient consultation in clinical genetics from a private, high
complexity hospital in Cali, Colombia. Methods: An observational and semi-structured interview
methodology was combined and performed in this study for two geneticists in one health, private
institution of Cali, Colombia. The interview and observations were carried out in two and fourteen
moments, respectively. Results: External and internal factors, which might influence and determine
the dynamics of the consultation, were identified, such as barriers in the health system, type of
consultation and personal beliefs of the geneticist. Conclusion: In summary, the holistic approach to
the population with genetic disorders has to transcend the biological approach focused on
deficiency and consider both the psychological and social approaches.
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1. Introducciéon

La genética clinica es una especialidad de la medicina dedicada al diagnéstico, la
prevencién, el pronéstico y el manejo de los trastornos genéticos asociados a la
enfermedad (1). Esta especialidad constituye el componente asistencial/clinico de la
genética y representa el amplio campo de conocimientos cientificos dedicados a la
variacion genética, la herencia biolégica y a sus respectivas implicaciones y aplicaciones en
el ambito de la salud. En este sentido, la practica clinica del genetista abarca, por
definicién, el diagnoéstico, la atencién y el seguimiento de pacientes con enfermedades
genéticas especificas, asi como, el asesoramiento genético. Para Batllé y Batllo (2), el
diagnoéstico médico es el proceso a través del cual el profesional nombra el sufrimiento del
paciente. Para obtenerlo, hace uso de herramientas como la anamnesis, la historia clinica,
la exploracion fisica y los exdmenes de laboratorio/complementarios, con el objetivo de
identificar sintomas y signos que le permitan asociar o descartar lo que estd observando
con una enfermedad o patologia especifica. Alcanzar la pericia en el proceso del
diagnoéstico médico depende de la experiencia préctica (3). En este sentido, gran parte de la
formacién en medicina se fundamenta en la posibilidad de interactuar con sujetos que
viven con alguna condicién de salud. Desde los tiempos de Hipdcrates el diagndstico de la
enfermedad y su natural consecuencia, el prondstico sobre su evolucién, es considerado el
nucleo central del saber médico, aquello que da razén de una profesién que se funda en el
conocimiento justificado por la experiencia y no en la simple intuicién o en recursos
discursivos, razonables pero infundados (4, p.150).

Por otro lado, el asesoramiento genético es un proceso mediante el cual se orienta a
pacientes y familiares acerca del riesgo de tener una enfermedad hereditaria, sus causas,
sus consecuencias, su manejo; y, en ocasiones, la atencién de las necesidades psicosociales
de este binomio (5), pues la enfermedad genética “no solo afecta la condicién fisica, sino
también la salud mental y social del paciente y su familia”, lo que asigna a la genética
clinica la responsabilidad de apoyarlos en todos los aspectos a través del encuentro clinico
(6, p.39). En Europa, los servicios de genética clinica se encuentran a cargo de médicos
formados en el drea, y la funcién de asesoramiento genético es desarrollada por
profesionales formados especificamente para esta tarea, no necesariamente médicos (5).
No obstante, Espafia es el tinico pais europeo donde la especialidad no es reconocida;
situacion que se ha convertido en una de las causas de activismo por parte de la
Asociaciéon Espafiola de Genética Humana (AEGH) y la Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER). Mientras tanto, en Colombia, como en la mayoria de los
paises latinoamericanos, el médico genetista es el encargado de realizar todas las funciones
previamente citadas, incluido el asesoramiento genético. Sin embargo, no se halla
informacién que permita conocer la forma como se lleva a cabo esta practica médica en
nuestro pais y, en consecuencia, no existe informacién que permita dar cuenta de los retos
que se presentan en la atencién de la poblacién con enfermedades de origen genético y sus
familias, en espacios particulares como la consulta de genética clinica.

Las enfermedades huérfanas de origen genético, también llamadas raras o
minoritarias, se caracterizan por una baja prevalencia poblacional. En Colombia, la Ley
1392 de 2010, las reconoce como enfermedades de especial interés en salud, crénicamente
debilitantes y con una ocurrencia menor de 1 caso por cada 2.000 personas. La baja
frecuencia de estas condiciones limita el logro de la pericia en el proceso de diagnéstico y
asesoramiento genético, razén por la cual el talento humano con este conocimiento
especializado es escaso en nimero y suele concentrarse en instituciones de referencia. Esta
situacion se traduce en limitaciones de acceso y uso de los servicios de salud, sobre todo,
para aquellas personas que viven retiradas de estos centros de atenciéon de referencia.
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Obtener el diagnoéstico de una enfermedad genética, por una parte, pone fin a un periodo
largo de incertidumbre, sin embargo, enfrenta al paciente y a la familia a una situacién de
frustraciéon e inseguridad, pues la comunicacién del diagnéstico muchas veces es
considerada como confusa (6). Una vez se logran avances en la comprensién del
diagnoéstico como resultado de la traduccién de terminologia cientifica muy especializada,
se deben afrontar los retos comunes a todas las enfermedades huérfanas: ausencia de
tratamiento curativo, barreras para los tratamientos complementarios y la incertidumbre
del prondstico. En ese sentido, es posible imaginar la sobrecarga significativa que genera
esta situacion, tanto para el paciente y su familia (5) pero, también, para el médico tratante
en el proceso para abordarlo.

En este sentido, la relacion médico paciente toma gran relevancia. En las dltimas
décadas, la relacion médico-paciente se ha convertido en objeto de numerosas
investigaciones encaminadas a entender y mejorar la forma como los médicos
profesionales se relacionan y comunican con sus pacientes. Emanuel & Emanuel (7)
proponen cuatro modelos de relacién cuya estructuracion puede ocurrir en el &mbito de la
consulta médica: 1) el modelo paternal, en el cual el médico se hace duefio del
conocimiento con el objetivo de velar por la salud del paciente, considerando sus
intervenciones como las “mejores” y “tinicas” ya que se basan en un conocimiento objetivo
del tema; 2) el modelo informativo o del consumidor, en el cual el objetivo del médico es
brindar informacién suficiente al paciente para que este mismo tome las decisiones
referentes a su salud; 3) el modelo interpretativo en el cual el médico escucha y trata de
determinar lo que el paciente desea en el momento preciso de la consulta e incluso ayuda
al paciente a reencontrarse con sus valores/deseos para asumir una btisqueda conjunta de
la salud; 4) el modelo deliberativo en el cual el médico discrimina entre valores que
pueden ayudarle al paciente a recuperar una salud 6ptima y que valores no, siendo su
papel el de un consejero. Makoul (8), luego Street Jr. & Epstein (9), referentes
contemporaneos en el estudio de la relacion médico-paciente, se centran en el aspecto
comunicativo de la relacién, planteando funciones comunicativas que deberian, en un
principio, mediar la manera cémo el médico y su paciente comunican dentro del espacio
de consulta. Estas funciones son respectivamente: 1) funcién de fomento y cuidado de la
relacion sanadora, 2) funcién de intercambio de informacién, 3) funcién de validacién de
emociones, 4) funcién de manejo de la incertidumbre, 5) funcién de apoyo en la toma de
decisiones, y 6) funcién de fomento de la autonomia. Asi mismo, Street Jr. & Epstein (9)
destacan la existencia de factores, internos y externos, que influyen en la manera como el
paciente y el médico se comunican en el espacio de consulta, tales como la edad, etnia,
personalidad, representaciones sociales, contexto familiar, contexto educativo, entre otros.
Los factores moderadores internos, describen aquellos aspectos personales, como su edad
o su estrato, que pueden afectar de una u otra manera, la relacién médico-paciente.
Asimismo, se referencian algunos de los aspectos internos del paciente sobre los cuales el
médico puede ejercer influencia para evitar tensiones en la comunicacién; esto son:
distancia educativa, distancia social, actitud del médico hacia el paciente, preferencias del
paciente. Los factores moderadores externos, son referidos como importantes en tanto son
también propensos a condicionar la manera en cémo el médico y el paciente se relacionan
y comunican (ej. ambiente familiar, medios de comunicacién y sistema de salud). Sin
embargo, al no estar al alcance del médico, no son objeto de mayores indagaciones.

Dada la complejidad clinica de las enfermedades huérfanas y los retos que esto
supone en el establecimiento de la relacién médico paciente, se plante6 la necesidad de
realizar una investigacion cuyo objetivo se centré en la caracterizacion psicosocial de la
consulta de genética clinica en un hospital, privado de alta complejidad de la ciudad de
Cali, Colombia. El aspecto descriptivo de la caracterizaciéon viene dado por el
entendimiento de las interacciones que surgen o pueden surgir en la triada médico-
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paciente y acompanante. Mientras que, el aspecto psicosocial se encuentra en el énfasis
puesto en los eventos (externo o internos) que podrian influir en tal interaccién.

2. Métodos

Sujetos

La ciudad de Cali concentra las dos instituciones de salud de alta complejidad que
atienden todos los pacientes del sur occidente del pais. La institucién seleccionada cuenta
con tres genetistas, dos enfocados en la poblacion pedidtrica y uno en adultos. En esta
investigacion participaron voluntariamente los dos médicos genetistas que atienden a
menores de edad. Los procedimientos descritos en este estudio se desarrollaron segtn las
regulaciones sobre ética en investigacion, vigente en el pais y definida tanto por la clinica
como por la Universidad Icesi.

Procedimiento

Se realiz6 un estudio exploratorio-descriptivo de corte cualitativo en donde se
emplearon diversas herramientas metodoldgicas. En un primer momento, se realizaron
observaciones participantes a los factores psicosociales que influyen en el proceso de la
consulta de genética clinica programada, en un periodo de tiempo comprendido entre el 3
de agosto y el 13 de octubre de 2017, bajo el consentimiento informado verbal del paciente
y/o del familiar/acompafiante. Un total de 14 consultas fueron objeto de observacién, 7
por cada médico genetista. En todos los casos, se realiz6 consentimiento informado de
acuerdo con el protocolo IRBB- EC 130, aprobado por el comité de ética de la Universidad
Icesi, correspondiente al proyecto de practica profesional del programa de psicologia.

Instrumentos

En un segundo momento, se elaboré una guia de entrevista semi-estructurada que
permitié la recoleccion de informaciéon desde la perspectiva de los médicos.
Posteriormente, se transcribieron las entrevistas y se triangul6 la informacién con el
objetivo de establecer las categorias de analisis; para este paso, se empleé el software de
andlisis de datos cualitativos Atlas.ti. En las observaciones participantes, se utilizé una
bitdcora para el registro de informacién relacionada con la descripcion del ambiente de la
consulta, las actividades desarrolladas, los participantes, la interacciéon de la triada
médico-paciente-acompafiante, donde se considerd: la interacciéon verbal y no-verbal, asi
como los aspectos espacio-temporales de la consulta de genética clinica, los diferentes
momentos asociados al proceso diagnoéstico. En las entrevistas semi-estructuradas, se
utiliz6 una guia de entrevista que permitié recolectar informacién de los siguientes
apartes: datos generales del médico entrevistado, vocacién profesional, aspectos
relacionados con la consulta de genética clinica, aspectos relacionados con el paciente de
genética clinica, aspectos relacionados con el diagndstico y manejo de una enfermedad
huérfana, consideraciones sobre el marco institucional y el desarrollo de la labor
profesional.

3. Resultados

De las 14 consultas observadas, 11 fueron de pacientes pediatricos y 3 de pacientes
mayores de edad que asistieron para asesoramiento genético. Por consiguiente, la mayoria
de las consultas observadas contaron con la presencia de un acompafiante adulto
responsable, quien generalmente fue representado por la madre del paciente. Por el
caracter de hospital universitario, se identific6 la presencia de otros actores durante la
practica médica: una médica en servicio social obligatorio, una médica asistente de
investigacion, una residente de Pediatria y un estudiante de dltimo afio de Psicologia que
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realizaba la observacién participante. Respecto a las caracteristicas de los pacientes que
permitieron la observacién de las consultas, 8 fueron mujeres y 6 hombres. Un paciente
present6 discapacidad motora grave, con dependencia total. Ocho pacientes presentaron
afectaciones cognitivas. Los médicos que atendieron la consulta de genética clinica
observada, cuentan con formacién de pregrado en medicina y de Doctorado en Salud y
Ciencias Biomédicas, ambos con énfasis en genética. Los médicos de las consultas
observadas tienen una experiencia de més de cinco afios en la institucién de salud. Los
resultados se han agrupado en tres categorias de andlisis que influyeron en la relaciéon del
genetista con el paciente y su acompafante. Dos de ellas relacionadas con los factores
externos a la consulta: las barreras en el sistema de salud, que describen el &mbito en que
se desenvuelve la relacién; y la tipologia de la consulta de genética clinica, dedicada a la
descripcién de los momentos que caracterizan el proceso de consulta en genética clinica.
La tercera categoria se relaciona con los factores internos en los que se hallan los factores
personales del médico genetista que influyen la relacién médico paciente. A continuacién,
se presentan los resultados ordenados en funcién de estas categorias. La voz de los
médicos entrevistados se integra en el relato.

Las barreras en el sistema de salud.

Respecto a la institucién de salud en donde se llevé a cabo este trabajo, se encuentra
que es una instituciéon privada, caracterizada por ser un hospital universitario, de
referencia en la prestacion de servicios de alta complejidad, que atiende a toda la
poblacién del sur occidente colombiano. En consecuencia, muchas de las personas que
llegan a la consulta deben desplazarse desde diferentes municipios hasta la ciudad de Cali,
para lograr ser atendidos por un genetista clinico. La institucién de salud a la que se
encuentran vinculados los médicos genetistas, estd ubicada en la ciudad de Cali y cuenta
con tres de los nueve especialistas en genética clinica de la ciudad. “En Colombia, tenemos
una insuficiencia de talento humano en salud para atender a la poblacion con
enfermedades huérfanas, pues hasta ahora, solo existe una especialidad en genética
medica que forma médicos especialistas, lo cual resulta en una disponibilidad reducida de
médicos en esta drea” (comunicacién personal, 3 d agosto de 2017).

De las tres consultas existentes en esta institucién, dos son consultas pedidtricas, es
decir, atienden a pacientes recién nacidos hasta los 18 afios o a madres gestantes. Estas
consultas son llevadas a cabo por especialistas hombres. Adicionalmente, el tiempo
definido por la institucién para llevar a cabo atenciones por primera vez, es de 30 min; y 20
minutos para las consultas de control. Sin embargo, los profesionales de las consultas
observadas, dedicaron una hora y 30min, respectivamente para cada proceso, con el
objetivo de profundizar en su labor aun cuando esto significara ir en contra de las
exigencias de la productividad de la institucion, la extensién de su agenda y mayor tiempo
de espera para otros consultantes. Por otra parte, se identifica que el reconocimiento de la
genética clinica, tanto para la poblacién general como para otras especialidades médicas,
es limitado. Esta “invisibilidad” del drea se convierte en una barrera para la atencién de la
poblacién con una enfermedad de origen genético, pues como lo manifiesta uno de los
médicos entrevistados: “...llegan solos. Osea hay veces que me han llegado pacientes que
dicen “quiero que me vea un genetista porque yo sé que tengo algo y ningtin médico ha
sabido que tengo”. Pero no es lo usual. Lo usual es que haya sido remitido por un médico,
pero en general, la norma, es que el paciente de genética es un paciente multi-médico;
muchos médicos no le han sabido decir que tiene un padecimiento genético y muchas
veces llegan a genética referidos, no tanto porque el médico piensa que tiene algo genético,
sino porque ya no sabe qué més pedirle, no sabe qué mas hacer, y dice “bueno vamos a
mandarlo para genética a ver si él si sabe qué es” (comunicacién personal, 22 de
septiembre de 2017).
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Asi mismo, las personas con enfermedades huérfanas se enfrentan a barreras
relacionadas con la autorizacién de pruebas diagnoésticas dado su alto costo para el
sistema, lo que, a su vez, retrasa la cita de control, convirtiéndose en un problema circular.

Tipologia de la consulta de genética clinica

Identificamos cuatro tipos de consulta: la primera consulta, las de exploracién del
diagnostico, las de seguimiento, y las de asesoramiento genético. En la primera consulta,
se recolecta informacién acerca del paciente y su familia y se presenta al paciente y
acompafiante un camino, un proceso, que eventualmente podria llegar a la consecucion de
un diagnoéstico. El patron seguido para esta consulta es el siguiente:

1. Indagacién del motivo de consulta — que puede ser conocido o no, por el paciente y
su acompanfiante- y de los antecedentes familiares.

2. Examen fisico del paciente (ej. estatura, peso, perimetro cefalico, signos vitales);

3. Comunicacion de posibilidades diagnosticas.

4. Solicitud de pruebas diagnosticas e interconsultas que permitan confirmar el
diagnostico.

La primera consulta también se presenta como una oportunidad para “aliviar el
estrés” que cargan pacientes y acompafiantes producto de situaciones asociadas a la
incertidumbre del diagnéstico. Una de estas situaciones, se relaciona con el crecimiento de
las tecnologias de la informacién y su introduccién en la practica médica, puesto que
generan la posibilidad de obtener informacién incesable que genera mds angustia en
pacientes y familiares. Otra situacion que el médico debe enfrentar, es el agotamiento en la
lucha que asumen estos actores frente a las barreras del sistema de salud, en la cual “la
necesidad del diagndstico, en ocasiones, pasa a un segundo plano” (comunicaciéon
personal, 23 de septiembre de 2017).

Las siguientes consultas, referenciadas en esta investigacion como “consultas de
exploracion del diagnodstico”; se enfocan en contrastar las posibilidades diagnoésticas
iniciales con las opiniones de otros especialistas y con los resultados de los examenes
solicitados en la primera consulta. Frecuentemente, se establece la condicion genética de
mayor probabilidad y se solicitan pruebas adicionales con mayor especificidad para
confirmar la hipétesis diagndstica.

El diagndstico en genética clinica desencadena una serie de procesos emocionales,
psicolégicos y sociales, tanto en los pacientes, como en su familia (10). El acompafante
puede reaccionar de diferentes maneras ante el diagnéstico, sin embargo, ninguno de los
entrevistados refiri6 planear una manera para “dar la noticia”.

Hay reacciones positivas porque se descartan otras condiciones de salud, y se pueden
obtener tratamientos, si estdn disponibles. Hay también reacciones negativas, con
sentimientos de rabia, asociados al “duelo” por la pérdida de un hijo sano; culpa, por ideas
acerca de la génesis de la situacién; o temor, porque esta noticia podria indicar un estado
de riesgo genético para el resto de la familia, “la gente, cuando uno les hace el diagndstico
se siente agradecida; cuando uno no le hace el diagndstico, igual sigue agradecida; pero
cuando uno les dice que no tiene nada, ahi se enfurecen” (comunicacién personal, 3 de
agosto de 2017).

“Es una responsabilidad dura, ya que uno es el que le tiene que colocar el diagnéstico
[al paciente] y hacerlo, es colocar, a veces, también, un letrero de que no existe cura, de que
no existe tratamiento, terminar con la fe” (comunicacién personal, 3 de agosto de 2017).

“[...] Es necesario estar alerta a todas las situaciones que de alguna manera también
pueden afectar al paciente ya que hay veces que no tienen nada que ver con el diagnoéstico
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propiamente, sino con su alrededor; yo he tenido muchos nifios hiperactivos que yo sé que
el principal problema no es el problema genético, sino el problema social; hay que captarlo
y ver si se puede manejar y si no se puede manejar, remitirle al psic6logo o psiquiatra
[...]”. (comunicacién personal, 22 de septiembre de 2017).

Uno de los sentimientos negativos después del diagndstico, es la culpa: “la gente
quiere echarle la culpa a cualquier cosa” (comunicacién personal, 23 de septiembre de
2017). Por ejemplo, “cuando nace un nifio con sindrome de Down, el 70% de los padres
culpan a la madre” (comunicacién personal, 3 de agosto de 2017). En estos casos, los
médicos han mediado de manera respetuosa y oportuna, sobre las creencias culturales e
ideoldgicas de sus pacientes y familiares. Lo anterior pone de manifiesto la complejidad
psicolégica asociada al proceso de entrega de un diagnéstico de enfermedad genética.

Llegado a este punto, con el establecimiento de un diagndstico, advienen las consultas
dedicadas al “seguimiento y monitorizaciéon de la condicién genética especifica”. El
Meédico 1, resalta en este punto que la labor del genetista se centra en “liderar el trabajo
interdisciplinar” asociado a los procesos de prondstico, seguimiento, monitorizacién e
incluso tratamiento de la enfermedad, debido a que solo para algunas condiciones “existen
tratamientos e incluso curas, sobre todo para pocas enfermedades en las que se puede
realizar terapia génica”. Asi pues, la labor del médico genetista gira en torno a la
“evaluacién y anticipacién de lo que puedan tener més adelante los pacientes” producto
de la condicién genética evidenciada.

El asesoramiento genético puede ocupar una parte de la consulta de seguimiento o
puede desarrollarse en una consulta exclusivamente dedicada a este fin. En esta consulta
se atiende la demanda de los familiares por informacién sobre la herencia y transmisién de
la condicién genética, y los médicos genetistas presentan las opciones de manejo clinico
para estas situaciones particulares de consulta.

Los factores personales del médico genetista que influyen la relacién médico paciente.

Respecto al médico genetista, se identific6 que la medicina y su componente
asistencial no se manifestaron como fundamentales para su eleccién vocacional. En ambos
casos, los entrevistados eligieron la medicina, especificamente la formacién en genética,
como un vehiculo para alcanzar otro tipo de intereses relacionados con la ciencia y la
investigacion. De cierta forma, existi6 una orientacién profesional hacia el componente
cientifico/técnico por encima del componente relacional/asistencial, que logré integrarse
en la practica médica. Sin embargo, los enfoques con los cuales estos dos médicos abordan
a sus pacientes, presentan marcadas diferencias.

Particularmente, en la primera consulta se evidencia que el Médico 1 privilegia una
mirada cientificista, enfocada principalmente en responder la pregunta relacionada con el
diagnodstico. De esta manera, su fuerte razonamiento clinico le permite, a partir de la
observaciéon y la entrevista, construir descripciones objetivas acerca del cuerpo y la
manifestacion de la enfermedad con el objetivo de aproximarse a hipétesis diagnoésticas
(11): se trata entonces de “armar, dentro de la cabeza, si tiene cardiopatia; si tiene
cardiopatia mds déficit cognitivo; si tiene cardiopatia mas déficit cognitivo y un dedito de
mas”.

Por su parte, el Médico 2, privilegia una mirada mds humana, centrada en las
necesidades psicosociales de los pacientes. El considera la primera consulta como un
espacio privilegiado para “disminuir el nivel de estrés con el que vienen los pacientes” a
través de la escucha consciente de sus necesidades por sobre la necesidad diagndstica.
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Lo anterior, también se evidencia en las representaciones que ambos médicos tienen
sobre los pacientes que acuden a la consulta de genética. Para ilustrar, el Médico 1, con
una mirada orientada por el paradigma biomédico, refiere que “en dos dias de consulta, se
pueden presentar 30 patologias diferentes” y, en ese sentido, la consulta de genética se
convierte en un escenario de investigacion cientifica, donde los pacientes se convierten en
“preguntas de investigacién” o “retos”.

Mientras tanto, el Médico 2, introduce una concepcién sobre el paciente de genética
diferente, refiriendo que este mismo no es mds que una persona con “un sindrome que
tiene una condicién en donde hay un gen que produce ciertas caracteristicas clinicas, que
con cierto manejo médico pueden llevar una vida practicamente normal”, al tiempo,
realiza una reflexiéon en la que manifiesta que la sociedad tiene “la idea errénea de que
todo el mundo tiene que ser normal” y que, en consecuencia, la palabra anormalidad sirve
para describir a aquellos que no presentan caracteristicas acordes a la media.

Estas diferencias en el abordaje, pueden explicarse a partir de la historia vital de cada
médico y la construccién subjetiva de que ha hecho de su practica profesional.
Particularmente, el Médico 2, comparte que tener un hijo con una condicién genética, le ha
facilitado un acercamiento empdtico con sus pacientes, debido a que se sitila como médico,
pero también como familiar.

Respecto al paciente de genética clinica y su acompafante, se debe sefialar que la
consulta de genética analizada atiende poblacién menor de edad, por esto, una constante
es la presencia de al menos un acompanante representado por algin familiar o quien
desempefie el papel de cuidador principal. La figura del binomio paciente-acompafante es
comprendida por los médicos entrevistados como una unidad que exhibe diferentes
necesidades “la consulta de genética es del paciente y su familia” (comunicacién personal,
23 de agosto de 2017). Las observaciones revelan que cuando los pacientes presentan
discapacidad cognitiva, los médicos establecen comunicacién con el acompafiante y no con
el paciente, aun cuando estos se encuentren en etapas avanzadas del ciclo vital como la
adolescencia tardia (comunicacién personal, 24 de agosto de 2017). E1 Médico 1, refiere que
la relacién médico-paciente-acomparfiante se manifiesta de esta manera debido a que “el
paciente no entiende y es el acompafiante el que entiende sobre el diagnéstico”. Por otro
lado, es necesario tener en cuenta que el paciente de genética clinica y su acompafiante
antes de llegar a la consulta, “han pasado a través de diversos especialistas que no han
podido dar con el diagnéstico, por lo que eventualmente son remitidos a la consulta de
genética esperando poder esclarecer la condicién del paciente” (comunicacién personal, 23
de agosto de 2017). En general el servicio de genética clinica se encuentra al final de un
recorrido por multiples especialidades médicas por las que han pasado los pacientes y sus
acompafiantes. Esta circunstancia puede explicarse por la dificultad misma del
diagnoéstico, dado el amplio espectro de presentaciéon de algunas condiciones, y por el
escaso conocimiento con el que cuentan los médicos no genetistas, sobre la mayoria de las
enfermedades genéticas.

Este transito obligado por el sistema de salud hace que los pacientes sean mds
recursivos y asertivos en su interaccién con el mismo, pero debido a que se mantiene la
incertidumbre por el diagnéstico, cuando llegan a la consulta de genética asumen una
posicién mas demandante frente al médico, que si bien podria ser aprovechada como una
oportunidad para construir la relacion médico-paciente-acompafiante, puede también
verse como un obstdculo en un modelo paternalista y vertical.
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4. Discusion

La realizacion de una caracterizacion de la consulta de genética clinica enfocada en los
aspectos psicosociales, resulté de vital importancia en la atencién de la poblacién con
enfermedades huérfanas. La comprensioén de su complejidad permitié identificar los retos
a los que se enfrentan los médicos genetistas en su ejercicio profesional, relacionados con
la existencia de una serie de factores psicosociales, internos y externos a la consulta de
genética clinica, que influyen en la relacién entre el médico, el paciente y su cuidador,
quien generalmente es una mujer.

La evidencia demuestra que uno de los factores claves para abordar estos retos
implica una mayor formacién e implicaciéon del profesional en lo relacionado con la
intersubjetividad, la interaccioén, la apertura (12), la aplicacién de la bioética (13), asi como
el reconocimiento del contexto institucional en el que se produce la atencién de salud, con
sus pretensiones, normas y exigencias (14).

En esta linea, es importante preguntarse ;como se encuentra la formacién de los
médicos genetistas en Colombia? Para tratar de responder esta pregunta es necesario
sefialar que, la relacion médico-paciente y el asesoramiento genético son componentes
fundamentales de la genética clinica. Sin embargo, en Colombia, la formacién en
asesoramiento genético como una disciplina independiente, no existe (15). En nuestro
contexto, son los genetistas clinicos quienes deben cumplir con esta funcién, pero en el
pais, como en el resto de paises latinoamericanos, la formacién en genética clinica, ha sido
limitada (15, 16), debido a la poca cantidad de programas existentes.

En el caso de las enfermedades huérfanas, la habilidad clinica y comunicacionales de
los médicos genetistas es requerida en todos los tipos de consultas, tanto para entregar el
diagnoéstico de la enfermedad huérfana, como al anunciar la no existencia de tratamientos
curativos para la enfermedad diagnosticada. Esta situacion representa una complejidad,
pues el promedio de tiempo para llegar a un diagnoéstico final puede variar de cinco a diez
afos y requerir revisiones de mds de diez médicos (16, p. 371), lo cual se ve traducido en
una fractura de los vinculos de confianza y respeto en los que reposa la relaciéon médico
paciente (13).

En este contexto, los resultados de esta investigaciéon manifestaron diferencias en la
habilidad clinica y comunicacional de los genetistas para atender las necesidades
psicosociales de los pacientes y sus cuidadoras, es decir, para abordar los sentimientos y
emociones generados en la consulta, aun cuando se tienen especialidades pos graduales y
afnos de experiencia en el ejercicio. Estos resultados dan cuenta de que el manejo de estas
situaciones, son una tarea compleja que involucran aspectos personales del médico (17).

Por otro lado, la influencia del cardcter biomédico y cientifico en la formacién pos
gradual de los profesionales en esta investigaciéon también puede explicar la limitacién
para el abordaje de los factores psicosociales. Como disciplina cientifica, la genética clinica
combina conceptos, conocimientos y técnicas que le ayudan a reconocer distintas
enfermedades huérfanas por la combinacién de sus manifestaciones clinicas. Sin embargo,
las actitudes de los médicos, frente a la presencia de una deficiencia corporal en los
pacientes, indicaron la influencia de la perspectiva hegemoénica en su mirada, con una
interpretacién de incapacidad e inferioridad (18), que les anul6 la palabra e imagen.

Si bien los pacientes de las consultas de genética observadas, son personas con
diagnoésticos de enfermedades huérfanas que les pueden generar ciertas limitaciones



RevEspEduMed 2023, 4: 12-23; doi: 10.6018/edumed.534051 21

funcionales, es necesario plantear que, ante todo, son seres humanos dignos y con
derechos. Al respecto, es necesario pensar la necesaria consideraciéon de los cuerpos, los
sentires y los afectos en la préactica médica, aun cuando el cardcter de consulta pediatrica
observada involucre la participacién de un cuidador como mediador para el dialogo con el
médico genetista.

Asi pues, el abordaje de esta discordancia entre necesidades de la diada paciente-
cuidador y la realidad de la consulta, requiere que el medico logre conjugar el
conocimiento cientifico y las demandas subjetivas planteadas por otros actores (12). Es
decir, sus practicas profesionales cotidianas requieren fortalecer y trascender la habilidad
técnica para darle espacio a una dimensién reflexiva que permita analizar criticamente el
cardcter ético y politico de su posicién técnica (19), la complejidad de las situaciones a
abordar, brindar el apoyo necesario y pertinente segtin la particularidad del caso y generar
un bienestar integral en las personas. Sin embargo, y tal como lo plantea Pérez- Rancel
(2000), algunos profesionales, entre ellos los médicos, que tienen una formacién de
pregrado en ciencias bdsicas, con refuerzo en el posgrado, han consolidado una
representaciéon social de la ciencia que dista de esta forma de entender y abordar las
realidades (20).

Otro reto importante, tiene que ver con que el médico genetista no solo debe
enfrentarse a la carga que trae el paciente y su cuidadora por la vivencia de la condicién
genética, sino también por las dificultades que interpone un sistema de salud a quien el
médico representa para que se lleve a cabo dicha atencién. Por lo tanto, uno de los retos
del primer encuentro entre el médico genetista, el paciente y su cuidadora, es la mediaciéon
de aquellas condiciones personales (ideas, percepciones, intereses y expectativas) y
contextuales (trayectoria y estandarizacién del sistema) que predisponen la relacién.

Particularmente, en este ejercicio de observacion, el marco institucional de la clinica
fue otro desafio para el medico genetista. En esta investigacion, se destacan dos consultas
de genética clinica pedidtrica que representaron experiencias positivas respecto a la
atencién de las pacientes derivadas de la autonomia y flexibilidad que manifestaron los
médicos en su ejercicio profesional. Especificamente, la extension de los tiempos de
atencién de acuerdo con la tipologia de la consulta, posibilité la escucha y la construccién
de un vinculo con el paciente. Sin embargo, esta no es una situaciéon comutn para las
personas que hacen uso del sistema de salud colombiano, pues lo anterior es posible en el
contexto institucional de este estudio, es decir, una instituciéon de salud privada, de alta
complejidad, en la que participan médicos genetistas con experiencia clinica, la cual les
permite establecer sus propios criterios sobre la atencién, por encima de lo estandarizado o
establecido por el sistema (21).

5. Conclusiones

¢ Lainvestigacion realizada permiti6é una primera aproximacién a la consulta de genética clinica,
en una institucién de alto nivel de complejidad de la ciudad de Cali. Aqui se evidencié que uno
de los retos més importantes que asume el médico en esta consulta, se ubica en la relacién que
establece con los pacientes y sus acompafiantes, una relaciéon que se encuentra atravesada por
factores internos y externos a la consulta.

¢ Aunque no existe una manera “idénea” de relacionarse con el paciente y/o familiar (22) en la
consulta, se confia en que el médico tenga la capacidad comprender la situacién, significar la
experiencia y saber qué hacer (12). En este sentido, es posible concluir que los cimientos de una
buena relacién, tal vez, se encuentren en el sencillo acto de escuchar e identificar la
necesidad/deseo que presentan tanto acompafiantes como pacientes en cada situacién. Es decir,
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en el establecimiento de una relacién lo mds horizontal posible, basada en la escucha y la
confianza, una relacién en donde todas las partes tengan voz.

Es necesaria la formacién de los médicos, en general, y de los genetistas clinicos en particular,
sobre el abordaje de los factores psicosociales internos y externos a la consulta de genética,
desde los programas de pregrado, posgrado y educacién continua, con el objetivo de apoyar de
manera inmediata a los pacientes y cuidadores, sin tener que esperar y delegar estas funciones
al profesional en psicologia, dado que esto puede generar una fragmentacién de la atencién,
maés tramites administrativos, tiempo y desplazamientos para el paciente y su acompafiante.

La investigacion sobre el entendimiento de las interacciones que surgen o pueden surgir entre la
triada médico- paciente-cuidador y los eventos que pueden influir en tal interaccién, requieren
de mayor seguimiento, tanto en Colombia, como en todos los lugares donde se ejerce la genética
clinica. En este articulo se inicia una pequefia reflexién en torno a las experiencias de dos
genetistas vinculados a una institucién de salud, privada. Aunque los hallazgos presentados
sean equiparables a contextos clinicos similares, no pueden ser generalizados. Para confirmarlo
y para conocer particularidades, es necesario realizar mas estudios. Estimamos que futuras
investigaciones deberian profundizar en algunos de los temas que aqui abordamos con grupos
mayores de médicos genetistas, pacientes y cuidadores.

La aplicacién de una metodologia cualitativa, en la que se dio lugar a las experiencias vividas
de los médicos genetistas en la consulta y las relaciones que se establecen en ellas, permitié
indagar y conocer sobre cuestiones del &mbito psicosocial que no son posibles de abordar a
partir de metodologias estructuradas que limitan la generacién de confianza y la apertura al
tema. Contrariamente, la metodologia narrativa, permitié examinar datos relevantes del
ejercicio clinico, en un ambiente considerado como espontaneo. Esto guarda relacién con lo
planteado por Lopera Vasquez (2020) cuando manifiesta que para indagar acerca de algunos
asuntos, como aquellos en los que la subjetividad tiene lugar, los instrumentos estructurados
son poco ttiles (23).
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