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RESUMEN
Objetivo: Identificar el nivel de competencias en Genética Médica en los
estudiantes de ultimo ano de la carrera de Médico y Cirujano de la Universidad
San Carlos de Guatemala, Universidad Rafael Landivar y Universidad Francisco
Marroquin. Asimismo, establecer si existe una diferencia en el nivel de dominio de
competencias en Genética Médica, entre los estudiantes de la universidad estatal y
las privadas. Poblacion y Métodos: Se realizé un estudio descriptivo transversal
cuantitativo, el cual incluyé 192 estudiantes quienes fueron seleccionados por
muestreo aleatorio estratificado. En el analisis de los resultados se realizo una
evaluacion a través del GPGeneQ® y la valoracion del dominio de competencias
seglin cuatro niveles (receptivo, resolutivo, autobnomo y estratégico), también se
realiz6 una prueba de hipoétesis en proporciones de dos grupos por puntaje Z.
Resultados: En el estudio se obtuvo que 99% de los estudiantes de medicina de las
universidades participantes presentdo un nivel receptivo, el 1% posee un nivel
resolutivo y ninguno de los estudiantes presenta un nivel auténomo o estratégico.
Obteniendo un puntaje Z de 2.03. Conclusiones: La mayoria de los estudiantes
presentan un desempefio muy basico y operativo. Solamente un pequefio grupo,
uno por ciento, poseen algunos elementos técnicos y son capaces de resolver
problemas sencillos en Genética Médica pero necesitan asesoria de otras personas.
Ninguno de los estudiantes es capaz de resolver problemas de forma auténoma,
argumentar cientificamente o plantear estrategias en Genética Médica. También
encontramos que existe una diferencia significativa en el nivel de competencias en

Genética Médica de los estudiantes de la universidad estatal y las privadas.

Palabras clave: Competencias, educacion médica, Genética Médica.
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1. INTRODUCCION

La utilizacion de la genética estda tomando auge en la atencion médica. (1) Durante
las ultimas décadas, la genética ha sido llamada por algunos como la nueva
“revolucion” de la atenciéon médica ya que por medio de sus aportes analiticos y
tecnologicos, promete mejorar la salud publica. (2) Para que ésta ciencia pueda ser
aplicada a la medicina, los médicos deben tener competencias que les permitan
integrarla en la atencion en salud. (3) Un grupo de expertos de la OMS ha
identificado la falta de formacion en Genética Médica como uno de los causantes
de la mala atencion en los servicios comunitarios de genética en los paises con
bajos y medianos ingresos (4); como es el caso de Guatemala. Asi mismo, la OMS
ha sugerido el fortalecimiento de los conocimientos en Genética Médica en
nuestros profesionales de la salud. (4) El grupo de trabajo sobre competencias
esenciales y curriculum de la Coalicion Nacional para la Educacion Genética de los
Profesionales de la Salud (NCHPEG) recomienda que todos los profesionales de la
salud posean las competencias esenciales en Genética. (5) En Guatemala no existe
informacion sobre el nivel de competencias especificas en Genética Médica que los
estudiantes de medicina poseen. Por lo que, este trabajo se realizd con el objetivo
de establecer el nivel de dominio de competencias en Genética Médica de los
estudiantes de medicina y determinar si existio diferencia en el nivel de dominio
de competencias entre los estudiantes de universidad estatal y las privadas. El
estudio se realizo en los estudiantes de ultimo afio de la carrera de Médico y
Cirujano de la Universidad de San Carlos de Guatemala, Universidad Francisco
Marroquin y Universidad Rafael Landivar. La unidad de andlisis fue el nivel de
las competencias especificas de Genética Médica de los estudiantes de ultimo afio

de la carrera de Médico y Cirujano de USAC, UFM y URL. Se seleccion6 una



muestra probabilistica estratificada de192 estudiantes, de los cuales 18 pertenecian
a la Universidad Francisco Marroquin, 23 a la Universidad Rafael Landivar y 151 a
la Universidad de San Carlos de Guatemala. El instrumento para la recoleccion de
datos fue el cuestionario GPGeneQ®, el cual fue auto-administrado. El estudio se
realizd en los meses de mayo a julio de 2014. Dentro de los resultados se obtuvo
que 99% de los estudiantes de medicina de las universidades participantes
presentdé un nivel de dominio receptivo, el 1% posee un nivel de dominio
resolutivo y ninguno de los estudiantes presento un nivel de dominio auténomo o
estratégico. Para la prueba de hipotesis se obtuvo un puntaje Z de 2.03.
Observando que un 1% es capaz de resolver problemas sencillos, asistir a otras
personas y poseen algunos elementos técnicos y conceptos basicos en Genética
Meédica. Este grupo de estudiantes refirid tener un interés propio en la materia de
Genética Médica. Se rechazd la hipdtesis nula y se acepta la hipdtesis alterna que
dice que si existe una diferencia en el nivel de competencias en Genética Médica

entre los estudiantes de la universidad estatal y las privadas.



2. OBJETIVOS

2.1. Objetivo general:
Evaluar las competencias en Genética Médica de los estudiantes de ultimo
ano de la carrera de Médico y Cirujano de la Universidad San Carlos de
Guatemala, Universidad Rafael Landivar y Universidad Francisco

Marroquin.

2.2. Objetivos especificos:

2.2.1. Determinar el nivel de dominio de competencias en Genética Médica
de los estudiantes de ultimo afio de la carrera de Médico y Cirujano
de la Universidad San Carlos de Guatemala, Universidad Rafael
Landivar y Universidad Francisco Marroquin.

2.2.2. Determinar si existe diferencia en el nivel de dominio de las
competencias especificas de Genética Médica entre los estudiantes de

la universidad estatal y las universidades privadas.






3. MARCO TEORICO

3.1. Formacion basada en competencias profesionales
Este enfoque educativo es importante pues se ha adoptado en la mayoria de
paises de Iberoamérica y es la orientacion fundamental de diversos
proyectos internacionales de educacion. Las competencias profesionales
constituyen la base fundamental para orientar el curriculo, la docencia, el
aprendizaje y la evaluacion desde un marco de calidad, ya que brinda
principios, indicadores y herramientas para hacerlos. (6) Unos de los
proyectos que utilizan esta orientacion es el Proyecto Tuning de la Union
Europeo y el proyecto Alfa Tuning Latinoamérica. (7) En el proyecto Alfa
Tuning Latinoamérica participa la Facultad de Ciencias Médicas de la
Universidad de San Carlos de Guatemala. (8) Este enfoque focaliza aspectos
especificos de la docencia, del aprendizaje y de la evaluacion, como la
integracion de los conocimientos, los procesos cognoscitivos, las destrezas,
las habilidades, los valores y las actitudes en el desempefio ante actividades
y problemas; construye programas de formacion acorde con los
requerimientos disciplinares, investigativos, profesionales, sociales,
ambientales y laborales del contexto; orienta la educacion por medio de

estandares e indicadores de calidad en todos sus procesos. (7)

Se basa en un enfoque socioformativo, el cual tiene un conjunto de
lineamientos que pretenden generar las condiciones pedagdgicas esenciales,
para facilitar la formacion de las competencias a partir de la articulacion de
la educacion con los procesos sociales, comunitarios, econdmicos, politicos,

religiosos, deportivos, ambientales y artisticos en los cuales viven las



personas, implementando actividades contextualizadas a sus intereses,
autorrealizacion, interaccion social y vinculacion laboral. Es estructurado en
la linea de desarrollo del curriculo socio-cognitivo complejo de Tobdn, la
teoria critica de Habermas, la quinta disciplina de Senge, el pensamiento
complejo de Morin, el paradigma sociocognitivo de Roman y Diez, la
formacion basada en competencias de Maldonado, la pedagogia conceptual

de Zubiria y el aprendizaje estratégico de Pozo y Monereo. (7)

El curriculo planificado con este enfoque curricular tiene una estructura en
nodos problematizadores y proyectos formativos. Su meta es formar
competencias que posibiliten a cada persona autorrealizarse, contribuir a la
convivencia social y contribuir el desarrollo econdémico, en contacto con los
procesos historicos, culturales y politicos. Su formacion se basa en los
problemas de la comunidad y los intereses de los estudiantes empleando
estrategias didacticas que promueven la formacién del espiritu
emprendedor, la exploracion y la intervencién en el entorno. Para la
evaluacion se trabaja mediante la valoraciéon enfocada a promover la
formacion humana. Se enfatiza en la autovaloracion de las competencias, la
cual se complementa con la covaloracion y la heterovaloracién. Se valora el

saber ser, el saber conocer y el saber hacer. (7)

3.2. Competencias

Este modelo complejo define a las competencias son procesos complejos de
desempefio con idoneidad en wun determinado contexto, con
responsabilidad. Entendiéndose procesos como acciones que se llevan a
cabo con un determinado fin, tienen un inicio y un final identificable. Al

6



hablar de complejos se refiere a lo multidimensional y a la evolucion (orden-
desorden-reorganizacion). El desempefio, se refiera a la actuacion en la
realidad, el cual se observa en el analisis y resolucion de problemas,
implicando la articulacion de la dimension cognoscitiva, con la dimensién
actitudinal y la dimension del hacer. Idoneidad, se refiere a realizar las
actividades o resolver problemas cumpliendo con indicadores o criterios de
eficacia, eficiencia, efectividad, pertinencia y apropiacion establecidos para
el efecto. El contexto constituye el campo disciplinar, social, cultural y
ambiental que lo influencian. Y responsabilidad, se refiere a analizar antes

de actuar las consecuencias de los propios actos con un actuar ético. (6)

Las competencias deben ser abordadas desde un didlogo entre tres ejes
centrales: las demandas del mercado laboral-empresarial-profesional; los
requerimientos de la sociedad; y la gestion de la autorrealizacion humana

desde la construccidn y el afianzamiento del proyecto ético de vida. (7)

3.2.1. Clasificacion de las competencias profesionales

Se pueden clasificar de varias maneras. La primera establece dos
categorias amplias: competencias diferenciadoras y competencias de
umbral; otra las divide en laborales y profesionales; otra en generales,
técnicas, metodoldgicas, participativas y personales; y la mas usada:
basicas, genéricas y especificas. (7)

Competencias Basicas: son competencias fundamentales para vivir en
la sociedad y desenvolverse en cualquier &mbito laboral. Constituyen
la base sobre la cual se forman los demads tipos de competencias, se
forman en la educacion basica y media, posibilitan analizar,

7



comprender y resolver problemas de la vida cotidiana; y constituyen
un eje central en el procesamiento de la informacion de cualquier

tipo. (7)

Competencias Genéricas: son aquellas competencias comunes a
varias ocupaciones o profesiones. Aumentan las posibilidades de
empleabilidad, al permitirle a las personas cambiar facilmente de un
trabajo a otro; favorecen la gestion, consecucion y conservacion del
empleo; permiten la adaptacion a diferentes entornos laborales,
requisito esencial para afrontar los constantes cambios en el trabajo
dados por la competencia, la crisis econdmica y la globalizacién; no
estan ligadas a una ocupacién en particular; se adquieren mediante
procesos sistematicos de ensefianza y aprendizaje; y su adquisicion y

desempeno puede evaluarse de manera rigurosa. (7)

Competencias Especificas: son propias de una determinada
ocupacion o profesion. Tienen un alto grado de especializacién. Se
toma en cuenta el lenguaje técnico que se utiliza y el equipo

especializado para las actividades propias de la profesion. (7)

3.2.2. De la evaluacion a la valoracion de competencias

La evaluacion de las competencias constituye una valoracion
sistemdtica del desempefio de los estudiantes por medio de la
comparacion entre los criterios y las evidencias que muestran el nivel
de dominio que se posee en torno a una actuacion determinada ante
problemas pertinentes del contexto. Trabaja un enfoque

8



competencial que integra lo cualitativo y lo cuantitativo (evaluacion

cualicuantitativa), siendo una evaluacion de criterio. (9)

Requiere tres procesos interdependientes: la autovaloracion, co-
valoracion y heterovaloracion. (7) La autovaloracion es un proceso
por medio del cual la propia persona valora la formaciéon de sus
competencias con referencia a los propdsitos de formacién, los
criterios de desempefio, los saberes esenciales y las evidencias
requeridas. Tiene dos componentes; el autoconocimiento y la
autoregulacion. El primero es un didlogo reflexivo continuo de cada
ser humano consigo mismo, que posibilita tomar conciencia de las
competencias que es necesario construir, y de como va dicha
construccién. Y el otro, es la intervencion sistematica y deliberada
con el fin de orientar la construccion de las competencias de acuerdo

con un plan trazado. (7)

La covaloracion es una estrategia por medio de la cual los estudiantes
valoran entre si sus competencias de acuerdo con unos criterios
previamente definidos. El estudiante recibe retroalimentacion de sus

pares con respecto a su aprendizaje y desempeno. (7)

La heterovaloracion consiste en la valoracion que hace una persona
de las competencias de otra, teniendo en cuenta los logros y los
aspectos por mejorar de acuerdo con unos pardmetros previamente

acordados. (7)



3.2.2.1. Indicadores por nivel de dominio

Los indicadores son sefiales que muestran el nivel de dominio
en el cual se desarrolla una competencia a partir de los
criterios. Los niveles de dominio permiten establecer los

logros en el aprendizaje. (9) Estos son:

Nivel receptivo: Se refiere a que la persona recibe y procesa
informacion, presenta un desempeno muy bdsico y
operativo, baja autonomia y tiene nociones sobre la
realidad.

Nivel resolutivo o basico: La personas es capaz de resolver
problemas sencillos del contexto, ejecutar labores de
asistencia a otras personas, tiene algunos elementos
técnicos de los procesos implicados en la competencia y
posee  algunos  conceptos  basicos. Requiere
acompanamiento del profesor.

Nivel auténomo: La persona presenta autonomia en el
desempeno (no requiere asesoria de otras personas),
gestiona proyectos y recursos, argumenta cientificamente y
resuelve problemas de diversa indole con los elementos
necesarios.

Nivel estratégico: La persona se plantea estrategias de
cambio en la realidad, es creativo e innovador, tiene altos
niveles de impacto en la realidad y resuelve problemas con
analisis y prospectivo y/o histérico. Propone alternativas
para solucionar el problema. (9)
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3.2.2.2. Ponderacién y puntaje

La ponderacion consiste en asignarle un valor cuantitativo a
los criterios e indicadores respecto a su grado de contribucién
para valorar la competencia. Las competencias generalmente
se evaltan en el ambito cuantitativo entre 0 a 100%, aunque
puede utilizarse cualquier escala. Se le asigna un porcentaje a
cada uno de los criterio que se toman en cuenta en la
evaluacion de una competencia, de acurdo con una o varias

evidencias. (9)

3.2.2.3. Fines de la Valoracion
La valoracion en el marco educativo tiene cuatro objetivos bien
definidos: la formacion, la promocion, la certificacion y la
mejora de la docencia. No puede tener como objetivo
diferenciar a los estudiantes competentes de los no
competentes, pues esto contribuye a generar una cultura
educativa enfocada a la competencia entre los mismos
estudiantes y dificulta la cooperacion. Debe reconocer que los
estudiantes tienen diferentes potencialidades. La valoracion
de los estudiantes debe servir para mejorar la calidad de los
cursos, la metodologia de valoracion y los programas

formativos. (7)

3.2.2.4. Momentos de la valoracion
Debe llevarse a cabo en tres momentos: al inicio, durante el
proceso formativo y al final de éste. Al inicio debe realizarse

un diagndstico de cdmo estan los estudiante en la formacion de
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sus competencias y cudles son sus intereses y expectativas,
para articular las estrategias didacticas y actividades acorde

con estos aspectos. (7)

Pasos generales en todos proceso de valoracion; implica

articular cuatro aspectos:

1. Indagacién: recoger informacion de forma sistemadtica en
torno a cdmo se estan desarrollando las competencias,
empleando diversas estrategias para el efecto vy
considerando sus componentes.

2. Andlisis: la informacion obtenidas en el paso anterior se
analiza teniendo como base los criterios de desempefio, los
saberes esenciales, el rango de aplicacion y la evidencias
requeridas, para asi sacar conclusiones.

3. Decision: a partir de las conclusiones del paso anterior, se
toman decisiones, las cuales pueden ser respecto al
aprendizaje, las estrategias diddcticas, la promocion o la
certificacion.

4. Retroalimentacién: consiste en compartir los resultados de

la valoracion. (7)

El instrumento de Valoracién debe ubicar cada uno de los
elementos de competencia de una determinada unidad de
competencia, comprendiendo los criterios de desemperno, los

saberes, las evidencias requeridas y el rango de aplicacion. (7)
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3.3. Historia de la Genética
El nacimiento de una nueva ciencia -la Genética- que explicara los
fendmenos hereditarios biologicos habria de estar condicionado a su
capacidad para dar respuesta a las dos preguntas fundamentales siguientes:
(cudl es la base fisica —es decir, la substancia- por la que tales caracteristicas
hereditarias se conservan y transmiten? o, en otras palabras, ;Cual es la base

molecular de la herencia? (10)

La primera teoria conocida acerca de la herencia bioldgica fue elaborada por
Hipdcrates y trataba de explicar como los nifnos heredaban las caracteristicas
de sus progenitores. [Esta teoria sostenia que pequenios elementos
representativos de todas las partes del cuerpo paterno se concentraban en el
semen para luego dar lugar a las partes correspondientes del embridn filial.
Menos de un siglo mas tarde, Aristoteles rebatia los puntos de vista de
Hipdcrates argumentando entre otras cosas que, de ser cierta su teoria, los
hijos de padres mutilados tendrian que nacer mutilados, cosa que no
sucedia en realidad. Segun Aristoteles, las caracteristicas hereditarias se
transmitian porque el semen paterno contenia un plan con las instrucciones
precisas para modelar la sangre informe de la madre y dar lugar asi al
descendiente; es decir la herencia biologica consistia, mas que en una mera
transmision de muestras del organismo paterno a su descendencia, en la
transmision de la informacion necesaria para el desarrollo embrionario del

individuo. (11)

Durante el Renacimiento surgioé una nocion pintoresca y nada cientifica del

fendmeno de la herencia, la Teoria de la Preformacion, segiun la cual cada
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individuo resultaba simplemente del crecimiento de un diminuto enano, el
homunculo, presente en el semen del padre o en la sangre de la madre. Esta
teoria también afirmaba que todas las generaciones de la raza humana se

encontraban preformadas, unas dentro de otras, en los cuerpos de Adan y

Eva. (11)

A pesar de estas teorias y de que grandes naturalistas como Lamarck y
Darwin no diferian en lo sustancial de lo expuesto por Hipdcrates 23 siglos
antes.(11) Se considera que la respuesta a las preguntas inicialmente
planteadas acerca de la historia de la Genética inicia con Gregor Johann
Mendel quien contesta empiricamente a la primera pregunta con sus
experimentos. La respuesta a la segunda pregunta estd en intima relacion
con la historia del 4cido desoxirribonucleico, ADN, que se inicia en 1969
cuando Miescher escribid el articulo (publicado en 1871) en el que describia
la “nucleina” como una “substancia acida rica en fosforo” aislada
primeramente en los nucleos de las células de pus y después en otros tipos
de células. La “nucleina” fue rebautizada en 1889 por Richard Altmann
como 4acido nucleico. Sin embargo, la identificaciéon de la substancia o
material hereditario como ADN -los genes son ADN- no se produjo hasta
1944 cuando Avary, Mac Leod y McCarty identificaron el ADN como el
“principio transformante” de Griffith (1928) en el fendmeno de
transformacion bacteriana. Por ello, se deduce que es incorrecto decir -como
suele hacerse- que la Genética nacié como ciencia en 1900 cuando de Vries,
Correns y Tschermak redescubrieron las denominadas Leyes de Mendel. En
realidad, de acuerdo con lo expuesto anteriormente, podria decirse que el

parto de la Genética durd 80 afios puesto que empezd en 1865 con el trabajo
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de Mendel y termind en 1944 con la identificacion del ADN como el material

hereditario. (10)

Las reuniones que hoy se consideran como los tres primeros congresos
internacionales de Genética se convocaron como “International Conference
on Hybridization” (Londres, 1899), “International Conference on Plant
Breeding and Hybridization” (nueva York, 1902) y “Conference on
Hybridization and Plant Breeding” (Londres, 1906). Y fue precisamente en
esta tercera reunion donde William Bateson propuso el nombre de Genética
para la actividad que alli les reunian y que “habia dejado de ser un misterio
para convertirse en ciencia”. El desarrollo de la genética fue rapido,
posiblemente igualado por muy pocas ciencias. Su progreso ha estado
impulsado por tres fuerzas: la primera, la mejora de plantas y animales; la
segunda, su aplicacién a la medicina, convirtiendo al ser humano en
beneficiario directo; y la tercera, su aplicacion al conocimiento basico del

fenomeno vital: su esencia, origen y evolucion. (10)

3.4. Historia de la Genética en la Medicina
La inclusion de la genética en la medicina tiene su inicio a principios del
siglo XX con el reconocimiento por Garrod y otros estudiosos que las leyes
de herencia de Mendel podian explicar la recurrencia de las enfermedades
en las familias. En los ultimos afios, la genética médica crecid de una
subespecialidad pequefia que se ocupaba de algunas enfermedades
hereditarias raras a ser una especialidad médica reconocida, donde sus

conceptos y sus intervenciones son componentes importantes del
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diagndstico y el manejo de muchas enfermedades, ya sean comunes o raras;
sobre todo ahora, en el siglo XXI, con el Proyecto del Genoma Humano, el
cual es un esfuerzo internacional para determinar el contenido completo del
genoma humano, definido como la suma total de la informacion genética de
nuestra especie (el sufijo —-ome derivado del Griego para todo). Hoy en dia,
podemos estudiar el genoma humano como una entidad, en vez de un gen a
la vez. La Genética Médica se ha vuelto parte del amplio campo de la
medicina genomica, la cual pretende aplicar un andlisis a gran escala del
genoma humano, incluyendo el control de la expresion génica, variacion
gendmica e interaccién entre los genes y el ambiente, para mejorar la

atencion médica. (12)

3.5. Definicion de Genética
Pueden encontrarse varias definiciones entre ellas:
“Es el estudio de los rasgos biologicamente heredados.” (5)
“Ciencia que estudia el material hereditario bajo cualquier nivel o
dimension.” (10)
“Se refiere al estudio de genes y su rol en la herencia — en otras palabras, la
forma en que ciertos rasgos o condiciones pasan de una generacion a otra.”

(13)

3.6. Genética Médica
Esta se enfoca en el paciente y su familia completa. Una historia familiar es
el primer paso en el andlisis de cualquier enfermedad, sea o no conocida la
enfermedad como genética. La historia familiar puede ser un criterio
diagndstico, puede mostrar que la enfermedad es hereditaria, puede
proveer informacion de la historia natural de la enfermedad y la variacion
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de su expresion, puede aclarar el patrén de herencia. El reconocer que la
enfermedad tiene un componente familiar permite que el riesgo en otros
miembros de la familia pueda ser estimado para que puedan tener un

manejo adecuado, prevencion y asesoria médica. (1)

En los ultimos afios, el Proyecto del Genoma Humano ha puesto a nuestra
disposicién la secuencia completa del ADN humano; este conocimiento
permite la identificacion de los genes humanos, una determinacién de la
extensa variacion de estos genes en diferentes poblaciones y por ultimo,
conocer acerca de como la variacion contribuye a la salud y la enfermedad.
Junto con otras disciplinas modernas el Proyecto del Genoma Humano ha
revolucionado la genética medica y humana, proveyendo una penetracion
fundamental de muchas enfermedades y promoviendo el desarrollo de
mejores herramientas diagnosticas, medidas preventivas y métodos

terapéuticos basados en una perspectiva comprensiva del genoma. (1)

3.6.1. Clasificacion de los trastornos genéticos

En la practica clinica, el principal significado de la genética consiste
en la aclaracion del rol que juega la variacion y la mutacion genética
en predisponer a la enfermedad, modificando el curso de la
enfermedad o causando la enfermedad por si misma. Virtualmente
cualquier enfermedad es el resultado de la combinacion de accién de
genes y ambiente, pero el rol relativo del componente genético puede
ser mayor o menor. Dentro de las enfermedades causadas entera o
parcialmente por factores genéticos, se reconocen tres tipos a saber:
cromosdmicas, monogénicas y multifactoriales. (1)
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1. Cromosdémicas: En las enfermedades cromosdmicas, el defecto es
causado por exceso o deficiencia de los genes contenidos en los
cromosomas o en segmentos de cromosomas. Como, por ejemplo, la
presencia de una copia extra de un cromosoma, el cromosoma 21
produce una enfermedad especifica, el Sindrome de Down, a pesar
que ningun gen dentro del cromosoma es anormal. Como grupo, las
enfermedades cromosdémicas son comunes, afectan a 7 de cada 1000
nacidos vivos y son responsables de la mitad de los abortos

espontaneos. (1)

2. Monogénicas: Las enfermedades monogénicas son causadas por
mutaciones individuales de genes. La mutaciéon puede estar presente
en un cromosoma del par génico (emparejada con un alelo normal en
el cromosoma homdlogo) o estar presente en ambos cromosomas del
par génico. En unos pocos casos, la mutacion se encuentra en el
genoma mitocondrial en vez de hallarlo en el genoma nuclear. En
cualquier caso, la causa es un error critico en la informacién genética
contenida en un solo gen. Los trastornos monogénicos como fibrosis
quistica, anemia de células falciforme y Sindrome de Marfan exhiben
patrones genealdgicos obvios y caracteristicos. La mayoria de estos
defectos son raros, individualmente se presentan con una frecuencia
que puede ir de 1 en 500 a 1000 individuos, pero usualmente son
inferiores. A pesar que son individualmente raros, como grupo, los
trastornos monogénicos son responsables de una importante

proporcion de enfermedades y muertes. (1) Sin embargo, con el
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advenimiento de la tecnologia estos datos estadisticos pueden
modificarse. La prevalencia de los trastornos monogénicos en la
poblacion general es de un 2% en cualquier momento dado de
tiempo.'En un estudio poblacional de mas de 1 millon de recién
nacidos vivos, la incidencia de trastornos monogénicos graves en la
poblacion pedidtrica se estimo6 en un 0.36%. En la poblacion de nifios

hospitalizados el 6 a 8% presentan un trastorno monogénico. (1)

3. Multifactoriales: La herencia multifactorial es la responsable de la
mayor parte de enfermedades, las cuales poseen una contribucion
genética segun se demuestra por el aumento en el riesgo de
recurrencia en los familiares de los pacientes y también por el
incremento en la frecuencia de la enfermedad en gemelos idénticos.
Ademas, la agregacion familiar en este tipo de enfermedades no sigue
ninguno de los patrones caracteristicos que se observan en los
defectos monogénicos. Entre las enfermedades multifactoriales estan
los trastornos de desarrollo prenatal, resultantes en malformaciones
congénitas como la enfermedad de Hirschsprung, labio y paladar
fisurado, o defectos cardiacos congénitos; asi como muchas otras
enfermedades en la vida adulta como la enfermedad de Alzheimer,
diabetes e hipertension. Estas enfermedades son el resultado de uno,
dos, o mas genes diferentes que juntos pueden producir o
predisponer a una defecto serio, usualmente en concierto con factores
ambientales. El impacto estimado de estas enfermedades va desde el
5% en la poblacion pediatrica a mas del 60% en la poblacion

completa. (1)
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3.6.2. Proyecto del Genoma Humano

El proyecto del Genoma Humano es una de las grandes hazafias de
exploracion en la historia — un viaje interno de descubrimiento en vez
de una exploracién fuera del planeta o del cosmos; un esfuerzo
internacional para secuenciar y hacer un mapa de los genes- juntos
conocidos como genoma- de miembros de nuestra especie, Homo
sapiens. Completado en abril del 2003, el proyecto del genoma
humano nos dio la habilidad, por primera vez, de leer el modelo
genético completo de la naturaleza para construir un ser humano.

(13)

3.6.3. Genoma humano

Toda célula nucleada del cuerpo contiene su propia copia del genoma
humano. Segun las estimaciones posee alrededor de 25,000 genes.
Los genes son unidades de informacion genética codificados en el
ADN, que se estructura en una serie de organulos con formacion de
baston denominados cromosomas, que se localizan a su vez en el

nucleo de una célula. (1)

Cada especie tiene un complemento cromosomico caracteristico en lo
que respecta al numero y la morfologia de sus cromosomas. Los
genes se alinean a lo largo de los cromosomas y cada uno ocupa un
lugar preciso o locus. El mapa génico es el mapa de la localizacion
cromosdmica de los genes, y también es caracteristico de cada especie

y de los individuos de una especie. (1)
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El genoma contenido en el nucleo de las células somaticas humanas
esta constituido por 46 cromosomas, dispuestos en 23 pares. De estos
23 pares, 22 son semejantes en los hombres y las mujeres, se
denominan autosomas; su numeracion va desde el mas grande al mas
pequeno. El par restante esta constituido por los cromosomas
sexuales: dos cromosomas X en las mujeres y la combinacion de un
cromosoma X y un cromosoma Y en los hombres. Cada cromosoma
tiene un conjunto diferente de genes dispuestos linealmente a lo largo
de su ADN. Los miembros de un par de cromosomas (cromosomas
homologos) contienen informacidén genética congruente entre si; es
decir, poseen los mismos genes y en la misma secuencia. Sin
embargo, en el locus especifico puede existir formas idénticas o
ligeramente diferentes del mismo gen, denominadas alelos. Uno de
los miembros de cada par de cromosomas se hereda del padre y el

otro de la madre. (1)

3.6.4. Estructura del Acido Desoxirribonucleico, ADN

El ADN es una macromolécula de d&cido nucleico polimérico
constituida por tres tipos de unidades: un aztuicar con cinco carbonos,
la desoxirribosa; una base que contiene nitrogeno, y un grupo fosfato.
Las bases son de dos tipos, purinas y pirimidinas. Hay dos bases de
purinas, adenina (A) y guanina (G), y dos bases de pirimidina;
tiamina (T) y citosina (C). Los nucledtidos estan constituidos por una
base, un grupo de fosfato y un azucar, y se polimerizan en cadenas
largas de polinucleotidos debido a los enlaces 5°-3" fosfodiéster que se
forman entre las unidades adyacentes de desoxirribosa. En el
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genoma humano, estas cadenas de polinucledtidos estan constituidos
por millones de nucledtidos y su tamafo oscila entre
aproximadamente 50 y 250 millones de pares de bases (en el

cromosoma mas grande). (1)

3.6.5. Organizacion de los cromosomas

Cada cromosoma estd constituido por una tnica doble hélice de
ADN. Cada cromosoma nuclear es una tnica molécula larga y lineal
de ADN dispuesta en forma de cadena doble. En el interior de cada
célula, el genoma se dispone formando la cromatina, en la que el
ADN genomico forma complejos con varias clases de proteinas
cromosOmicas. Excepto durante la division celular, la cromatina se
distribuye en todo el nucleo y tiene un aspecto relativamente
homogéneo bajo el microscopio. Cuando la célula se divide su
genoma se condensa y aparece formando los cromosomas que son
microscopicamente visibles. Por tanto, los cromosomas solo son
visibles en forma de estructuras bien delimitadas cuando las células
se estan dividiendo. En la cromatina, las moléculas de ADN de un
cromosoma forman un complejo con una familia de proteinas
cromosOmicas basicas denominadas histonas, y con un grupo

heterogéneo de proteinas no histona. (1)

3.6.6. Cromosoma mitocondrial

Un pequeno pero importante subconjunto de genes codificados en el

genoma humano reside en el citoplasma de la mitocondria. Los

22



genes mitocondriales se heredan exclusivamente por via materna.
Las células humanas tienen entre cientos y miles de mitocondrias que
contiene cada una varias copias de una pequena molécula de ADN
circular, el cromosoma mitocondrial. Esta molécula solo codifica 37
genes. Se han descrito mutaciones en genes mitocondriales en varios

trastornos de herencia materna y esporadicos. (1)

3.6.7. Organizacion del genoma humano

Las regiones del genoma con caracteristicas similares (de
organizacion, replicacion o expresion) no estan repartidas de manera
aleatoria sino que tienden a agruparse. Esta organizacion funcional
se correlaciona a la perfeccion con su organizacion estructural. De los
3,000 millones de pares de bases del ADN existentes en el genoma,
realmente menos del 1.5% codifica proteinas y tan sdlo alrededor del
5% parece contener elementos reguladores que influyen o determinan
los patrones de expresion genética durante el desarrollo de los
diferentes tejidos. Solo alrededor de la mitad de la longitud lineal
total del genoma se compone del denominado ADN de copia simple
o unica, es decir, ADN cuya secuencia de nucleotidos esta
representada una sola vez (o como mucho algunas veces). El resto
del genoma consiste en varias clases de ADN repetitivo, e incluye
ADN con secuencias de nucledtidos repetidas, ya sea de forma
idéntica o con pocas variaciones, de cientos a millones de veces en el
genoma. La mayoria de los genes que existen en el genoma estan
representados por ADN de copia tinica, mientras que las secuencias
de la fraccion de ADN repetitivo contribuyen a mantener la
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estructura cromosOmica y son una fuente importante de variacion
entre los diferentes individuos; parte de esta variacion puede

predisponer a procesos patologicos en el genoma. (1)

3.6.8. Estructura y funcion de los genes

Los genes se localizan en todo el genoma, pero tienden a agruparse
en algunas regiones y en algunos cromosomas, mientras que son
relativamente escasos en otras regiones y en otros cromosomas.
Definimos gen como una secuencia de ADN cromosomico necesaria
para la elaboracion de un producto funcional, sea un polipéptido o
una molécula de ARN funcional. Un gen incluye las secuencias
codificantes y las no codificantes necesarias para la adecuada
expresion del gen. Las secuencias de nucledtidos adyacentes aportan
sefiales moleculares de inicio y terminacién para la sintesis de ARNm
transcrito del gen. En el extremo 5del gen se encuentra la region del
promotor que incluye secuencias responsables del inicio adecuado de
la transcripcion. Existen varios tipos de promotores en el genoma
humano, con propiedades reguladoras diferentes, que especifican los
modelos de desarrollo, asi como los niveles de expresion de un gen
concreto en los diferentes tejidos y células. Tanto los promotores
como los elementos reguladores pueden ser sitios de mutacion en
enfermedades genéticas que pueden interferir con la normal
expresion de un gen. En el extremo 3" de un gen se encuentra una
importante region no traducida que contiene una sefial para anadir
una secuencia de residuos de adenosina (la denominada cola poli A)
al extremo del ARNm maduro. Finalmente a través de la expresion
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génica la informacion contenida en el genoma humano, pasa de los
genes del genoma a las proteinas del proteoma que orquestan
numerosas funciones de las células, los 6rganos y todo el organismo,
asi como en sus interacciones con el ambiente. (1)

Hay genes del genoma humano que no codifican proteinas, aunque
las funciones de estos genes no se conocen con detalle algunos de
ellos estan implicados en la regulacion de otros genes, mientras que
en otros casos pueden desempefar funciones estructurales en

diversos procesos nucleares y citoplamicos. (1)

3.6.9. Citogenética

La citogenética clinica consiste en el estudio de los cromosomas, su
estructura y su herencia, aplicado a la préctica de la genética médica.
Desde hace casi 50 afios sabemos que los cambios microscépicamente
visibles en el numero o la estructura de los cromosomas pueden
producir trastornos clinicos, que se denominan trastornos
cromosOmicos.  Estos trastornos cromosdémicos constituyen una
entidad propia dentro de las enfermedades génicas. Representan una
gran proporcion del conjunto de problemas reproductivos,
malformaciones congénitas y retraso mental, y representa un gran
papel en la patogenia del cancer. Los trastornos citogenéticos estan
presentes en cerca del 1% de los nacidos vivos, en alrededor del 2%
de las gestaciones de mujeres mayores de 35 afnos que se someten a
diagndstico prenatal, y aproximadamente la mitad de todos los

abortos espontdneos del primer trimestre de la gestacion. (1)
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Las indicaciones clinicas para el andlisis cromosdmico son: problemas
en el crecimiento y desarrollo tempranos, nacidos muertos y muerte
neonatal, problemas de fertilidad, antecedentes familiares, tumores,

embarazo en una mujer de edad avanzada. (1)

Para la identificacion de los cromosomas hay tres métodos de tincién
muy utilizados que pueden diferenciar los distintos cromosomas
humanos: el método de Giemsa (bandas G) que es el mas comun
utilizado en los laboratorios clinicos; bandas Q, tincidon con mostaza
de quinacrina o compuestos similares y la preparacion se visualizan
con microscopia de fluorescencia; bandas R, que es la utilizada para

examinar regiones que se tifien mal con las bandas G 0 Q. (1)

La citogenética ha desarrollado otras técnicas especiales, como lo son
las bandas C, bandas de alta resolucion, sitios fragiles, hibridacién in

situ fluorescente?, las cuales no se expondran en este trabajo. (1)

A través de la disponibilidad de los recursos derivados del Proyecto
Genoma Humano, el andlisis cromosémico también se puede llevar a
cabo a nivel gendmico mediante el uso de métodos basados en
matrices en los que se utiliza la técnica de hibridacion gendmica

comparativa (CGH). (1)
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3. 6.10. Patrones de herencia

La herencia se define como mecanismos con que lo seres vivos
reproducen las caracteristicas generales de su especie. (14) Para
evaluar la herencia clinicamente existe una herramienta antigua y
muy util: el arbol genealogico. Esta herramienta sirve para recopilar
la mas completa informacion sobre la familia del paciente. Este
consiste en un esquema ordenado de familiares de una persona,

incluyendo varias generaciones. (14)

Dentro de los mecanismos de herencia se encuentran los patrones
monogénicos, y la herencia poligénica. La herencia monogénica,
estos patrones se denominan mendelianos, llamados asi por Gregor
Mendel. (1,15) Los trastornos causados por este tipo de herencia se
encuentran en linea de Mendelian Inheritance in Man (OMIN, version
digitalde Mendelian Inheritance in Man) se encuentran mas de 3,917
enfermedades con patron de herencia mendeliana. Estos dependen
principalmente de si el fenotipo es dominante o recesivo y la
localizacion cromosomica del locus del gen que puede ser autosoma o
en un cromosoma sexual. (1,15) Los patrones de herencia compleja
contribuyen a las enfermedades de herencia compleja y que no
evidencian una pauta de herencia mendeliana simple. (1) Estos
patrones de herencia también son llamados herencia cuantitativa o
poligénica y su expresion puede ser determinada por la combinacion
de todas las variantes de los patrones hereditarios para uno o dos

genes. (14)
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Aclaremos que no todas las enfermedades genéticas son heredades
sino que pueden ser adquiridas. Entonces una enfermedad molecular

es aquella que se debe bdsicamente a una mutacion sea o no

heredada. (1)

3.6.11. Tratamiento de la Enfermedad Genética

El objetivo es la eliminacion o el alivio de los efectos de la
enfermedad, en el paciente y en su familia. Mejora de la calidad de
vida, disminuciéon de secuelas y mejorar su funcionamiento
fisiologico si es posible. El tratamiento se basa especificamente en
cada enfermedad y no puede ser generalizado. Sin embargo, la

educacion y prevencion es algo que debe aplicarse a todo paciente. (1)

Hoy en dia, la medicina molecular ha puesto a la disposicion
tratamientos especificos para algunas enfermedades. Estos incluyen
la terapia génica la posibilidad de manipulacion de la expresion
génica mediante analogos de nucledtidos aparentemente seguros y la
capacidad para prevenir manifestaciones clinicas de trastornos que

previamente eran mortales como las enfermedades metabdlicas. (1)

3.7. Genética y educacion médica
El profesor Rubio (1973) tras examinar las relaciones interdisciplinares entre
la Genética y otras ciencias bioldgicas (Citologia, Bioquimica, Fisiologia,
Microbiologia, Botdnica, Zoologia, Ecologia, Agronomia, Zootecnia,

Medicina) concluia que la Genética ocupa un puesto central porque con
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todas ellas tiene conexion en contenido y desarrollo histérico ofreciendo un

punto de vista aglutinante del pensamiento biologico actual. (10)

El Premio Nobel 1980 Paul Berg sefalo: -Asi como nuestros actuales
conocimientos y practica de medicina se basan en un sofisticado
conocimiento de la anatomia, fisiologia y bioquimica humanas, de la misma
forma, en el futuro, el manejo de la enfermedad exigird un detallado
conocimiento de la anatomia, fisiologia y bioquimica moleculares del
genoma humano... Necesitaremos un conocimiento detallado de como los
genes humanos estan organizados y como funcionan y su regulacion.
Asimismo, necesitaremos que nuestros médicos estén tan familiarizados con
la anatomia y fisiologia molecular de los cromosomas y los genes como lo
estan ahora los cirujanos cardiacos con la estructura y el funcionamiento del

corazon. (1)

En el libro de Genetics in Medicine hacen mencion que en la primera edicidon
del libro James and Margaret Thompson escribieron: “La genética es
fundamental para la educaciéon médica clinica de ciencias bésicas y tiene
aplicaciones importantes para la medicina clinica, salud publica y la
investigacion médica. Con el reconocimiento del rol de la genética en la
medicina ha venido el problema de proveerle un lugar en el pensum de
pregrado. Un problema que ha sido, hasta ahora, solo resuelto parcialmente
en la mayoria de escuelas de medicina...” (1) la primera edicién del libro se
publico hace 47 afios y evidencia que la genética fue reconocida hace

muchos afnos como parte esencial de la formacién del médico.
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En la OMS un grupo de expertos reconocidos internacionalmente
especializados en el campo de genética comunitaria en paises con ingresos
bajos y medios refirieron que los servicios de genética comunitaria en estos
paises no son adecuada. Y podria deberse a muchos factores como: falta de
recursos, que las enfermedades genéticas no han sido consideradas
prioridad, concepcion erronea acerca del control de las enfermedades
congénitas y su costo asociado asi como el acceso a tecnologia sofisticada,
poca instruccidon genética, limitaciones culturales, legales o religiosas como
el miedo a la estigmatizacion dentro de la comunidad y las restricciones
legales o religiosas de seleccionar el aborto de los fetos afectados, un
numero insuficiente de profesionales de la salud entrenados, datos
inadecuados de la magnitud real y el carga econdémica de estas
enfermedades. También hacen énfasis en la necesidad de la educacion en
genética para profesionales de la salud quienes son responsables de hacer

las politicas publicas y el publico en general. (4)

Es importante mencionar que los principios y los acercamientos genéticos
no se restringen a ninguna especialidad médica o subespecialidad pero
estan impregnadas en muchas areas de la medicina. Para dar a los pacientes
y sus familias el beneficio completo del conocimiento de genética, todos los
médicos y sus colegas en el drea de la salud necesitan entender los
principios de la genética humana. Estos principios incluyen la existencia de
formas alternas de genes (alelos) en la poblacion; la ocurrencia de fenotipos
similares desarrollados por mutaciones y variaciones de diferente loci; el
reconocimiento de que enfermedades familiares pueden surgir de variantes

de genes que causan susceptibilidad a la enfermedad en la interaccion gen-
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gen y gen-ambiente; el rol de mutacion somatica en cancer y el
envejecimiento; la viabilidad del diagndstico prenatal, test pre-sintomaticos
y tamizaje en poblaciones; y la promesa de terapias gendmicas. Estos
conceptos ahora influencian la practica médica y solamente se volveran mas

importantes en el futuro. (1)

En Estados Unidos de Norte Ameérica, la Association of Professors of Human

and Medical Genetics (Asociacion de profesores de Genética humana y

meédica) junto con la Amercian Society of Human Genetics (Sociedad

Americana de Genética Humana) declararon, en el 2001, que durante la

formacion de un estudiante de medicina, se deberian lograr ciertas

competencias, conocimientos, habilidades y comportamientos especificos en

genética médica. (3) Algunas de ellas enumeradas a continuacioén:

Competencias esenciales:

1. Explicar la importancia de la prediccion y prevencion de la enfermedad.

2. Entender las etapas del desarrollo del comportamiento, maduracion e
inteligencia humana.

3. Aplicar las técnicas adecuadas para extraer informacion médica.

4. Entender como responder apropiadamente a los mecanismos de defensa
de los pacientes.

5. Reconocer la importancia de reiterar la informacion a pacientes quienes
estan ansiosos o no familiarizados con los conceptos presentados.

6. Reconocer la importancia de la confidencialidad de los pacientes

7. Realizar referencias apropiadas a grupos de apoyo genéticos, grupos
comunitarios, u otros recursos que puedan beneficiar al paciente y la

familia.
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8. Respetar la autonomia de todo paciente, pero también proveer asesoria
en la toma de decisiones cuando lo soliciten.

9. Respetar las creencias religiosas, culturales, sociales y éticas de los
pacientes aunque éstas difieran de las propias.

10. Interpretar su propia actitud hacia problemas éticos, sociales, culturales,
religiosos y étnicos y desarrollar la habilidad para individualizar a cada
paciente o miembro de la familia.

11. Adaptarse emocionalmente a las respuestas de los pacientes.

12. Reconocer las limitaciones de sus propias habilidades y consultar a un
experto cuando sea necesario.

13. Utilizar efectivamente recursos como libros de texto médicos, articulos
de investigacion, y sistemas computarizados para obtener informacion
necesaria para la buena atencion del paciente.

14. Aplicar los principios de medicina basada en evidencias a la practica
clinica.

15. Entender como la observacion clinica puede proveer una penetracion a
la biologia humana y la patogénesis de la enfermedad y; a través de la
investigacion llevar a la mejora de la salud.

16. Emprender un programa de educacion continua. (3)

Conocimientos especificos requeridos:
1. Estructura y funcién de genes y la organizacion del genoma humano
a. Que son los genes, como se organizan y controlan, que hacen,
como se segregan.
b. Como la expresion génica es afectada por regiones codificantes y

no codificantes, efecto de trans y de la estructura y la cromatina.
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Como la funcién proteica es influida por el ARNm vy el
procesamiento de polipéptidos e interacciones.

Como las actividades génicas varian en el desarrollo,
normalmente y patologicamente.

Que informacién puede predecirse por la secuencia de ADN de
un gen.

Que informacion puede obtenerse midiendo ARN o niveles
proteicos y que no pude obtenerse solamente de wuna
secuenciacion de ADN.

Como procesos de duplicacion génica, divergencia, “exon
shuffling” y la actividad de elementos o genes transponsones
ayudan a explicar la variabilidad, redundancia y plasticidad

genomica.

2. Genes y enfermedad

a.

Los patrones de herencias caracteristicos, autosdmico dominante,
autosdmico recesivo, ligado al X dominante, ligado al X recesivo.
Factores que afectan el desarrollo del fenotipo en trastornos
monogeénicos.

Manifestaciones clinicas de enfermedades mendelianas comunes.
Las bases de los errores innatos del nacimiento y metabdlicos; y
de la variacion farmacogenética y sus manifestaciones clinicas.

Las bases genéticas de las enfermedades mitocondriales y el
patron de herencia de los rasgos mitocondriales.

La naturaleza de mutaciones y pre-mutaciones y su contribucion a

variabilidad y enfermedad humana.
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g

Los conceptos y la importancia clinica de impronta genética y
disomia uniparental.

Como polimorfismos, mapeo genético, asociaciones de genes y
estudios de asociacion son usados en medicina.

La naturaleza multifactorial de la mayoria de rasgos humanos,
normales y anormales y los principios de la herencia
multifactorial.

Como los genes interactiian con otros genes y con varios factores
ambientales para producir enfermedad y como el mejoramiento
de factores no genéticos puede prevenir el desarrollo de la
enfermedad en un individuo con susceptibilidad genética a la

enfermedad.

3. Cromosomas y anomalias cromosdmicas

a.

b.

Como los genes estan organizados en los cromosomas, como los
genes se replican en mitosis y meiosis, y como se transfieren de
padre a hijos.

Caracteristicas clinicas de anomalias cromosomas comunes.

4. Genética Poblacional

a.

b.

Como los principios de la genética poblacional explican
frecuencias diversas de mutaciones particulares en poblaciones,
los efectos de consanguinidad, la ocurrencia continua de
mutaciones nuevas, y la resistencia a intervenciones medicas.

Como los principios de evolucion pueden ser usados para

entender la biologia humana y la enfermedad.
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5. Genética dentro de la Practica Médica

a.

Como el conocimiento del genotipo de un paciente puede ser
usado para desarrollar un abordaje mas eficiente para el
mantenimiento de la salud, prevencion de enfermedad,
diagnostico, y tratamiento para el individuo en particular.
Técnicas moleculares y citogenéticas mas comunes y como puedes
ser aplicadas a trastornos genéticos.

Como alteraciones genéticas pueden llevar al desarrollo de
neoplasias malignas y como la identificacion de estos cambios
pueden ser usados para el diagnostico, prevencion y tratamiento.
Las ventajas potenciales, limitaciones y desventajas de las pruebas
genéticas presintomaticas.

Las ventajas potenciales, limitaciones y desventajas de pruebas
genéticas predictoras.

Como la aplicacion apropiada de la genética en medicina puede
mejorar la salud publica, y como determinar si ciertas
intervenciones son ttiles en poblaciones en particular.

Los abordajes alternativos y metas de programas de tamizaje para
enfermedades genéticas en recién nacidos, embarazadas, y otros
adultos; y los problemas éticos para justificar los programas.

La existencia y justificacion de un programa de tamizaje para
detectar enfermedades genéticas y la diferencia entre tamizaje y
pruebas diagndsticas definitivas.

Abordajes terapéuticos convencionales de las enfermedades

genéticas y el estatus general de las terapias génicas.
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j. Qué exposiciones pueden ser teratdogenas y coOmo puede
prevenirse la exposicion.

k. Como reconocer y clasificar anomalias congénitas y sindromes
congénitos multiples.

1. El proposito de la asesoria genética.

m. Cuando y cémo referir individuos con enfermedades genéticas o
anomalias congénitas a un especialista en genética y porqué la
referencia beneficia al paciente.

n. Como descubrimientos cientificos son evaluados en un contexto
clinico y aplicado apropiadamente a la atencion médica.

0. Como problemas éticos y legales relacionados con genética afecta
la practica médica.

p. Cdémo los aspectos organizacionales y econdmicos del sistema de
salud afectan los servicios de genética clinica.

q- Lo que la historia a través del uso o el uso inadecuado de la
genética humana ensena sobre la aplicacion del conocimiento

contemporaneo de genética médica. (3)

Habilidades especificas:

1. Obtener una historia médica familiar completa, construir un arbol
genealogico apropiado, reconocer patrones de herencia y otros
indicadores de enfermedades genéticas en la historia familiar.

2. Reconocer caracteristicas que sugieran la presencia de enfermedades

genéticas en la anamnesis, el examen fisico o en examenes de gabinete.
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10.

11

12.

Identificar a los pacientes con una fuerte predisposicion hereditaria a
enfermedades comunes y facilitar el abordaje apropiado de otros
miembros de la familia con predisposicion.

Reconocer y clasificar anomalias congénitas comunes y patrones de
anomalias.

Reconocer e iniciar la evaluacion de paciente con errores innatos del
metabolismo.

Interpretar los resultados de técnicas de diagnodsticas citogenéticas,
moleculares y bioquimicas.

Estimar el riesgo recurrente de enfermedades mendelianas vy
multifactoriales en familias afectadas.

Utilizar la informacién sobre predisposicion genética a una enfermedad
particular de un paciente para ayudar a reducir el riesgo de padecerla o
para un manejo mas efectivo si se desarrolla.

Describir las técnicas y abordajes apropiados para proveer asesoria
genética para enfermedades genéticas cominmente encontradas.
Comunicar informacion genética, de una manera no directiva y clara,
conveniente a individuos de diversas situaciones educativas, socio-

econdmicas, étnicas y culturales.

.Reconocer y aceptar las diferentes actitudes sociales, culturales y

religiosas en relacién al aborto, anticoncepcion, paternidad y rol de
géneros.
Utilizar apropiadamente los servicios y agencias comunitarias de ayuda,

en particular, grupos de ayuda para enfermedades genéticas.

37



13.

14.

15.

16.

Proveer a los pacientes accesos a exdmenes diagndsticos y predictivos
que sean apropiados para la condicién en su familia y asesorar a los
pacientes sobre los beneficios, limitaciones y riesgos de los mismos.
Trabajar con un especialista en genética para desarrollar un plan
comprensivo para la evaluacién y manejo de los pacientes con una
enfermedad genética.

Poner a disposicion del paciente con enfermedades genéticas el
tratamiento adecuado, incluyendo dieta adecuada, tratamiento
farmacologico, reemplazo de enzimas, trasplante, terapia génica, asi
como una guia anticipatoria sobre practicas de screening especificas para
el diagnostico.

Apreciar el importante rol de la investigacion biomédica y desarrollar

habilidades que permitan el analisis critico de los avances cientificos. (3)

Comportamientos especificos

1.

Presentar al paciente todas las opciones relevantes, por igual, sin
coercion y de forma exacta.

Estar al tanto de los dilemas planteados por la confidencialidad cuando
los familiares estén en riesgo de padecer una enfermedad seria.
Reconocer las implicaciones que la informacion sobre una anomalia
genética puede tener para la autoimagen de una persona, relaciones
familiares y estatus social y la reaccion de los pacientes puede diferir
dependiendo otros factores como género, edad, cultura y educacién.
Cuando sea apropiado, motive la participacion del paciente en estudios

médicos proveyendo una informacion y entendimiento completo de los
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riesgos y beneficios de su participacién en términos de su propia

enfermedad, tratamiento y contexto social. (3)

La Coalicion Nacional para la Educacion en Genética de los Profesionales de
Salud (NCHPEG) con sede en Lutherville, Maryland también presentaron
en el 2007 las “Competencias Esenciales en Genética para todos los
Profesionales de Salud” y definieron la lista de conocimientos, habilidades y
actitudes minimas necesarias que un profesional de salud debia poseer. (5)
En diferentes partes del mundo existen numerosas organizaciones que se
han ocupado de crear estrategias para educar tanto a los profesionales,

como a la poblacion sobre la genética. (15)

3.7.1. GPGeneQ®

Es un cuestionario que evaltia las habilidades requeridas para la
practica de genética en médicos generales. Es el primer instrumento
validado y confiable para la evaluacion de la educacidén genética en
médicos generales. Fue desarrollado por un grupo de profesionales
de la Universidad de Melbourne y el Murdoch Childrens Reasearch
Institute, Royal Children’s Hospital de Australia. Su construccion
estd basada en un marco tedrico y revision de literatura sobre
genética. El instrumento contiene tres apartados los cuales evaltan el
conocimiento, las habilidades y las actitudes de los médicos
generales. Su contenido y validez ecoldgica fue medida por el
método Delphi, en el cual participaron expertos sobre el tema de
genética, médicos generales y consumidores de servicios de salud.
(16)
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Consiste en tres series, con items que evaltian los conocimientos, las
habilidades para la resolucién de problemas y actitudes con respecto
a la Genética Médica en los sujetos evaluados, en este caso los
estudiantes de medicina. La serie de conocimientos tiene amplia
relevancia en la practica general y se podria aplicar a otras
intervenciones educativas relativas a la genética en la atencion
primaria. La serie de conocimientos esta compuesta de 10 items de
falso/verdadero/no estoy seguro. La serie de comportamiento auto-
reportado para evaluar habilidades se incluyen 7 preguntas abiertas.
La serie de actitud comprende 16 items con respuestas en escala de

Likert. (16)

3.8. Genética en Guatemala

3.8.1. Conocimientos en genética de los médicos en Guatemala

No hay estudios que evidencien el nivel de competencias especificas
en genética médica de los estudiantes de ultimo afio de medicina en
Guatemala. Sin embargo, hay estudios que pueden orientarnos. En
la Facultad de Ciencias Médicas de la Universidad de San Carlos de
Guatemala (USAC) se realizaron dos estudios sobre conocimientos de
biotecnologia, uno en el afio 2007, reportando que de los estudiantes
de pregrado y postgrado de los hospitales escuela de nuestro pais el
93.9% desconocian las indicaciones y las aplicaciones de las pruebas

genéticas. (17) El otro, realizado en el ano 2011, reportd que
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solamente el 2% de los estudiantes conocian acerca de las pruebas

genéticas en biotecnologia. (18)

3.8.2. Situacion de la educacion genética en las facultades de medicina de
Guatemala

En la ciudad de Guatemala las universidades que cuentan con la carrera
de Médico y Cirujano son:

1. Universidad de San Carlos de Guatemala (USAC)

2. Universidad Francisco Marroquin (UFM)

3. Universidad Rafael Landivar (URL)

4. Universidad Mariano Galvez (UMG)

A nivel de pregrado, la UFM dentro de su pensum (ver anexo 11.2.1)
cuenta con una unidad longitudinal de Genética, la cual se desarrolla a lo
largo del area de ciencias clinicas, también rotan en cuarto afio por un
area de practica de Genética Clinica. (19) La URL en su pensum (ver
anexo 11.2.2) cuenta con dos cursos de Biologia y Genética I y II los
cuales se imparten durante el primero y segundo ciclo del primer ano de
la carrera. (20) La UMG cuenta con la asignatura de Genética Humana
impartida en el séptimo ciclo (ver anexo 11.2.3), es decir, tercer afno de
carrera, tiene una duracién de 6 meses. (21) Las USAC no contiene una
asignatura o materia especifica de genética en el pensum (ver anexo
11.2.4). (22) Sin embargo, dentro de otras unidades didacticas como
biologia, bioquimica, patologia y farmacologia se imparten contenidos

de Genética Médica. (23, 24, 25, 26)
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A nivel de postgrado, Guatemala no cuenta con un postgrado, maestria o

residencia médica de genética per se. (27, 28, 29, 30)

3.8.3. Profesional Médico formado en Genética

En Guatemala, actualmente, se encuentran 5 profesionales que

ejercen en el area de Genética Médica:

Dr. Julio Rafael Cabrera Valverde es Médico y Cirujano egresado de
la Facultad de Ciencias Médicas de la USAC. Realizé una maestria en
Genética y Patologia Pediatrica en Temple University, Filadelfia.
Especializado en Genética Médica en la Universidad de Harvard en
Boston.  Especialista en Inmunogenética en la Universidad de
Laussanne de Suiza, Malformaciones congénitas en la Universidad
Emory de Atlanta, Educacion en Genética Médica en Case Western
University Cleveland, Bioética Genética en la Universidad de Chile,
Genomica Médica en la Universidad de Venezuela, asiste cada 6
meses a los congresos de Genética Humana en Estados Unidos.
Actualmente atiende la clinica de genética del Hospital Roosevelt y
del Hospital General San Juan de Dios y es catedratico de la

Universidad Francisco Marroquin. (comunicacion personal)

Dr. Gabriel de Jesus Silva Arévalo es Médico y Cirujano egresado de
la Facultad de Ciencias Médicas de la USAC. Realizd un electivo en
el Hospital General San Juan de Dios con el Dr. Julio Cabrera,
Genetista. Especializado en Pediatria en el postgrado de la USAC del

42



Hospital Roosevelt. Realizo un post doctorado en Genética Clinica y
Citogenética en Baylor College of Medicine. Realizé un electivo en
Enfermedades Metabolicas con el Dr. Ralph FingerHut, Co-Director
del Programa Nacional de Tamizaje Neonatal del Hospital Infantil de
Zurich, Suiza. Fundador de la Clinica de Genética de Obras Sociales
del Hermano Pedro, la clinica de Cardiogenética de UNICAR,
laboratorio de Citogenética GenLaby del Instituto INVEGEM.
Miembro de la International Society for Neonatal Screening(ISNS)
donde recibe cursos de actualizaciones anualmente. También es
miembro de la Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism
(SSIEM). Actualmente catedratico de la Facultad de Ciencias Médicas
de la USAC, y elaborador del programa de genética médica de

pregrado. (comunicacion personal)

El Dr. Eddy Rene Gonzalez Flores es Médico y Cirujano egresado de
la Facultad de Ciencia Médicas de la USAC. Es especialista en
Genética Humana con una maestria y Doctorado con mencion
SUMMA CUM LAUDE por la Universidad Auténoma de Barcelona.
Su entrenamiento y ejercicio clinico lo realizo en el Hospital
Valld'Hebron en Barcelona y el Hospital Nuestra Sefiora de la
Concepcion en Madrid. Fue Director de la Unidad de Genética
Humana del Sanatorio Nuestra Sefiora del Pilar, fundador y jefe de la
Clinica de Genética del Cancer en el Instituto de Cancerologia de
Guatemala, en el Hospital General San Juan de Dios y en el Hospital
de Diagnostico de El Salvador. Actualmente, Director Médico de

Genomica, centro de diagnostico genético. (comunicacion personal)

43



Dr. Jorge Luis Ortiz Corzo es Médico y Cirujano egresado de la
Universidad de San Carlos de Guatemala (USAC). Especializado en
Pediatria en el postgrado del Hospital General San Juan de Dios de la
USAC. Especialista en Genética Perinatal en el Instituto Nacional de
Perinatologia (INPer) de la Universidad Auténoma de México
(UNAM). Actualmente, es profesor titular de la Catedra de Genética
Bésica en el Postgrado de Neonatologia de la USAC, en el Instituto
Guatemalteco de Seguridad Social (IGSS) y en la Maestria de
Pediatria en el Hospital Centro Médico General de la UMG. Gerente
Meédico del Genzyme Guatemala y Médico Genetista de la Fundacién

Pediatrica Guatemalteca. (comunicacion personal)

Dr. José Marco Tulio Pdez Hanser es Médico y Cirujano egresado de
la Universidad de San Carlos de Guatemala (USAC). Especializado
en Pediatria en el postgrado del Instituto Guatemalteco de Seguridad
Social (IGSS). Fue seleccionado por el ministerio de Ciencia y
Tecnologia del Gobierno de Japdn como acreedor de la Beca “Research
Fellowship” realizada en el International Research and Educational
Institute for Medical Science (IREIIMS) Tokyo Woman's Medical
University obteniendo la Especialidad en Genética Humana. Es
catedratico titular de Embriologia y Genética Humana de la Facultad
de Ciencias Médicas de la Universidad Mariano Galvez y Jefe del
Departamento de Pediatria y Coordinador del Postgrado de Pediatria

del Hospital Regional de Coban. (comunicacion personal)
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4. POBLACION Y METODOS

4.1. Tipo y disefio de la investigacion

Investigacion cuantitativa, no experimental, descriptiva, transversal.

4.2. Unidad de analisis
La investigacion incluy6 192 estudiantes de ultimo afio de la carrera de
Meédico y Cirujano de la Universidad de San Carlos de Guatemala,

Universidad Francisco Marroquin y Universidad Rafael Landivar.

Unidad Primaria de Muestreo: 192 estudiantes de la carrera de
Meédico y Cirujano de la Universidad San Carlos de Guatemala,
Universidad Francisco Marroquin y  Universidad Rafael
Landjivar.

Unidad de Andlisis: Informacion obtenida que permitié establecer
el nivel de dominio de competencias en Genética Médica de los
estudiantes de la carrera de Médico y Cirujano de la Universidad
San Carlos de Guatemala, Universidad Francisco Marroquin y
Universidad Rafael Landivar.

Unidad de Informacion: Estudiantes que cursan el altimo ano de la
carrera de Médico y Cirujano pertenecientes a la Universidad San
Carlos de Guatemala, Universidad Francisco Marroquin y

Universidad Rafael Landivar.
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4.3. Poblacion y muestra

4.3.1. Poblacidon o universo:

Estudiantes de la carrera de Médico y Cirujano que se encontraban
cursando ultimo afio en la Universidad de San Carlos de Guatemala,
Universidad Francisco Marroquin y Universidad Rafael Landivar.
Teniendo una poblacion total de 379estudiantes, de los cuales 298 son

de la USAC, 36de la UFM y 45 de la URL.

4.3.2. Marco muestral:

Estudiantes de ultimo ano de la carrera de médico y cirujano de la
Universidad de San Carlos de Guatemala, Universidad Francisco

Marroquin y Universidad Rafael Landivar.

4.3.3. Muestra:

Se utiliz6 una muestra probabilistica estratificada

Calculo de la Muestra:

N Zip q
d> N-1+2Z2 p q

n=

Donde: N= Total de la poblacion
Z.=1.96 al cuadrado
p= proporcion esperada del 0.5
q=1-p (1-0.5)
d= precision 5%

n=192
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Para los estudiantes de ultimo afio de la Facultad de Ciencias
Meédicas de la USAC con una poblacion de 298 la muestra fue
de 151 estudiantes, la muestra de los estudiantes de tultimo afio
de la URL para una poblacion de 45 fue de 23 estudiantes, y la
muestra de los estudiantes de ultimo afo de la Facultad de
Medicina de la UFM con una poblacion de 36 fue de 18

estudiantes. El total de la muestra fue de 192 estudiantes.

4.4. Seleccion de sujetos participantes en el estudio:
Para la seleccion de los sujetos participantes en el estudio se utilizé la
seleccion sistematica de elementos muéstrales, a partir de un intervalo K.
K= N/n, donde K representa el intervalo de seleccion sistematica, N es la
poblacion y n es la muestra.
K=379/192=2
El elemento de arranque fue 1 y a partir de él obtuvimos los restantes

elementos de la muestra. (ver anexo 11.5)
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4.5. Medicion y descripcion de variables:

Genética Médica

el manejo de situaciones
donde la genética es

utilizada en medicina.

estudiantes de ultimo
ano de medicina dieron
a los items del 1 al 16
de la seccién 4 (Escala
Actitudinal) del
GPGenQe.

MACRO- VARIABLE DEFINICION DEFINICION TIPO DE ESIC)‘::LA CRITERIOS DE
VARIABLE CONCEPTUAL OPERACIONAL VARIABLE MEDICION CLASIFICACION
Conocimientos en Hechos, conceptos y | Respuestas que los | Cuantitativa Razén Se le asigné 4 puntos
Genética Médica principios que el estudiante | estudiantes de ultimo por cada respuesta
posee sobre genética | afio de medicina dieron correcta.
aplicada a la medicina. en los items del 1 al 10 El punteo fue de 0 a 40
de la seccion 2 (Escala puntos.
de Conocimiento) del
GPGenQe.
Nivel de
Competencias Habilidades en Conjunto de pasos que el | Respuestas que los | Cuantitativa Razon Se le asigné un valor
Especificas en Genética Médica estudiante sigue para la | estudiantes de dultimo de 1 a 4 puntos,
Genética Médica resolucion de un problema | afio de medicina dieron dependiendo de las
de genética aplicada a | alositemsdellal5 de respuestas apropiadas
medicina. la seccién 3 (Escala de dadas (anexo 11.1.2),
Comportamiento auto- por cada respuesta
reportado) del correcta.
GPGenQe. El punteo fue de 0 a 28
puntos.
Actitudes en Postura del estudiante ante | Respuestas que los | Cuantitativa Razén Se le asigné 1 punto

por respuesta positiva

y 2 puntos por
respuesta muy
positiva.

El punteo fue de 0 a 32
puntos.
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. . ESCALA CRITERIOS DE
MACRO- VARIABLE DEFINICION DEFINICION TIPO DE DE CLASIFICACION
VARIABLE CONCEPTUAL OPERACIONAL VARIABLE MEDICION
Diferencia entre Diferencia entre el Cantidad o medida que | Diferencia entre dos | Cualitativa Nominal “Si existe diferencia” o
el nivel de nivel de resulta de comparar dos | proporciones a través “No existe diferencia”
competencias competencias cantidades  distintas que | de la  prueba de

especificas en
genética Médica

especificas en
genética Médica
entre la universidad
estatal y las
privadas

pueden cuantificarse.

hipétesis por puntaje Z.
“Si existe diferencia” si
el puntaje z es mayor
de 196 y “no existe
diferencia” si el puntaje
es menor a 1.96
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4.6. Técnicas, procesos e instrumentos que se utiliz6 en la recoleccion de datos:

4.6.1. Técnicas de recoleccion de datos:

4.6.1.1. Cuestionario autoadministrado:
Se aplico el cuestionario GPGeneQ® (ver anexo 11.1) a los
estudiantes seleccionados aleatoriamente de ultimo ano de la
carrera de Médico y Cirujano de la Universidad de San Carlos
de Guatemala, Universidad Rafael Landivar y Universidad

Francisco Marroquin.

4.6.2. Procesos:

4.6.2.1. Autorizacion de las Universidades participantes:
Se solicitd, por medio de una carta que incluia el tema de esta
investigacion, la autorizacion para llevar a cabo la

autoadministracion del cuestionario a los estudiantes.

4.6.2.2. Autoadministracion de cuestionario:
Se procedio a auto-administrar el cuestionario GPGeneQ® a
cada uno de los estudiantes previamente seleccionados

aleatoriamente de cada universidad.

4.6.3. Instrumentos de medicion:

4.6.3.1. Cuestionario:
El instrumento para recolectar datos consistio en un
cuestionario, GPGeneQ® conformado de tres series, que

evalud los conocimientos, habilidades y actitudes que poseen
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los estudiantes del ultimo afo de la carrera de Médico y
Cirujano en Genética Médica.(16) La serie de conocimientos
estaba compuesta de 10 items de: falso/verdadero/no estoy
seguro, el punteo iba de 0 a 40. En la serie para evaluar
habilidades se incluyé 7 preguntas abiertas y el punteo iba de 0
a 28. La escala de Likert para evaluar actitudes comprendia 16

items, el punteo iba de 0-32. (Ver Anexo 11.1)

4.7. Procesamiento y analisis de datos:

4.7.1. Procesamiento de datos:

Los datos fueron procesados en una base de datos, la cual fue
construida en el programa de Microsoft Excel 2010. Se realizd un
consolidado de los resultados obtenidos por estudiante en cada una
de las series, luego se realizo la sumatoria de los resultados dando un

total para cada uno de los estudiantes.

4.7.2. Analisis de datos:

Para establecer el nivel de dominio de competencias en Genética
Médica se analiz6 la macrovariable competencias en Genética
Meédica, partiendo de la definiciéon que describe Sergio Tobon donde
las competencias se evalilan en tres componentes: el saber conocer
(conocimiento), el saber hacer (desempefio o habilidades) y el saber
ser (actitudes). Estos componentes fueron evaluados en la serie

respectiva delGPGeneQ®.
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El punteo que obtuvieron los estudiantes en cada serie se sumo y se

le asigno un nivel de dominio segtin la siguiente tabla:

Punteo Nivel de dominio
0-61 Receptivo

62 -75 Resolutivo

76 — 89 Autonomo

90 - 100 Estratégico

Se sumaron los datos obtenidos de cada universidad, para completar

los datos totales del estudio. Se realizardn cuadros de comparacion de

los datos obtenidos a nivel universitario, y luego se procedio a

analizarlos y formar conclusiones del estudio.

Para el segundo objetivo, se plantearon las siguientes hipotesis:

Hipotesis nula (Ho):

No existe una diferencia en el nivel de competencias especificas en

genética médica de los estudiantes de medicina de la universidad

estatal y las universidades privadas.

Hipotesis de investigacion (Ha):

Existe una diferencia en el nivel de competencias especificas en

genética médica de los estudiantes de medicina entre la

universidad estatal y las universidades privadas.
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Se utilizéd un andlisis estadistico indiferencial para la aceptaciéon o
rechazo de la hipodtesis nula. Se realizo la prueba de hipodtesis a
través de diferencias entre las proporciones de dos poblaciones. Se
probo la hipotesis nula (Ho) entre los niveles de competencias de los
estudiantes de la carrera de médico y cirujano de la universidad
estatal (Universidad de San Carlos de Guatemala) y los niveles de
competencias de los estudiantes de la carrera de médico y cirujano de
las universidades privadas (Universidad Francisco Marroquin y
Universidad Rafael Landivar). Utilizando los siguientes pasos:

1. Se realizara porcentaje de los resultados de cada grupo

2. Se obtendra el error estandar mediante la ecuacion

siguiente:
_ pl-p pl-p
Op1~P2 ~ +
g "z
donde p= 21*2
N1+ 12

X1y X2 son el numero de la primera y la segunda
muestra de la caracteristica de interés
3. Se enuncian las dos hipdtesis estadisticas, siendo estas:
Ho pi- p=0
Hi p,- pp=>0<0
p1 es la proporcion de la poblacion 1
p2 es la proporcion de la poblacion 2
4. Se realizard la estadistica de prueba a través de la
siguiente ecuacion:

D1~ D2)— DP1—D20
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Donde pjes el nivel de competencias especificas en
genética médica de los estudiantes del grupo 1y p; es el
nivel de competencias especificas en genética médica de
los estudiantes del grupo 2
5. Se determinara la distribucion de la estadistica de
prueba. Si la hipdtesis nula es verdadera, la estadistica
de prueba sigue una distribuciéon aproximadamente
normal unitaria.
6. Se formulara la regla de decision, utilizando como
base el nivel de significacion de 0.05 (a= 0.05)
7. Se calculara la estadistica de prueba
PL™ P2)- Pi~P20

pl1-p + p1-p
nq ns

8. Se formulara la decision estadistica.
Se aceptard la hipdtesis nula si z mayor a 1.96 y se
rechazara si z menor a 1.96

9. Se formulara una conclusion en base a la decision

estadistica.

4.8. Limites de la investigacion:

4.8.1. Obstaculos (riesgos y dificultades) de la investigacion:

Hubo dificultad para accesar a los estudiantes pues estos se
encontraban realizando sus prdcticas hospitalarias en diferentes
instituciones. La mayor dificultad fue que los estudiantes se

encontraban ocupados y habia que esperar a que terminaran sus
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tareas y obligaciones. La negativa de las autoridades de las

universidades a autorizar la participacion.

4.8.2. Alcances:

La investigacion aporta informacion sobre el nivel de competencias,
segun un estandar internacional, sobre Genética Médica que los
estudiantes han aprendido estudiando la carrera de Médico y

Cirujano.

Los resultados seran entregados a las universidades participantes,
aportando asi, evidencia sobre el estado del nivel de competencias
especifica en Genética Médica de sus estudiantes y apoyar su
formacion. Asi mismo, sirve como pardmetro de comparacion en el

futuro, para evaluar nuevas estrategias de ensefianza.

4.9. Aspectos éticos de la investigacion:

4.9.1. Principios éticos generales:

El estudio no influy6 en la integridad de las personas estudiadas.
Previo a la autoadministracion del cuestionario GPGeneQ® se obtuvo
autorizaciéon de las Universidades donde se encuentran los
participantes.  Se solicitd un consentimiento informado a los
estudiantes de ultimo ano de la carrera de Médico y Cirujano, y se les
explicod los objetivos del estudio asi como el uso que se le dara a la

informacion obtenida. A los participantes se les manejo de forma
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anonima. El manejo de datos fue confidencial y tnicamente

utilizada con fines de investigacion.

4.9.2. Categorias de riesgo:

Categoria I (sin riesgo)
El presente estudio corresponde a esta categoria pues solo utilizo
técnicas observacionales, cuestionario, y no se invadid la intimida de

los participantes.
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5. RESULTADOS

El estudio realizado fue descriptivo de corte transversal, la unidad de analisis fue
la informacién que proporcionaron los estudiantes de ultimo afio de la carrera de
Meédico y Cirujano de la Universidad de San Carlos de Guatemala, Universidad
Francisco Marroquin y Universidad Rafael Landivar, se realiz6 durante los meses
de mayo a julio de 2014. El esquema de muestreo fue probabilistico estratificado.
La muestra comprendia 192 estudiantes, formado por 151 estudiantes de la USAC,
23 dela URL y 18 de 1a UFM.
Cuadro 1
Caracteristicas de estudiantes de ultimo afio de la carrera de Medico y Cirujano
de la Universidad Francisco Marroquin, Universidad Rafael Landivar y

Universidad de San Carlos de Guatemala que participaron en el estudio,
Guatemala, mayo - julio 2014.

Universidades UFM URL USAC
Sexo F M F M F M
Estudiantes 9 9 7 16 71 80
Subtotales 18 23 151

Fuente: Base de datos del presente estudio

Los estudiantes presentaron los siguientes resultados obtenidos a través de el

instrumento GPGenQ:
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Cuadro 2

Nivel de dominio de competencias en Genética Médica de los estudiantes de la
carrera de Médico y Cirujano de la Universidad Francisco Marroquin,

Guatemala, mayo - julio 2014.

Nivel de dominio Frecuencia Porcentaje
Receptivo 16 89
Resolutivo 2 11
Auténomo 0 0
Estratégico 0 0

Total 18 100
Fuente: Base de datos del presente estudio
Cuadro 3

Nivel de dominio de competencias en Genética Médica de los estudiantes de la
carrera de Médico y Cirujano de la Universidad Rafael Landivar,

Guatemala mayo- julio 2014.

Nivel de dominio Frecuencia Porcentaje
Receptivo 23 100%
Resolutivo 0 0%
Autoénomo 0 0%
Estratégico 0 0%

Total 23 100%

Fuente: Base de datos del presente estudio
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Cuadro 4
Nivel de dominio de competencias en Genética Médica de los estudiantes de la
carrera de Médico y Cirujano de la Universidad de San Carlos de Guatemala,
Guatemala, mayo- julio 2014.

Nivel de dominio Frecuencia Porcentaje
Receptivo 151 100%
Resolutivo 0 0%
Auténomo 0 0%
Estratégico 0 0%

Total 151 100%

Fuente: Base de datos del presente estudio

Cuadro 5
Nivel de dominio de competencias en Genética Médica de los estudiantes de la
carrera de Médico y Cirujano de la Universidad Francisco Marroquin,
Universidad Rafael Landivar y Universidad de San Carlos de Guatemala,
Guatemala, mayo - julio 2014.

Nivel de dominio Frecuencia Porcentaje
Receptivo 190 99%
Resolutivo 2 1%
Auténomo 0 0%
Estratégico 0 0%

Total 192 100%

Fuente: Base de datos del presente estudio
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Cuadro 6

Nivel de dominio de competencias en Genética Médica de los estudiantes de la
carrera de Médico y Cirujano de la Universidad Francisco Marroquin y la
Universidad Rafael Landivar, mayo - julio 2014.

Nivel de dominio Frecuencia Porcentaje
Receptivo 39 95%
Resolutivo 2 5%
Auténomo 0 0%
Estratégico 0 0%

Total 41 100%
Fuente: Base de datos del presente estudio
Cuadro 7

Diferencia entre el nivel de dominio de competencias en Genética Médica entre
los estudiantes de la carrera de Médico y Cirujano de la universidad estatal y de

las universidades privadas,
Guatemala, mayo - julio 2014.

Diferencia entre el nivel de
competencias especificas en

Genética Médica

Puntaje z

Interpretacion

2.03

Si existe diferencias

Fuente: Base de datos del presente estudio
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Grafica 1
Diferencia entre el nivel de dominio de competencias en Genética Médica entre
los estudiantes de la carrera de Médico y Cirujano de la universidad estatal y de
las universidades privadas,
Guatemala, mayo - julio 2014.

3. -3 1.96 +1.96 v 3

zona de rechazo zona de aceptacion zona de rechazo
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6. DISCUSION

Tal como se muestra en la Cuadro 2, la mayoria de los estudiantes de la UFM
presenta un nivel de dominio receptivo y solamente el 11% presentd un nivel de

dominio resolutivo en de las competencias especificas en Genética Médica.

De los estudiantes de la USAC y de la URL, el 100% presentd un nivel de dominio
receptivo en cuanto a de competencias en Genética Médica receptivo (Cuadro 3 y

4).

El 99% de los estudiantes de medicina de las universidades participantes presentd
un nivel receptivo en competencias especificas en Genética Médica (Tabla 5). Lo
que significa que el estudiante que se encuentra en ultimo ano de la carrera es
capaz de recibir y procesar informacion teniendo una nocién sobre la realidad pero
presenta un desempefio muy bajo y una baja autonomia al presentarse con

problematicas en salud que involucra un componente genético.

Encontramos que el 1% de los estudiantes son capaces de resolver problemas
sencillos y ejecutar labores de asistencia a otras personas (Cuadro 5). Estos
estudiantes poseen algunos conceptos basicos y elementos técnicos de los procesos
implicados en las competencias especificas en Genética Médica. Este pequeno
grupo de estudiantes son pertenecientes a las universidades privadas del pais.
Hay que tomar en cuenta que dentro de las instituciones privadas solamente el 5%

de los estudiantes se encuentran en este nivel de dominio resolutivo (Cuadro 6).

Ninguno de los estudiantes presenta autonomia en su desempefio, no son capaces
de argumentar cientificamente, no resuelven problemas cuando se les presentan

problemadticas que tiene un componente genético. Estos estudiantes no son
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capaces de plantear estrategias de cambio en la realidad. Lo que sugiere que
necesitan un acompanamiento o ayuda para resolver problematicas que involucren

Genética Médica en su practica.

Se rechazo la hipodtesis nula y se acepta la alterna la cual dice que si existe
diferencia en el nivel de competencias especificas en Genética Médica de los
estudiantes de medicina de la universidad estatal y las universidades privadas.
Esta diferencia podria deberse a que los dos estudiantes que conformaron el grupo

refirio tener un interés propio en el estudio autodidactico de Genética Médica.
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7. CONCLUSIONES

7.1 Las competencias especificas en Genética Médica del 99% de los estudiantes
de ultimo afio de la carrera de Médico y Cirujano de la Universidad San
Carlos de Guatemala, Universidad Rafael Landivar y Universidad Francisco
Marroquin se encuentra en un nivel de dominio receptivo. Es decir que solo

han recibido informacion en Genética Médica y la han olvidado.

7.2 Las competencias especificas en Genética Médica del 1% de los estudiantes de
ultimo afio de la carrera de Médico y Cirujano de la Universidad San Carlos
de Guatemala, Universidad Rafael Landivar y Universidad Francisco
Marroquin se encuentra en un nivel de dominio resolutivo. Es decir que

resuelven algunos problemas en Genética Médica con apoyo del profesor.

7.3 Ninguno de los estudiantes de los estudiantes de ultimo ano de la carrera de
Meédico y Cirujano de la Universidad San Carlos de Guatemala, Universidad
Rafael Landivar y Universidad Francisco Marroquin se encuentra en un nivel
de dominio auténomo o estratégico. Es decir que no pueden resolver

problemas de Genética Médica.

7.4 Existe una diferencia significativa entre el nivel de competencias especificas
de Genética Médica entre los estudiantes de la universidad estatal y las
universidades privadas. @ Haciendo la observacion que el grupo de
estudiantes que marco esta diferencia refirieron tener un interés propio por el
estudio autodiddctico de la materia. Los mismos pertenecen solamente a una

de las universidades privadas y representan el 11% de sus estudiantes.
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8. RECOMENDACIONES

A las Universidades que ofrecen la Carrera de Médico y Cirujano::

8.1 Generar las condiciones pedagogicas y curriculares esenciales para facilitar la
formacion de las competencias especificas en Genética Médica por medio de
estrategias diddcticas que permitan a los estudiantes aprender junto con los
avances cientificos para ser capaz de responder a las demandas cambiantes de

las necesidades de salud.

Al Ministerio de Salud Publica y Asistencia Social:

8.2 Disenar una Guia de practica clinica de Genética Médica para guiar a los
estudiantes y profesionales de la salud en el proceso de toma de decisiones
sobre las intervenciones sanitarias en el abordaje de problematicas que

requieran una atencion especializada en genética.

8.3 Concientizar a los profesionales de la salud, sistema de salud y a las
universidades que forman médicos sobre la importancia de la Genética Médica

y los beneficios de sus avances para la mejora de la salud de las poblaciones.

Al profesional de la salud y estudiantes de medicina:

8.4 Todo profesional de la salud debe conocer sobre los avances cientificos que

influyen en la atencion en salud.
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9. APORTES

Se entregd una copia del estudio a cada universidad participante aportando asi
evidencia sobre el estado del nivel de competencias especifica en Genética Médica
de sus estudiantes y apoyar su formacion. Asi mismo, sera utilizado como
pardametro de comparacion en el futuro, para evaluar nuevas estrategias de

ensenanza.

Se divulgara la informacion en internet, a través de la publicacion de la tesis por
parte de la Universidad de San Carlos de Guatemala. También la informacion
documentada se presentara para su evaluacion, aprobacion y posterior publicaciéon

en una revista internacional.

69



70



10. REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

. Nussbaum RL, McInnes RR, Willard HF, Hamosh A. Thompson &Tompson
genetics in medicine. 7ed. Canada: Saunders Elsevier; 2007.

. Aswini YB, Varun S. Genetics in public health: rarely explored. Indian ]
Hum Genet. [en linea] 2010 [accesado 12 Abr2014]; 16(2): 47-54 Disponible
en: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2955951/

. Association of Professors of Human and Medical Genetics. American

society of Human Genetics. Medical school core curriculum in genetics. [en
linea] Bethesda,MD: ASHG; 2001 [accesado 20 Abr 2014] Disponible en:
http://www.ashg.org/pdf/Medical %20School%20Core%20Curriculum%20in
%20Genetics.pdf

. World Health Organization. Community genetics services: report of a
WHO consultation on community genetics in low- and middle-income
countries. Geneva, Switzerland, 13-14 Sep 2010. Geneva: WHO; 2010.

. National Coalition for Health Professional Education in Genetics

(NCHPEG). [en linea]. Lutherville: NCHPEG; 2007 [accesado 27 Mar 2014]
Core competencies for all hearth professionals [aprox.2 pant.]. Disponible
en: http://www.nchpeg.org/documents/SpanishCoreComps.pdf

. Tobon S. Aspectos basicos de la formacion basada en competencias. [en
linea]. Talca: Proyecto Mesesup; 2006 [accesado 16 Abr 2014]. Disponible
en:
http://maristas.org.mx/gestion/web/doctos/aspectos_basicos_formacion_co
mpetencias.pdf

. Tobon S. Formacion basada en competencias: pensamiento complejo, disefio
curricular y didactica. [en linea]. Madrid: Universidad Complutense de
Madrid; 2009 [accesado 16 ~ Abr  2014]. Disponible  en:
http://cidchihuahua.blogspot.com/2009/07/libro-en-pdf-formacion-basada-
en.html

8.Tuning América Latina. [en linea].[S.]] Europe Aid Cooperation Office; 2014

[accesado 17 abr 2014] Guatemala’s participating universities; [aprox. 1
pant.]. Disponible en:
71



10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

http://tuning.unideusto.org/tuningal/index.php?option=contenté&task=view
&id=158&Itemid=182

Tobodn S, Pimienta JH, Garcia JA. Secuencias didécticas: aprendizaje y
evaluacion de competencias. México: Pearson; 2010.

Lacadena JR. Conmemorando un siglo de Genética (1900-2000). Anal. Real
Acad. Farm. [en linea] 2000 [accesado 4 Mar 2014]; 66: 3-4. Disponible en:
http://www.analesranf.com/index.php/aranf/article/viewFile/55/92

Porto Andién A. La herencia bioldgica. En: curso de biologia. [en linea].
Espana: Instituto de Educacion Secundaria Maria Caceres-Olieros-A
Coruna. Departamento de Biologia-Geologia [accesado 5 Mar 2014]
Disponible en: http://www.bionova.org.es/biocast/documentos/temal8.pdf

Harti DL. Essential genetics: a genomics perspective. 6* ed. Massachusetts:
Jones & Bartlett Learning; 2014.

National Human Genome Research Institute [en linea]. Bethesda, MD:
National Institutes of Hearlth [actualizado 24 Ene 2013; accesado 8 Mar
2014]. All about the Human Genome Project [aprox. 1 pant.] Disponible en:
http://www.genome.gov/10001772

Martinez AB. Genética continuidad de la vida. Guatemala: SENACYT,
FONACYT, CONCYT, USAC; 2004.

The American Society of Human Gentics [en linea]. Bethesda: The American
Society of Human Genetics; 2014 [accesado 27 Mar 2014]. Other Genetics
Organizations; [aprox. 1 pant.]. Disponible en:
http://www.ashg.org/pages/about_otherorg.shtml

Flouris A, Howthorne G, Aitken MA, Gaft C, Metcalfe SA. Development of
a questionnaire for evaluating genetics education in general practice. ]
Community Genet. [en linea] 2010 Oct [accesado 27 Mar 2014]; 1(4): 175-183
Disponible en: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3185998/

Bustamante Rivera YY, Fuentes Pazan MM, Porras Jiménez BR, Rivera
Tambito SM, Yraheta Coérdova ]. Conocimientos sobre biotecnologia

72



18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

aplicada a la salud: Estudio realizado en estudiantes de pregrado y
postgrado de los Departamentos de Pediatria y Ginecoobstetricia. [tesis
Meédico y Cirujano] Guatemala: Universidad de San Carlos de Guatemala,
Facultad de Ciencias Médicas; 2007.

Von Quednow Mannucci EE, Villatoro Agustin IS, Echeverria Arana HR,
Coronado Menéndez GA, De Ledn Gutiérrez CM, Lee Guandique FS, et al.
Conocimiento sobre biotecnologia aplicada a la salud en estudiantes de
pregrado y postgrado: Estudio realizado en estudiantes de pregrado y
postgrado de los Hospitales Escuela de los Departamentos de Pediatria y
Ginecoobstetricia. [tesis Médico y Cirujano] Guatemala: Universidad de
San Carlos de Guatemala, Facultad de Ciencias Médicas; 2011.

Universidad Francisco Marroquin.  Facultad de Medicina. Pensum
académico. [en linea]. Guatemala: UFM; 2014 [accesado 5 Mar 2014] [aprox.
3 pant.]. Disponible en: http://medicina.ufm.edu/index.php/Pénsum

Url.edu.gt, Licenciatura en medicina: Plan de estudio - Pénsum 13001 [en
linea]. Guatemala: url.edu.gt; 2014 [accesado 5 Mar 2014]. Disponible en:
http://www.url.edu.gt/WebPensumCarrera/Default.aspx?id

Universidad Mariano Galvez de Guatemala. Licenciatura en Ciencias
Meédicas y de la salud diario matutina. Acta 72-13 5.04b 2013-10-23.
Guatemala: UMG; 2013.

Universidad San Carlos de Guatemala. Facultad de Ciencias Médicas.
Organismo de Planificacion y Coordinacion Académica-OPCA-. Codigo y
nombre de los cursos de la carrera de médico y cirujano: Guatemala: USAC,
2013.

Pacheco HE, Garcia JA, Ruiz GR, Leiva MA, Lopez AM, Martinez CA, et al.
Programa 2013 unidad didactica Bioquimica médica. Guatemala: USAC.
Facultad de Ciencias Médicas; 2013.

USAC, Facultad de Ciencias Médicas, Unidad didactica de Farmacologia

clinica. Programa 2013. Guatemala: USAC. Facultad de Ciencias Médicas;
2013.

73



25.

26.

27.

28.

29.

30.

USAC, Facultad de Ciencias Médicas, Unidad didactica de Patologia.
Programa 2013. Guatemala: USAC. Facultad de Ciencias Médicas; 2013.

USAC, Facultad de Ciencias Médicas, Unidad didéctica de Biologia.
Programa 2013. Guatemala: USAC. Facultad de Ciencias Médicas; 2013.

USAC, Facultad de Ciencias Médicas. Post-grado Medicina USAC [en lineal].
Guatemala: USAC. Facultad de Ciencias Médicas. Escuela de Estudios de
Postgrado; 2011 [actualizado 2013; accesado 8 Mar 2014]. Maestrias; [aprox.
1 pant.] Disponible en: http://postgradomedicinausac.com/maestrias.php

Universidad Francisco Marroquin. Facultad de Medicina [en linea].
Guatemala: UFM; 2008. [accesado 8 Mar 2014]. Postgrados [aprox. 5 pant.].
Disponible en: http://medicina.ufm.edu/index.php/Posgrados

Universidad Mariano Galvez. [en linea]. Guatemala: UMG; 2014 [accesado
8 Mar 2014]. Posgrados [aprox. 2 pant.] Disponible en:
http://posgrados.umg.edu.gt

Universidad Rafael Landivar [en linea]. Guatemala: URL; 2014 [accesado 8
Mar 2014]. Ciencias de la Salud [aprox. 2 pant.] Disponible en:
https://www.url.edu.gt/PortalURL/Principal_01.aspx?sm=c2&s=255

arlos de Guatemala

74




11. ANEXOS

11.1. Instrumento

11.1.1. Cuestionario GPGeneQ®

GPGeneQ® USAC O v O uR O
Seccién 1
Edad: Genero Femenino [0 Masculino [0  Carné:

Ha recibido usted algln tipo de educacién en genética médica fuera del incluido dentro del pensum de su

carrera? Si O No O Cual?

Realizo su electivo en alguna &rea de genética? Si [0 No [J donde?

Ha referido alguna vez a un paciente a 1. Una clinica de genética? Si O No O
2. Una clinica de genética familiar? Si O No O
3. Un grupo de ayuda en genética? Si O No O
Que examen genético ha ordenado? No aplicable [

Como clasificaria usted su conocimiento en genética?

Ninguno [ Bastante bajo [0 Bajo [0 Satisfactorio [J Bueno [ Muy bueno O

Dentro de su préactica que tan frecuente discute con los pacientes o familiares sobre genética?

Parcialmente nunca [1 algunas veces [0 seguido [ siempre [

Comp | etamente nunca [1 algunas veces [0 seguido [ siempre [

Que tan seguido realiza usted el arbol geneal6gico en la historias clinicas?

Parcialmente nunca [J algunas veces [1 seguido [ siempre [J

Completamente nunca [J algunas veces [1 seguido [ siempre [J

En general, que tan comodo se siente al tratar situaciones donde la genética es una gran influyente?

Muy coémodo]  Comodo [ ni cémodo ni incomodo 1 incomodo [0 muy incomodo [

Utiliza algin recurso cuando habla con sus pacientes sobre el riesgo genético?

Si O No 0O Cuales?




Derecho de propiedad intelectual (2010) Flouris, Hawthorne, Aitken, Gaff and Metcalfe. EI GPGeneQ tiene derechos de autor y puede ser copiado y reproducido gratuitamente para uso no comercial. Para uso

comercial por favor contactar con Sylvia.metcalfe@mcri.edu.au

Seccidn 2 (por favor marque la respuesta apropiada para cada pregunta)

1. Un examen genético de deteccion (eg.analisis de suero materno) identificara casi certeramente una condicion particular.
Verdadero Falso No estoy seguro

2. El muestreo de vellosidades coriénicas es un procedimiento para un examen diagnéstico.

Verdadero Falso No estoy seguro

3. Laamniocentesis es usada en screening prenatal.

Verdadero Falso No estoy seguro

4. Lamedicion de la translucencia nucal diagnosticara casi certeramente un feto con Sindrome de Down
Verdadero Falso No estoy seguro

5. Una persona que ha heredado dos copias de un gen mutado para hemocromatosis desarrollara casi seguramente la condicion.
Verdadero Falso No estoy seguro

6. Todas las enfermedades tienen un componente genético.

Verdadero Falso No estoy seguro

7. Un examen de diagndstico genético identificara casi seguramente una condicion particular.

Verdadero Falso No estoy seguro

8. Laelectroforesis de hemoglobina es el método més confiable para identificar portadores de alfa-talasemia.
Verdadero Falso No estoy seguro

9. Lamayoria de los canceres se deben a una predisposicién hereditaria.

Verdadero Falso No estoy seguro

10. El Sindrome de X Fragil es una causa comin de retraso del desarrollo heredado.

Verdadero Falso No estoy seguro

Seccidn 3 (Por favor escriba sus respuestas en el espacio provisto, indique “no estoy seguro” si se aplica)

1. Chistine esta preocupada acerca de tener hijos, pues su hermana tiene una hemoglobinopatia a estudio, una condicién autosémica
recesiva de la cual Christine sabe que es portadora. Ella esta preocupada que cualquier hijo que tenga también tendra la enfermedad.

Cual seria el siguiente paso a seguir? Explique

Derecho de propiedad intelectual (2010) Flouris, Hawthorne, Aitken, Gaff and Metcalfe. El GPGeneQ tiene derechos de autor y puede ser copiado y reproducido gratuitamente para uso no comercial. Para uso

comercial por favor contactar con Sylvia.metcalfe@mcri.edu.au
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2. Joe y Michelle tienen un hijo de tres afios, Bill, quien tiene retraso del desarrollo, la causa aun no se ha diagnosticado. A ellos les

gustaria tener mas hijos pero estdn preocupados que otro nifio pueda tener el mismo problema que Bill. Cudl seria el siguiente paso?

3. Lucy tiene 45 afios de edad y asiste a consulta por dolor abdominal severo y dolores articulares, con algunos meses de evolucién. Su
padre murié de paro cardiaco a la edad de 60 afios, creen que debido a hemocromatosis, una enfermedad autosémica recesiva, Lucy

estd preocupada que ella puede estar presentando sintomas tempranos del trastorno.

A. Cémo manejaria el caso?

B. Cuales, si existieran, serian las implicaciones para su familia?

4. Gretel es una paciente nueva preocupada por su salud, dado que su hermana fue recientemente diagnosticada con cancer de mama.

Una de sus tias fue diagnosticada con céncer de ovario a la edad de 45 afios.

A. Qué proceso usaria para evaluar el riesgo que ella tiene de padecer cancer de mama?

B. C6mo manejaria este caso?

5. Jessica esta en el segundo trimestre de su embarazo y se realizd un screening de liquido amnidtico/suero; estos resultados
usualmente se obtienen en 7 a 10 dias. Ella consulta7 dias después del examen y estd muy ansiosa acerca de los resultados pero

todavia no estan disponibles. Cdmo manejaria este caso?

Derecho de propiedad intelectual (2010) Flouris, Hawthorne, Aitken, Gaff and Metcalfe. EI GPGeneQ tiene derechos de autor y puede ser copiado y reproducido gratuitamente para uso no comercial. Para uso

comercial por favor contactar con Sylvia.metcalfe@mcri.edu.au
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Seccidn 4(por favor marque la casilla que considere apropiada)
Indique extensamente con lo que esta de acuerdo o desacuerdo en los siguientes items.

1. Si una persona es portadora de un trastorno recesivo (como talasemia) su
pareja debe también ser evaluado sobre este trastorno.

2. Los grupos de apoyo son de poco beneficio para los individuos/familias

3. Solo a las mujeres con una historia familiar de un trastorno genético se les

debe ofrecer un examen de deteccidn genético prenatal.

4. Una historia familiar parcial (eg. Incluyendo solo familiares en primer grado

como padres, hermanos e hijos) debe realizarse a cada paciente.

5. La asesoria genética es muy beneficiosa para individuos/familias

6. Una historia familiar completa (eg. incluyendo familiares en segundo grado

como abuelos, tios y tias) debe realizarse a cada paciente.

7. Esimportante para los pacientes discutir con un profesional de la salud las

implicaciones psicosociales de la genética.

8. En medicina la genética se refiere solo a enfermedades raras.

9. Los grupos apoyo proveen informacion util para individuos/familias

10. Las personas se beneficia de interactuar/conversar con otras personas con

el mismo/similar trastorno que ellos padecen.

11. Los avances genéticos tendran poco efecto en el manejo de trastornos

comunes en la atencidén primaria.

12. Solo a las mujeres mayores debe ofrecérselesscreening genético prenatal.

13. Solo los especialistas en genética deben ordenar exdmenes genéticos a los

pacientes.

14. Al discutir un trastorno genético durante la consulta, deberia decir “retraso

mental” en vez de “incapacidad intelectual”.

15. Recabar la historia familiar debe ser un componente esencial en la practica

general.

16. El médico general tiene un rol importante en proveer asesoria en
problemas genéticos.
Derecho de propiedad intelectual (2010) Flouris, Hawthorne, Aitken, Gaff and Metcalfe. El GPGeneQ tiene derechos de autor y

puede ser copiado y reproducido gratuitamente para uso no comercial. Para uso comercial por favor contactar con

Sylvia.metcalfe@mcri.edu.au

Muy en
desacuerdo

En desacuerdo

Nide acuerdo De acuerdo  Muy de acuerdo
ni desaacuerdo
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11.1.2. GPGeneQ®: Puntuacion de la escala de conocimientos
comportamiento y actitudes.

Derecho de propiedad intelectual (2010) Flouris, Hawthorne, Aitken, Gaff and Metcalfe. El GPGeneQ tiene derechos de autor y puede
ser copiado y reproducido gratuitamente para uso no comercial. Para uso comercial por favor contactar con

Sylvia.metcalfe@mcri.edu.au

Seccién 2: Escala de Conocimiento

1. Un examen genético de deteccion (eg. analisis de suero materno) identificara casi certeramente una condicion particular.
Falso

2. El muestreo de vellosidades coridnicas es un procedimiento para un examen diagnostico.

Verdadero

3. Laamniocentesis es usada en screening prenatal.

Falso

4. Lamedicién de la translucencia nucal diagnosticara casi certeramente un feto con Sindrome de Down
Falso

5. Una persona que ha heredado dos copias de un gen mutado para hemocromatosis desarrollara casi seguramente la condicion.
Falso

6. Todas las enfermedades tienen un componente genético.

Verdadero

7. Un examen de diagndstico genético identificara casi seguramente una condicién particular.

Verdadero

8. Laelectroforesis de hemoglobina es el método més confiable para identificar portadores de alfa-talasemia.
Falso

9. Lamayoria de los canceres se deben a una predisposicion hereditaria.

Falso

10. El Sindrome de X Fragil es una causa comin de retraso del desarrollo heredado.

Verdadero

Esquema de Puntuacién seccion A

Asignar 4 punto por cada item con respuesta correcta
Sumar la puntuacién de cada item para obtener la puntuacion total de conocimiento, el rango va de 0 a 40
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Seccidn 3: Escala de comportamiento

La escala de comportamiento consiste en 5 escenarios planteados, formulando siete preguntas; los items 3 y 4 contienen dos

preguntas cada uno. A continuacidn se presenta una lista de estos items con las respuestas apropiadas indicadas.

1. Chistine esta preocupada acerca de tener hijos, pues su hermana tiene beta-talasemia, una condicién autosémica recesiva de la cual
Christine sabe que es portadora. Ella esta preocupada que cualquier hijo que tenga también tendra la enfermedad. Cual seria el

siguiente paso a seguir? Explique

Respuestas apropiadas:

3 puntos - recabar la historia familia

- realizar a la pareja un examen de electroforesis de hemoglobina
2 puntos - preguntar sobre etnicidad de los grupos familiares del individuo

- realizar a la pareja un examen de sangre completo y estudios de hierro
1pt - explicar la herencia autosdmica y/o recesiva

explicar posibles escenarios
- referir al pacientes a un servicio de genética

2. Joe y Michelle tienen un hijo de tres afios, Bill, quien tiene retraso del desarrollo, la causa aun no se ha diagnosticado. A ellos les

gustaria tener mas hijos pero estdn preocupados que otro nifio pueda tener el mismo problema que Bill. Cual seria el siguiente paso?

Respuestas apropiadas:

3pts - recabar la historia familiar
- discutir la historia médica de Bill

2 pts - asesorar a los pacientes
- referir al paciente con un pediatra
- discutir el diagnéstico de Bill
1pt - considerar la posibilidad el sindrome de X fragil
- referir al paciente al servicio de genética
- considerar el andlisis cromosémico/cariotipo

3. Lucy tiene 45 afios de edad y asiste a consulta por dolor abdominal severo y dolores articulares, con algunos meses de evolucién. Su
padre murié de paro cardiaco a la edad de 60 afios, creen que debido a hemocromatosis, una enfermedad autosémica recesiva, Lucy

estd preocupada que ella puede estar presentando sintomas tempranos del trastorno.

A. Cémo manejaria el caso?

Respuestas apropiadas:

3pts -Recabar la historia familiar
- confirmar el diagnéstico del padre de Lucy

- descartar diagnosticos diferenciales
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2 pts - asesorar al paciente, incluyendo lo que respecta al examen de hemocromatosis
- estudios de hierro, incluyendo la medicién de ferritina, y saturacion de transferrina
- realizar exdmenes genéticos

1pt - referir con un experto en genética
- referir con un gastroenterélogo

B. Cuales, si existieran, serian las implicaciones para su familia?

Respuestas apropiadas:

3pts - asesorar al paciente, incluyendo lo que respecta a la evaluacién de hemocromatosis y las implicaciones de este
trastorno

2pts - realizar examenes en cascada pues los hermanos e hijos de Lucy estan en riesgo

1pt - realizar un examen de hemocromatosis a la pareja de Lucy.

4. Gretel es una paciente nueva preocupada por su salud, dado que su hermana fue recientemente diagnosticada con cdncer de mama.

Una de sus tias fue diagnosticada con cancer de ovario a la edad de 45 afios.

A. Qué proceso usaria para evaluar el riesgo que ella tiene de padecer cancer de mama?

Respuestas apropiadas:

3pts - Recabar la historia familiar

- revisar las guias eg. del Centro Nacional de Cancer de Mama
2 pts - preguntar sobre otros factores de riesgo
1pt - referir o consultar con un genetista oncolégico

-ofrecer examenes genéticos al paciente

B. Cémo manejaria este caso?

Respuestas apropiadas:

3pts -referir o consultar con un genetista oncolégico /clinica familiar de cancer
2pts - asesorar al paciente sobre los riesgos implicados
1pt -ofrecer al paciente una mamografia

5. Jessica esta en el segundo trimestre de su embarazo y se realizd un screening de liquido amnidtico/suero; estos resultados
usualmente se obtienen en 7 a 10 dias. Ella consulta 7 dias después del examen y estd muy ansiosa acerca de los resultados pero

todavia no estan disponibles. Como manejaria este caso?

3pts - Reconocer y discutir la ansiedad del paciente
- revisar si los resultados ya estan disponibles, eg. llamar al laboratorio

2pts - discutir la naturaleza del examen, incluyendo la probabilidad de un resultado con incremento del riesgo (dado
que es un screening)

1pt - concertar una proxima cita para discutir los resultados en caso no estén listos

- referir a la paciente para asesoria genética
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Esquema de puntuacién para la escala de comportamiento:

Asignar puntos segun la respuesta.

El punteo maximo permitido por pregunta es 4 puntos. Eg, si dos respuestas son dadas para una pregunta en particular, cada una vale
3 puntos, entonces sera asignado un total de 4 puntos; si una respuesta vale 2 puntos y otras dos 1 cada una se asignara un total de 4
puntos.

La puntuacién maxima es 28.

Una puntuacién de 3 a 4 por item es considerada una respuesta muy apropiada, 1 o 2 es considerada una respuesta apropiada, y un
puntuacién de 0 es considerada inapropiada.

La puntuacién de cada item se suma para producir una puntuacidn total de comportamiento auto-reportado, el rango va de 0 a 28

puntos.

Respuestas Seccion 4: Escala Actitudinal

La escala actitudinal consiste en 16 items, cada uno con una respuesta de 5 puntos de la escala de Likert, que va desde muy de acuerdo
a muy en desacuerdo, como se muestra a continuacion.

[ Muy de acuerdo

[ De acuerdo

[ Nide acuerdo ni en desacuerdo
[ En desacuerdo

[ Muy en desacuerdo

Debajo se presenta una lista de estos items asi como los valores positivos/negativos que se atribuyen a cada respuesta:

1. Si una persona es portadora de un trastorno recesivo (como talasemia) su pareja debe también ser evaluado sobre este trastorno.

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

2. Los grupos de apoyo son de poco beneficio para los individuos/familias

(muy) positivo = (muy) en desacuerdo

3. Solo a las mujeres con una historia familiar de un trastorno genético se les debe ofrecer un examen de deteccion genético prenatal.
(muy) positivo = (muy) en desacuerdo

4. Una historia familiar parcial (eg. Incluyendo solo familiares en primer grado como padres, hermanos e hijos) debe realizarse a cada

paciente.

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

5. La asesoria genética es muy beneficiosa para individuos/familias

(muy) positivo = (muy) de acuerdo
6. Una historia familiar completa (eg. incluyendo familiares en segundo grado como abuelos, tios y tias) debe realizarse a cada

paciente.

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

7. Esimportante para los pacientes discutir con un profesional de la salud las implicaciones psicosociales de la genética.

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

8. En medicina la genética se refiere solo a enfermedades raras.
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(muy) positivo = (muy) en desacuerdo

9. Los grupos apoyo proveen informacién util para individuos/familias

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

10. Las personas se beneficia de interactuar/conversar con otras personas con el mismo/similar trastorno que ellos padecen.

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

11. Los avances genéticos tendrdn poco efecto en el manejo de trastornos comunes en la atencién primaria.

(muy) positivo = (muy) en desacuerdo

12. Solo a las mujeres mayores debe ofrecérseles screening genético prenatal.

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

13. Solo los especialistas en genética deben ordenar exdmenes genéticos a los pacientes.

(muy) positivo = (muy) en desacuerdo

14. Al discutir un trastorno genético durante la consulta, deberia decir “retraso mental” en vez de “incapacidad intelectual”.

(muy) positivo = (muy) en desacuerdo

15. Recabar la historia familiar debe ser un componente esencial en la practica general.

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

16. El médico general tiene un rol importante en proveer asesoria en problemas genéticos.

(muy) positivo = (muy) de acuerdo

Esquema de puntuacién para la escala actitudinal:
Para cada item dentro de la escala:
Asignar dos puntos si es muy positivo
Asignar un punto si es positivo
Asignar cero puntos si es neutral o negativo
La puntuacién para cada item es sumada para producir una puntuacion total, el rango va de 0 a 32 puntos
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11.2. Pensum Carrera de Médico y Cirujano de las Universidades de la Ciudad

de Guatemala

11.2.1. Pensum de la Facultad de Medicina, UFM

PRIMER ANO PRIMER SEMESTRE UMA
MCBB112 Biologia | a
MCBQ114 Quimica | 5
MCBM105 Matemaéatica | 5
MCBF107 Fisica | 5
MCBR116 Redacién y Comunicacién 3
MMANZ227 Retdrica de la Escuela Austriaca 3
MCBE110 Educacién para la Salud 1
Total 30
SEGUNDO SEMESTRE* UMA
MCBB113 Biologia Il 8
MCBQ115 Quimica Il 5
MCBM106 Matematica Il 5
MCBF108 Fisica Il 6
MCBP111 Psicologia Médica 4
MMANT14 Proceso Econdmico | 3
Total 30

Al concluir el primer afo, los alumnos deben aprobar el examen de Inglés TOEFL.

SEGUNDO ANO PRIMER SEMESTRE umMa,
MMAB214 Anatomia Humana | 6
MMAB215 Citohistologia Humana | 6
MMAQ211 Bioguimica Humana | 6
MMAB228 Microbiologia y Virologia 6
MMANZ213 Biocestadistica =]
MMAC219 Semiologia Médica | =3
MMAN129 Proceso Econémico Il 3
Total 39
SEGUNDO SEMESTRE" UMA
MMAB225 Anatomia Humana Il 6
MMAB226 Citohistologia Humana Il 6
MMAGQZ213 Biogquimica Humana Il 6
MMAB315 Parasitologia Médica 6
MMANZ223 Disefic experimental =3
MMACS326 Semiologia Médica Il 6
MMAHZ226 Filosofia de Hayek 3
Total 39

" Al concluir el segundo afio, los alumnos son certificados por la AHA con el curso de BLS Basico.



TERCER ANO
MMAB313
MMAQ311
MMAQ314
MMAC317

MMAQ325

MMAB323
MMAQ223
MMAQ324
MMAC322

MMAH330

PRIMER SEMESTRE
Patologia General |
Fisiologia Humana |
Farmacologia Terapéutica |
Semiologia Médica lll
Inmunologia Basica

Total

SEGUNDO SEMESTRE*
Patologia General Il
Fisiologia Humana Il
Farmacologia Terapéutica Il
Semiologia Médica IV
Introduccién a la Bioética

Total

UMA

27

UMA

25

* Al terminar el tercer afo, los alumnos son certificados por la AHA con el curso de BLS avanzado. (Requisito para iniciar

el externado).

CUARTO ANO

MMEH418
MMAC418

MMEH416

MMEH419

MMAH427

Al concluir el cuarto afio, los alumnos deben de haber iniciado su trabajo de investigacién.

ROTACION

Febrero - Julio

Externado de Pediatria General

Genética Clinica
Bioética Médica
Total

Agosto - Enero

Externado de Medicina Interna

Medicina Legal

Total

UMA

37

41

37

1.5
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QUINTO ANO

MMEH413

MMEH415

MMEH531
MMEH526
MMEH639
MMEH638

MMAN130

SEXTO ANO

MMIH715

MMIH716

MMIH725

MMIH726

MMIH727

MMIH728

MMIH717

MMIH718

ROTACION

Febrero - Mayo

Externado de Gineco-Obstetricia
Total

Junio - Septiembre

Externado de Cirugia General
Total

Octubre - Enero

Externado de Traumatologia y Ortopedia

Externado de Dermatologia
Externado de Oftalmologia
Externado de Anestesiologia
Seminario Proceso Econdémico Il

Total

ROTACION

Febrero - Abril
Internado de Pediatria
Privado de Pediatria
Total

Mayo - Julio

Internado de Medicina Interna

Privado de Medicina Interna

Total

Agosto - Octubre

Internado de Cirugia General

Privado de Cirugia General
Total

Noviembre - Enero

Internado de Ginecobstetricia

Privado de Ginecobstetricia

Total

UMA

25

25

UMA
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SEPTIMO ANO

MMEH634
MMEHB35
MMANS18
MMEHB41

MMAHS523

MMEHS530
MMEH515
MMEH520
MMEH622
MMEE645

MMACS519

MMEH734

MMEH735

ROTACION

Febrero - Mayo

Medicina Integral

Salud Pdblica

Epidemiologia

Nutricién Infantil

Antropologia Médica

Total

Junio - Septiembre

Externado Hospital Universitario Esperanza
Externado de Radiologia
Endocrinologia Médico-Quirdrgica
Externado de Psiquiatria
Externado de Otorrionolaringologia
Inmunologia Clinica

Total

Octubre - Enero

Electivo Libre |

Electivo Libre Il

Total

UMA

25

12
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11.2.2. Pensum de la Licenciatura en Medicina, URL

Plan de Estudio
Pensum 13001

Curso

¥  Primer Ciclo
BIOLOGIAY GENETICA|

ESTRATEGIAS DE
COMUNICACION LINGUISTICA
(MD)

ESTRATEGIAS DE
RAZONAMIENTO (MD)

FUNDAMENTOS DE SALUD
PUBLICA

INGLES 1
INTERACCION COMUNITARIA |

JUVENTUD Y VIDA SALUDABLE
(MD)

MAGIS LANDIVARIANO (MD)
QUIMICA INORGANICA (MD)

SALUD EN LAS CULTURAS Y
ETNIAS DE GUATEMALA

Segundo Ciclo

ANTROPOLOGIA DE LA SALUD

BIOESTADISTICA (MD)

BIOLOGIA Y GENETICAII

EPIDEMIOLOGIA DE LASALUD Y
ENFERMEDAD EN GUATEMALA

FISICA (MD)

FUNDAMENTOS DEL METODO
CIENTIFICO

INGLES 2

INTERACCION COMUNITARIA I

QUIMICA ORGANICA (MD)

Prerrequisitos

HABER APROBADO 36
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 36
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 36
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 36
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 36
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 36
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 36
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 36
CREDITOS MINIMO
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v

Tercer Ciclo
ADMINISTRACION DE SERVICIOS
AMBULATORIOS

ANATOMIA |

BIOQUIMICA | (MD)

CITOHISTOLOGIA|

FISIOLOGIA|

INGLES 3

INTERACCION COMUNITARIA IlI
INTRODUCCION A LAETICA
SEMIOLOGIA|

Cuarto Ciclo

ANATOMIA I

BIOQUIMICA Il (MD)

CITOHISTOLOGIAlI

FISIOLOGIAII
INGLES 4

INTERACCION COMUNITARIA IV

MEDIO AMBIENTE Y SALUD

SEMIOLOGIAII

HABER APROBADO 74
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 74
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 74
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 74
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 74
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 74
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 112
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 112
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 112
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 112
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 112
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 112
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 112
CREDITOS MINIMO
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-

Quinto Ciclo

BIOETICAI

ECONOMIA DE LA SALUD

FARMACOLOGIA |
INGLES 5

INMUNOLOGIA | (MD)

INTERACCION COMUNITARIA V

INVESTIGACION
EPIDEMIOLOGICA (MD)

MICROBIOLOGIA (MD)

PATOLOGIA|

SALUD MENTAL |

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 150
CREDITOS MINIMO

¢QUIEN FUE JESUS DE NAZARET
(MD)

FARMACOLOGIAlI
INGLES 6

INMUNOLOGIA Il (MD)

INTERACCION COMUNITARIA VI

PARASITOLOGIA (MD)

PATOLOGIA I

SALUD MENTAL Il

HABER APROBADO 194
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 194
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 194
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 194
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 194
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 194
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 194
CREDITOS MINIMO
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INFECCIONES NOSOCOMIALES

MEDICINA INTERNA

MEDICINA LEGAL

RAZONAMIENTO CLINICO I:
MEDICINA DE LABORATORIO

TRAUMATOLOGIA

Octavo Ciclo

BIOETICAII

PEDIATRIA

PRACTICA PRIVADA

RAZONAMIENTO CLINICO I
IMAGENOLOGIA

SALUD MENTAL (ROTACION)

13

75

13

75

13

13

HABER APROBADO 234
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 234
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 234
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 234
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 234
CREDITOS MINIMO

RAZONAMIENTO CLINICO I:
MEDICINA DE LABORATORIO

MEDICINA LEGAL
HABER APROBADO 238
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 234
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 234
CREDITOS MINIMO

RAZONAMIENTO CLINICO I:
MEDICINA DE LABORATORIO
MEDICINA LEGAL

HABER APROBADO 238
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 234
CREDITOS MINIMO
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v Noveno Ciclo

CIRUGIA

EPIDEMIOLOGIA CLINICAY
HOSPITALARIA

INVESTIGACION |

OFTALMOLOGIA

ONCOLOGIA

Décimo Ciclo

ADMINISTRACION DE SERVICIOS
HOSPITALARIOS

DERMATOLOGIA

GINECOLOGIAY OBSTETRICIA

INVESTIGACION I

75

13

13

75

HABER APROBADO 444
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 444
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 444
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 444
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 444
CREDITOS MINIMO

INVESTIGACION |

EPIDEMIOLOGIA CLINICAY
HOSPITALARIA

HABER APROBADO 448
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 444
CREDITOS MINIMO

HABER APROBADO 444
CREDITOS MINIMO
INVESTIGACION |

EPIDEMIOLOGIA CLINICAY
HOSPITALARIA

HABER APROBADO 448
CREDITOS MINIMO
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v Undécimo Ciclo

HABER APROBADO 654
INVESTIGACION III 2 0 CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 654
PRACTICA ELECTIVAI 0 13 CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 654
PRACTICA ELECTIVAII 0 13 CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 654
PRACTICA ELECTIVA Il 0 13 CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 654
PRACTICA ELECTIVA IV 0 13 CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 654
PRACTICA ELECTIVAV 0 13 CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 654
PRACTICA ELECTIVA VI 0 13 CREDITOS MINIMO
Duodécimo Ciclo
HABER APROBADO 734
INTERNADO CIRUGIA 0 25 CREDITOS MINIMO
INTERNADO GINECOLOGIA Y 3 a5 HABER APROBADO 734
OBSTETRICIA CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 734
INTERNADO MEDICINAINTERNA | 0 50 CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 734
INTERNADO PEDIATRIA 0 50 CREDITOS MINIMO
HABER APROBADO 734
INVESTIGACION IV 2 0 CREDITOS MINIMO
Décimo Tercer Ciclo
INVESTIGACION IV
INVESTIGACION V (ASESORIA DE
S 6 0 0 HABER APROBADO 736
CREDITOS MINIMO
PROGRAMA MEDICINA 5 - HABER APROBADO 734
COMUNITARIA CREDITOS MINIMO
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11.2.3. Pensum Licenciatura en Ciencias Médica y de la Salud, UMG

UNIVERSIDAD MARIANO GALVEZ DE GUATEMALA
LICENCIATURA EN CIENCIAS MEDICAS Y DE LA SALUD DIARIO MATUTINA
Acta 72-13 5.04b 2013-10-23

Cddigo  Nombre del Curso Créditos  Requisitos

FPRIMER CICLO

200600 QUIMICA INORGANICA

200601 PRICIPIOS CLINICOS

200602  CIENCIAS EXACTAS EN LA SALUD

200603 SALUD MENTAL [, BASES BIOLOGICAS DE LA CONDUCTA
200604 DESARROLLO HUMANO Y PROFESIONAL

200608  METODOLOGIA DE LA INVESTIGACION

200606  BIOLOGIA CELULAR Y MOLECULAR HUMANA L

200607 SISTEMAS DE COMUNICACION

SEGUNDO CICLO

200608 FISICA MEDICA L 200602
200609 QUIMICA ORGANICA 200600
200610 PROPEDEUTICA MEDICA 200601
20061 1 SALUD MENTAL 1, PSICOLOGIA DE LA ANORMALIDAD 200603
200612  BIOESTADISTICA 200602
200613 EMBRIOLOGIA 200606
200614 BIOLOGIA CELULAR Y MOLECULAR HUMANA I 200606
200615 INVESTIGACION | 200608
TERCER CICLO

200616  REALIDAD NACIONAL 200607
200617 FISICA MEDICA T 200608
200618 SALUD MENTAL [II, DESARROLLO PSICOLOGICO DEL NINOY DEL ADOLE 200611
200619 BIOQUIMICA I 200609
200620 ANATOMIA T o614
200621 HISTOLOGIA I 200613
200622  INVESTIGACION I 200612, 200615
200623 SEMIOLOGIA | 200610
CUARTO CICLO

200624 ATENCION PRIMARIA EN SALUD 200607, 200616
200625 EPIDEMIOLOGIA 200612
200626  FISIOLOGIA | 200617
200627 SEMIOLOGIA TI 200623
200628 BIOQUIMICA I 200619
200629  SALUD MENTAL IV, SALUD MENTAL EN ATENCION PRIMARIA 200618
200630 ANATOMIA N 200620
200631 HISTOLOGIA I 200621
QUINTOCICLO

200632 FISIOLOGIA 11 200626



Cédigo  Nombre del Curso

200623  SEMIOLOGIA III

200634 SALUD PUBLICA

200638 FARMACOLOGIA |

200636  BIOQUIMICA NI

200637  ANATOMIA I

200638 MICROBIOLOGIA I

200639 PATOLOGIA 1

SEXTO CICLO

20060  REHABILITACION

200641 FISIOLOGIA I

200642 TECNOLOGIA BIOMOLECULAR
200643  BIOQUIMICA CLINICA APLICADA
20064 INMUNOLOGIA

200648 FARMACOLOGIA I

200646  MICROBIOLOGIA IT

200647  PATOLOGIA Il

SEPTIMO CICLO

200648 ATENCION AMBULATORIA Y PRE-HOSPITALARIA
200649  ATENCION OFTALMOLOGICA
200650  MEDICINA FORENSE

200651  ATENCION NEUROLOGICA
200652 MEDICINA LABORAL

200653  GENETICA HUMANA

OCTAVO CICLO

200654  MEDICINA INTERNA | **

200655 BIOETICA

200656  MEDICINA INTERNA 11 ==

200657 PSIQUIATRIA

NOVENO CICLO

200658  PEDIATRIA **

200659  GESTION Y LIDERAZGO DE SERVICIOS DE SALUD
200660  CIRUGIA **

200661 MEDICINA ALTERNATIVA
200662 TRABAJO DE GRADUACION |
200663 GINECOLOGIA Y OBSTETRICIA **
200664  TRABAJO DE GRADUACION II
DECIMO CICLO

200665  PRACTICA PROFESIONAL ASISTIDA RURAL **

200614, 200631
200631

200633
200632
200614, 200616

200636
200636
200635
200638
200639

Apeobados 6 Ciclos
200633, 200637,

200647
200633, 200637,
200641

200633, 200634
200642

Aprobados 7 Ciclos
Apeobados 7 Ciclos
Apeobados 7 Ciclos
Aprobados 7 Ciclos

Aprobados § Ciclos

Aprobados 8 Ciclos
Aprobados § Ciclos
Aprobados 8 Ciclos
Aprobados & Ciclos
Apeobados 8 Ciclos

Aprobados 9 Ciclos
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Cédigo  Nombre del Curso Créditos  Requisitos

200666  ANTROPOLOGIA MEDICA Aprobados 9 Ciclos
200667 PRACTICA PROFESIONAL ASISTIDA HOSPITALARIA ** Aprobados 9 Ciclos
200668 BIOETICA I Aprobados 9 Ciclos

** PRACTICA HOPITALARIA, CURSO SEMESTRAL UNO POR CICLO, DE ACUERDO A LA DISPONIBILIDAD DE CUPO

Requisitos de graduacide:

-Pensum cerracd
“Centificacidn Toef] con minimo de 65 punics
“Trabajo de Graduacidn

-Aprobacida de Evaluacidn Geseral Privada segiis esquema

EVALUACION GENERAL PRIVADA CON BASE EN EL SIGUIENTE ESQUEMA:
1. Aprobacitn de evaluscidn de ciercia blsica previo sl eviersado hospitalacio,

2. Evaluaciée general de salud pdblica al fizalizar PPA rural,

3. Evaluaciée general haspitalasia al ficalizar PPA hospitalario,

4. Evaluacide privada de trabajo de graduscide

Idioma maya, Garifuna o Xinca, dependiendo del centro universitario en el que se imparta la carrera, de manera
optativa.
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11.2.4. Pensum de la Facultad de Ciencias Médica, USAC

CODIGOS Y NOMBRE DE LOS CURSOS DE LA CARRERA DE MEDICO Y CIRUJANO

PRIMER ANO
1301101 QUIMICA
1301102 FISICA
1301103 ESTADISTICA
1301104 BIOLOGIA CELULAR Y MOLECULAR
1301105 PSICOLOGIA
1301106 SALUD PUBLICA I
1301107 PROPEDEUTICA MEDICA
1301108 INVESTIGACION
SEGUNDO ANO
1301101 ANATOMIA HUMANA
1301202 HISTOLOGIA Y EMBRIOLOGIA
1301203 BIOQUIMICA
1301204 FISIOLOGIA
1301205 SEMIOLOGIA MEDICA 1
1301206 SALUD PUBLICA II
TERCER ANO
1301301 PATOLOGIA
1301302 FARMACOLOGIA CLINICA
1301303 SEMIOLOGIA MEDICA 1I
1301304 SALUD PUBLICA III
1301305 INMUNOLOGIA Y MICROBIOLOGIA MEDICA
CUARTO ANO
1301401 MEDICINA INTERNA
1301402 CIRUGIA GENERAL
1301403 MEDICINA FAMILIAR
QUINTO ANO
1301501 PRACTICA ELECTIVA
1301502 PEDIATRIA
1301503 GINECOLOGIA Y OBSTETRICIA
1301504 TRAUMATOLOGIA Y ORTOPEDIA
130505 SALUD MENTAL Y PSIQUIATRIA
SEXTO ANO
1301601 EJERCICIO PROFESIONAL SUPERVISADO HOSPITALARIO
1301602 EJERCICIO PROFESIONAL SUPERVISADO RURAL

APROVADOS EN EL PUNTO SEXTO, INCISO 6.6 DEL ACTA 09-2013 DE JUNTA DIRECTIVA
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11.4. Consentimiento informado

UNIVERSIDAD DE SAN CARLOS DE GUATEMALA
FACULTAD DE CIENCIAS MEDICAS

UNIDAD DE TRABAJOS DE GRADUACION

il

Novigypre P¥

Ciudad de Guatemala, FECHA
CONSENTIMIENTO INFORMADO

Soy estudiante de ultimo afio de la Facultad de Ciencias Médicas de la Universidad de San Carlos de Guatemala, que se
encuentra realizando un estudio que lleva por titulo: “EVALUACION DE COMPETENCIAS EN GENETICA MEDICA EN
LOS ESTUDIANTES DE MEDICINA DE GUATEMALA". Con el objetivo de identificar los conocimientos de Genética
Médica en los estudiantes de la carrera de médico y cirujanos de la Universidad de San Carlos de Guatemala, Universidad
Rafael Landivar y la Universidad Francisco Marroquin.

La inclusion de la Genética Médica en los conocimientos y destrezas del médico moderno son de vital importancia. La
aplicacién de la genética a la medicina mejora la calidad de la atencién a los pacientes y los beneficia tanto individual como
poblacionalmente. Para que los pacientes y la poblacion pueda beneficiarse de esta ciencia es necesaria la formacién de
profesionales calificados y actualizados.

Los invito a participar en mi estudio y estoy dispuesta a darle cualquier informacién adicional respecto al tema. Antes de
decidirse, puede hablar con la persona de su preferencia, sobre su participacion en el presente estudio. Por favor, si tiene
preguntas al respecto, consulte con el investigador del presente trabajo.

Su participacion en este estudio es totalmente voluntaria. Usted puede elegir participar o no hacerlo. Tanto si elige participar
como si no, todos los servicios que ha recibido, los seguira recibiendo y nada variara. Usted puede cambiar de idea mas
tarde y dejar de participar aun cuando haya aceptado antes.

El procedimiento que se llevara a cabo en su persona es el siguiente: se le administrara el cuestionario GPGeneQ® el cual
consiste en tres secciones, una que evaltia el conocimiento compuesta de 10 incisos de falso/verdadero/no estoy seguro, una
escala de comportamiento que evaltia conocimientos que incluyen 7 preguntas abiertas, y una escala de actitud que
comprende 16 incisos con respuestas en escalas.

Los resultados de la informaciéon que se obtenga gracias a su participacion en este estudio sera estrictamente confidenciales
y an6nimos. Se utilizaran para dar a conocer la situacién actual de los conocimientos de los estudiantes de medicina en el
area de genética médica.

Su participacion en este estudio, no conlleva ningiin riesgo significativo, se le realizaran mediciones, anteriormente

indicadas, con un instrumento especializado.
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Los beneficios que usted obtendra de los resultados de esta investigacién seran que al evaluar los datos obtenidos se
sugerira una estrategia adecuada para que los estudiantes de medicina puedan contar con la preparacién adecuada y posean
los conocimientos basicos sobre el tema, asi como poder evaluar intervenciones que ya se han realizado o se realicen en el

futuro para la formacion del profesional en salud.

Todos los datos e informacién obtenida son de uso exclusivo para la investigacion garantizando la confidencialidad de los
mismos, no se divulgara ningun dato personal. Cualquier comentario o duda que tenga acerca del procedimiento de

investigacion el médico investigador se la resolvera con gusto.

Comprendo la informacién proporcionada anteriormente, se me ha explicado con detalle y claramente en qué consiste el
procedimiento de este estudio, entiendo que la informacién obtenida es de uso exclusivo del personal médico investigador
para este estudio y en todo momento permanece confidencial; conozco los beneficios que se obtendran por medio de la
informacién y datos que yo proporcione y los que sean obtenidos por el personal médico investigador para la mejora de la

educacion médica de los estudiantes de la carrera de médico y cirujano de las universidades de la ciudad de Guatemala.

Estoy consiente del riesgo minimo que conlleva el proceso y se han resuelto mis dudas acerca del mismo, doy fe de mi

participacién voluntaria y autorizo el uso de la informacién para fines de la investigacion.

Nombre y firma del participante

Nombre y firma de investigador
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11.5. Seleccion de sujetos participantes
Para la seleccion de los sujetos participantes en el estudio se utilizé la
seleccion sistematica de elementos muéstrales, a partir de un intervalo K.
K= N/n, donde K representa el intervalo de seleccion sistematica, N es la
poblacién y n es la muestra.
K=379/192=2
El elemento de arranque fue 1 y a partir de €l obtuvimos los restantes
elementos de la muestra.
Siendo:
URL:1, 3,5,7,9, 11, 13, 15,17, 19, 21, 23, 25, 27, 29, 31, 33, 35, 37, 39,
41, 43, 45.
UFM:1, 3,5,7,9,11, 13,15, 17, 19, 21, 23, 25, 27, 29, 31, 33, 35.
USAC:
Lista de EPS Rural: 1, 3,5,7,9, 11, 13, 15, 17, 19, 21, 23, 25, 27, 29, 31,
33, 35, 37, 39, 41, 43, 45, 47, 49, 51, 53, 55, 57, 59, 61, 63, 65, 67, 69, 71,
73,75,77,79, 81, 83, 85, 87, 89, 91, 93, 95, 97, 99, 101, 103, 105, 107, 109,
111, 113, 115, 117, 119, 121, 123, 125, 127, 129, 131, 133, 135, 137, 139,
141, 143, 145, 147, 149, 151.
Lista de EPS Hospitalario: 1, 3, 5, 7, 9, 11, 13, 15, 17, 19, 21, 23, 25, 27,
29, 31, 33, 35, 37, 39, 41, 43, 45, 47, 49, 51, 53, 55, 57, 59, 61, 63, 65, 67,
69, 71, 73, 75,77, 79, 81, 83, 85, 87, 89, 91, 93, 95, 97, 99, 101, 103, 105,
107, 109, 111, 113, 115, 117, 119, 121, 123, 125, 127, 129, 131, 133, 135,
137,139, 141, 143, 145, 147.
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