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ASESORIA GENETICA EN HEMOFILIA

Introduccidn

El conocimiento es poder. No existe otro ambito de nues-
tras vidas en el que esta afirmacion sea mas cierta que
cuando se trata de nuestra salud. Una mayor concien-
cia del diagnostico, tratamiento y apoyo para la hemofilia
a escala mundial ha llevado a un mayor reconocimiento
de la asesoria genética en el marco de este trastorno. Los
avances de las pruebas genéticas y su mayor disposicion
aseguran a la genética un lugar sélido en el tratamiento de
la hemofilia, a través de la asesoria genética, la deteccion
de portadoras y la gestion reproductiva.

En paises en los que el tratamiento y la atencién de la hemo-
filia estan bien establecidos, la asesoria genética forma parte

esencial del equipo de cuidados integrales. Ofrece a las per-
sonas con hemofilia y sus familiares informacién médica

y cientifica, apoya a las personas a lo largo del proceso de

toma de decisiones relacionadas con pruebas prenatales y
de deteccidn de portadoras, y ofrece asesoria y valoracion

psicosocial individualizada antes y después de las pruebas

genéticas. El proceso mejora el control que una persona

tiene de su situacién y disminuye el sufrimiento psicol6-
gico de adaptarse a un trastorno genético.

El acceso a asesores genéticos capacitados es limitado en
paises en vias de desarrollo donde los recursos son restrin-
gidos o escasos. Por ende, son el centro de tratamiento de
hemofilia (CTH, HTC por sus siglas en inglés), la organi-
zacion nacional miembro (ONM, NMO por sus siglas en
inglés) y el equipo de cuidados integrales los que asumen
el papel de proporcionar asesoria genética y la informacién
necesaria para ayudar a los pacientes a tomar decisiones
informadas.

Sea cual sea el nivel de las instalaciones y los servicios, la
asesoria genética deberia tomar en cuenta la experiencia
y la percepcion del paciente, asi como la influencia de sus
contextos social, cultural y religioso. Por ejemplo, deci-
siones relacionadas con la concepcion o con un embarazo
en curso dependen en gran medida de la actitud hacia la
hemofilia y el grado de aceptacion de la misma que ten-
gan la persona en riesgo y sus familiares.

Esta publicacion ofrece a asesores genéticos, trabajado-
res sociales médicos, genetistas médicos y de laboratorio,
y otros instructores médicos un recurso bdsico para la
asesoria genética en casos de hemofilia. Se centra en los
asesores genéticos como profesionales especializados, en
las oportunidades de colaboracion con otros proveedores
de atencién médica en el seno del CTH/la ONM, en el pro-
ceso de asesorfa genética, y en un marco de referencia para
la practica. También se plantean los factores que inciden en
la asesoria genética y los desafios que surgen en entornos
con recursos escasos. Se abordan igualmente temas surgi-
dos de la interface entre tecnologias genéticas de rapido
avance y los puntos de vista de personas que pueden tener
hemofilia o son portadoras de la misma. El propdsito de
la informacion es preparar y apoyar a los proveedores para
llevar a cabo el proceso de asesoria genética en la hemofi-
lia. Si bien algunos puntos presentados en esta monografia
son especificos para casos de hemofilia, muchos de los con-
ceptos generales también se aplican a la asesoria genética
de pacientes y familiares con historial de otros trastornos
de la coagulacion.

Acerca de la asesoria genética

Definicion de asesoria genética

El término “asesoria genética” se acuii por primera vez
en 1947 y se han propuesto muchas definiciones a lo largo
del tiempo. Una definiciéon ampliamente aceptada sefiala
que (1):

“La asesoria genética es el proceso de ayudar a las
personas a comprender y adaptarse a las implicacio-
nes médicas, psicoldgicas y familiares de los aspectos
genéticos del trastorno. Este proceso abarca:

1) Interpretacion de los historiales familiares y médi-
cos a fin de evaluar las posibilidades de ocurrencia
o recurrencia del trastorno.

2) Instruccién sobre herencia, pruebas genéticas, tra-
tamiento, prevencion, recursos e investigacion.

3) Asesoria a fin de fomentar decisiones informadas y
la adaptacion al riesgo o al trastorno.” (2)
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El objetivo final de la asesoria genética es ayudar a los
pacientes a utilizar informacion genética clave para tomar
decisiones informadas acerca de su salud. Permite a las per-
sonas comprender y adaptarse a las implicaciones médicas,
psicoldgicas y familiares del aspecto genético de su trastorno.
La asesoria genética abarca la trasferencia de informacion
y la evaluacion del impacto de dicha informacién en el
paciente y sus familiares. Independientemente de que una
persona tenga un trastorno genético hereditario o espora-
dico, la asesoria genética puede tener un profundo impacto
en el paciente y sus familiares.

En casos de hemofilia, la asesoria genética ayuda a los
pacientes y sus familiares a comprender el diagnéstico y
sus implicaciones y, en ultima instancia, ayuda a las per-
sonas afectadas a adaptarse a vivir con el trastorno. Esto
es particularmente importante en relacion con las opcio-
nes reproductivas de las personas que tienen hemofilia o
son portadoras de la misma. La asesoria genética ofrece
informacion sobre opciones naturales, asistidas y no repro-
ductivas disponibles para la planificaciéon familiar (3), y
también ayuda a prepararse proactivamente para la posi-
bilidad de tener un/a hijo/a con hemofilia.

:Quiénes son asesores genéticos?

Los asesores genéticos son profesionales médicos especi-
ficamente capacitados que cuentan con experiencia para
abordar la evaluacion del riesgo, las pruebas genéticas, el
tratamiento y la prevencion del trastorno, asi como recursos
disponibles y oportunidades de investigacion. En esencia,
son consejeros, comunicadores e instructores equipados
para presentar las ventajas y limitaciones de las opciones,
a la vez que se adaptan a la comprension y creencias del
paciente. Junto con los resultados de las pruebas genéticas,
los asesores genéticos pueden proporcionar una evalua-
cién de mayor calidad respecto a los riesgos y opciones
que enfrenta la persona con hemofilia.

Tradicionalmente, los asesores genéticos trabajan en clini-
cas y hospitales publicos y privados, atendiendo a pacientes
de todas las edades y en diversos campos de la medicina.
Por ejemplo, pueden trabajar en departamentos prenata-
les, pediatricos u oncoldgicos. Los avances en la tecnologia
genética han incrementado la necesidad de asesores gené-
ticos en entornos no tradicionales, tales como laboratorios
de pruebas genéticas, compaiifas aseguradoras y clinicas
multidisciplinarias especificas, entre ellas los CTH.

Capacitacion de asesores genéticos

La formacion académica abarca cursos, practicas de labo-
ratorio, experiencia en investigacion y amplia capacitacion
meédica. Los programas generalmente tienen una duracién

de dos afios y ofrecen cursos con orientacién médica y psi-
cosocial en disciplinas tales como anatomia del desarrollo,
genética médica, estadisticas, ética, y competencia cultural.
Entre los lugares para la capacitacion médica se cuentan
clinicas prenatales, pediatricas, oncoldgicas, multidisci-
plinarias, de asesoria genética para adultos, y laboratorios.

Para convertirse en asesores genéticos certificados al fina-
lizar su programa de capacitacion, los asesores genéticos
generalmente se someten a la evaluacion de una organi-
zacidn certificadora. Por ejemplo, en Estados Unidos, los
aspirantes deben tomar un examen que ofrece el Consejo
Estadounidense de Asesores Genéticos. En el Reino Unido,
Australia y Sudafrica, el proceso abarca presentar un por-
tafolio de pruebas. Este proceso es administrado ya sea por
un drgano certificador como el Consejo de Profesiones
Médicas de Sudafrica, o por un érgano profesional como
la Asociacién de Enfermeros y Asesores Genéticos del
Reino Unido. Este proceso ayuda a garantizar que los ase-
sores genéticos hayan alcanzado las normas de experiencia
académica y médica necesarias, y estén comprometidos a
actualizar sus conocimientos a lo largo de su carrera.

Si bien la mayoria de los programas de capacitacion en ase-
soria genética se ofrecen en Estados Unidos, también se han
iniciado muchos programas de capacitacion a escala inter-
nacional. Programas en Australia, Canada, Japon, Sudéfrica
y el Reino Unido estdn impulsando la capacitacién y el
desarrollo de asesores genéticos en regiones geograficas
menos familiarizadas con esta profesion. Dichos progra-
mas tienen una estructura similar y su objetivo es formar
profesionales que puedan proporcionar servicios de aseso-
ria genética de manera independiente y eficaz. La Alianza
Transnacional para la Asesoria Genética (Transnational
Alliance for Genetic Counseling por su concepto en inglés)
se establecié en 2006 a fin de unificar los esfuerzos de los
programas de capacitacion en todo el mundo (1).

Papel de los asesores genéticos en centros de
atencion especializados

Los centros de atencidn especializados, que tuvieron su ori-
gen en el Reino Unido, se han convertido en un pilar para
la atencién de pacientes con trastornos de la coagulacion
hereditarios. En Estados Unidos, los centros especializa-
dos en la atencion de la hemofilia se crearon a finales de
los afios cuarenta (Fundacion Nacional de Hemofilia), y el
modelo integral para la atencién de la hemofilia se adopto
formalmente a principios de los anos setenta, mediante
una campana financiada por el gobierno federal. Este enfo-
que ofrece atencidn especializada a través de un equipo
de profesionales de la salud, cada uno de cuyos miembros
tiene experiencia médica en un 4rea particular. Desde



entonces, multiples estudios han demostrado la eficacia
de este método (3). La FMH sostiene desde hace mucho
que las amplias necesidades de las personas con hemofi-
lia y sus familiares pueden satisfacerse mejor a través de la
administracion coordinada de cuidados integrales propor-
cionados por un equipo multidisciplinario de profesionales
de la salud con conocimientos y experiencia para atender
las necesidades fisicas y psicosociales de los pacientes (4).

Los asesores genéticos poseen una amplia gama de habi-
lidades que se integra facilmente a los centros de atencion
especializada. En el entorno de CTH/ONM, los asesores
genéticos deben comprender y explicar la historia natural y
el aspecto hereditario de la hemofilia, instruir a las personas
sobre la manera en la que la hemofilia puede transmitirse
en la familia, e identificar a los familiares en riesgo (3). Si
bien muchos profesionales de la salud pueden recopilar
un historial familiar, los asesores genéticos han sido capa-
citados especificamente para evaluar el historial familiar
y proporcionar una evaluacion del riesgo, en beneficio de
todo el equipo del CTH/la ONM.

Los asesores genéticos recopilan un historial familiar y crean
un drbol genealdgico, llamado pedigri, para documentar a
cada miembro de la familia y su relacién con el paciente
indice o indicador, es decir, la persona que inicialmente
busco atencion médica. Aproximadamente 50 por ciento
de los casos no tiene historial familiar de hemofilia cono-
cido; en el resto de los casos, la hemofilia se ha heredado a
través de varias generaciones de una familia. Al documen-
tar a las personas afectadas, sintomaticas y no afectadas en
un pedigri, asesores genéticos, médicos y pacientes tienen
acceso a un resumen visual del patrén hereditario del tras-
torno. De este modo puede identificarse y anotarse en el
pedigri a las personas en riesgo, de manera que también
puedan hacerse recomendaciones a los familiares. Entre
otros roles que un asesor genético puede desempenar en
colaboracién con un CTH/ONM se cuentan facilitar la
comunicacion familiar sobre el diagndstico, comunicacion
con familiares que pudieran ser portadores de la hemofilia
o tener una hija portadora, y colaboracién con estudios de
investigacion relacionados con cuestiones genéticas.

Los asesores genéticos aplican su capacitacion en estruc-
tura de los genes, estrategias y metodologias de pruebas
genéticas, y aplicacion de resultados para integrar sistema-
ticamente las pruebas genéticas a la atencion de pacientes
y familias con hemofilia. La disponibilidad de las prue-
bas genéticas varia considerablemente de un pais y de un
laboratorio a otro, y la totalidad de las pruebas pudiera no
siempre estar disponible. La secuenciacion de los genes
del factor 8 (F8) y factor 9 (F9), para las hemofilias A y B
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respectivamente, estd disponible en muchos paises. El ana-
lisis sistematico de estos genes puede identificar variaciones
en la secuencia o estructura esperada, las cuales podrian ser
la causa de la hemofilia. Si bien es probable que la mayoria
de las variaciones del ADN encontradas en los genes del
F8y del F9 causen un trastorno, no puede suponerse que
cada una de las variaciones identificadas tenga un impacto
importante en la funcion del gene. La interpretacion y cla-
sificacion de las variaciones genéticas, una vez identificadas,
es indispensable para la utilidad médica de los resultados
de las pruebas. Esto es también de fundamental impor-
tancia cuando las portadoras potenciales de una familia
estan interesadas en someterse a pruebas de detecciéon de
portadoras. Si bien son muchas las ventajas de las prue-
bas genéticas, el costo de las mismas es con frecuencia un
factor limitante. Por lo tanto, los asesores genéticos debe-
rian abordar las pruebas genéticas que sean las adecuadas
y se encuentren disponibles, asi como el posible uso de los
resultados de dichas pruebas. Al escuchar los sentimientos
y necesidades del paciente, los asesores genéticos pueden
apoyarle para que tome una decisioén informada.

El impacto psicosocial de un trastorno crénico en la familia
estd bien documentado (5, 6). Personas con hemofilia y sus
familiares a menudo tienen preocupaciones relacionadas
con seguridad laboral, finanzas, cuidado infantil, escolari-
dad, seguro médico, y miedo a lo desconocido. Los asesores
genéticos en el entorno de CTH/ONM pueden abordar
muchas de estas cuestiones y transmitir inquietudes psico-
sociales relevantes a otros proveedores del CTH/la ONM
o referir a los pacientes a recursos externos.

Valor de los asesores genéticos

Posiblemente el mayor valor que los asesores genéticos
ofrecen en cualquier entorno médico sea su capacidad para
adaptarse a las necesidades del paciente, del proveedor y
de la clinica. Estan capacitados para manejar la comple-
jidad de las pruebas genéticas e integrar los resultados de
las mismas a la atenciéon médica. Los asesores genéticos
a menudo sirven como enlace entre el campo de la aten-
cidn de la salud y los pacientes, ayudando a identificar y a
proporcionar recursos y apoyo. Como habiles comunica-
dores, se esfuerzan por ayudar a las personas a comprender
informacion clave, simplificando con frecuencia compleja
informacion médica en términos sencillos comprensibles
hasta para nifos pequefios. Es muy importante que las
personas que padecen hemofilia o son portadoras del tras-
torno tengan una buena comprensién de su diagnéstico,
de manera que pueda ser controlado adecuadamente. Los
asesores genéticos pueden ayudar a pacientes y familiares
a integrar conceptos médicos y cientificos y a aplicarlos a
sus vidas.
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:Quién puede proporcionar asesoria a falta de un
asesor genético?

A pesar del éxito del modelo de cuidados integrales, se cal-
cula que el 80 por ciento de la poblacién con hemofilia a
escala mundial no tiene acceso a la atencion integral (FMH
1997). Este tiende a ser el caso en paises en vias de desarrollo,
donde el acceso a atencion médica y tratamiento con fac-
tor son limitados, pero también en paises desarrollados en
los que centros de atencidon pequerfios se ubican lejos de los
centros principales o en zonas remotas. Ya que solamente
una minoria de pacientes recibe tratamiento mediante el
modelo de atencién integral, la mayoria tiene poco o nulo
acceso a los asesores genéticos. Aun en los CTH, la dispo-
nibilidad de un asesor genético varia.

Entre los posibles medios para cerrar esta brecha se cuentan:

« La contratacion de un asesor genético.

« La contratacion de un asesor genético de una clinica
genética local para trabajar con el equipo de atencion
de la hemofilia, conforme sea necesario.

o El establecimiento de una relaciéon con un asesor
genético local para coordinar referencias.

A falta de una relacion formal entre un CTH/ONM y un
asesor genético, la responsabilidad de ofrecer importante
informacidn genética con frecuencia la asumen otros miem-
bros del equipo (3). Generalmente asumen este rol médicos
y profesionales de enfermeria o de trabajo psicosocial de la
clinica. Sin embargo, estas personas tienen otras responsa-
bilidades médicas, lo que podria dar lugar a que nadie del
equipo considere la asesoria genética como su prioridad.

En este caso, el CTH/ONM puede evaluar las habilidades
del personal existente y designar a una persona para pro-
porcionar asesoria genética a pacientes y familiares. Asignar
la responsabilidad de la asesoria genética a una persona
del equipo de atencién de la hemofilia puede maximizar la
consistencia y la uniformidad de la asesoria genética. Esta
persona deberia familiarizarse con el proceso de asesoria
genética y temas educativos esenciales, tales como herencia,
pruebas genéticas y opciones reproductivas. Las brechas
en el conocimiento pueden abordarse identificando y obte-
niendo los recursos educativos adecuados o refiriendo al
paciente a otro profesional. Se alienta a las clinicas que no
tienen acceso directo a profesionales de la genética a orga-
nizar sesiones educativas periodicas y colaborativas con
dichos profesionales a fin de incrementar la comprension
y conciencia del equipo (3).

Sininguna de estas opciones fuera factible en el marco de
los recursos de una clinica, los pacientes podrian recibir

asesoria genética fragmentada e incompleta. La calidad
general de la experiencia del paciente podria disminuir tam-
bién. Si varios proveedores de atencion médica participan
en el proceso de asesorfa genética, entonces es indispensable
definir claramente los roles de cada uno de los miembros
del equipo.

EJEMPLO:

La sefiora Smith hablé con el profesional de trabajo
psicosocial de su clinica durante una visita de rutina al
CTH. Casada recientemente, esté pensando en tener
hijos e informé de sentimientos de ansiedad y estrés
en torno a la idea de tener un hijo con hemofilia,
dado que su hermano y tio tienen hemofilia A severa.
El profesional de trabajo psicosocial la asesord

sobre los riesgos de ser portadora de la hemofilia y
determiné que la ansiedad de la paciente surgia de
la posible carga financiera en la que ella 'y su esposo
podrian incurrir. El profesional de trabajo psicosocial
abordé estrategias financieras a fin de prepararse
mejor para la atencién a largo plazo de un hijo con
hemofilia, ofrecié consultas de seguimiento con la
sefiora Smith y su pareja, y se asegurd de que ella
sepa a donde acudir en busca de ayuda, la cual
abarca aprender més acerca de las opciones de
pruebas genéticas disponibles.

Papel de los profesionales psicosociales

Los profesionales de trabajo psicosocial se enfocan prin-
cipalmente en evaluaciones de necesidades psicosociales,
habilidades de adaptacién emocionales, y dinamicas per-
sonales y familiares a fin de abordar y apoyar una amplia
gama de preocupaciones o problemas para pacientes con
diagnostico de hemofilia. Los asesores genéticos estan
conscientes de estos mismos aspectos, pero se centran
principalmente en la manera en la que los elementos antes
mencionados inciden en la habilidad de un paciente para
procesar e integrar la informacion genética. Ademas, el
papel principal de los asesores genéticos es instruir sobre
la historia natural de la hemofilia, realizar evaluaciones de
riesgo relacionadas con la herencia de la hemofilia, faci-
litar pruebas genéticas y abordar opciones reproductivas
relevantes. Los roles individuales del asesor genético y del
profesional de trabajo psicosocial son muy diferentes; sin
embargo, ofrecer estos servicios de manera conjunta puede
mejorar la experiencia general de atencion del paciente.

Profesionales de trabajo psicosocial y asesores genéticos
tienen metas similares en cuanto a la atencion del paciente.
Ambos instruyen a los pacientes sobre su diagnostico y los
ayudan a entender mejor su tratamiento, control y prognosis
a largo plazo. Validan preocupaciones, miedos y ansiedades



del paciente relacionadas con la enfermedad crénica. A
través de la asesoria de apoyo, de la validacién de preocu-
paciones que con frecuencia se escuchan en el entorno de
CTH/ONM (e. g.: cargas financieras, impacto en la familia,
riesgo para los descendientes), y de la planificacion de posi-
bles resultados, estos profesionales de la salud ayudan a los
pacientes a desarrollar estrategias de adaptacion que redu-
cen los sentimientos de carga. Identificar y proporcionar
recursos es un componente clave para asesores genéticos
y profesionales de trabajo psicosocial, que impulsa a los
pacientes a asumir el control de su trastorno.

Prestacion de servicios conjuntos de asesoria
genética

La atencion en un CTH integral/ ONM generalmente abarca
la coordinacién de servicios y estrechas relaciones de trabajo
entre hematologos, personal de enfermeria, profesionales
de trabajo psicosocial, fisioterapeutas, asesores genéticos
y muchas otras disciplinas (figura 1). A la vez que brinda
experiencia especifica para el tratamiento del paciente, la
colaboracidn entre proveedores garantiza una optima aten-
cidén del paciente.

EJEMPLO:

Un CTH integral disefié un programa educativo
para pacientes y sus familiares. Durante el evento,
personal del CTH se organizé para que los nifos
de los participantes visitaran el museo infantil

local. Al mismo tiempo se realizaron seminarios
educativos para los adultos. Los miembros del
equipo presentaron temas de sus respectivas areas
de experiencia, entre ellos reconocimiento de
hemorragias, colaboracién con la(el) enfermera(o)
de la escuela, planificacién financiera, obtencién
de seguro médico, asesoria sobre herencia y
pruebas genéticas, cuidados dentales adecuados, y
actividades fisicas y ejercicios seguros. Este exitoso
enfoque colaborativo, con aportaciones especificas
de cada disciplina, incrementé los conocimientos
entre la comunidad de hemofilia y los pacientes
obtuvieron importantes beneficios.

Consideraciones para paises en vias de
desarrollo

Recursos y avances tecnoldgicos en paises desarrollados
han ayudado a integrar a asesores genéticos y pruebas gené-
ticas a la atencion de la hemofilia. Si bien estos recursos
podrian no estar disponibles o asequibles en paises en vias
de desarrollo, sigue siendo importante reconocer el valor
potencial de la asesoria genética. Aun cuando no existan

Asesoria genética en hemofilia
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FIGURA 1: Colaboracién de proveedores de CTM/ONM
para proporcionar servicios de asesoria genética

Esta figura representa algunos de los posibles traslapes entre
proveedores de CTH/ONM al abordar los diversos componentes de
la asesoria genética. Cada equipo multidisciplinario deberia analizar
las habilidades y calificaciones del personal para determinar qué
proveedor(es) esta(n) cubriendo los diversos componentes de la
asesoria genética en el CTH.

recursos ideales, el proceso de la asesoria genética sigue
siendo importante, ya que puede incrementar los conoci-
mientos, disminuir el estrés psicoldgico y mejorar la toma
de decisiones de un paciente o sus familiares.

Importancia del historial familiar

Las pruebas genéticas en una persona con hemofilia con
frecuencia pueden proporcionar una explicacion genética
definitiva de la enfermedad. En esta instancia, las pruebas
genéticas a parientes mujeres también pueden distinguir
de manera definitiva a portadoras y no portadoras de la
hemofilia. Esta informacién maximiza la evaluacion del
riesgo, permite a los pacientes tomar decisiones informadas,
y puede ofrecer al equipo del CTH datos de importancia
para ayudar en el tratamiento de portadoras. A falta de
pruebas genéticas, la persona que proporciona asesoria
genética tiene la tarea de ayudar al paciente a tomar deci-
siones y a adaptarse al posible diagndstico, a pesar de la
incertidumbre. En tales casos, el historial familiar puede
ser una poderosa herramienta para la evaluacion del riesgo
de la hemofilia.

Difusion a la familia y la comunidad

Las sesiones de asesoria genética pueden identificar a otros
miembros de la familia que podrian beneficiarse con el
conocimiento de su condicién genética. Les ayudard a
tomar decisiones informadas sobre su propia salud y sus
opciones reproductivas. Algunos pacientes no dudan en
compartir esta informacién, mientras que otros necesitan
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apoyo y orientacién de las personas que proporcionan la
asesoria genética para comunicarse con sus familiares. Las
labores de difusion orientadas a personas con hemofilia o a
portadoras de hemofilia no diagnosticadas anteriormente
podrian beneficiar a personas que necesitan ayuda para
comunicarse. Los programas educativos o de difusion pri-
maria pueden tener una mayor influencia en mujeres en
edad reproductiva que pudieran ser portadoras.

El posible impacto psicosocial de la condicion de portadora
de la hemofilia es crucial en algunas sociedades y comunida-
des. Una evaluacion minuciosa de aspectos socioculturales
es indispensable y deberia constituir la base de programas
de concientizacién a gran escala orientados a mejorar la
comprension de la hemofilia entre adultos jévenes, pacien-
tes, familiares y profesionales médicos. Tales esfuerzos de
difusion pueden resultar mas eficaces cuando participan
lideres religiosos y sociales de la comunidad, organiza-
ciones sociales y grupos de apoyo a pacientes. Esto puede
maximizar las posibilidades para la evaluacion del riesgo y
el descubrimiento de casos en ciertas sociedades y culturas.

Identificacidn de recursos para maximizar la
asesoria genética

En paises en vias de desarrollo (por ejemplo, Botsuana,
Brasil, Ghana, India, Paquistdn), la asesoria genética la
proporcionan con mayor frecuencia médicos, trabajadores
psicosociales y profesionales de enfermeria. La creacién de
un equipo de atencidn integral es importante para ofrecer
asesoria genética en tales paises. Para maximizar el impacto,
las personas que proporcionan asesoria genética deberian
buscar recursos locales, regionales, nacionales o interna-
cionales para ellos, asi como para los pacientes y familiares
a quienes atienden. Por ejemplo, en Sudafrica, los asesores
genéticos algunas veces se encuentran en centros privados
o en grandes centros académicos. Estos ultimos podrian
atender clinicas de hemofilia.

El CTH/la ONM constituyen un recurso vital a fin de obte-
ner informacién y abordar las opciones disponibles para la
comunidad de hemofilia. Los profesionales ajenos al campo

de la salud genética que trabajan con CTH/ONM se benefi-
cian participando en conferencias o talleres de capacitacion

sobre genética y asesoria genética. Estos eventos educa-
tivos constituyen una buena fuente de informacién para

diseminarse entre colegas y, en ultima instancia, pacientes

y familiares. Como se menciond anteriormente, el esta-
blecimiento de una relacion de trabajo con un experto en

asesoria genética en hemofilia puede resultar un recurso

sumamente valioso en caso de preguntas o dudas que pudie-
ran surgir.

Las asociaciones y organizaciones nacionales de hemofilia
pueden ofrecer charlas dirigidas a pacientes y familiares,
talleres y campamentos de capacitacion para diseminar
informacién e incrementar la conciencia sobre diversos
aspectos del trastorno, entre ellos genética y asesoria gené-
tica. Podrian tener acceso a algunos recursos educativos e
informativos que explican los aspectos esenciales del pro-
ceso de asesoria genética para personas, parejas y familias.
Los grupos de apoyo paritario para mujeres portadoras
también podrian proporcionar informacion e instruccion
acerca de la hemofilia y la asesoria genética.

Factores que inciden en la asesoria genética

La comprension de la informacion compartida durante
una sesion de asesoria genética es a menudo el primer
paso para impulsar cualquier proceso de toma de deci-
siones. Diversos factores inciden en la manera en la que
pacientes y familiares perciben el proceso de asesoria gené-
tica; algunos aspectos son universales, mientras que otros
son especificos a ciertas culturas, religiones o situaciones
individuales. Es responsabilidad del asesor genético o pro-
fesional de apoyo identificar y encontrar maneras para que
los pacientes superen factores que pudieran incidir en la
asesoria genética (7).

Gravedad de la hemofilia

La gravedad de la hemofilia y la percepcién individual de
esta gravedad incide en la importancia de la informacién
que se aborda durante las sesiones de asesoria genética.
La necesidad de informacion esta correlacionada con el
incremento en la gravedad de la hemofilia y su creciente
impacto en la calidad de vida de pacientes y sus familiares.
Independientemente de la gravedad, la asesoria genética
ofrece la posibilidad de empoderar a las personas y, con
el tiempo, minimizar complicaciones que pueden evitarse.

Percepcion de la asesoria genética

El proceso de asesoria genética inicialmente implica cierto
grado de incertidumbre para la mayoria de las personas.
La falta de familiaridad puede generar ansiedad indeseada,
debido a la cual algunos pacientes podrian ser menos recep-
tivos a la asesoria genética o a escuchar la informacion
ofrecida. Pacientes y profesionales de la salud podrian perci-
bir incorrectamente a los asesores genéticos como rectores al
presentar las opciones reproductivas a los pacientes, cuando
en realidad una caracteristica fundamental de la profesion
es ser no rectora. Algunas otras percepciones equivoca-
das son equiparar la asesoria genética con psicoterapia o
esperar que la asesoria genética implique exclusivamente
la realizacion de pruebas genéticas.



Consideraciones de salud

La hemofilia afecta a una pequena proporcion de una pobla-
cion determinada y generalmente no es considerada como

prioridad principal para los servicios de salud. Esto es parti-
cularmente cierto en paises en vias de desarrollo en los que

la persistencia de problemas de salud publica importantes

(e. g.: tuberculosis, malaria) y pobreza, uso de productos de

tabaco y alcohol, trastornos psiquidtricos y lesiones gene-
ran una carga adicional.

Consideraciones practicas

La accesibilidad y la asequibilidad de la asesoria genética

constituyen factores limitantes en algunos paises. Muchos

CTH y ONM no pueden ofrecer asesoria genética, y las per-
sonas con frecuencia necesitan recorrer grandes distancias

para obtener servicios. En algunos paises, el analfabetismo

es un problema. La alfabetizacion equipa a las personas para

entender y enfrentar su diagndstico mas eficazmente; las

personas alfabetizadas tienden a interesarse por la infor-
macion disponible y a buscar servicios con la mentalidad

abierta. Las personas analfabetas a menudo tienen expec-
tativas poco realistas y recurren a métodos de adaptacion

alternos que generan resultados insatisfactorios.

Matrimonio y consanguinidad

En algunas culturas los matrimonios son arreglados, fre-
cuentemente por el jefe de familia que decide el casamiento
de sus hijas. Podria haber preocupacion respecto a divul-
gar si una hija fuera portadora o posible portadora de la
hemofilia por miedo a no encontrar un marido adecuado,
o porque tener un hijo con una discapacidad podria oca-
sionar que fuera rechazada por sus parientes politicos. En
contraste, un varén con hemofilia podria encontrar pareja
sin mucha dificultad.

EJEMPLO:

La esposa de un varén con hemofilia estaba
preocupada porque su hija, que contraeria
matrimonio pronto, tenfa problemas para entender

y aceptar su condicién de portadora obligada. La
madre y el padre llevaron a su hija a la siguiente cita
médica de su padre en el CTH/ONM. El médico
preguntd si la hija estaria dispuesta a hablar con

el asesor genético, lo que ella aceptd. Durante

su conversacion, la hija revel6 que lo que mas le
preocupaba era como y cuando deberia divulgar esta
informacioén a su futuro esposo. El asesor genético
pudo abordar esta inquietud con la hija y ayudarla a
preparar un plan con el que ella estuviera de acuerdo.
Después de esta sesion, la hija se mostré mas abierta
a aceptar su condicién de portadora y a someterse a
una evaluacion adicional con un hematdlogo.

Asesoria genética en hemofilia

La importancia de la asesoria genética ha sido reconocida
en paises en vias de desarrollo en los que los matrimonios
consanguineos forman parte integral de la vida social y cul-
tural (8). La consanguinidad en una familia con historial de
un trastorno genético como la hemofilia puede tener efectos
importantes. Mediante le evaluacion del riesgo, la aseso-
ria genética puede reducir las complicaciones al minimo y
presentar opciones para disminuir el impacto en los descen-
dientes, a la vez que aborda las necesidades, preocupaciones
y miedos psicosociales de las personas afectadas.

Tabus sexuales

Opciones reproductivas, actitudes hacia la orientacién
sexual, tradiciones sociales y la edad a la que el matrimo-
nio se considera aceptable varian considerablemente de
una cultura a otra e inciden en el momento considerado
adecuado para la instruccidn sobre la herencia. En algu-
nas culturas se habla mas abiertamente de los riesgos del
embarazo y podrian aceptar mas facilmente la discusion
de estos temas.

Creencias religiosas y culturales

Diferentes factores religiosos, sociales y culturales inciden
en las decisiones respecto al matrimonio, la procreacion, las
opciones de tratamiento y las intervenciones relacionadas
con la hemofilia. Estos factores pueden afectar de manera
importante la sesion de asesorfa genética. En muchos paises
en vias de desarrollo, la sociedad y la cultura no permiten
a una mujer tomar decisiones, ni siquiera las relacionadas
con su propio cuerpo; las decisiones respecto al aborto o
la procreacion son tomadas por la familia del esposo. Esta
diferencia en los géneros puede incidir en el proceso de
asesoria genética, ya que es opuesta a los roles de género
tipicos en los que las mujeres son las principales respon-
sables del momento del matrimonio y la procreacion, asi
como de las aspiraciones relativas al tamao de la familia
y su composicion.

EJEMPLO:

En algunas culturas, el varén a cargo del hogar es el
encargado de tomar decisiones importantes. Esto
puede dejar a una mujer portadora vulnerable y en
riesgo de sufrir estigmatizacién y aislamiento con
base en la herencia de la hemofilia.

Es importante reconocer que, aun actualmente, en la socie-
dad india, por ejemplo, el deseo de un hijo varén somete a
la mujer a una enorme presion por parte de la familia y la
coloca en una situacion vulnerable. Para una portadora de
hemofilia, las implicaciones de su estado en futuros descen-
dientes pueden generar complicaciones en su vida marital.
Si bien el conocimiento de su condicién de portadora y la
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herencia pueden disminuir las complicaciones para nifios
con hemofilia o prevenir el nacimiento de mas nifios con
hemofilia, las mujeres que dan a luz a un niflo con hemo-
filia podrian ser amenazadas por el marido y su familia y,
en algunos casos, hasta maltratadas y condenadas al ostra-
cismo. Dadas las posibles consecuencias adversas para la
mujer y su hijo, la informacién sobre la condiciéon de por-
tadora debe manejarse con mucho tacto.

EJEMPLO:

En un grupo de apoyo femenil, una mujer expresé
que es dificil poner fin a un embarazo porque,
culturalmente, esto sencillamente no se hace. No
obstante, se considera que las mujeres traen buena
suerte a la familia cuando dan a luz a un varén
saludable como primogénito. Estos puntos de vista
opuestos sobre la procreacién pueden generar
angustia en las mujeres.

Factores de divulgaciéon

Histéricamente, la comunidad de hemofilia ha sido estigma-
tizada por infecciones concomitantes con VIH, hepatitis y
otras comorbilidades. Algunas personas temen que la sim-
ple discusion de implicaciones de salud especificas pueda
dar lugar a resultados indeseados y por ende prefieren evi-
tar estas conversaciones totalmente.

Adquirir y mantener un seguro médico sigue siendo uno
de los principales focos de atencion en el entorno del CTH/
ONM, particularmente en paises en vias de desarrollo en
los que el suministro de factor de coagulacion depende de
gobiernos y agencias aseguradoras. Muchas personas temen
que el historial familiar y la informacién de pruebas gené-
ticas, particularmente en el caso de mujeres portadoras,
pueda dar lugar a discriminacion genética o a dificultades
para obtener seguros médicos y de vida.

El proceso de la asesoria genética

Hay diversos valores inherentes a la profesion de asesoria
genética que es necesario observar. Los asesores genéticos
estan capacitados para enfatizar la instruccion del paciente
y la asesoria no rectora. También estan capacitados para
demostrar respeto por la autonomia, la confidencialidad
y la privacidad del paciente; para divulgar informacién
completa, y para reconocer implicaciones psicosocia-
les a lo largo de todo el proceso de asesoria genética (9).
Independientemente de su capacitacion o formacion, es
importante que la persona que proporciona asesoria gené-
tica conozca estos valores y se guie por ellos.

Componentes de una sesion de asesoria genética
Una sesidn de asesoria genética tiene seis componentes
habituales: 1) contratacion, 2) recoleccion de informacion,
3) evaluacion del riesgo, 4) instruccion, 5) evaluacion y ase-
sorfa psicosocial, y 6) gestion del caso. Al incorporar estos
componentes, la persona que proporciona asesoria gené-
tica lograra los objetivos generales de una sesion, a la vez
que preserva los valores de la profesion.

Contratacion

La contratacion es el paso inicial y un componente esen-
cial de la sesion de asesoria genética. Consiste en compartir
expectativas y acordar mutuamente una agenda.

Recoleccion de informacion

El proveedor recolecta informacion médica y no médica que
pudiera incidir en la evaluacion del riesgo o la instruccion.
El momento y el método de recoleccién de informacion
pueden variar. No siempre es un suceso aislado, sino que
puede ocurrir antes, durante o después de una sesion.

Evaluacion del riesgo

Una vez recolectada la informacién, la persona que
proporciona la asesoria genética utiliza pensamiento y
conocimientos analiticos para sintetizarla y realizar una
evaluacion del riesgo para el paciente y su familia. La eva-
luacién del riesgo general deberia transmitirse al paciente e
incidira considerablemente en las conversaciones durante
el resto de la sesion.

Instruccion

Una parte considerable de la sesién de asesoria genética
consiste en la instruccién del paciente (y sus familiares).
Es indispensable concientizar al paciente sobre la histo-
ria natural actual de la hemofilia. Esto es particularmente
importante para personas que reciben asesoria genética
debido a un historial familiar de hemofilia, ya que los cono-
cimientos del paciente podrian estar sesgados con base en
la experiencia de sus familiares. El asesor genético deberia
ofrecer informacion a un nivel adecuado para el paciente
y evaluar su grado de comprension a lo largo de la sesion.

Evaluacion y asesoria psicosociales

La evaluacion y el apoyo psicosociales son indispensable a
lo largo de todo el proceso de asesoria genética, particular-
mente cuando los resultados de las pruebas dan lugar a la
divulgacion de un nuevo diagndstico. En la asesoria genética,
no es suficiente con sencillamente determinar la compren-
sion del paciente de la informacién factual. La informacién
comentada podria generar emociones o sentimientos que
no se expresan directamente. Los asesores genéticos tienen



una capacitacion especializada para divulgar implicaciones
delicadas y ayudar a los pacientes a reconocer el impacto
psicosocial de tales noticias. En dltima instancia, el paciente
deberia sentirse apoyado y libre para expresar sus senti-
mientos, abordar sus preocupaciones y tomar sus propias
decisiones informadas. Las personas que proporcionan
asesorfa genética deberian estar conscientes de sus propias
limitaciones, y estar familiarizadas con recursos externos
para ofrecer asesoria psicosocial mds exhaustiva, si fuera
necesario.

Gestion del caso

Proporcionar asesoria genética implica mucho mas que
solamente proporcionar informacion. La relacion paciente-
proveedor se desarrolla y se extiende mas alla de la sesion
de asesoria genética, lo que quiere decir que a menudo es
adecuado para la persona que proporciona la asesoria gené-
tica asumir la gestion del caso. Incorporar la gestion del
caso al proceso de asesoria genética maximiza la eficacia
y eficiencia de todo el proceso, aumenta la comodidad del
paciente y mantiene la continuidad de la atencién.

Mapa de la sesién de asesoria genética

El objetivo de este “mapa” es orientar al profesional médico

a través de una sesion de asesoria genética con un paciente.
La composicion de cualquier sesion podria desviarse de

este mapa debido a factores médicos, demogréficos y cul-
turales. La persona que proporciona la asesoria genética
deberia determinar lo que debe incluir en cualquier sesion
especifica y en qué orden hacerlo.

Contratacion

La persona que proporciona la asesoria genética debe-
ria sintetizar la siguiente, a menudo breve, conversacion
(modificandola en caso necesario), y usarla para desarro-
llar un plan tentativo.

Presentaciones
Presentarse para establecer su papel y comenzar a estable-
cer una relacién con el paciente.

EJEMPLO:

“Soy el profesional de trabajo social de este equipo
de atencién integral. (Una de) mis responsabilidades
(es) son abordar las implicaciones familiares del
diagnédstico de la hemofilia/el historial familiar de
hemofilia.”

Asesoria genética en hemofilia

Gestion del tiempo
Ofrecer orientacion sobre la cantidad de tiempo disponible.

EJEMPLO:

“Tenemos 30 minutos para reunirnos el dia de hoy.
Si necesitdramos continuar con esta conversacion
podemos hacer una cita para otra sesién.”

Valoracion de la comprension

Determinar la comprension del paciente de los motivos
para incorporar la genética a la atencién que recibe. Esto
ayudara a comprender mejor su percepcion y a aclarar
cualquier imprecision.

EJEMPLOS:
“¢ Por qué cree que incluimos la asesoria genética
como parte de nuestra atencién integral?”

“iPor qué cree que fue referido(a) para recibir
asesoria genética?”

Proposicion de temas de discusion
Ofrecer un resumen de los temas que considera impor-
tante cubrir.

EJEMPLO:

“Hoy podemos hablar sobre el historial de hemofilia
de su familia. Quiero dibujar el drbol genealdgico de
su familia, hablar sobre la herencia de la hemofilia y
repasar las pruebas genéticas.”

Priorizacién de conversaciones

Identificar temas importantes que deben cubrirse y un
orden de prioridad, a partir de lo que el paciente desea
obtener de la sesién.

EJEMPLO:
“¢Qué es lo que espera obtener de nuestra sesion el
dia de hoy?”

Recoleccion de informaciéon
Obtener informacién médica y no médica de un paciente
es indispensable para una sesion de asesoria genética eficaz.

Informacion médica
Un historial médico personal orientado a descubrir infor-
macion pertinente sobre la hemofilia abarca:

« Diagnostico conocido de hemofilia, incluyendo gra-
vedad y situacion en cuanto a inhibidores.

o Pruebas anteriores, para confirmar un diagndstico o
para evaluar si fuera necesario realizar mds pruebas.
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EJEMPLO:

“Usted menciond que se someti6 a pruebas de
deteccién de portadoras. ;Me puede decir lo que
recuerda acerca de estas pruebas; por ejemplo,
cuando se realizaron, quién las solicité y cuéles
fueron los resultados?”

o Sintomas hemorragicos tales como propension a
moretones, hemorragias prolongadas como resultado
de lesiones menores, menorragia, hemorragias poso-
peratorias y posparto.

o Historial de tratamiento que pudiera indicar un tras-
torno de la coagulacion, como por ejemplo necesidad
de una transfusion sanguinea.

o Complicaciones durante el parto o el alumbramiento.

El historial familiar puede ayudar en la evaluacidn del
riesgo, ayudar a identificar parientes con posibilidades de
padecer hemofilia o de ser portadoras de la hemofilia, y
determinar la mejor estrategia para las pruebas genéticas
y la interpretacion de sus resultados. Lo anterior se logra
de la siguiente manera:

o Documentando el historial familiar en un formula-
rio de pedigri habitual, el cual con frecuencia es mas
claro y conciso que una descripcion textual.

o Incluyendo informacién médica de familiares,
proporcionada por voluntad propia u obtenida
adecuadamente.

« Incluyendo sintomas relacionados con la hemofilia o
complicaciones presentadas por cualquier pariente
(véase informacion detallada sobre el historial
médico personal, arriba). Podria ser util distinguir a
personas a las que previamente se han realizado prue-
bas de deteccidn de la hemofilia, o de la condicién de
portadoras de la hemofilia, o que murieron por cau-
sas desconocidas.

El proceso de recopilacion de un historial familiar detallado
también puede poner al descubierto dindmicas sociales de
la familia, lo cual puede resultar util al abordar problemas
y respuestas psicosociales.

Informacién no médica

Esta incluye el conocimiento que el paciente tiene sobre
las implicaciones médicas y familiares de la hemofilia. Es
importante evaluar si el paciente y la familia tienen una
comprension precisa del cuadro médico actual de la aten-
cion y el control de la hemofilia, ya que esto puede incidir
en sus puntos de vista y percepciones.

EJEMPLOS:
“Digame cémo describiria a la hemofilia en la
actualidad.”

“Sin un historial familiar de hemofilia, j dénde
aprendié lo que sabe acerca de este diagnostico?”

“Sabe mucho acerca de la hemofilia. ;Cémo obtuvo
esta informacién?”

";Cémo piensa que afectaria sus actividades
cotidianas tener un hijo con hemofilia?”

“;Ha pensado como o cuéndo podria decirle a su
hija que es portadora?”

“Ahora que hemos hablado sobre las ventajas de
conocer la condicién de portadora e identificado

a las personas en su familia que pudieran ser
posibles portadoras, ;qué piensa de compartir esta
informacion con ellas?”

“¢Coémo le hace sentir la posibilidad de tener un hijo
con hemofilia?”

Hay otros factores que también inciden en la asesoria gené-
tica. Algunos podran inferirse a partir de otra informacioén
compartida por el paciente o reconocida por el proveedor
meédico (véase Factores que inciden en la asesoria genética,
arriba). Permanecer consciente de dichas variables puede
garantizar una sesion enfocada en el paciente.

Evaluacion del riesgo

Las historias médicas personal y familiar son sumamente
importantes para la evaluacion del riesgo. La persona que
proporciona la asesoria genética deberia sintetizar la infor-
macion recopilada a fin de evaluar lo siguiente:

« Utilidad de resultados de pruebas previas en el con-
texto del entorno médico.
EJEMPLO:
Una concentracién normal de factor no excluye que
una mujer pueda ser portadora.

o Probabilidad de que la persona pueda tener hemofilia
o ser portadora de la hemofilia.

o Probabilidad de que otros familiares, entre ellos des-
cendientes futuros, puedan tener hemofilia o ser
portadoras de la hemofilia.



EJEMPLO:

Con base en su historial familiar exclusivamente,
una persona puede tener 50 por ciento de
probabilidades de padecer hemofilia. Ademas,

es méas probable que una mujer con un historial
personal de complicaciones o sintomas
hemorragicos pueda ser portadora de la hemofilia.

Si no se conociera un historial familiar de hemofilia
en el caso de una persona diagnosticada con
hemofilia, es probable que su madre sea una
portadora o que haya sido la primera persona de

su familia en nacer con la mutacién que causa la
hemofilia. En este caso, se calcula que la posibilidad
de que una madre sea portadora es de 80 por
ciento, a menos que se sepa que la persona
afectada tiene una mutacioén por inversion del

intrén 22, en cuyo caso se calcula que la posibilidad
de que la madre sea portadora es del 98 por ciento.

o Estrategia ideal de pruebas de deteccion para el
paciente o sus familiares.
EJEMPLOS:
Si una mujer fuera portadora obligada de la
hemofilia B, podria ser adecuado prescindir de
las pruebas genéticas y solamente obtener una
medicion basal de las concentraciones de factor IX
(FIX) para informar el tratamiento.

Si un paciente padece hemofilia A grave y no se
conociera la mutacién familiar, lo mas adecuado
serfa iniciar las pruebas genéticas en busca de
inversiones del intron 22 y del intrén 1 en el
gene del F8, las cuales en conjunto representan
aproximadamente 50 por ciento de los casos de
hemofilia A grave.

Si una portadora potencial estuviera interesada

en someterse a pruebas genéticas pero no se
conociera la mutacién familiar, seria ideal que un
pariente varén con hemofilia se sometiera primero
a las pruebas y proporcionara los resultados a sus
familiares a fin de facilitar las pruebas de éstos.

Instruccion

Deberia instruirse a pacientes y familiares sobre temas que
les ayudaran durante los procesos de asesoria genética y
de toma de decisiones relacionadas con el diagndstico de

la hemofilia o de la condicién de portadora de la hemofilia.

Asesoria genética en hemofilia 11

W Varon con hemofilia

D Varén sin hemofilia

@ Muijer portadora de hemofilia

FIGURA 2: Patrén de herencia para un varén con
hemofilia

O Mujer sin hemofilia, no portadora

Esta figura representa la probabilidad de que un descendiente de
un varén con hemofilia y de una mujer no portadora herede el gene
causante de la hemofilia. En este caso, todas las hijas biolégicas
heredaran el gene, lo que las convierte en portadoras obligadas; sin
embargo, todos los hijos bioldgicos no tendran hemofilia.

L@
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FIGURA 3: Patrén de herencia para una mujer portadora
de hemofilia

B Varon con hemofilia

I:’ Varén sin hemofilia

@ Mujer portadora de hemofilia

O Muijer sin hemofilia, no portadora

Esta figura representa la probabilidad de que un descendiente de
una mujer portadora de hemofilia y de un varén sin hemofilia herede
el gene causante de la hemofilia. En este caso, cada hijo biolégico
tiene 50 por ciento de probabilidades de heredar el gene causante
de la hemofilia y 50 por ciento de probabilidades de heredar el gene
normal. Cada hija tiene 50 por ciento de probabilidades de heredar
el gene causante de la hemofilia (lo que la convierte en portadora)

y 50 por ciento de probabilidades de heredar el gene normal, sin
hemofilia (lo que la convierte en no portadora). La probabilidad

de heredar el gene causante de la hemofilia no cambia segun la
condicién de los descendientes anteriores ya que cada embarazo es
un evento independiente.

B Varon con hemofilia

D Varén sin hemofilia

@ Mujer portadora de hemofilia
O Mujer sin hemofilia, no portadora

FIGURA 4: Patrén de herencia para un varén con
hemofilia y una mujer portadora de hemofilia

[ ) Mujer con hemofilia

Esta figura representa la probabilidad de que un descendiente

de un varén con hemofilia y de una mujer portadora de hemofilia
herede el gene causante de la hemofilia. La mutacién genética
causante de la hemofilia podria ser diferente en cada lado de la
familia, lo cual podria tener implicaciones para las correlaciones
genotipo-fenotipo. En este caso, los hijos bioldgicos tienen un

50 por ciento de probabilidades de heredar el gene de la madre.
Ninguno de los hijos biolégicos heredara el gene del padre. Las
hijas biolégicas tienen 50 por ciento de probabilidades de heredar
el gene de la madre y siempre heredaran el gene del padre. Por

lo tanto, las hijas tienen 50 por ciento de probabilidades de ser
portadoras y 50 por ciento de probabilidades de tener mutaciones
causantes de la hemofilia en las copias de ambos genes, por lo que
resultaran afectadas. La probabilidad de heredar el gene causante
de la hemofilia no cambia segin la condicién de los descendientes
anteriores ya que cada embarazo es un evento independiente.
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Historia natural de la hemofilia

La percepcion y el conocimiento de la hemofilia pueden
incidir en los sentimientos y reacciones del paciente ante la
evaluacion del riesgo propia o de sus descendientes. Deberia
instruirse al paciente o a sus familiares acerca de la etio-
logia, sintomas, control, tratamiento y complicaciones
de la hemofilia. Verificar el conocimiento que el paciente
tiene de la hemofilia garantizard que su comprension sea
exacta, e identificara areas en las que se requiera una mayor
instruccion.

Cardcter hereditario de la hemofilia

El conocimiento sobre el patron hereditario vinculado al
cromosoma X puede ayudar al paciente a comprender su
evaluacion del riesgo, asi como la de sus descendientes y
otros miembros de la familia (figuras 2, 3 y 4).

La hemofilia A y la hemofilia B son trastornos hereditarios
vinculados al cromosoma X porque los genes que causan
cada uno de estos padecimientos se encuentran en el cro-
mosoma X. La hemofilia A es causada por un cambio en el
gene del F8, y la hemofilia B es causada por un cambio en
el gene del F9. Los varones generalmente tienen una copia
de cada gene del cromosoma X, mientras que las mujeres
tienen dos copias. Esto genera diferencias de género en la
evaluacion del riesgo y la presentacion clinica. Aun si se
creyera que una persona no corre riesgo con base en el
historial familiar reportado, es importante recordar que
cualquier persona puede nacer con una mutacioén de novo
(nueva), que puede provocar la hemofilia.

Anteriormente se pensaba que solamente a los varones podia
diagnosticarseles hemofilia y las mujeres eran portadoras
de la hemofilia. Es importante entender que las mujeres
portadoras podrian presentar sintomas de la hemofilia.

Opciones de pruebas genéticas en casos de hemofilia
Dos pruebas cominmente usadas son suficientes para hacer
un diagndstico de la hemofilia o de la condicién de porta-
dora de la hemofilia. Una evaluacion del riesgo individual
ayudard a determinar qué prueba(s) puede(n) ser util(es).
Es importante instruir al paciente o sus familiares sobre
las diferencias entre ambas, asi como sobre el proceso, las
ventajas, limitaciones, costos y tiempos de estas pruebas.

Las dos pruebas comtinmente usadas para la deteccion de
la hemofilia son:

1. Pruebas de concentraciones de factor (anali-
sis de sangre) que miden la proteina de factor VIII
(FVIII) 6 FIX que circula en la sangre de una per-
sona. Generalmente es diagnodstica de la hemofilia

en varones. Sin embargo, no puede determinar defi-
nitivamente la condicién de portadora porque el
resultado puede ser normal en personas portadoras
del gene de la hemofilia.

2.Prueba genética que estudia el gene del F8 ¢ del F9,
para la hemofilia A 6 B respectivamente, a fin de
identificar si hubiera una desviacion de la version
normal y funcional del gene. A menudo se realizan
con una muestra de sangre, pero pueden realizarse en
otro tipo de especimenes.

La realizacion de pruebas genéticas para la hemofilia deberia
considerarse en el caso de todos los pacientes con hemofilia
debido a que ofrecen varias ventajas potenciales, entre ellas:

o Confirmacion molecular de un diagnostico.

o Confirmacion de una mutacién familiar conocida
en portadoras potenciales (el método mas exacto de
deteccion de portadoras).

« Identificacion de pacientes con mayor riesgo de
aparicién de inhibidores y otras correlaciones
genotipo-fenotipo.

o Permiten el diagnostico prenatal y la planeacion
reproductiva futura.

 Determinan la elegibilidad para estudios de
investigacion.

La estrategia ideal para las pruebas de deteccién es determi-
nada por la evaluacion del riesgo, la cual toma en cuenta el
historial personal del paciente, su historial familiar y cual-
quier prueba previa realizada a los miembros de la familia.

EJEMPLO:

Si una persona tuviera un diagnéstico de hemofilia
conocido gracias a pruebas de niveles de factor, la
prueba genética podria no ser necesaria para hacer
un diagnéstico. Sin embargo, podria proporcionar
informacion sobre la correlacion genotipo-fenotipo o
mejores opciones de pruebas para los familiares.

Si se conociera una mutacion causante del trastorno en la
familia, los miembros con probabilidades de tener hemofilia
o de ser portadoras pueden someterse a pruebas especifi-
cas del sitio de la mutacion conocida. Esto reduce el costo
de las pruebas y constituye la opcién mas exacta para la
deteccion de portadoras.

Correlaciones genotipo-fenotipo

En los genes del F8y del F9 se han identificado varios tipos
de mutaciones y mutaciones iinicas. Algunas estan relacio-
nadas con una determinada presentacion médica, como
la gravedad del trastorno o con el riesgo de aparicién de



inhibidores. Esto se conoce como correlacion genotipo-
fenotipo. Si se hubiera identificado una mutacién en la
familia, cualquier correlacidon genotipo-fenotipo conocida
deberia compartirse, ya que esto podria ofrecer mayores
conocimientos sobre la presentacion clinica de la hemofi-
lia especifica a tal mutacion.

EJEMPLO:

“Los resultados de las pruebas de su hermano, que
trajo usted hoy, indican que tiene la mutacién

por inversion del intrén 22. Esta mutacion esta
relacionada con hemofilia A grave.”

Opciones de planificacion familiar

Es importante que las personas que reciben el diagndstico de

un trastorno hereditario, como la hemofilia, estén conscientes

de las opciones disponibles para apoyar sus deseos de planifi-
cacion familiar. Un diagndstico de hemofilia o de portadora
de la hemofilia puede incidir en la manera de pensar de una

persona respecto a tener hijos. Algunas personas estan segu-
ras de la ruta que desean seguir, mientras que otras podrian

desear explorar alternativas. Opciones tales como hijos biold-
gicos naturales, pruebas prenatales no invasoras, diagndstico

prenatal, diagndstico genético preimplantacion, y adopcion

deberian ofrecerse a los pacientes y sus familias. Igualmente

importante es que las personas que proporcionan la asesoria

genética se familiaricen con los recursos locales disponi-
bles para apoyar cualquier decision de planificacion familiar.

Es importante verificar la comprension a lo largo de la
sesion. Esto puede lograrse de la siguiente manera:

o Usando analogias para ayudar a simplificar informa-
cién compleja.
EJEMPLO:
"Puede pensar en el gene como si fuera una oracion,
y en la prueba genética como si fuera un verificador
de ortografia.”

o Ofreciendo informacion de diferentes maneras a fin
de garantizar que el paciente comprenda lo que se
pretende comunicar.

EJEMPLO:

“Cada hijo suyo tendra 50 por ciento de
probabilidades de tener hemofilia. Esto es lo mismo
que una probabilidad en dos.”

o Una parte fundamental de la instruccion es evaluar lo
que el paciente ha aprendido. Esta evaluacién puede
tener lugar de diversas maneras. Un método es pedir
al paciente que repita la informacion cubierta durante
la sesion.

Asesoria genética en hemofilia 13

EJEMPLO:
“¢ Puede decirme lo que aprendi6 acerca de la
manera en la que se hereda la hemofilia?”

Evaluacion y asesoria psicosociales

La evaluacion y la asesoria psicosociales constantes son
importantes durante (y en algunos casos después) de la
sesion de asesoria genética. Esto puede lograrse utilizando
varios métodos y enfoques. Prestar atencion y escuchar son
habilidades esenciales para proporcionar asesoria.

Determinar si existen redes de apoyo

Identificar redes de apoyo permite a la persona que ofrece
la asesoria genética prever lo que se encuentra disponible
para el paciente. Pueden tener apoyo de familiares, ami-
gos o grupos comunitarios. Es util explorar si el paciente
tiene pensado solicitar el apoyo de alguna(s) persona(s) o
grupo(s) en esta situacion y, de ser asi, como cree que res-
pondera quien ofrezca el apoyo.

EJEMPLOS:
”¢ Cémo reaccionaria su esposo si tuviera un hijo con
hemofilia?”

“Parece tener una relacién muy estrecha con su
hermano que tiene hemofilia. ;Cémo cree que
podria reaccionar a su decisién de no tener hijos
biolégicos debido a su condicién de portadora?”

“:Qué sabe la familia de su esposo acerca de la
hemofilia?”

“Su familia le ha ofrecido mucho apoyo cuando

ha tenido que tomar otras decisiones dificiles
anteriormente. jHa hablado con ellos sobre sus
pensamientos o sentimientos? ; Cémo cree que
reaccionaran ante esta decisiéon que ha tomado?”

Entender la manera en la que un paciente ha enfrentado
situaciones previas puede ayudar a esclarecer la manera
en la que enfrentaran la situacion actual. Después de una
sesidn, comunicarse periddicamente con el paciente puede
ayudar a evaluar si esta utilizando estrategias de adapta-
cién adecuadas.

Explorar temas que evocan una respuesta psicosocial
Esto puede inducir al paciente a pensar mds alla de la infor-
macion factual proporcionada, hasta el punto en el que
reflexione la manera en la que la informacién puede inci-
dir en sentimientos o acciones.
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EJEMPLOS:
";Cémo cree que afectarfa a su hija de cinco afios si
usted tuviera un hijo con hemofilia?”

";Cual es su mayor miedo o preocupacion sobre
tener un hijo con hemofilia?”

“iHa pensado en la manera en la que podria
reaccionar o sentirse si descubre que es portadora
de la hemofilia? ;Y si descubre que no lo es?”

Evaluar las respuestas verbales y las pistas no verbales
La persona que proporciona la asesoria genética puede
determinar y clasificar los sentimientos y preocupaciones
del paciente mediante la valoracion de pistas. En el caso
de respuestas verbales puede ser util poner atencidn en
tendencias, tales como frases que se repiten muchas veces
0 que estdn acompanadas de pistas no verbales. Las res-
puestas podrian inducir una mayor investigacion con el
paciente. Poner atencion a pistas no verbales puede poner
al descubierto temas que son importantes para el paciente
o emociones que el paciente no reconoce conscientemente.
Algunas pistas no verbales pueden ser llanto, cambio de
postura, evasion del contacto visual, propensién a la dis-
traccién, movimientos de ansiedad y nerviosisimo.

Abordar los sentimientos y preocupaciones del paciente
Esto puede ayudar a crear un entorno seguro para explorar
las implicaciones de la informacion presentada, y establecer
la confianza entre el paciente y la persona que proporciona
la asesoria genética. Las siguientes son algunas maneras
de abordar activamente sentimientos y preocupaciones:

o Validar sentimientos adecuados. Los pacientes expre-
san una amplia gama de sentimientos en respuesta a la
informacion acerca de la hemofilia; entre ellos, miedo,
ansiedad, culpa o un sentido de pérdida. En el caso de
pacientes que expresan sentimientos abiertamente, el
reconocimiento de reacciones que se encuentran den-
tro de los limites normales puede ofrecer al paciente
cierta reafirmacion de que su respuesta es valida. Esto
podria liberarlo(a) para continuar expresando sus
sentimientos y trabajando en ellos.

EJEMPLO:

“Parece tener sentimientos de culpa porque su hijo
heredd la hemofilia de usted. Esta es una reaccién
normal al conocer esta informacién y algo que
muchas madres expresan en una situacion similar.”
En el caso de pacientes que no expresan sentimientos
abiertamente compartir con ellos algunos sentimientos
esperados podria darles una especie de permiso para
expresar su reaccion interna.

o Apoyar las decisiones. Es importante ofrecer asesoria
genética de manera no rectora y dejar de lado pre-
juicios y puntos de vista personales. Una vez que el
paciente toma una decision, es importante garantizar
que se sienta apoyado(a) en esa decision. Esto puede
lograrse ayudando al paciente a implementar las eta-
pas siguientes a su decision y abordando maneras de
compartir esta decision con quien sea que el paciente
elija hacerlo.

o Ofrecer apoyo o recursos adicionales. Después de
que se efectiia un nuevo diagndstico de hemofilia
o de la condicién de portadora de la hemofilia, el
paciente podria sentirse abrumado o aislado, aun
a pesar de tener un solido sistema de apoyo. Los
pacientes podrian sentir que otras personas no
entienden sus puntos de vista o preocupaciones
acerca del diagndstico, o podrian desear que alguien
les proporcione orientacion sobre qué esperar. Al
presentarlo con una persona que haya pasado por
una situacion similar, el paciente podria recibir el
apoyo de iguales que pudiera no estar disponible
en otro lugar. Grupos de apoyo ya formados y otros
recursos, tales como folletos o videos, también
podrian ser provechosos.

Gestion del caso

La gestion del caso es indispensable antes, durante y después
de una sesion de asesoria genética. Dedicar un esfuerzo a
cuestiones relacionadas con la gestion del caso puede hacer
que la experiencia de asesoria genética en general resulte
mas eficiente y eficaz para el paciente. Algunas tareas de la
gestion del caso se determinan mediante politicas o practicas
institucionales, y las personas que proporcionan asesoria
genética deberian estar conscientes de las que aplican en
su propia institucion. A continuacion se describen algu-
nos ejemplos de actividades de gestion de casos.

ANTES DE LA SESION

Recolectar informacion habitual

Recolectar informacién que sea util para la sesion, como
motivo de la referencia e historial familiar. Esto puede
lograrse creando un formulario estdndar para la recolec-
cion de informacién o una herramienta de recoleccion del
historial familiar que podria enviarse al paciente por ade-
lantado o entregéarsele al momento en que hace su cita. Lo
anterior reduce el tiempo requerido para recolectar infor-
macién durante la sesidn y permite al paciente investigar
y reflexionar sobre las preguntas que se le hacen. La infor-
macidn recolectada ofrece un punto de partida para la
conversacion durante la sesion de asesoria genética.



Entre los motivos comunes de referencia para la asesoria
genética se cuentan diagndstico conocido, historial familiar
y pruebas diagnosticas indicativas de hemofilia o de condi-
cién de portadora de la hemofilia, asi como un interés en
someterse a pruebas genéticas para la hemofilia.

Obtener y revisar los registros médicos relevantes

Esto es particularmente importante para realizar la evalua-
cion del riesgo inicial del paciente. Repasar esta informacion
antes de la sesion también aclara los motivos para la aseso-
ria genética y ahorra tiempo durante la sesion.

Analizar el cuadro médico actual

Esto serd de utilidad al evaluar el conocimiento que la per-
sona tiene sobre la hemofilia y la condicion de portadora
de la hemofilia. También es importante para las personas
que proporcionan la asesoria genética investigar la his-
toria natural de la hemofilia antes de la visita, en caso de
no haber trabajado con casos de hemofilia recientemente.
Esto puede lograrse mediante la lectura de publicaciones
o hablando acerca del trastorno con un proveedor de aten-
cién médica dedicado a atender pacientes con hemofilia o
portadoras de la hemofilia.

DURANTE LA SESION

Tomar en cuenta el tiempo disponible

Esto garantiza que se aborden todos los temas esenciales y
que haya tiempo suficiente para preguntas, formularios de
consentimiento, tomas de sangre u otros posibles resultados.

EJEMPLO:

Durante la contratacion, una paciente expresé que
su principal interés para esta sesion era realizar
pruebas genéticas para la deteccién de portadoras.
Ha pasado casi la mitad del tiempo y este tema
todavia no se ha discutido. Es adecuado informar

a la paciente del tiempo que resta y determinar la
manera en la que desea proceder. Sus opciones son
ya sea continuar la conversacién actual y programar
una visita de seguimiento o enfocar la conversacién
en las pruebas para la deteccién de portadoras.

Facilitar el consentimiento informado para pruebas y
procedimientos médicos

Habiendo establecido una relacion con el paciente y con-
tando con conocimiento de primera mano de lo que ocurri6
durante la sesidn, la persona que proporciona la asesoria
genética podria ser la mejor indicada y la mas eficaz para
obtener el consentimiento informado a fin de llevar a cabo
las pruebas o procedimientos que el paciente esta intere-
sado en realizar.
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Abordar las etapas siguientes

Con base en la conversacion y en cualquier decision a la
que se llegue al final de la sesion, identificar con el paciente
las etapas siguientes y establecer un plan para alcanzarlas.

EJEMPLO:

“Usted no estaba seguro(a) de la gravedad de la
hemofilia en su familia. Como lo comentamos,
estudiar los registros de un pariente con hemofilia
podria aclarar esto. Si puede obtener los registros,
planee compartirlos conmigo para incluirlos en su
historial.”

“Como comentamos, su hermano seria la mejor
persona para empezar las pruebas genéticas en

su familia. La intencién de usted es mantenerme
informado(a) después de que hable de esto con él.”

“Aunque usted no desea que le saquen sangre
hoy, parece que si le interesa someterse a pruebas
genéticas para la hemofilia. Sus opciones serian
hacer una cita por separado para la extraccién de
sangre, o coordinar estas pruebas junto con su
préxima extraccién de sangre en nuestra clinica.
;Qué prefiere?”

Proporcionar orientacion anticipada sobre eventos
futuros

Acompanar al paciente a través de situaciones futuras puede
ayudar a reducir su ansiedad y brindarle tiempo para pre-
pararse y reflexionar. Para la persona que proporciona la
asesoria genética, esta conversacion puede ayudar a reve-
lar los sentimientos y preocupaciones del paciente con
respecto a eventos futuros.

EJEMPLOS:

“Deberiamos recibir los resultados de sus

pruebas en aproximadamente dos semanas.
Independientemente de cuéles sean los resultados,
yo siempre llamo a los pacientes para informarlos
tan pronto como los recibo. ;Le parece bien que
procedamos asi?”

“Como portadora, un embarazo podria tener
implicaciones para usted y para sus descendientes.
Si descubre que estd embarazada, por favor
avisenos a fin de que podamos conversar de manera
proactiva y recomendar opciones de tratamiento
médico para usted y su hijo(a).”

15
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Resumir la sesion

Hacer una recapitulacion de lo hablado durante la sesion,
asi como de cualquiera de las decisiones y planes acorda-
dos. El asesor genético puede pedir al paciente que resuma
esta informacién para conocer su percepcion de la sesion.
El asesor debe asegurarse de que este ejercicio no se con-
vierta en un examen que el paciente perciba que puede
reprobar. Si fuera necesario, una charla posterior podria
resolver cualquier discrepancia.

DESPUES DE LA SESION

Documentar los detalles de la sesion en el registro
médico del paciente

Esto funcionard como referencia oficial de la sesién para
proveedores futuros, asi como para fines legales o de
facturacion.

Conclusién

La asesoria genética es una parte compleja y esencial de la
atencion integral para pacientes y familiares con un diag-
nostico de hemofilia. La labor del asesor genético se centra
en instruir a pacientes y familiares sobre la presentacion
clinica, la genética subyacente y las implicaciones familia-
res de la hemofilia y, al mismo tiempo, estar consciente y
adaptarse a factores que podrian incidir en la percepcion
del paciente. Asimismo, los asesores genéticos ofrecen un
entorno de apoyo para que pacientes y familiares explo-
ren informacion, tomen decisiones informadas y enfrenten
las emociones y sentimientos surgidos. Si bien los asesores
genéticos cuentan con una formacién especializada para
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Coordinar cualquier seguimiento necesario

Esto incluye organizar pruebas y referencias, y comuni-
car los resultados de las pruebas. Al momento de solicitar
las pruebas, con frecuencia es til calcular el tiempo para
recibir los resultados y establecer un plan para divulgar-
los. Esto puede ayudar a eliminar ansiedad innecesaria o
la preocupacion del paciente al momento de la divulga-
cién de resultados. Por ejemplo, puede determinarse si se
llamara al paciente cuando los resultados estén listos o si
el paciente deberia volver a la clinica (dependiendo de la
proximidad geogréfica).

Disponibilidad

La asesoria genética a menudo cubre nuevos conceptos que
pueden suscitar respuestas variadas a lo largo del tiempo.
Los pacientes deberian recibir informacion sobre la mejor
manera de comunicarse con el asesor genético en caso de
que surgieran preguntas o inquietudes.

facilitar este proceso, otros profesionales médicos pueden
asumir el papel de asesores genéticos en CTH/ONM.

La asesoria genética cobrarda mas importancia a medida
que se materialice més informacion sobre el uso médico
de las pruebas genéticas y de las correlaciones genotipo-
fenotipo en la hemofilia. Aun sin pruebas genéticas, la
asesoria genética sigue siendo un componente (esencial)
de la atencion integral de la hemofilia y habilita a las perso-
nas para entender las implicaciones de un historial familiar

de hemofilia. @



Glosario

Asesoria genética: Proceso para ayudar a personas afecta-
das por un trastorno genético a entender su trastorno, cémo

se transmite de generacion a generacion y otros aspectos

que podrian incidir en la planificacion familiar.

Correlacion genotipo-fenotipo: Ocurre cuando se sabe
que una alteracion genética especifica en el ADN esta rela-
cionada con la caracteristica especifica de una enfermedad.
Por ejemplo, se sabe que una mutacion especifica en el gene
del F8 esta sumamente relacionada con la hemofilia A grave.

(Pruebas de) Deteccion de portadoras: Pruebas genéti-
cas para identificar si los parientes femeninos de nifios con
hemofilia, o las hijas de madres que se sabe o se desconoce
si son portadoras, tienen el gene de la hemofilia.

Evaluacion del riesgo: Consiste en el anélisis del riesgo que
corre una persona de heredar una enfermedad, con base
en el historial personal y familiar, asi como en los resulta-
dos de las pruebas genéticas.

Gene(s): Unidad de herencia que se transfiere de padres
a hijos y determina algunas de las caracteristicas del hijo.

Mutacion genética/cambio genético: Cambio individual
en la secuencia del ADN. Si bien la mayoria de las muta-
ciones en los genes del F8y del F9 generan enfermedades,
algunas variaciones en el ADN pueden tener impactos limi-
tados o desconocidos sobre la funcién genética en general.

Asesoria genética en hemofilia

Paciente indice o indicador: Primera persona de una fami-
lia ala que se le detecta hemofilia. Por lo general, la persona

que acude a recibir atencién médica, ya sea un adulto o nifio

con hemofilia y sus padres. También llamado probando.

Portadora: Mujer que lleva un gene afectado por la hemofi-
lia y puede transmitirlo a sus descendientes. Las portadoras
pueden ser madres, hijas o hermanas de varones con hemo-
filia, asi como otras mujeres parientes mds lejanas.

Portadora(s) obligada(s): Mujeres que definitivamente
son portadoras con base en el historial familiar, entre ellas
todas las hijas de un varén con hemofilia y madres de por
lo menos dos hijos con hemofilia.

Portadora(s) potencial(es): Mujeres que podrian o no ser
portadoras, dependiendo del historial familiar, entre ellas
parientes mujeres que no son portadoras obligadas.

Pruebas genéticas: Pruebas del ADN de una persona para
determinar si tiene un gene defectuoso capaz de causar un
trastorno hereditario. Generalmente identifican una sola
mutacion causante, que puede después utilizarse para rea-
lizar pruebas a familiares en situacion de riesgo.
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