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RESUMEN

Introduccion: La introduccion de las tecnologias émicas en la préactica clinica requiere
que los profesionales de la salud incorporen conocimientos al respecto.

Objetivo: Evaluar los conocimientos sobre tecnologias 6micas de los médicos que inician
los estudios de especialidad en el nivel secundario de atencion médica.

Metodos: Se aplico un cuestionario a 53 profesionales de la salud, quienes comenzaron
sus residencias médicas, tanto clinicas como quirargicas, en el Hospital General Docente
“Dr. Ernesto Guevara de la Serna” de Las Tunas, Cuba. Se indagd por cuestionario y de
forma an6nima acerca del conocimiento sobre las pruebas de biologia molecular, genéticas
y farmacogenéticas, la secuenciacion del genoma y las bases de datos de informacion

bioldgica disponibles en internet.
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Resultados: El 37,7 % de los participantes no conocia acerca de las pruebas de biologia
molecular y solo el 3,8 % refirid6 saber sobre la secuenciacion de nueva generacion.
Aunque el 90,6 % de los interrogados estaban al tanto de alguna prueba genética, ninguno
pudo mencionar una correctamente. Solo el 20,8 % declard su conocimiento de algin gen
de susceptibilidad a enfermedades. La posibilidad de secuenciar el genoma completo fue
reconocida por el 49,1 % de la muestra. EI 90,6 % de los encuestados manifestd interés en
recibir informacion al respecto.

Conclusiones: Existe un insuficiente conocimiento sobre las tecnologias 6micas en los
participantes en la investigacion. Se requiere capacitar a los profesionales de la salud para
enfrentar la introduccion de la medicina gendémica en la practica clinica, lo que puede y
debe hacerse desde la formacion médica inicial.

Palabras clave: genoma humano; proyecto genoma humano; genomica; biologia

computacional; conocimientos; farmacogenética.

ABSTRACT

Introduction: The introduction of omic technologies into the clinical practice requires
that health professionals incorporate knowledge in this field.

Objective: To assess the knowledge about omic technologies of the physicians who are
starting their specialty studies in the secondary level of healthcare.

Methods: A questionnaire was conducted on 53 health professionals who started their
medical residences, both clinical and surgical, at Dr. Ernesto Guevara de la Serna General
Teaching Hospital in Las Tunas, Cuba. Both anonymously and by means of the
questionnaire, inquiries were made regarding the knowledge about tests in the fields of
molecular biology, genetics and pharmacogenetics, about genome sequencing, and about
the biological information databases available on the internet.

Results: 37.7% of the participants did not know about molecular biology tests and only
3.8% reported to have some knowledge about next generation sequencing. Although
90.6% of the respondents were aware of some genetic test, none could mention one
correctly. Only 20.8% declared their knowledge about some disease-susceptibility genes.
The possibility of sequencing the entire genome was recognized by 49.1% of the sample;

90.6% of respondents expressed some interest in receiving information about it.
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Conclusions: There is insufficient knowledge about omic technologies in the research
participants. It is required to train health professionals to face the introduction of genomic
medicine into the clinical practice, which can and should be done from the beginning ofthe
medical training.

Keywords: human genome; human genome project; genomics; computational biology;

knowledge; pharmacogenetics.
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INTRODUCCION

La culminacién del Proyecto Genoma Humano, que requirié y fomenté el desarrollo de las
tecnologias 6micas, ha conducido a la emergencia de un modelo denominado de medicina
genoémica, medicina molecular, medicina de precision o medicina personalizada. Si bien
tales términos no son estrictamente sindnimos, tienen entre sus elementos comunes la
consideracién de las caracteristicas individuales de los pacientes para agruparlos en
subpoblaciones, de acuerdo con su susceptibilidad a una enfermedad, el riesgo de
padecerla o su respuesta a un tratamiento especifico.)

Las tecnologias Omicas incluyen la gendmica, la transcriptomica, la protedmica, la
metagendmica, la metatranscriptémica y la metabol6mica, asi como la farmacogenémica y
la bioinformatica, entre otras.?) Estas se caracterizan por el empleo de equipamientos y
metodologias especificamente desarrollados, la capacidad de procesamiento simultaneo de
numerosas muestras y el analisis de los grandes conjuntos de datos experimentalmente
generados.

Dichas tecnologias han ampliado los limites de las acciones sanitarias y, si se toma como
ejemplo el diagnostico, permiten la pesquisa prenatal y no invasiva, la evaluacion de la
predisposicion o el riesgo, tanto de enfermedades de herencia mendeliana como
complejas, en individuos aparentemente sanos, asi como la toma de decisiones sobre las
terapias, a partir de poseer o no receptores o dianas especificos, y de variaciones

farmacogendmicas a nivel individual.®
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En el campo de las terapias, por ejemplo, una encuesta realizada a oncélogos vinculados a
un proyecto de medicina genémica reveld que las dos terceras partes de los profesionales
consideraron que, en los proximos cinco afios, estas tecnologias tendrian un impacto
significativo en el descubrimiento de nuevos farmacos. También, mas de la mitad
reconocio sentir confianza en la informacion obtenida sobre el genoma de un paciente para
la toma de decisiones relativas al tratamiento.®

La implementacion de la medicina gendmica o personalizada requiere de la preparacion
del personal sanitario para la investigacion, la evaluacion, la aprobacion y la toma de
decisiones en relacion con la informacion disponible para los sistemas de salud sobre el
genoma de los pacientes.® La falta de preparacion de los profesionales sanitarios para
acceder a, interpretar y utilizar la informacion gendmica ha sido reconocida como uno de
los principales obstaculos para la integracion de las tecnologias dmicas en la préactica
clinica.®

Un numero significativo de médicos no tiene los conocimientos para interpretar, incluso,
las pruebas genéticas mas sencillas.(”’ El panorama es mas complejo con la disponibilidad
de ensayos dirigidos a los consumidores (direct-to-consumers, DTC, en inglés), los altos
costos de los ensayos gendmicos, los aspectos éticos y el escepticismo en relacion con su
validez y utilidad.®89

En el caso de Cuba, que no dispone aun de las tecnologias micas en su sistema de salud,
se aspira a su progresiva introduccion bajo el principio de beneficiar a toda la
poblacion.®® En relacion con la ensefianza en la carrera Medicina en el pais, la asignatura
Genética Médica se imparte en el cuarto semestre, en el segundo afio académico, y se
extiende por 18 semanas lectivas; ' entre sus contenidos se incluyen la organizacion del
genoma humano y su interaccién con el ambiente, las tecnologias diagnésticas como FISH
(del inglés fluorescent in situ hydridization), PCR (Polymerase chain reaction) y la
secuenciacion, asi como la farmacogenomica. Algunas de estas tecnologias son
mencionadas también en las asignaturas Biologia Molecular, Informatica Médica y
Farmacologia, pero no aparecen en las materias del area clinica (Medicina Interna,
Pediatria u otras).

En este trabajo se presenta una primera aproximacion a la evaluacion de los conocimientos

de los profesionales médicos sobre tales tecnologias.
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METODOS

Se aplicd un cuestionario estructurado, anonimo Yy autoadministrado, de seleccion
mdaltiple, con diez preguntas abiertas o cerradas, sobre conocimientos en relacion con las
tecnologias émicas, a médicos que comenzaron sus estudios en especialidades clinicas y
quirdrgicas en el Hospital General Docente “Dr. Ernesto Guevara de la Serna”, de la
provincia cubana de Las Tunas, seleccionados por muestreo no probabilistico intencional
entre los residentes de nuevo ingreso: su numero representd la mitad de los nuevos
ingresos a estudios de especializacion en la institucion. Se recogié como dato personal la
via de entrada a la residencia: directa (recién graduados de la formacion inicial en
Medicina) y segunda especialidad (ya obtenido el grado de especialista en Medicina
General Integral); en este Ultimo caso se indag6 en el nimero de afios de experiencia
laboral.

Se consideraron como variables los conocimientos sobre técnicas de diagndstico
molecular, genes para el diagnéstico de enfermedades, farmacogenomica, y secuenciacion
del genoma completo y sobre recursos bioinformaticos con informacion del genoma. En
todos estos casos los indicadores fueron: Conoce, No conoce o No recuerda. Otras
variables incluidas resultaron la informacién recibida sobre el genoma y las tecnologias
Omicas, y el interés en actividades formativas sobre estos temas, con indicadores Si/No. Se
solicitaron ejemplos de genes para diagnostico, pruebas farmacogendémicas y recursos
bioinformaéticos, en caso de respuestas afirmativas para las preguntas respectivas.

La informacion obtenida a partir de la aplicacién del cuestionario se procesé por medio del
programa Microsoft Office Excel 2010, y se expresO con estadistica descriptiva, a traves
de frecuencias absolutas y relativas.

Antes de la aplicacion del cuestionario, a los participantes se les informé acerca de los
objetivos y las caracteristicas de la investigacion, y se les solicitd su consentimiento para

participar. No se documenté informacion alguna que revelara su identidad.

RESULTADOS

De los 53 médicos residentes que participaron en el estudio, 29 (54,7 %) se habian
graduado tras concluir su formacion médica inicial, mientras los 24 restantes (45,3 %)

habian ejercido en la atencion primaria de salud y tenian el grado de especialistas en
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Medicina General Integral. De este Gltimo grupo, la experiencia laboral varié desde 2
hasta 22 afios de practica profesional, con un promedio de 8,9 afios.

Entre las técnicas de diagnostico molecular incluidas en la indagacion se combinaron
ensayos de biologia molecular con otros basados en tecnologias Omicas: reaccion en
cadena de la polimerasa, Southernblot, hibridacién fluorescente in situ, microarrays y
secuenciacion de nueva generacion. La reaccion en cadena de la polimerasa fue
reconocida por mas de la tercera parte de los participantes, mientras que los microarrays y
la secuenciacion genomica, solo por cinco de ellos (tabla 1). En general, el 37,7 % de la
muestra declaré no recordar ninguna de las técnicas mencionadas, de quienes el 60 %

fueron médicos que ya habian ejercido en la asistencia sanitaria.

Tabla 1 - Conocimientos sobre técnicas de diagndstico molecular

Técnicas Especialistas en MGl Recién graduados Total

Conoce No conoce Conoce No conoce Conoce No conoce

No. % No. % No. % No. % No. % No.

PCR* 6 25,0 | 18 | 75,0 14 483 | 15 |51,7 | 20 (37,7 | 33 |6
Southernblot | 7 29,2 | 17 /70,8 | 10 | 345 | 19 655 | 17 /32,1 36 |6
FISH** 4 16,7 | 20 | 83,3 2 6,9 27 | 93,1 6 11,3 | 47 | 8
Microarrays 0 0 24 | 100 3 10,3 | 26 | 89,7 3 5,7 50 |9
NGS*** 0 0 24 | 100 2 6,9 27 931 2 3,8 51 |9

Nota: *PCR: polimerase chain reaction,**FISH: fluorescent in situ hybridization,***NGS: next generation sequencing.

El 52,8 % de los encuestados respondid no conocer sobre la deteccién de algin gen para el
diagndstico de enfermedades o del riesgo de padecerlas (tabla 2). Sin embargo, solo seis
de quienes se manifestaron afirmativamente (54,5 %), mencionaron un ejemplo (BRCA,

del inglés BReastCAncer, en cinco casos y la hemoglobina S en otro).

Tabla 2 - Conocimientos sobre genes para el diagndstico de enfermedades

Médicos Médicos recién Total
especialistas graduados
No. % No. % No. %
Conoce 5 20,8 6 20,7 11 20,8
No conoce 12 50 16 55,2 28 52,8
No recuerda 7 29,2 7 24,1 14 26,4
Total 24 100 29 100 53 100
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Para evaluar los conocimientos sobre farmacogenomica se pregunt6 sobre la existencia de
pruebas genéticas requeridas para la prescripcion de algin medicamento: 40 residentes
(75,5 %: 18 graduados como especialistas en MGl y 22 recién graduados) reconocieron no
saber de ninguna. De los 4 que afirmaron conocer al respecto, 3 (75 %) no brindaron
ningun ejemplo de ensayo con tal objetivo y el resto menciond una prueba no utilizada
para ese fin. Ninguno nombrd algin medicamento donde se hubiera recomendado la
determinacion de variantes alélicas o polimorfismos, que influyeran en la prescripcion o la
dosificacion del farmaco.

En la tabla 3 puede observarse que el 49,1 % de los residentes conocia que era posible
estudiar el genoma completo de un paciente, con proporciones similares para las dos

categorias de residentes.

Tabla 3 - Conocimientos sobre la posibilidad de secuenciacion del genoma completo

Médicos Médicos recién Total
especialistas graduados
No. % No. % No. %
Conoce 13 54,2 13 44,8 26 49,1
No conoce 4 16,7 12 41,4 16 30,2
No recuerda 7 29,1 4 13,8 11 20,8
Total 24 100 29 100 53 100

El 73,6 % de los participantes manifestd no conocer sobre sitios web o bases de datos
relacionados con el genoma humano (tabla 4). Entre quienes respondieron

afirmativamente, ninguno pudo ejemplificar con un recurso bioinformético en particular.

Tabla 4 - Conocimientos sobre recursos bioinformaticos con informacion sobre el genoma

Médicos Médicos recién Total
especialistas graduados
No. % No. % No. %
Conoce 4 16,7 3 10,3 7 13,2
No conoce 17 70,8 22 75,9 39 73,6
No recuerda 3 12,5 4 13,8 7 13,2
Total 24 100 29 100 53 100
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Entre los residentes que afirmaron no haber recibido informacion sobre el genoma y sus
tecnologias de estudio, predominaron los recién graduados, que representaron el 82,8 %
(tabla 5).

Tabla 5 - Capacitacion previa recibida sobre el genoma y las tecnologias émicas

Médicos Médicos recién Total
especialistas graduados
No. % No. % No. %
Recibid 3 12,5 4 13,8 7 13,2
No recibio 19 79,2 24 82,8 43 81,1
No recuerda 2 8,3 1 3,4 3 5,7
Total 24 100 29 100 53 100

El 90,6 % de los residentes mostrd interés en participar en actividades formativas sobre el

genoma humano o las tecnologias 6micas.

DISCUSION

Se presenta el primer reporte en Cuba sobre la exploracion de conocimientos en médicos
en relacién con las tecnologias 6micas y su utilidad en la practica clinica, de acuerdo con
lo revisado por los autores del estudio. Esta aproximacion es relevante como punto de
partida para considerar las estrategias necesarias para la introduccion e implementacion de
la medicina gendmica en el pais, que pasa por la preparacion de los recursos humanos, y
que demanda multiples indagaciones.

No son muchos los datos disponibles sobre edad, experiencia y otras caracteristicas de los
profesionales que son encuestados en este tipo de estudio.*?) Una revision sistematica
encontré que solo en el 34,1 % de los reportes se brindd informacion relativa a la edad,
mientras que en el 45,5 % se mencionaron los afios de experiencia; ello dificult6 dilucidar
y comparar la influencia que pueden tener los factores demograficos, psicologicos y
profesionales en la efectividad de la formacion, y el desempefio en genomica y las ramas
afines.(?

En un estudio sobre un grupo de médicos que participaron en actividades formativas en
gendmica, estuvieron representadas 17 especialidades, mas de la mitad de las cuales se

vinculaban a la asistencia primaria y mas del 70 % de los encuestados sobrepasaban los 40
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afios.*¥) En otro reporte, todos los encuestados llevaban al menos 12 afios de experiencia
laboral.® Los profesionales recién graduados deben asimilar mejor la capacitacion en
gendmica,*? si bien en nuestro estudio fueron precisamente los médicos recién graduados
los que mostraron menor conocimiento sobre las tecnologias 6micas.

La disponibilidad de pruebas genéticas y gendmicas es creciente, tanto por indicacion
facultativa como por las DTC, y los pacientes esperan que sus médicos de asistencia
puedan interpretarlas, incluso aquellas mas complejas como las relacionadas con la
secuenciacion.®*® E| acceso del pablico general a informacion sobre el tema en los
medios demanda la necesidad de que los doctores puedan orientar al respecto, interpretar
sus resultados y decidir sobre la remision a otros especialistas.®'® Todo ello pasa, en
primer lugar, por la formacion que reciben, los conocimientos que adquieren y las
habilidades que desarrollan, para lo cual el presente estudio representa un punto de
partida.

Se espera que las pruebas gendmicas proporcionen la mayor parte de la informacion
relevante para la practica médica.® Hay varias iniciativas para evaluar y aportar las
evidencias requeridas sobre la validez y utilidad de este tipo de ensayos, como el caso de
EGAPP (del inglés Evaluation of Genomic Applications in Practice and Prevention)4 y
la mas reciente Public Health Genomics Knowledge Base
(https://phgkb.cdc.qov/PHGKBY).(6)

En un grupo de médicos californianos, encuestados sobre la utilizacion de este tipo de

pruebas, el 26,5 % reconoci6 indicarlas con una frecuencia mayor a mensual;®® tal
escenario pudiera presentarse en un futuro para el sistema cubano de salud, por lo que no
debe demorar la preparacion de los profesionales de la salud, tanto en la formacién inicial
COMO permanente.

La secuenciacion de nueva generacion fue la tecnologia diagnéstica menos conocida entre
los médicos encuestados en el presente trabajo. Sin embargo, su diversidad de aplicaciones
se reflejo en el hecho de que mas de 100 publicaciones por mes refirieron su utilizacion.”
Un ndmero creciente de instituciones de salud la ofrecen dentro de sus servicios
diagnosticos de rutina en enfermedades como el cancer y las infecciones, o en la genética
clinica,*” al tiempo que se reconocen como un complemento de la insustituible historia
clinica.®® No obstante, existen cuestionamientos sobre sus potencialidades,
particularmente en el caso de la pesquisa neonatal.® Es la secuenciacion, como los otros

aspectos abordados en el cuestionario empleado, uno de los contenidos a considerar en las
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actividades y tareas docentes que se disefien con fines formativos de estudiantes y
profesionales de la salud.

El conocimiento de los genes implicados en las enfermedades humanas tiene importancia
para la comprension de la fisiopatologia, la disponibilidad de ensayos diagndsticos, la
evaluacion del prondstico y como posibles dianas terapéuticas. ElI 89,2 % de los
profesionales que participaron en esta investigacién mostraron no conocer sobre este tema.
Puede tenerse una idea de la relevancia del asunto en el hecho de que el Colegio
Americano de Genética y Genomica Médicas ha divulgado una lista de 59 genes
relacionados con condiciones genéticas prevenibles.®)

La creencia de que las enfermedades genéticas monogénicas o raras son las Unicas donde
se aplica esta informacion y la escasa formacion en genética, se han propuesto como
explicaciones para la baja percepcion de su importancia por parte de los médicos.®®

La farmacogendmica es una de las aplicaciones mas promisorias e inmediatas a extender
entre las tecnologias 6micas en la practica clinica,®? incluso en las condiciones actuales
del sistema cubano de salud, y que debe considerarse también para las actividades
formativas. La décima parte de todos los medicamentos aprobados por la Agencia de
Medicamentos y Alimentos de Estados Unidos (FDA, por sus siglas en inglés), contiene
advertencias sobre su farmacogenética en la informacion a los consumidores,®?V y se
estima una disminucion de entre 60000 y 144000 ingresos en Espafia por concepto de
reduccion de los efectos adversos mediados por las variaciones genéticas.?? Fue esta, sin
embargo, una de las &reas con mayor desconocimiento entre los médicos encuestados en
esta investigacion.

Tal situacion resulta similar a lo ya reportado en otros trabajos. Desde hace casi tres
lustros, en Estados Unidos se ha recomendado la inclusién de la farmacogendémica como
contenido en la formacion de profesionales de la salud, en todos los cursos que lo
permitan;©@® cinco afios después, el Departamento de Salud de ese pais reconocia que los
médicos no poseian conocimientos para interpretar la informacion relacionada con esta
area.’). Mediante el empleo de PubMed y Google no fue posible localizar ninguna
referencia bibliografica sobre la ensefianza de la farmacogenética en Espafia, segln
autores de ese pais.®?

La formacion de los profesionales de la salud en farmacogenomica se ha identificado
como uno de los “cuellos de botella” para su implementacién en la practica médica.Y) Por
ello, se ha recomendado a las escuelas de Medicina incorporar mas contenidos sobre esta

disciplina, para lo cual hay ejemplos disponibles en la literatura,?>?® aunque no esta claro
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si con ello se logre el impacto esperado.® Las actividades practicas, en particular la
posibilidad de genotipaje personal, pueden incrementar la motivacion y la confianza en
esta tecnologia,®¥ lo que no es posible en todos los escenarios docentes, particularmente
en los paises en desarrollo, mas alla de los cuestionamientos éticos de ese tipo de actividad
docente.

Cerca de la tercera parte de los médicos que participaron en esta investigacion declararon
no saber de la posibilidad de la secuenciacion del genoma de los individuos. En la
actualidad esta tecnologia diagnostica reduce sostenidamente el tiempo de su realizacion y
los costos son cada vez mas bajos,*¥ al punto que se espera que su ejecucion se siga
simplificando.®>?® Su empleo o interpretacion por el personal sanitario no capacitado
puede conducir a diagnosticos imprecisos y gastos de recursos. 5

Menos de la sexta parte de los profesionales encuestados estaba al tanto de los recursos
bioinformaticos que pueden tener utilidad para su préctica clinica. La bioinformatica es
otra de las tecnologias 6micas que ya se ha sefialado como una necesidad formativa,®@”
bajo la consideracidn de que los cambios educativos que se implementen deben facilitar el
manejo de los volimenes de datos cientificos ya disponibles, su interpretacion y la toma
de decisiones.? Baste mencionar un ejemplo a tono con la farmacogenémica para
recordar que tales recursos pueden potenciar el aprendizaje: la base de datos PharmGKB
(https://www.pharmgkb.org/).??

Si bien la mayoria de los médicos que participaron en esta investigacion no fueron
capacitados sobre las tecnologias 6micas, un significativo nimero mostrd interés por
recibir tal formacion. Una situacion similar ha sido identificada en otros estudios para
profesionales que no se dedican a la genética,*? mientras que menos del 20 % de otra
muestra reportdé haber recibido entrenamiento formal en genética.?® Incluso entre
oncélogos vinculados a la gendmica, se comenta el escaso conocimiento sobre estas
nuevas tecnologias.®

En general, los médicos que ejercerdn su practica profesional durante el siglo xxi
requerirdn mucho mas que un conocimiento basico sobre la genética humana; en tal
sentido, la formacion médica inicial en muchas instituciones no parece prepararlos.*1922)
La universidad médica es el sitio ideal para tal formacion,® e internacionalmente se
demanda una reforma educativa que integre los contenidos sobre genética y gendémica a
todo el continuum del curriculo, dado que un solo curso no puede preparar a los futuros
médicos.® Entre otros, la Asociacion norteamericana de Profesores de Genética Humana y

Médica ha publicado un curriculo base, que incluye competencias especificas para las
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tecnologias 6micas (microarrays, la secuenciacion, los recursos bioinformaticos, entre
otros).??

Algunas iniciativas han sido implementadas para cubrir esa brecha de conocimiento en
profesionales de la salud, como en la Escuela de Medicina de Mount Sinai y el Colegio
Baylor de Medicina.® En Italia, sin embargo, mas de un tercio de las escuelas dedicadas al
posgrado en Salud Publica no tienen siquiera un curso sobre gendmica.®

Las universidades médicas deben mantener una actualizacion continua de sus programas
como respuesta a los rapidos avances en la gendmica.>!*?® Debe recordarse que el
“analfabetismo Omico” puede ser determinante en las actitudes negativas hacia la
genomica.®) No pueden obviarse del analisis de su implementacion, los costos relativos a
las actividades educativas,*¥ la disponibilidad de fuentes de financiamiento y la
comunicacion con el ptblico.G?

La formacion medica posgraduada esta altamente fragmentada, y habitualmente resulta
bajo el nimero de residentes en cada especialidad, lo que dificulta la integracion de las
tecnologias 6micas entre sus contenidos.®® En Estados Unidos, por ejemplo, hay 46
programas acreditados de residencia en Genética Médica y Gendmica.*) Como sucedi6 en
nuestro estudio, haber cursado una residencia anterior, particularmente Medicina General
Integral, no promueve un nivel de conocimientos adecuado sobre genética y gendmica.
Junto a su mayor alcance en términos de matriculas, tales argumentos justifican que es
mejor hacerlo desde la formacion inicial, pues en ella se preparan los profesionales del
mafiana.®® Debe servir como alerta que, en el periodo 2014-2016, solo el 0,2 % de los
estudiantes de Medicina de segundo afio en Estados Unidos, consideraban la posibilidad
de un entrenamiento futuro en genémica.*? Por ello, el mejor momento para la educacion
siempre es el actual.*®

Los resultados aqui presentados connotan la necesidad de un abordaje mas profundo e
integrador de tales contenidos desde la formacion inicial. A pesar de las dificultades y
limitaciones para la implementacion de la medicina gendmica, la mayoria de los médicos
estan interesados en incrementar sus conocimientos sobre gendmica y desean adoptarla en
su desempefio profesional,*?>3Y como sucedi6 en nuestro estudio, realizado en Cuba, un
pais en vias de desarrollo. Nuestra nacion es reconocida por la calidad de la formacion de
sus recursos humanos en salud, e igualmente sucede con la genética médica, lo cual
constituye un factor que facilitara la integracion de las tecnologias 6micas a la practica

médica.(10:32)
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Como la muestra estudiada procede de un Unico hospital, debe tenerse en cuenta que los
datos aqui presentados no son necesariamente representativos del fendmeno estudiado a
nivel del Sistema Nacional de Salud. Se trata, no obstante, de un primer acercamiento, que
aporta informacion de interés y que alerta sobre la necesidad de la inclusion de contenidos
relacionados con la genémica y las tecnologias 6micas en la formacién médica inicial.

Los médicos que iniciaron estudios de especializacion, tanto recién graduados como los
que ya tenian experiencia laboral en la atencion primaria, mostraron tener conocimientos
insuficientes sobre estas tecnologias. Ello puede limitar la implementacién de acciones
para la introduccién de la medicina genémica. Se requiere, por tanto, de la inclusién de
contenidos en la educacién médica para preparar a los profesionales de la salud, desde su
formacion inicial, en los principios, las aplicaciones y la interpretacion de las tecnologias

Omicas en la préactica clinica.

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1. Green JS, O’Brien TJ, Chiappinelli VA, Harralson AF. Pharmacogenomics instruction
in US and Canadian medical schools: implications for personalized medicine.
Pharmacogenomics. 2010 [acceso 13/04/2018];11(9):1331-1340. Disponible en:
https://www.futuremedicine.com/doi/abs/10.2217/pgs.10.122?journal Code=pgs#

2. Quiroga C. Las tecnologias “Omicas”: situacion actual y desafios futuros. Rev Argent
Microbiol. 2016 [acceso 13/04/2018];48(4):265-266. Disponible en:
http://www.scielo.org.ar/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0325-75412016000400001
3. Delaney SK, Hultner ML, Jacob HJ, Ledbetter DH, McCarthy JJ, Ballf M et al. Toward
clinical genomics in everyday medicine: perspectives and recommendations. Expert
Review of Molecular Diagnostics. 2016 [acceso 13/04/2018];16(5):521-32. Disponible en:
http://www.tandfonline.com/doi/abs/10.1586/14737159.2016.1146593

4. Chow-White P, Ha D, Laskin J. Knowledge, attitudes, and values among physicians

working with clinical genomics: a survey of medical oncologists. Human Resources for
Health. 2017 [acceso 13/04/2018];15:42. Disponible en: https://human-resources-
health.biomedcentral.com/articles/10.1186/s12960-017-0218-z

@) ev-rc |

Esta obra estd bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES 13



https://www.futuremedicine.com/doi/abs/10.2217/pgs.10.122?journalCode=pgs
http://www.scielo.org.ar/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0325-75412016000400001
http://www.tandfonline.com/doi/abs/10.1586/14737159.2016.1146593
https://human-resources-health.biomedcentral.com/articles/10.1186/s12960-017-0218-z
https://human-resources-health.biomedcentral.com/articles/10.1186/s12960-017-0218-z

Revista Cubana Educacion Médica Superior. 2019;33(2):e1569

5. lanuale C, Leoncini E, Mazzucco W, Marzuillo C, Villari P, Ricciardi W et al. Public
Health Genomics education in post-graduate schools of hygiene and preventive medicine:
a  cross-sectional  survey. BMC  Medical Education. 2014  [acceso
13/04/2018];14:213.Disponible en:
https://bmcmededuc.biomedcentral.com/articles/10.1186/1472-6920-14-213

6. Korf BR. Pushing the envelope in genomics education. Genetics in Medicine. 2015 Nov
[acceso 13/04/2018];17(11):857-8. Disponible en:

https://www.nature.com/articles/gim201520

7. Nelson EA, McGuire AL. The need for medical education reform: genomics and the
changing nature of health information. Genome Medicine. 2010 [acceso 13/04/2018];
2:18. Disponible en: https://genomemedicine.biomedcentral.com/articles/10.1186/gm139

8. McGrath S, Ghersi D. Building towards precision medicine: empowering medical
professionals for the next revolution. BMC Medical Genomics. 2016 [acceso
13/04/2018];9:23. Disponible en:
https://bmcmedgenomics.biomedcentral.com/articles/10.1186/s12920-016-0183-8

9. Kaiwar C, McAllister TM, Lazaridis KN, Klee EW. Preemptive sequencing in the

genomic medicine era. Expert Review of Precision Medicine and Drug Development.
2017 [acceso 13/04/2018];2(2):91-98. Disponible en:
http://www.tandfonline.com/doi/abs/10.1080/23808993.2017.1322898

10. Roblejo H, Marcheco B. Genetics and genomic medicine in Cuba. Molecular Genetics
& Genomic Medicine. 2017 [acceso 13/04/2018]; 5(3):196-201. Disponible en:
http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.299/full

11. Bennett RL, Waggoner D, Blitzer MG. Medical genetics and genomics education: how

do we define success? Where do we focus our resources? Genetics in Medicine. 2017 Jul
[acceso 13/04/2018];19(7):751-3. Disponible en:
https://www.nature.com/articles/qgim201777

12. Talwar D, Tseng TS, Foster M, Xu L, Chen LS. Genetics/genomics education for
nongenetic health professionals: a systematic literature review. GenetMed. 2016 [acceso
13/04/2018];19:725-732. Disponible en: https://www.nature.com/articles/gim2016156

13. Reed EK, Johansen KA, IngramT, Schott S, Dowling LO, O’Leary JC et al. What

works in genomics education: outcomes of an evidenced-based instructional model for
community-based physicians. Genetics in Medicine. 2016 Jul [acceso 13/04/2018];
18(7):737-45. Disponible en:
https://www.nature.com/gim/journal/v18/n7/abs/gim2015144a.html

@) ev-rc |

Esta obra estd bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES 14



https://bmcmededuc.biomedcentral.com/articles/10.1186/1472-6920-14-213
https://www.nature.com/articles/gim201520
https://genomemedicine.biomedcentral.com/articles/10.1186/gm139
https://bmcmedgenomics.biomedcentral.com/articles/10.1186/s12920-016-0183-8
http://www.tandfonline.com/doi/abs/10.1080/23808993.2017.1322898
http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.299/full
https://www.nature.com/articles/gim201777
https://www.nature.com/articles/gim2016156
https://www.nature.com/gim/journal/v18/n7/abs/gim2015144a.html

Revista Cubana Educacion Médica Superior. 2019;33(2):e1569

14. Demmer LA, Waggoner DJ. Professional Medical Education and Genomics. Annu.
Rev. Genomics Hum. Genet. 2014 [acceso 13/04/2018];15:3.1-3.10. Disponible en:
http://www.annualreviews.org/doi/abs/10.1146/annurev-genom-090413-025522

15. Dougherty MJ, Wicklund C, Johansen KA. Challenges and Opportunities for

Genomics Education: Insights from an Institute of Medicine Roundtable Activity. JCEHP
Winter. 2016 [acceso 13/04/2018];36(1):82-5. Disponible en:
http://journals.lww.com/jcehp/Abstract/2016/03610/Challenges and Opportunities for G

enomics.13.aspx

16. Yu W, Gwinn M, Dotson WD, Green RF, Clyne M, Wulf A et al. A knowledge base
for tracking the impact of genomics on population health. Genetics in Medicine. 2016
[acceso 13/04/2018];18:1312-14. Disponible en:
https://www.nature.com/articles/gim201663

17. Crawford JM, Bry L, Pfeifer J, Caughron SK, Black-Schaffer S, Kant JA et al. The
business of genomic testing: a survey of early adopters. Genetics in Medicine. 2014 Dec
[acceso 13/04/2018];16(12):954-61. Disponible en:
https://www.nature.com/gim/journal/v16/n12/abs/gim201460a.html

18. Kalia SS, Adelman K, Bale SJ, Chung WK, Eng Ch, Evans JP et al. Recommendations
for reporting of secondary findings in clinical exome and genome sequencing, 2016

update (ACMG SF v2.0): a policy statement of the American College of Medical Genetics
and Genomics. Genet Med. 2016 [acceso 13/04/2018];19(2):249-55. Disponible en:
https://www.nature.com/articles/gim2016190#auth-6

19. Dhar SH, Alford RL, Nelson EA, Potocki L. Enhancing exposure to genetics and
genomics through an innovative medical school curriculum. Genetics in Medicine. 2012
Jan [acceso 13/04/2018];14(1):163-67. Disponible en:
https://www.nature.com/articles/gim0b013e31822dd7d4

20. Korngiebel DM, Thummel KE, Burke W. Implementing Precision Medicine: The
Ethical Challenges. Trends in Pharmacological Sciences. 2017 Jan [acceso
13/04/2018];38(1):8-14. Disponible en:
http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0165614716301651

21. Tutton R. Pharmacogenomic biomarkers in drug labels: what do they tell us?
Pharmacogenomics. 2014  [acceso  13/04/2018];15:297-304.  Disponible  en:
http://www.futuremedicine.com/doi/abs/10.2217/pgs.13.198

@) ev-rc |

Esta obra estd bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES 15



http://www.annualreviews.org/doi/abs/10.1146/annurev-genom-090413-025522
http://journals.lww.com/jcehp/Abstract/2016/03610/Challenges_and_Opportunities_for_Genomics.13.aspx
http://journals.lww.com/jcehp/Abstract/2016/03610/Challenges_and_Opportunities_for_Genomics.13.aspx
https://www.nature.com/articles/gim201663
https://www.nature.com/gim/journal/v16/n12/abs/gim201460a.html
https://www.nature.com/articles/gim2016190#auth-6
https://www.nature.com/articles/gim0b013e31822dd7d4
http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0165614716301651
http://www.futuremedicine.com/doi/abs/10.2217/pgs.13.198

Revista Cubana Educacion Médica Superior. 2019;33(2):e1569

22. Corno A, Garcia P, Soria A. La ensefianza de Farmacogenética / Farmacogendmica y
Geneética en las facultades de Farmacia de Esparia, las causas del atraso. Educ Med. 2017
[acceso 13/04/2018]:184.Disponible en:
http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1575181317300761

23. Weitzel KW, Aquilante CL, Johnson S, Kisor DF, Empey PE. Educational strategies

to enable expansion of pharmacogenomics-based care. Am J Health-Syst Pharm. 2016
[acceso 13/04/2018];73:1986-98. Disponible en:
http://www.ajhp.org/content/73/23/1986.short?sso-checked=true

24. Weitzel KW, McDonough CW, Elsey AR, Burkley B, Cavallari LH, Johnson JA.

Effects of Using Personal Genotype Data on Student Learning and Attitudes in a

Pharmacogenomics Course. American Journal of Pharmaceutical Education. 2016 [acceso
13/04/2018];80(7):122. Disponible en: http://www.ajpe.org/doi/full/10.5688/ajpe807122
25. Bianchi L, Li P. Opportunities for community awareness platforms in personal

genomics and bioinformatics education. Briefings in Bioinformatics. 2016 [acceso
13/04/2018];18(6):1082-90.  Disponible  en:  https://academic.oup.com/bib/article-
abstract/18/6/1082/25628597redirectedFrom=fulltext

26. Korf BR, Berry AB, Limson M, Marian AJ, Murray MF, O’Rourke PP et al.

Framework for development of physician competencies in genomic medicine: report of
the Competencies Working Group of the Inter-Society Coordinating Committee for
Physician Education in Genomics. Genetics in Medicine. 2014 Nov [acceso
13/04/2018];16(11):804-9. Disponible en:
https://www.nature.com/gim/journal/v16/n11/abs/gim201435a.html

27. Serrano O. Bioinformatica: una brecha en la formacion en el Sistema Nacional de
Salud. Educacion Médica Superior 2012 [acceso 13/04/2018];26(1). Disponible en:

http://www.ems.sld.cu/index.php/ems/article/view/13/13

28. Slade I, Subramanian DN, Burton H. Genomics education for medical professionals —
the current UK landscape. Clinical Medicine. 2016 [acceso 13/04/2018];16(4):347-52.
Disponible en: http://www.clinmed.rcpjournal.org/content/16/4/347 .full

29. Welch L, Brookshank C, Schwartz R, Morgan SL, Gaeta B, Kilpatrick AM et al.

Applying, Evaluating and Refining Bioinformatics Core Competencies (An Update from

the Curriculum Task Force of ISCB’s Education Committee). PLoSComputBiol. 2016
[acceso 13/04/2018];12(5):e1004943. Disponible en:
http://journals.plos.org/ploscompbiol/article?id=10.1371/journal.pcbi.1004943

@) ev-rc |

Esta obra estd bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES 16



http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1575181317300761
http://www.ajhp.org/content/73/23/1986.short?sso-checked=true
http://www.ajpe.org/doi/full/10.5688/ajpe807122
https://academic.oup.com/bib/article-abstract/18/6/1082/2562859?redirectedFrom=fulltext
https://academic.oup.com/bib/article-abstract/18/6/1082/2562859?redirectedFrom=fulltext
https://www.nature.com/gim/journal/v16/n11/abs/gim201435a.html
http://www.ems.sld.cu/index.php/ems/article/view/13/13
http://www.clinmed.rcpjournal.org/content/16/4/347.full
http://journals.plos.org/ploscompbiol/article?id=10.1371/journal.pcbi.1004943

Revista Cubana Educacion Médica Superior. 2019;33(2):e1569

30. Korf BR, Blitzer MG, Demmer LA, Feldman GL, Watson MS. Report on the Banbury
Summit Meeting on medical genetics training in the genomic era. 23-26 February 2014.
Genetics in Medicine. 2017 [acceso 13/04/2018];doi: 10.1038/gim.2017.38. Disponible

en: https://www.nature.com/articles/qim201738

31. Feero WG, Manolio TA, Khoury MJ. Translational research is a key to nongeneticist
physicians’ genomics education. Genetics in  Medicine. 2014 Dec [acceso
13/04/2018];16(12):871-3. Disponible en:
https://www.nature.com/gim/journal/v16/n12/full/gim201467a.html

32. Herndndez Betancourt JC, Serrano Barrera O. La medicina personalizada, la
revolucion gendmica y el Sistema Nacional de Salud. Revista Cubana de Salud Publica.
2014 [acceso 13/04/2018];40(4). Disponible en:
http://bvs.sld.cu/revistas/spu/vol40 4 14/spul2414.htm

Conflicto de intereses

Los autores declaran que no existe conflicto de intereses.

Contribucién de los autores
Orlando Rafael Serrano-Barrera: Disefio del estudio, elaboracién de los instrumentos,
recoleccion e interpretacion de los datos y redaccion del articulo.
Jenny de la Caridad Hernandez-Betancourt, Hernan Feria-Avila y Beatriz Marcheco-
Teruel: Correccién de los instrumentos, recogida e interpretacion de datos, y revision y

correccion del manuscrito.

@) ev-rc |

Esta obra estd bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES 17



https://www.nature.com/articles/gim201738
https://www.nature.com/gim/journal/v16/n12/full/gim201467a.html
http://bvs.sld.cu/revistas/spu/vol40_4_14/spu12414.htm

