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Consejo Genético:

Los tests genéticos deben realizarse en los mismos
Centros Hospitalarios donde se realiza consejo genético
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El Consejo Genético en Oncologia es
un proceso por el cual se informa, tanto
a los pacientes como a sus familiares,
sobre la posibilidad de padecer un sin-
drome hereditario, de realizar un test
genético, de padecer un determinado
tipo de cancer, las posibilidades de
manejo y prevenciéon asi como de
poder transmitirlo a la descendencia.
Una de las herramientas con las que
contamos en el momento de asesorar a
las personas que acuden a nuestras uni-
dades es el test genético. Es importante
resefiar, antes de considerar por qué
estas técnicas deben realizarse en el
propio centro, que no en todos los sin-
dromes hereditarios conocemos los
genes implicados (de hecho, conoce-
mos los genes alterados de s6lo unos
cuantos) y, de los que conocemos, sélo
son de uso clinico unos pocos. Por lo
tanto, la importancia de la realizacién
de esta prueba radica en que el resulta-
do que obtengamos de dicho test tenga
unas repercusiones claras en el manejo
de la persona que requiere el asesora-
miento.

Todos estos datos, y algunos mas que
no he resefiado, me obligan a abogar
por la realizacién de las pruebas gené-
ticas en el mismo centro que dispensa
el asesoramiento. Pero, ;qué ventajas
tangibles tiene la realizacion de las
pruebas en los centros hospitalarios?
Voy a enumerarlas de manera sucinta:
1.- Finalidad asistencial: si nos centra-
mos en que la solicitud y realizacién de
estos tests tiene como finalidad el poder
orientar a la persona que acude a nues-
tra consulta sobre el riesgo de padecer
un cancer y posibilidades de reducir ese
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riesgo, es imprescindible que la prueba
se realice en un centro hospitalario,
donde todo el personal que alli trabaja
(incluido el investigador) entiende su
quehacer como un paso mas en el pro-
ceso asistencial del sujeto y no sélo
como un proyecto mas de investiga-
cién; esto no es Obice para que en las
unidades de investigacién donde se rea-
lizan estas técnicas se dedique parte del
tiempo a la investigaciébn que no es
puramente asistencial.

2.- Inversion: la realizacién de determi-
nados tests son de uso rutinario en la
practica médica. El gasto que esto pro-
duce debe ser asumido, sin lugar a
dudas, por la administracién corres-
pondiente, tanto en lo que concierne a
personal como a materiales. Hasta
ahora, las enfermedades que requerian
este tipo de pruebas eran de escasa pre-
valencia, por lo que no era de recibo el
pensar que en todos los centros debe-
rian hacer todas las técnicas; sin embar-
g0, la entrada en este mundo de pato-
logias mas prevalentes (como el cancer
de mama y de colon hereditarios) hace
que este panorama cambie radicalmen-
te y que, en los centros donde estin
creadas las unidades de consejo genéti-
co, la demanda de este tipo de pruebas
sea realmente alta.

3.~ Trabajo multidisciplinar: en general,
el trabajo en oncologia requiere de la
coordinacion de distintos especialistas si
lo que queremos es llevar a buen puer-
to la situacion del paciente que tene-
mos ante nosotros. En el caso del con-
sejo genético esta situacion se radicali-
za, en parte por lo plural que es el
manejo de las personas de riesgo

(oncologos, genetistas, radidlogos, psi-
cblogos, cirujanos, etc.) y, en parte, por
lo poco sélido que es el campo actual
en esta materia. El hecho de que los
tests se realicen en el mismo centro
permite un didlogo fluido y continuo
entre el laboratorio y el clinico dando
lugar a plantear enfoques de diagndsti-
co molecular que seria realmente dificil
plantear cuando lo que se hace es man-
dar una muestra sanguinea a un centro
externo para la determinacién de una
prueba concreta.

4.- Control de calidad:la posibilidad de
repasar la historia familiar y personal de
un sujeto que ha acudido a nuestra
consulta para asesoramiento genético,
por parte del equipo del laboratorio y
del clinico permite eliminar sesgos de
confusién que puedan llevar a no reali-
zar un test a una determinada persona
porque no cumple unos criterios
estrictos de seleccion o, por el contra-
rio, realizar el test a una persona que no
se va a beneficiar del mismo.

5.- Confidencialidad: cuanto mas larga
sea la cadena en el proceso del asesora-
miento genético, mas posibilidades de
que se rompa en algin punto y que la
confidencialidad de los datos y las per-
sonas se viole. El hecho de que todo el
proceso desde principio a fin se realice
en el mismo centro permite un mejor
control de este apartado. Ademas, no
serfa la primera vez que una persona
que se realiza un test genético en un
centro externo a una unidad de conse-
jo genético recibe en su casa una “ino-
cente” carta comunicindole que es
portadora de una mutacion en un gen
de susceptibilidad al cancer; st el test se
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Para poder defender que puede reali-
zarse un correcto consejo genético en
predisposicion hereditaria al cancer en
el marco de un Servicio de Oncologia
Meédica sin disponer de laboratorio de
diagndstico genético debemos primero
aclarar algunos conceptos.

En nuestro pais se ha optado por deno-
minar Unidad de Consejo Genético a
aquellos servicios o consultas que se
dedican de una manera amplia a eva-
luar el riesgo familiar de padecer un
determinado cancer. La mayor parte de
las visitas (familias) que se atienden no
tienen, al menos por el momento, indi-
caciéon de estudio genético. En la
mayoria de estas familias si existe en
cambio un aumento del riesgo que jus-
tifica implementar medidas de preven-
cién. En otros casos la evaluacion de los
datos aportados por la familia supone
que no existe aumento del riesgo. En
una minoria de los casos existiran cri-
terios de diagndstico de algin sindro-
me hereditario con predisposicion a
cancer y se indicard un estudio genéti-
co. Sélo en este Gltimo caso las familias
recibiran un verdadero proceso de con-
sejo genético. Este tipo de consultas se
han denominado en varios paises “cli-
nicas de cancer familiar”, concepto mas
amplio que el de Unidad de Consejo
Genético. Asi pues el consejo genético
(incluye obviamente la indicacién de
un estudio genético) serd una parte
minoritaria de la actividad de la Clinica
de Cancer Familiar (CCF).

La discusion de st es preciso disponer
de un laboratorio o no para el diagnos-
tico genético me parece menos rele-
vante que la discusion de cual debe ser

la composiciéon minima y cual debe ser
la formacién del personal que integra
la Clinica de Cancer Familiar. Si este
aspecto esta resuelto veremos como no
es necesario el disponer en el mismo
centro del laboratorio de diagnostico.
El personal minimo de la CCF debe
estar integrado por un médico especia-
lista, un diplomado en enfermeria y un
psicdlogo clinico. El psicologo debe
estar presente en cualquier CCF que se
plantee ofrecer diagndstico genético.
En nuestro caso —el de los servicios de
oncologia médica- el médico serd en la
mayoria de casos un oncélogo, el cual
debe tener una formacion especifica en
el campo del cancer hereditario y fami-
liar y también debe conocer bien el
proceso del consejo genético. Este tipo
de formacién seria ideal que pudiera
ser recabada al resto de personal. Lo
que puede ser variable es la dedicacién
de cada uno de los miembros y estara
en funcién de la actividad prevista de la
CCE Si observamos el sistema de orga-
nizaciéon territorial de las CCF de
varios paises europeos, la poblacion
minima a cubrir oscilaria alrededor de
los 500.000 habitantes. Para CCF de
gran cobertura (>1.500.000) la presen-
cia de un laboratorio propio de diag-
noéstico para algunos tests puede ser
mas necesario.

Si garantizamos esta composicion de
personal, su formacién y una dedica-
ciébn minima estamos garantizando,
independientemente de si se dispone
de laboratorio para diagndstico, que se
ofrezca un buen asesoramiento a las
familias y que cuando acuda alguna
familia con diagnédstico de sindrome
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hereditario se realice una correcta indi-
cacion y se le pueda ofrecer un correc-
to proceso de consejo genético.

A pesar de que como vemos no sea
necesario un laboratorio propio, hay
que considerar que existe un aspecto
fundamental de la relacién entre el per-
sonal clinico y el laboratorio de diag-
nodstico que es la interpretacion de los
resultados del test genético. Para una
correcta interpretacién es necesaria
una formacién basica por parte del cli-
nico en aspectos de genética molecular
pero es también imprescindible que
exista una estrecha relaciéon con el
laboratorio para poder discutir los
resultados de dificil interpretacién
(variantes inclasificadas, polimorfismos,
mutaciones intronicas, etc). En este
sentido es necesario identificar labora-
torios de referencia los cuales pueden
estructurarse con una base regional o
por especializaciéon de determinados
tests genéticos. La combinacién de los
dos tipos de laboratorio se hace nece-
saria, veremos por qué. Actualmente,
existe una amplia oferta de estudios
genéticos en predisposicion hereditaria
a cancer. Las técnicas de diagnéstico, a
pesar de los avances, continuan siendo
complejas y laboriosas lo que hace
practicamente imposible el poder ofre-
cer en un mismo centro todos los tests
genéticos que se pueden indicar. De
hecho ni en los grandes centros euro-
peos con servicios de genética clinica
dedicados a cancer lo ofrecen. Es mas,
es conocido que en USA, por motivos
de patente, el diagnostico de mutacio-
nes en los genes BRCA1 y BRCA2
debe realizarse en los centros de la
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hubiese realizado en un centro que
asiste integralmente a las personas que
solicitan asesoramiento, estos fendome-
nos son poco probable que ocurran.

6.- Evitar desaprensivos: por tltimo,
recordar que el test genético es una
herramienta mas en el proceso del con-
sejo genético y no el “alma mater” del
mismo y que, logicamente, la indica-
ci6n de la realizacion de un test de estas
caracteristicas debe venir de un profe-
sional cualificado (en ocasiones nos
cuesta mucho convencer a la persona

que ha acudido a nuestra consulta que
no se va a beneficiar de la realizaciéon de
test genético alguno). Un mayor nivel
cultural de la gente unido al acceso a la
informacién rapida y, en ocasiones, sin
filtro (p. ¢j., internet) hace que soliciten
de manera propia, y sin consulta previa
con profesional alguno, la realizacién
de un test genético a centros de analisis
que realizan este tipo de técnicas; si las
personas que alli trabajan no tienen
formaciéon ni escripulos como para
orientar a estas personas sobre la ido-

neidad o no de realizar esta prueba (y
teniendo en cuenta el precio de las
mismas) podemos asistir a un perjuicio
enorme tanto psiquico como fisico
para estas personas que puede ir en
detrimento, incluso, del propio proceso
de asesoramiento.

Creo que estos argumentos poseen el
suficiente peso especifico como para
sustentar la idea de que los tests genéti-
cos deben realizarse en los centros hos-
pitalarios donde se realiza el asesora-
miento.

No es imprescindible que las deferminaciones genéficas. ..

empresa “propietaria de la patente”, es
decir que importantes unidades de
consejo genético de dicho pais remiten
sus muestras para el estudio de labora-
torio. Estas observaciones apoyan la no
necesidad de disponer de un laborato-
rio de diagnéstico propio para poder
ofrecer un correcto consejo genético y
asesoramiento a las familias con agrega-
ci6én de casos de cancer.

Existe otro punto de discusion relacio-
nado con los estudios genéticos y es el
procesamiento, identificacién y almace-
namiento de muestras. El asegurar que
se proteja la confidencialidad de los
datos y que se respete el principio de
autonomia de los familiares en la reali-
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zacién de un estudio genético, es una
de las obligaciones principales de cual-
quier consulta de cancer familiar. Si un
servicio de oncologia se plantea la
puesta en marcha de este tipo de con-
sulta debe tener en cuenta estos aspec-
tos. Aunque no se disponga de labora-
torio de diagnostico se debe elaborar
un protocolo de identificacién y alma-
cenamiento de muestras, excepto en el
caso que se plantee enviar al paciente
para realizarse la extracciéon en el labo-
ratorio de referencia. Esta altima
opcidn puede ser valida cuando la dis-
tancia geografica entre el centro con la
consulta de cancer familiar y el centro
con el laboratorio de diagnédstico sea

corta. Por su parte, los laboratorios de
diagnostico deberfan exigir que las
muestras que reciben hayan sido obte-
nidas y procesadas siguiendo un correc-
to proceso de consejo genético y que la
confidencialidad esté garantizada.

El asesoramiento de familias con riesgo
de desarrollar determinados tipos de
cancer y la puesta en marcha de medi-
das de prevencion es una tarea casi vin-
culada a lo que podemos llamar aten-
cién primaria. La obligatoriedad de
disponer de un laboratorio propio de
diagnéstico para la minoria de familias
con criterios de sindrome hereditario,
alejaria de la poblacién un servicio que
va definiendo cada vez mas su utilidad.





