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1 INTRODUCCION, FUNDAMENTOS Y NORMATIVA:

En la Union Europea (UE) las enfermedades genéticas son la tercera causa de mortalidad
infantil después de los accidentes y el cancer y la causa del 50% de las muertes antes de los 15 afos.
Es decir, las enfermedades genéticas son cronicas, a menudo mortales, y la supervivencia suele ir
asociada a discapacidades graves, dando lugar a una gran carga familiar, socio-sanitaria y
econdmica. También tienen un gran impacto sobre la salud reproductiva.

Actualmente, las pruebas genéticas son las que experimentan una mayor expansion dentro del
conjunto de las pruebas diagndsticas in vitro. Se diferencian de otras pruebas en cuatro aspectos
fundamentales: 1) los resultados de dichas pruebas son “para toda la vida”, 2) los resultados
obtenidos pueden tener implicaciones importantes para otros miembros de la familia, 3) pueden ser
predictivas de la aparicion de enfermedad clinica en un individuo aparentemente asintomatico, y 4)
pueden ser claves para el manejo y prondstico de un embarazo, influenciando de forma decisiva la
toma de decisiones en relacion al mismo. Por todo ello, aparte de necesidad de la calidad de los
servicios, éstas deben ir siempre acompafiadas de consejo/asesoramiento genético posterior,
haciendo del consejo genético parte integral de las pruebas genéticas.

La Genética también ha sido fundamental para comprender y abordar el cancer. En primer lugar
para reconocer los tumores que tienen su origen en un gen defectuoso y siguen un patron hereditario
determinado, ya que cuando existen antecedentes familiares positivos, las pruebas genéticas pueden
contribuir a conocer las posibilidades de que otros miembros de la familia aparentemente sanos lo
desarrollen. En segundo lugar, el estudio de las mutaciones adquiridas en células somaticas,
componente multifactorial de la etiopatogenia de numerosos canceres, han abierto el camino para la
mejor comprension de su patogénesis y de su abordaje terapéutico.

Muchas de las enfermedades llamadas “comunes” de la edad adulta, como las cardiovasculares,
la diabetes o las degenerativas, presentan un componente genético importante, cuya investigacion
en relacion con los factores medioambientales implicados, permitird avanzar en su diagndstico
precoz, en el disefio de tratamientos mas efectivos, y en la implementacion de medidas preventivas
eficaces. Asimismo, hoy conocemos que la respuesta a numerosos farmacos de uso comin depende
en parte de factores genéticos, por lo que la farmacogenética es un drea con una gran proyeccion de
futuro en relacion al desarrollo de pruebas que contribuyan a la mejora de la salud de la poblacion y
a la implementacion de una medicina individualizada.

La Genética es una de las disciplinas cientificas que mdas ha contribuido, y probablemente
contribuird, a la comprension de las causas de las enfermedades y con ello a encontrar medios para
su prevencion y tratamiento. Su potencial en el suministro de servicios en la asistencia sanitaria y
las repercusiones que tendra en la mejora de la salud de los ciudadanos es y serd un tema capital en
la Medicina del siglo XXI.
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Las enfermedades de base genética constituyen un problema de salud de primer orden. Segun
los datos disponibles actualmente, aproximadamente el 3% de los recién nacidos presentan alguna
anomalia congénita o enfermedad genética y el 8% de la poblacion desarrollard alguna enfermedad
de origen genético antes de los 25 afios, constatando que los factores genéticos desempefian un
papel predominante en aproximadamente 1/3 de los trastornos croénicos en la edad adulta. Un
estudio realizado en el afio 2004 en EEUU puso de manifiesto el impacto real de las enfermedades
genéticas en el sistema de salud analizando el niimero de admisiones hospitalarias en la edad
pediatrica”. Los resultados fueron clarificadores: se encontr una causa genética subyacente (nica
o multifactorial) en el 71% de los ingresos en hospitales infantiles, incrementandose al 96% en el
casos de las enfermedades cronicas. En relacion al gasto sanitario generado, la atencidon a estos
pacientes represent6 el 81% del presupuesto asistencial total. Incluso considerando exclusivamente
las enfermedades monogénicas, éstas supusieron el 34% de las admisiones y el 50% del gasto del
hospital.

La gran mayoria de las llamadas “enfermedades raras”, prioritarias en los planes sanitarios y de
investigacion de la UE debido a que afectan a alrededor de 30 millones de ciudadanos, tienen una
causa genética. En nuestro pais ha habido actuaciones recientes en este sentido como la elaboracion
por el Ministerio de Sanidad, Politica Social e Igualdad de la Estrategia en Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud enmarcada dentro del Plan de Calidad del Sistema Nacional de Salud y
la creacion del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER) por
parte del Instituto de Salud Carlos III con el objetivo de realizar investigacion de excelencia en
enfermedades raras genéticas y no genéticas y cuyo componente traslacional requiere la interaccion
con las unidades de genética asistencial de los centros hospitalarios, lo que plantea la urgente
necesidad de que dichas unidades sean reconocidas y reguladas.

El (EUROPLAN), proyecto europeo financiado por la DG-Sanco que tiene por objeto
proporcionar herramientas de soporte para el desarrollo e implementacion de Planes Nacionales y
Estrategias en enfermedades raras, en el cual ha participado Espaia, ha incluido expresamente en
sus conclusiones la necesidad de reconocer la Especialidad de Genética en nuestro pais ©.

La propia UE. ha aprobado recientemente el Reglamento N° 213/2011 de la Comision Europea
por el que se modifican los anexos Il y V de la Directiva 2005/36/CE relativa al reconocimiento de
cualificaciones profesionales. Dicha norma supone la inclusion de la Genética Médica en el anexo
V, punto 5.1.3. de especialidades reconocidas a nivel de la UE.?.

En esta misma linea de reconocimiento oficial del impacto de la Genética en los sistemas de
salud, el Comité de Ministros del Consejo de Europa adopt6 el pasado mes de septiembre de 2010

unas recomendaciones para todos los Estados miembros de la UE sobre la organizacion de los
Servicios de Genética y sobre la formacion de los profesionales de la salud en este campo™.

También la Ley 14/2007, de 3 de Julio de Investigacion Biomédica establece -entre otros
muchos temas importantes- el marco juridico en el que ha de situarse la realizacion de analisis
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genéticos en el ambito sanitario con cualquier finalidad, incluida la diagnostica, dedicando
especificamente el Capitulo II del Titulo V al Consejo genético, a la realizacion e indicacion de los
analisis genéticos, a la acreditacion de los centros de andlisis genéticos y a los requisitos de calidad
necesarios para una buena realizacion de los mismos.

Con todo este marco normativo previo estatal y europeo, el anterior Gobierno dej6 rdactado un
Proyecto de Real Decreto de creacion de nuevas especialidades en el que se contemplaba pro
primera vez en Espana la Especialidad de Genética. Actualmente, la Direccion General de
Ordenacioén Profesional del Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad ha emitido un
documento, el pasado 15 de junio de 2012, en el que se ratifica en la creacion de la Especialidad de
Genética Clinica dentro del tronco de laboratorio y diagnostico clinico. Todo esto ha supuesto una
grata noticia para nuestro colectivo y desde la AEGH hemos preparado este documento con los
criterios que tenemos sobre el futuro Programa Formativo de la Especialidad de Genética Clinica.
Es importante sefialar que hasta la fecha no disponemos de programas formativos en Genética, algo
que se ha dejado constar desde hace anos en los informes de la Sociedad Europea de Genética
Humana (ESHG)®.
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2 PROPUESTA DE INTEGRACION DE LA ESPECIALIDAD DE
GENETICA CLINICA DENTRO DEL MARCO DE LA
TRONCALIDAD DE LAS ESPECIALIDADES SANITARIAS
RECONOCIDAS EN ESPANA.

Lo que la AEGH propone en este documento, como alternativa mas acorde con la realidad de
nuestra actual estructura sanitaria, es la inclusion de la Especialidad de Genética Clinica dentro del
grupo de las especialidades multidisciplinares teniendo en cuenta la troncalidad en las
especialidades médicas. Por lo tanto, planteamos su integracion en EL TRONCO N° 3 DE
LABORATORIO Y DIAGNOSTICO CLINICO (TCLDC), junto con Analisis Clinicos,
Bioquimica Clinica, Inmunologia, Microbiologia y Parasitologia (Pag.35 del Anexo I del Proyecto
de Real Decreto sobre la Troncalidad).

En el 2009 redactamos un documento en el que se asumian los Contenidos competenciales
generales que se trabajaron en el 2008 por el Grupo de troncalidad del Consejo Nacional de
Especialidades en Ciencias de la Salud en el documento “La Troncalidad en las especialidades
médicas” ©, adaptando para el futuro genetista lo que decia en sus paginas 45 a 47. También
remarcabamos que si se producia un nuevo documento volveriamos a revisar sus contenidos.

El 22 de marzo de 2010, se publico el “Informe final del grupo de trabajo de la Comision de
Recursos Humanos del SNS sobre la troncalidad de las Especialidades en Ciencias de la Salud™”,
por lo que la AEGH ha analizado su contenido desde la perspectiva de integrar en este marco la
futura especialidad de Genética.

Ademéas, la AEGH propone que, desde otras especialidades médicas, cuyas patologias tienen
una importante carga genética, se pueda optar al titulo de Genetista como una capacitacion de cada
especialidad con dos afios mas de formacion en Genética, que se corresponderian con los dos afios
especificos del tronco de Genética. Es el caso por ejemplo de las Especialidades de Pediatria,
Neurologia, Oncologia, Medicina Interna, Obstetricia, Medicina Familiar y Comunitaria, etc. Estas
capacitaciones seguirian el modelo normativo del Capitulo IV (pag. 14-26) del Proyecto de Real
Decreto sobre la Troncalidad.

La AEGH suscribe los principios y valores de la formaciéon troncal, su significado y
organizacion y es en el ambito de las Competencias y Contenido formativo a partir del periodo
troncal que plantea sus propias propuestas para la formacion de los futuros Genetistas.

Por ello, en cuanto a los Principios generales que debe cumplir el Genetista en formacion,
asumimos que:
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1. El genetista en formacion es el actor principal en el proceso de aprendizaje activo tutelado que
caracteriza la formacion de adultos.

2. La competencia se entiende como una integracion holistica de conocimientos, habilidades y
actitudes para una actuacion personal adecuada a los estandares profesionales.

3. Los componentes de las competencias descritas incluyen los contenidos comunes a todas las
disciplinas incluidas en el tronco.

4. Estos contenidos comprenden el nlicleo de conocimientos, habilidades y actitudes
fundamentales comunes que deben permitir la orientacion vocacional durante este periodo
formativo y facilitar el cambio de especialidad por ser compatibles con cualquiera de las
especialidades incluidas en el tronco.

5. La Comision Nacional de la Especialidad de Genética sera responsable de redactar el programa

correspondiente incorporando niveles o escalas de consecucion de competencias, en relacion a
“conoce, sabe hacer, demuestra y hace”, y de niveles de prioridad.

En cuanto a las Competencias genéricas, comunes a todos los troncos y por lo tanto al

genetista, asumimos las redactadas en el Informe del GT de la Comision de RRHH del SNS, que
trascribimos a continuacion:

El

residente, al finalizar su periodo de formacion troncal, demostrara y/ sera capaz, en

relacion a las competencias genéricas, de:

(98]

NS ks

10.

Integrar los valores profesionales y la profesionalidad como dimension de la competencia
Manejar el razonamiento clinico centrado en el problema y en la persona

Integrar la deliberacion ética en el quehacer del profesional para conseguir que su practica
clinica habitual esté guiada por los principios éticos y la prudencia.

Manejar la gestion clinica centrada en el paciente
Mantener y manejar los sistemas de informacion
Establecer, mantener y concluir una relacion asistencial y terapéutica adecuada.

Informar y educar segun las necesidades del paciente y orientado a la promocion de la salud y la
prevencion de la enfermedad.

Utilizar el tiempo y los recursos adecuadamente.
Conocer la legislacion aplicable a su periodo formativo.

Conocer la estructura (organigrama) y funciones de los diferentes niveles del servicio de salud
para el que trabaja.

Y tendra una actitud favorable hacia:

1.
2.

El trabajo en equipo

La coordinacion y colaboracion entre niveles asistenciales
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3. La coordinacidn con los servicios socio-sanitarios

4. La auditoria de su propio trabajo

5. El mantenimiento de la competencia: actualizacion de conocimientos y habilidades

6. El mantenimiento de un sistema de informacién ordenado y facilmente utilizable por sus

companeros

~

La investigacion clinica
El manejo de las herramientas informaticas

El manejo del inglés médico

2.1 PROGRAMAS FORMATIVOS ADAPTADOS AL PERIODO TRONCAL

Asumiendo la AEGH el documento de la Direcciéon General de Ordenacion Profesional del
Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad del 15 de junio de 2012 en el que se crea la
Esecialidad de genética clinica dentro del tronco de laboratorio y diagnostico clinico, queremos
hacer constar en este documento que la AEGH asumird las competencias de caracter genérico o
transversal del Tronco n° 3 de laboratorio y diagnéstico clinico, pero creemos que se debera tener
en cuenta desde el principio nuestra Especialidad incluyendo en las recomendaciones sobre el
cronograma periodos especificos de rotacion por Genética.

En concreto, para que se introduzca desde el principio la idea de que la Especialidad de
Genética Clinica no so6lo es de laboratorio, deberia incluirse una rotacion por la consulta de
Genética Clinica de al menos 2-3 meses en este primer periodo formativo, de 2 afios.

Especialidades a las que se accede a través de este Tronco:
Bioquimica clinica
Andlisis clinicos
Inmunologia clinica
Microbiologia y Parasitologia
Genética Clinica (a incorporar)

Titulaciones con acceso: Biologia, Bioquimica, Farmacia, Medicina y Quimica.
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2.1.1 COMPETENCIAS TRANSVERSALES COMUNES A TODAS LAS

ESPECIALIDADES DEL TRONCO QUE HA DE CUMPLIR EL FUTURO
GENETISTA EN FORMACION:

1.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con factores de riesgo y problemas cardio-vasculares mas prevalentes y/o
graves y/o en situacion critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con los problemas respiratorios mas prevalentes y/o graves y/o en
situacion critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con los problemas del tracto digestivo y del higado mas prevalentes y/o
graves y/o en situacion critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con los problemas infecciosos mas prevalentes y/o graves y/o en situacion
critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
) y

personas con los problemas metabolicos y endocrinolégicos mas prevalentes y/o
graves y/o en situacion critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con los problemas de sistema nervioso mas prevalentes y/o graves y/o en
situacion critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con los problemas hematologicos mas prevalentes y/o graves y/o en
situacion critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con las enfermedades genéticas mas prevalentes y/o graves y/o en
situacion critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con los problemas de la funcién renal y de las vias urinarias mas
prevalentes y/o graves y/o en situacion critica o de urgencia y su atencion en el
laboratorio clinico.

10.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con los problemas musculo-esqueléticos mas prevalentes y/o graves y/o
en situacion critica o de urgencia y su atencion en el laboratorio clinico.
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COMPETENCIAS TRANSVERSALES COMUNES A TODAS LAS
ESPECIALIDADES DEL TRONCO QUE HA DE CUMPLIR EL FUTURO
GENETISTA EN FORMACION (cont)

11.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con problemas del sistema inmunolégico mas prevalente y/o graves y/o
en situacion critica de urgencia y su atencion en el Laboratorio Clinico.

12.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado de
personas con intoxicaciones y su repercusion en el Laboratorio Clinico.

13.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo integral e integrado del
paciente oncologico y/o en situacion critica o de urgencia y su atencion en el
laboratorio clinico.

14.

Conocimientos, habilidades y actitudes del diagnostico urgente en el laboratorio.

15.

Conocimientos, habilidades y actitudes en la utilizacion de la tecnologia basica y
automatizada necesaria para garantizar el servicio del laboratorio clinico y la
evaluacion de las pruebas diagndsticas.

16.

Conocimientos, habilidades y actitudes para los estudios celulares basicos, que
incluyan la hematimetria, la citometria de flujo y los cultivos celulares. Bancos
bioldgicos y criopreservacion.

17.

Conocimientos, habilidades y actitudes para los estudios de protedmica que
incluyan al menos la inmunoquimica y las técnicas de separacion analitica.

18.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo de las principales tinciones
utiles en el diagndstico de las enfermedades transmisibles mas prevalentes.

19.

Conocimientos, habilidades y actitudes en el manejo de las técnicas de biologia
molecular, que incluyan al menos extraccion y amplificacion de acidos nucleicos.

20.

Conocimientos, habilidades y actitudes en citogenética y en citogenética molecular
diagnostica basica.

21.

Conocimientos, habilidades y actitudes en genética molecular diagnostica basica.

22.

Conocimientos habilidades y actitudes en el manejo de las técnicas de genética
bioquimica bésica (enfermedades metabdlicas hereditarias).
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COMPETENCIAS TRANSVERSALES COMUNES A TODAS LAS
ESPECIALIDADES DEL TRONCO QUE HA DE CUMPLIR EL FUTURO
GENETISTA EN FORMACION (cont)

23.

Conocimientos, habilidades y actitudes para la realizacion, interpretacion y
valoracion de las pruebas de sensibilidad antimicrobiana de microorganismos
aislados en LCR y hemocultivos.

24.

Conocimientos, habilidades y actitudes en Sistemas de Informacion vy
Comunicacion del Laboratorio. Bioestadistica, validacion, interpretacion y
comunicacion de la informacion.

25.

Conocimientos, habilidades y actitudes en la Gestion de la Calidad en el
Laboratorio Clinico.

26.

Competencias, habilidades, y actitudes en Bioseguridad y otras competencias
obligatorias determinadas por directiva: proteccion radiologica.

27.

Conocimientos, habilidades y actitudes en Estrategias de Organizacion y Gestion
de un Laboratorio. Gestion Clinica.

28.

Conocimientos, habilidades y actitudes en la Consulta de Consejo Genético.

2.1.2 LUGARES DE APRENDIZAJE

MATERIA LUGAR DE APRENDIZAJE
PROBLEMAS CARDIOVASCULARES Y | Urgencias y Servicio de Cardiologia
FACTORES DE RIESGO

PROBLEMAS RESPIRATORIOS Urgencias y Servicio de Neumologia

PROBLEMAS DEL TRACTO DIGESTIVO

Urgencias y Servicio de Gastroenterologia

PROBLEMAS INFECCIOSOS Urgencias y Servicio de Medicina Interna
PROBLEMAS METAB()LICOS Y Urgencias y Servicio de Endocrinologia
ENDOCRINOLOGICOS

PROBLEMAS DEL SISTEMA NERVIOSO | Urgencias y Servicio de Neurologia
PROBLEMAS DE LOS ORGANOS Hematologia

HEMATOPOYETICOS

INTOXICACIONES Laboratorio Andlisis Clinicos y Bioquimica
PROBLEMAS DE LA FUNCION RENAL | Urgencias y Servicio de Nefrologia

Y DE LAS VIAS URINARIAS

PROBLEMAS DEL SISTEMA Unidad de Inmunologia Clinica
INMUNOLOGICO

Secretaria: GEYSECO - AEGH

C/ Universitat 4, 4°, 5. 46003 Valéncia
Telf. 96 352 4889

Fax 96 394 2558

Correo-e: Secretaria@aegh.org




http://www.aegh.org

Comisién de la Especialidad
Junta Directiva
Pagina 11 de 31

MATERIA (cont.)

LUGAR DE APRENDIZAJE (cont.)

PROBLEMAS DE ORIGEN GENETICO

Servicio de Genética

URGENCIAS .LABORATORIO.

Laboratorio de Urgencias

PACIENTE ONCOLOGICO Servicio de Oncologia

TECNOLOGIA BASICA Y Laboratorio automatizado y evaluacion pruebas

AUTOMATIZADA diagnosticas Laboratorio Bioquimica

ESTUDIOS CELULARES BASICOS Y Hematimetria, Citometria de flujo. En los

CITOMETRIA DE FLUJO Servicios correspondientes propios de cada
Hospital

ESTUDIOS PROTEOMICA E Laboratorio de Inmunologia y/o Bioquimica

INMUNOQUIMICA

TINCIONES MICROBIOLOGICAS Laboratorio de Microbiologia

BIOLOGIA MOLECULAR En los Servicios correspondientes propios de

cada Hospital

CONSULTA DE GENETICA,
CITOGENETICA y CITOGENETICA
MOLECULAR

En las Unidades o Servicios de Genética

GENETICA BIOQUIMICA En las Unidades o Servicios de Bioquimica/
(ENFERMEDADES METABOLICAS Genética

HEREDITARIAS)

PRUEBAS DE SENSIBILIDAD Laboratorio de Microbiologia
ANTIMICROBIANA

SISTEMAS DE INFORMACION Y
COMUNICACION DEL LABORATORIO

Todos los Servicios de las Especialidades
incluidas en el Tronco

GESTION DE LA CALIDAD EN EL
LABORATORIO CLINICO

Todos los Servicios de las Especialidades
incluidas en el Tronco

ESTRATEGIAS DE ORGANIZACION Y
GESTION DE UN LABORATORIO

Todos los Servicios de las Especialidades
incluidas en el Tronco

2.1.3 RECOMENDACIONES SOBRE ELL. CRONOGRAMA DEL PROGRAMA
(centrado en el que aprende y en el que ha escogido la especialidad de Genética)

PRIMER ANO

a) ESTANCIA FORMATIVA EN LA UNIDAD O SERVICIO DE GENETICA ELEGIDO POR

EL RESIDENTE:

b) ESTANCIA FORMATIVA EN URGENCIAS MEDICAS:

3 MESES
3 MESES

c) ESTANCIA FORMATIVA EN LABORATORIO DE URGENCIAS INCLUYENDO

HEMATIMETRIA :

3 MESES
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d) VACACIONES: 1 MES

¢) ESTANCIA FORMATIVA EN LOS SERVICIOS DE LAS ESPECIALIDADES QUE NO
SON GENETICA Y DEL MISMO TRONCO. 2 MESES

f) AUTOAPRENDIZAJE
g) PROGRAMA TEORICO PRACTICO DE GENETICA

SEGUNDO ANO

a) ESTANCIA FORMATIVA EN ESPECIALIDADES MAS AFINES CON LA GENETICA
COMO SON LA BIOQUIMICA CLINICA' Y LA INMUNOLOGIA CLINICA:

b) MODULOS DE 3 MESES EN LOS SERVICIOS CONTEMPLADOS EN EL
PROGRAMA DE FORMACION DE LAS DISTINTAS ESPECIALIDADES DEL
LABORATORIO CLINICO

c) ESTANCIAS ELECTIVAS COMPLEMENTARIAS: 2 MESES, PUDIENDO REPETIR
ALGUNA DE LAS ROTACIONES REALIZADAS PREVIAMENTE INCLUYENDO LA
INICIAL DEL PRIMER ANO

d) VACACIONES: 1 MES

e) APRENDIZAJE EN CONSULTA DE CONSEJO GENETICO (Importante para que se
introduzca desde el principio la idea de que la especialidad de Genética no sdlo es de
laboratorio), CITOGENETICA, GENETICA MOLECULAR, GENETICA BIOQUIMICA Y
SISTEMAS DE INFORMACION, COMUNICACION, ORGANIZACION. GESTION DE
LA CALIDAD EN GENETICA: 3 MESES

f) AUTOAPRENDIZAJE
g) PROGRAMA TEORICO PRACTICO DE GENETICA
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2.2  PROGRAMAS FORMATIVOS ESPECIFICOS PARA LA ESPECIALIDAD DE
GENETICA
En lo que respecta a estas COMPETENCIAS ESPECIFICAS para la ESPECIALIDAD DE

GENETICA y los medios para adquirirlas, lo desarrollamos a continuacién en los apartados
siguientes:

2.2.1. OBJETIVOS GENERALES DE LA FORMACION ESPECIFICA EN GENETICA
CLINICA

2.2.2. RECOMENDACIONES SOBRE EL CRONOGRAMA DEL PROGRAMA DE
FORMACION EN GENETICA GENERAL ( 2 ANOS) E ITINERARIO FORMATIVO

2.2.1 OBJETIVOS GENEI}ALES DE LA FOBMACION ESPECIFICA EN GENETICA
CLINICA (3° Y 4° ANO DE FORMACION)
2.2.1.1. Conocimientos de las bases teoricas de la Genética

a) Conocer las bases y conceptos de genética basica incluyendo los mecanismos moleculares y
celulares que sustentan la herencia humana.

b) Comprender los patrones de herencia y los métodos de estimacion del riesgo de recurrencia.

c) Conocer la epidemiologia de las enfermedades genéticas, tanto la analitica (causas implicadas
en su desarrollo, distribucion y diseminacion), como la descriptiva (métodos para discernir los
casos y medidas de frecuencia), asi como las actividades de prevencion y control.

d) Saber identificar las manifestaciones clinicas de las enfermedades hereditarias y los recursos y
metodologia para su diagnoéstico, prevencion y tratamiento.

e) Conocer los factores ambientales teratogénicos de riesgo y sus posibles efectos sobre la especie
humana.

f) Conocer las bases tedricas del asesoramiento genético, incluyendo el desarrollo de habilidades
comunicativas con los pacientes y otros profesionales, asi como la identificacion, comprension
y manejo de reacciones emocionales adversas.

g) Conocer los principios fundamentales de la bioética y las leyes existentes relacionadas con la
practica de la especialidad (privacidad, consentimiento informado, bancos de muestras o
tejidos, etc.)

h) Estar familiarizado y utilizar de forma practica y efectiva los libros de texto, revistas
cientificas, bases de datos informaticas y otras fuentes de informacidon como instrumento util en
la practica de la genética médica en cualquiera de sus éreas.

Secretaria: GEYSECO - AEGH
C/ Universitat 4, 4°, 52. 46003 Valéncia
Telf. 96 352 4889

Fax 96 394 2558

Correo-e: Secretaria@aegh.org




Comisién de la Especialidad
Asociacion Es Junta Directiva
http://www.aegh.org Pagina 14 de 31

Las éreas de actuacion principales seran:

1. Genética Clinica y Dismorfologia.
ii. Consejo/Asesoramiento Genético
iii. Genética Prenatal y Reproductiva.
iv. Citogenética Clinica.
v. Genética Molecular.
vi. Genética Bioquimica (Enfermedades Metabolicas Hereditarias).
vii. Cribado poblacional de enfermedades genéticas y anomalias congénitas.
viii. Otras de reciente incorporacion como la Farmacogenética/Farmacogenomica, Genomica,
Bioinformatica, etc.

2.2.1.2. Adquisicion de habilidades practicas relacionadas con enfermedades humanas de
origen genético
2.2.1.2.1. Habilidades Clinicas

El genetista en formacion debera recibir entrenamiento en el campo del asesoramiento genético,
diagnostico, tratamiento y manejo clinico de las enfermedades humanas hereditarias y/o de origen
genético. Para ello, debera realizar las rotaciones en las consultas de genética clinica y consejo
genético oportunas. Estas consultas pueden ser generales, abarcando todas las areas de interés de la
genética clinica, o pueden ser especificas, dependiendo de la organizacion asistencial del centro
sanitario. Estas areas del la genética clinica y consejo genético son: Genética Clinica (general para
cualquier especialidad clinica de 6rgano o sistema), Dismorfologia (especifica para el campo de la
pediatria), Genética Reproductiva (asesoramiento preconcepcional, diagnostico prenatal,
diagnodstico genético preimplantatorio, que se enlazan con Obstetricia y Ginecologia) y Cancer
Familiar/Hereditario (Oncologia).

Durante ese periodo formativo aprendera a:

i. Realizar correctamente la historia clinica del paciente que consulta ante la sospecha de una
enfermedad genética incluyendo la historia familiar, reflejada en la obtencion e interpretacion
correcta del arbol genealdgico.

ii. Realizar la exploracion fisica de pacientes (nifios y adultos) con problemas genéticos,
incluyendo la identificacion de rasgos dismorficos, malformaciones, problemas del desarrollo
fisico, madurativo e intelectual, patologias con afectacion multisistémica, neuroldgica, o de
cualquier sistema del organismo humano. Asimismo debera familiarizarse con la interpretacion
de los hallazgos y la realizacion del diagnostico diferencial.

iii. Conocer las pruebas genéticas disponibles y seleccionar las mas adecuadas para el diagnostico
del paciente, teniendo en cuenta su especificidad y sensibilidad, y considerando siempre su
coste econémico. También debera conocer la validez analitica y la utilidad clinica, asi como las
limitaciones de cada una de ellas, si las hubiere.
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1v.

Aplicar los tratamientos curativos o paliativos a pacientes con enfermedades genéticas que
dispongans la posibilidad del mismo y su seguimiento .

Adquirir criterios de calidad y buenas practicas para emitir los informes de la Consulta,
explicando los resultados de las pruebas genéticas solicitadas. Igualmente debera adquirir las
habilidades necesarias para explicar de forma compresible para el paciente y sus familiares, en
el contexto del consejo/asesoramiento genético.

2.2.1.2.2. Habilidades de Laboratorio

El genetista en formacion participara en las actividades rutinarias de los siguientes laboratorios:

Apartado 1. Laboratorio de Citogenética:

1.

ii.
ii.
1v.

V.

Citogenética clinica convencional, prenatal y postnatal: cariotipo en distintos tipos de células y
tejidos (sangre periférica, médula dsea, fibroblastos de piel, amniocitos, vellosidades coriales,
etc.); técnicas de bandeado cromosomico (G, Q, R, C y N). Cariotipo de alta resolucion.
Citogenética molecular prenatal y postnatal: hibridacion in situ con fluorescencia (FISH),
multi-FISH, hibridacién genémica comparada (CGH).

Citogenética tumoral, convencional y molecular. Sangre y tejido tumoral.

Cultivo celular de sangre y tejidos solidos para el analisis del cariotipo y/o del genoma.

Nuevas tecnologias de hibridacién masiva. Microarrays y Microchips. Estudios de SNPs.

Durante este periodo formativo deberéd adquirir las habilidades necesarias para realizar e interpretar
cariotipos y otros estudios citogenéticos pre y postnatales, redactando los informes interpretativos
pertinentes.

Apartado 2. Laboratorio de Genética Molecular:

1.

ii.

iii.
1v.

V.
V1.

Extraccion de 4cidos nucleicos de distintos tipos de muestras bioldgicas. Purificacion y
cuantificacion de los mismos.

Andlisis del ADN: Transferencia de Southern, PCR, andlisis de ligamiento genético
(marcadores microsatélites, SNVs, PIC, Heterozigosidad, Conceptos y métodos de genética
matematica, probabilidades Bayesianas, método Lod Score, métodos no paramétricos),
busqueda de mutaciones puntuales mediante técnicas de cribado (SSCP, DGGE, heteroduplex,
test de la proteina truncada, dHPLC, HRM, NMD etc.) o técnicas de secuenciacion directa
(método de Sanger, secuenciacion masiva, exomica, GWAs, etc.), busqueda de deleciones,
duplicaciones u otros reordenamientos (MLPA, PCR cuantitativa a tiempo real, etc.).

Analisis de ARN: Transferencia Northern, RT-PCR. Estudios de expresion génica. Busqueda
de mutaciones puntuales mediante secuenciacion directa del ARN.

Andlisis de proteinas.

Nuevas tecnologias de hibridacién masiva. Microarrays y Microchips. Estudios de SNVs.
Andlisis bioinforméatico y de bases de datos relacionados con genética y gendmica humanas,
gendmica comparativa y proteinas

Secretaria: GEYSECO - AEGH
C/ Universitat 4, 4°, 52. 46003 Valéncia
Telf. 96 352 4889

Fax 96 394 2558

Correo-e: Secretaria@aegh.org




Comisién de la Especialidad
Asociacion Es Junta Directiva
http://www.aegh.org Pagina 16 de 31

Durante este periodo formativo deberd adquirir las habilidades necesarias para realizar e
interpretar estudios moleculares de las enfermedades y sindromes genéticos monogénicos o
multifactoriales/poligénicos, redactando los informes interpretativos pertinentes.

Apartado 3. Laboratorio de Genética Bioquimica (enfermedades metabdlicas hereditarias):

i. Aprendizaje de nociones de estrategia bioquimica a partir del cuadro clinico. Algoritmos
diagnosticos.
ii. Estudios del producto génico (enzimologia, técnicas in vitro en células cultivadas, etc.).
iii. Estudios de metabolitos y las técnicas a utilizar en cada caso (HPLC, CG, CG/ MS, MS/MS,
etc.).
iv. Monitorizacion de tratamientos. Diagnostico de heterocigotos y diagnostico prenatal.

Durante este periodo formativo debera adquirir las habilidades necesarias para conocer y utilizar la
metodologia diagndstica propia de la Genética Bioquimica, principalmente aplicada a las
enfermedades metabolicas hereditarias, redactando los informes interpretativos pertinentes.

Apartado 4. Laboratorio de cribado neonatal/poblacional:

i.  Cribado neonatal.
ii.  Otros cribados poblacionales (prueba triple en embarazadas, canceres hereditarios)

Con ello conseguira realizar e interpretar las pruebas de laboratorio de aplicacién a programas
de cribado genético poblacional y aprenderd nociones de planificacion y disefio de cribados
poblacionales

2.2.1.3. Realizacion de labores docentes y de investigacion

Dichas tareas deberan estar relacionadas con las enfermedades y patologias genéticas de la
especie humana, especialmente en las areas de diagnostico, prevencion y tratamiento. El genetista
en formacion debera familiarizarse con el método cientifico, utilizando los conocimientos clinicos y
de laboratorio (técnicas citogenéticas, moleculares y bioquimicas) mencionadas previamente, para
el desarrollo de actividades cientificas y proyectos de investigacion.

222 RECOMENDACIONES SOBRE EL PROGRAMA DE FORMACION EN
GENETICA GENERAL (2 ANOS) E ITINERARIO FORMATIVO
(CRONOGRAMA).

En esta segunda etapa de 2 afios de duracion, los residentes deberdn ir rotando, bajo la direccion
de un tutor del Servicio de Genética, por las distintas secciones/unidades/laboratorios del Servicio.
Este periodo de 2 afios se dividira en varias etapas, cada una de ellas con una duracién minima de

tres meses y maxima de un afio, segun las necesidades y funcionamiento de cada Servicio. De forma
orientativa, las etapas formativas, incluyendo el orden cronoldégico y el tiempo de rotacion
recomendado, serian:
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a) Citogenética [: Convencional postnatal (sangre, médula, piel, etc.): 4 meses.

b) Citogenética II: Convencional prenatal (liquido amnidtico; biopsia de corion, etc.) 4 meses

c) Citogenética III: Hematologica y tumoral: 4 meses.

d) Genética Molecular: Pre y postnatal (extracciones de ADN y ARN, Southern, PCR,
identificacion de mutaciones, métodos de secuenciacion, etc.): 9 meses.

e) Genética Bioquimica: Técnicas basicas de estudio del producto génico y metabolitos
especificos para el diagndstico de los Errores Innatos del Metabolismo): 3 meses.

f) Consulta de Genética Clinica. En todos los periodos formativos incluidos en este Programa se
debera simultanear la actividad de consultas clinicas descritas en 2.2.1.2.1. con la actividad en
el laboratorio de diagndstico.

Durante las consultas clinicas, en el caso de médicos (MIR), los Residentes participaran

activamente en la anamnesis, la exploracion fisica del paciente, el diagnostico diferencial del
proceso y en las actuaciones terapéuticas correspondientes. En el caso de los Residentes no
médicos, estos se familiarizaran con la dindmica de las consultas, aprenderan a manejar historias
clinicas y a familiarizarse con la informacion contenida en ellas, asi como con los principales signos
y sintomas de las diferentes enfermedades o sindromes genéticos de los pacientes atendidos,
participando en el proceso de informacion y asesoramiento genético al paciente y su familia.

Los periodos de formaciéon propuestos, 12, 9 y 3 meses respectivamente para las areas de
citogenética, genética molecular y genética bioquimica son minimos y en ninglin caso implican que
el aprendizaje sea mas sencillo en un area que en otra. Concretamente en el caso de la genética
bioquimica, la consideracion ha sido que dada la gran diversidad de las enfermedades metabodlicas
hereditarias, sus bajas prevalencias individuales y el despliegue tecnoldgico necesario, la actividad
y experiencia suele concentrarse en unos pocos laboratorios, por lo que el residente tendrd muchas
probabilidades de tener que desplazarse y hacerlo por periodos superiores a tres meses afiade
dificultades y costos a su programa formativo.

El itinerario formativo, en su etapa especifica para la Especialidad de Genética Humana,
incluird los siguientes ambitos y lugares de aprendizaje:

MATERIA LUGAR DE APRENDIZAJE*

Genética Clinica Consultas de Genética Clinica /
Dismorfologia

Citogenética Unidades / Servicios / Laboratorios de

Genética Molecular Genética

Genética Bioquimica Unidades / Servicios / Laboratorios de
Gen¢ética Bioquimica

(*) En Unidades docentes acreditadas.

Secretaria: GEYSECO - AEGH
C/ Universitat 4, 4°, 52. 46003 Valéncia
Telf. 96 352 4889

Fax 96 394 2558

Correo-e: Secretaria@aegh.org




Comision de la Especialidad
Junta Directiva

http://www.aegh.org Pogha T8 de 3

3. ANEXO SOBRE FORMACION SUPERESPECIALIZADA

Secretaria: GEYSECO - AEGH
C/ Universitat 4, 4°, 5. 46003 Valéncia
Telf. 96 352 4889

Fax 96 394 2558

Correo-e: Secretaria@aegh.org




Comisién de la Especialidad
Asociacion Es Junta Directiva
http://www.aegh.org Pagina 19 de 31

3. ANEXO SOBRE FORMACION SUPERESPECIALIZADA

Tanto en los documentos de la ESHG: “Core competences in Genetics for Health Professionals
in Europe”® ® como en el de la UEMS"'? y otros anteriores como el del C.O.R.N. americano"'?, se
hace especial hincapié en una formacion mucho mas especifica en una o varias areas en las que el
Residente ha rotado brevemente.

A continuacién se transcriben las recomendaciones de la ESHG por ser la Union Europea el
marco politico, juridico, profesional y social en el que estéd incluida Espafia, las cuales transcribimos
con algunas modificaciones.

3.1. Médico Genetista
3.1.1. Marco profesional

El Médico Genetista es un profesional médico que ha recibido una formacion especializada en
Genética Clinica, siguiendo los programas formativos establecidos para ofrecer servicios como
especialista en Genética de acuerdo con las regulaciones legales para el ejercicio profesional.

3.1.2. Ambito de trabajo

En general, el Médico Genetista formara parte de un equipo multidisciplinar dentro de un
Servicio especializado de Genética, a menudo a un nivel asistencial terciario. En algunos casos el
Meédico Genetista trabajard dentro de un equipo que preste servicios a un grupo de poblacion
particular, como nifios, mujeres embarazadas o pacientes con un tipo concreto de enfermedad, como
el cancer o enfermedades metabdlicas hereditarias o neuroldgicas.

Competencia Principales objetivos de aprendizaje propuestos

1. Identificar individuos y familias | 1.1. Reconocer el potencial componente genético de la enfermedad.

cuya patologia estd determinada, o _ o -
total o parcialmente, por un |a  Saber hacer una historia clinica y una historia familiar

componente genético. exhaustivas.
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Competencia (cont)

Principales objetivos de aprendizaje propuestos

2. Evaluar la fiabilidad del
diagnostico clinico solicitando, si
fuera necesario, examenes clinicos
adicionales para confirmarlo.

2.1. Recopilar suficiente informacion médica, personal y familiar, del
paciente para estimar correctamente el riesgo genético.

2.2. Recoger informacion médica de otras fuentes para confirmar la
forma de herencia y el diagnostico.

2.3. Llevar a cabo examenes clinicos cuando sea apropiado.

2.4. Promover investigaciones clinicas cuando estén justificadas.

2.5. Conocer y entender todos los patrones de herencia posibles asi
como los mecanismos causales de la enfermedad genética.

3. Estar familiarizado con la
disponibilidad y accesibilidad de
los Servicios de Genética que
pueden ayudar a los pacientes y
a sus familias a través del
consejo genético.

3.1. Busca tomar conciencia de los servicios y recursos
disponibles con respecto a la atencion sanitaria genética.

3.2. Actuar como recurso para otros profesionales o asociaciones
de familias.

4. Proporcionar vision
precisa y  un enfoque
especializado sobre la naturaleza
de un trastorno genético.

una

4.1. Buscar activamente las oportunidades de actualizar
conocimientos y habilidades, y reflexionar sobre las
implicaciones que tienen para su propia practica y para la de
otros profesionales sanitarios.

4.2. Recoger, examinar y utilizar informacién relevante acerca
del trastorno genético en cuestion

4.3. Valorar criticamente la evidencias actuales que informan la
practica y el desarrollo profesional.

4.4. Dar testimonio de buenas practicas y mejoras en el Servicio
por medios orales y escritos

4.5. Facilitar la comprension de como la Genética impacta sobre
los individuos afectados, sus familias, parejas y cuidadores

5. Determinar la necesidad y
utilidad de pruebas genéticas
relativas a una determinada
enfermedad o sindrome.

5.1. Estar al corriente de las actualizaciones y limitaciones de las
pruebas genéticas
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Competencia (cont)

Principales objetivos de aprendizaje propuestos

6. Comprender el significado de
los resultados de las pruebas
genéticas y reflejarlo de forma
comprensible en la informacion
practica especifica de cada
patologia.

6.1. Mantener una base propia de conocimientos.

6.2. Proporcionar informacion a las personas acerca de los
beneficios y riesgos de una prueba genética antes de la obtencion
del consentimiento informado correspondiente.

7. Ayudar a los pacientes y
familias a comprender la

informacion proporcionada
durante el consejo genético.

7.1. Proporcionar informacion sobe el trastorno genético segiin
las necesidades de cada paciente, teniendo en cuanta sus valores,
creencias y preferencias religiosas y culturales.

7.2. Proporcionar informacion basada en la adecuada
interpretacion del conocimiento clinico y genético.

7.3. Comunicar la informacion respecto al riesgo genético y las
posibles opciones

8. Facilitar la comprension entre
los individuos , familias, sus
médicos de familia y
especialistas de los trastornos
genéticos, resultados de las
pruebas y tipos de herencia.

8.1. Comunicar informacion relevante sobre el trastorno genético
especifico, resultados de las pruebas realizadas y patron de
herencia, incluyendo aspectos relativos a la enfermedad y riesgo
de recurrencia.

8.2. Promover la diseminacion de la informacién a los miembros
de la familia cuando esté indicado hacerlo.

8.3. Explicar las implicaciones de los resultados de las pruebas a
los pacientes en términos de prondstico, opciones de cribado y
tratamiento, si lo hubiere.

8.4. Participar en programas de educacion para promover el
conocimiento de las enfermedades genéticas entre los
profesionales sanitarios.

8.5. Promover, mediante los medios apropiados, el conocimiento
de las enfermedades genéticas, pruebas genéticas y patrones de
herencia entre el publico en general.

9. Determinar el riesgo de
ocurrencia y recurrencia de una
enfermedad o sindrome
genético.

9.1. Calcular el riesgo de recurrencia preciso segun el
diagnéstico y los datos publicados.
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Competencia (cont)

Principales objetivos de aprendizaje propuestos

10. Comprender los
componentes genéticos y
ambientales de las enfermedades
comunes.

10.1. Comprender la relevancia epidemiologica de los
marcadores genéticos (ej. variaciones y polimorfismos en el
ADN) en las enfermedades comunes.

10.2. Contribuir a la planificacion de la politica sanitaria

10.3. Entender los beneficios potenciales y limitaciones del uso
de los Biobancos.

11. Proporcionar informacion
genética que ayude a las
personas o parejas a tomar
decisiones reproductivas
informadas.

11.1. Capacitar a los pacientes para tomar decisiones informadas
sobre las implicaciones de su historia familiar.

11.2. Proporcionar informacion sobre las posibles opciones
reproductivas

12. Trabajar de acuerdo con las
normas ¢ticas establecidas

12.1. Reconocer las limitaciones practicas y apoyar la consulta a
otros profesionales de la salud cuando sea necesario.

12.2. Consultar con otros profesionales cuando las necesidades
del paciente caen fuera del ambito de la practica genética.

12.3. Mantener siempre los estandares profesionales de una
practica clinica segura y ética.

12.4. Utilizar los estdndares profesionales establecidos para
evaluar su propio ejercicio profesional y el de los demas
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3.2. Genetistas de laboratorio
3.2.1. Citogenetista
3.2.1.1. Marco profesional

El Citogenetista clinico es un profesional con algunas de las titulaciones sanitarias con las que
se accede a la Especialidad de Genética y que ha completado esta formacion especializada,
siguiendo los programas formativos establecidos. Trabaja como especialista en Genética de acuerdo
con las regulaciones legales para el ejercicio profesional.

3.2.1.2. Ambito de trabajo

El Laboratorio de Citogenética, publico o privado, a menudo ligado a un Servicio o Unidad de
Genética de Hospitales del Sistema Nacional de Salud o concertado.

Competencia Principales objetivos de aprendizaje propuestos

1. Trabajar independientemente | 1.1. Tener conocimientos de experto de los principios de la

en el Laboratorio de mitosis, meiosis, segregacion e inactivacion cromosémica, y de
Citogenética. las causas de las anomalias cromosomicas.

1.2 Demostrar habilidad para manejar la carga de trabajo
asistencial con efectividad.

1.3. Priorizar adecuadamente las pruebas prescritas.

1.4. Comprender y seguir los coédigos de practica segura en el
Laboratorio.

1.5 Supervisar personalmente a los técnicos del Laboratorio.
1.6. Implementar y seguir programas de calidad internos y
externos.

1.7. Asegurar que se realiza el mantenimiento y calibracion de
los equipos y aparatos del Laboratorio.

2. Trabajar competentemente en | 2.1. Trabajar con linfocitos humanos, amniocitos u otras células
el cultivo de células para el humanas para su examen citogenético.

examen cromosomico prenatal y | 2.2. Realizar anélisis mediante los métodos citogenéticos
postnatal, procesado de células, | clasicos u otros métodos, incluyendo los métodos citogenéticos
preparacion de extensiones y moleculares.

cariotipado. 2.3. Calcular el riesgo de recurrencia en la familia de acuerdo
con los resultados de las pruebas de laboratorio.

2.4. Utilizar adecuadamente el software y programas
informaticos para el andlisis citogenético.

2.5. Mantener registros precisos y actualizados de los analisis
realizados.
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Competencia (cont)

\ Principales objetivos de aprendizaje propuestos

3. Interpretar los resultados de
los andlisis citogenéticos y de
citogenética molecular.

3.1. Estar familiarizado con la literatura cientifica actual para la
correcta interpretacion de los resultados de las pruebas genéticas.
3.2. Calcular el riesgo de recurrencia de la enfermedad en la
familia de acuerdo con los resultados de las pruebas de
laboratorio.

3.3. Participar en la interpretacion clinica de los anélisis
genéticos.

3.4. Participar, junto con los profesionales clinicos implicados, en
el proceso de seguimiento del paciente (pruebas citogenéticas que
fueran necesarias).

4. Proporcionar informacion a
los profesionales sanitarios
sobre los resultados de las
pruebas genéticas y su
interpretacion.

4.1. Comunicar de manera efectiva a los profesionales sanitarios
los resultados de las pruebas genéticas y sus implicaciones para
el paciente y su familia.

4.2. Emplear nomenclatura cientifica reconocida de acuerdo con
las ultimas recomendaciones internacionales.

4.3. Proporcionar informes escritos comprensibles de los
resultados de los andlisis genéticos.

5. Participar en la investigacion
clinica y en la introduccién de
nuevas metodologias
diagnosticas

3.2.2. Genetista molecular

3.2.2.1. Marco profesional

El Genetista molecular es un profesional con algunas de las titulaciones sanitarias con las que se
accede a la Especialidad de Genética y que ha completado esta formacion especializada, siguiendo
los programas formativos establecidos. Trabaja como especialista en Genética de acuerdo con las
regulaciones legales para el ejercicio profesional.

3.2.2.2. Marco profesional

Laboratorio de Genética Molecular, ptblico o privado, a menudo ligado a un Servicio o Unidad
de Genética de Hospitales del Sistema Nacional de Salud o concertado
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Competencia

Principales objetivos de aprendizaje propuestos

1. Trabajar de forma
independiente en el Laboratorio
de Genética Molecular.

1.1

1.2

1.3

1.4
1.5

1.6
1.7

1.8

Tener conocimientos de experto de las bases y principios de
la Genética Molecular.

Conocer la repercusion de la Genética Molecular en la
Medicina, principalmente en lo referente a la practica
asistencial.
Demostrar capacidad para manejar la carga de trabajo de
manera efectiva.
Priorizar adecuadamente las pruebas prescritas.
Comprender y cumplir los codigos de practica segura en el
laboratorio.

Supervisar personalmente a los técnicos de laboratorio.
Implementar y seguir programas de calidad internos y
externos.

Asegurarse de que se realiza el mantenimiento y calibracion
de los equipos y aparatos del Laboratorio.

2. Realizar un abanico de
pruebas genéticas diagnosticas,
incluyendo la identificacion de
portadores, y predictivas.

2.1.
2.2.

2.3.

2.4.

Aislar 4cidos nucleicos.

Elegir las técnicas adecuadas para los estudios con acidos
nucleicos.

Realizar pruebas genéticas empleando las técnicas y
metodologias adecuadas de genética molecular, incluyendo
endonucleasas de restriccion, electroforesis sobre geles, PCR
y sus variantes, analisis de mutaciones y polimorfismos,
diagnostico molecular directo e indirecto, secuenciacion
clasica y secuenciacion masiva.

Crear y mantener bases de datos y registros actualizados de
los anélisis realizados en el Laboratorio.
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Competencia (cont) Principales objetivos de aprendizaje propuestos

3. Interpretar correctamente los | 3.1. Comprender las leyes de la herencia para determinar el
resultados de las pruebas riesgo de ocurrencia o recurrencia de una enfermedad o
genéticas que se realizan en el sindrome en la familia, de acuerdo con los resultados de las
Laboratorio. pruebas realizadas en el Laboratorio.

3.2. Estar familiarizado con la literatura cientifica actualizada
para interpretar e informar de los resultados de las pruebas
genéticas realizadas.

3.3. Participar, en coordinacion con el Médico Genetista, en la
interpretacion y repercusion clinica de los resultados de las
pruebas genéticas realizadas.

3.4. Evaluar los resultados de las pruebas realizadas en el
Laboratorio.

3.5. Emplear adecuadamente los programas de software y los
sistemas informaticos de Genética Molecular disponibles.

4. Proporcionar informacion de | 4.1. Comunicar al especialista clinico los resultados de las

los resultados y su pruebas y sus implicaciones para el paciente y su familia,
interpretacion a los demas con objeto poder de realizar un consejo genético adecuado y
profesionales de la salud. efectivo.

4.2. Redactar informes comprensibles de los resultados de los
analisis genéticos moleculares.

4.3, Utilizar la nomenclatura cientifica adecuada, de acuerdo con
las ultimas recomendaciones internacionales.

5. Participar en la investigacion
clinica y en la introduccién de
nuevas metodologias de
diagnostico.

3.2.3. Genetista bioquimico
3.2.3.1. Marco profesional

El Genetista bioquimico es un profesional con algunas de las titulaciones sanitarias con las que
se accede a la Especialidad de Genética y que ha completado esta formacion especializada,
siguiendo los programas formativos establecidos. Trabaja como especialista en Genética de acuerdo
con las regulaciones legales para el ejercicio profesional.

3.2.3.2. Ambito de trabajo

Laboratorio de Bioquimica, publico o privado, a menudo ligado a un Servicio o Unidad de
Genética de Hospitales del Sistema Nacional de Salud o concertado.
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Competencia

Principales objetivos de aprendizaje propuestos

1. Trabajar
independientemente en el
Laboratorio de Bioquimica.

1.1. Tener conocimiento de experto sobre cambios bioquimicos
patoldgicos, sintomas clinicos, investigacion y manejo de
enfermedades metabdlicas hereditarias incluyendo nociones de
estrategia bioquimica para llegar a un diagndstico de
enfermedad metabolica hereditaria.

1.2. Demostrar capacidad para manejar de manera efectiva la carga
de trabajo

1.3. Priorizar adecuadamente las pruebas prescritas

1.4. Comprender e implementar los codigos de practica segura en el
laboratorio

1.5. Implementar y seguir programas de calidad internos y externos

1.6. Asegurar de que se realiza el mantenimiento y calibracion
adecuados de los equipos y aparatos del laboratorio.

2. Llevar a cabo pruebas
bioquimicas relacionadas
con el diagnostico y manejo
de enfermedades genéticas,
identificacion de portadores
y diagnostico prenatal,
especificamente
relacionados con
enfermedades metabdlicas
hereditarias.

2.1 Realizar un amplio nimero de pruebas bioquimicas especificas
para diagnosticar enfermedades metabolicas hereditarias.

2.2. Utilizar adecuadamente el software y programas informaticos
para los analisis bioquimicos.

2.3. Implementar las guias nacionales e internacionales disponibles
para al analisis bioquimico de las muestras.

2.4. Supervisar personalmente el trabajo de los técnicos de
laboratorio.

2.5. Conservar registros de los andlisis realizados.
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Competencia (cont)

\ Principales objetivos de aprendizaje propuestos

3. Trabajar 3.1. Trabajar con fibroblastos de piel cultivados, amniocitos u otras
competentemente en el células humanas para su estudio bioquimico.
cultivo de células cuando 3.2. Realizar en las células andlisis enzimaticos, de metabolitos y
los grupos de enfermedades pruebas in vitro para el diagnostico postnatal y prenatal.
metabolicas hereditarias
para las cuales presta
servicio asi lo requieran.
4. Interpretar los resultados | 4.1. Comprender las leyes de la herencia, calcular el riesgo de
de las pruebas bioquimicas. ocurrencia o recurrencia de las enfermedades metabdlicas
hereditarias.
4.2. Estar familiarizado con la literatura cientifica actual para
informar e interpretar los resultados de las pruebas genéticas.
4.3. Evaluar correctamente los resultados de la pruebas bioquimicas.
4.4. Proporcionar informes escritos claros y comprensibles acerca de
los resultados de los andlisis bioquimicos.
4.5. Participar en la interpretacion clinica de los analisis con los
profesionales clinicos que atienden a los pacientes.
5. Proporcionar informacion | 5.1. Comunicar de manera efectiva los resultados de los anélisis y sus
de los resultados e implicaciones para el paciente y la familia a los profesionales
interpretacion de las sanitarios que corresponda.
pruebas bioquimicas a los 5.2. Elaborar recomendaciones para el seguimiento de los pacientes

profesionales sanitarios que
corresponda.

con enfermedades metabolicas hereditarias.

6. Participar en la
investigacion clinica y en la
introduccion de nuevas
metodologias diagnoésticas.
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3.3. Consejero/Asesor genético
3.3.1. Marco profesional

El Consejero/Asesor genético es un profesional con algunas de las titulaciones sanitarias con las
que se accede a la Especialidad de Genética y que ha completado esta formacion especializada,
siguiendo los programas formativos establecidos. Trabaja como especialista en Genética de acuerdo
con las regulaciones legales para el ejercicio profesional.

También podré ser consejero/asesor genético aquella persona en posesion de un titulo de grado
que realice un Master en Consejo/Asesoramiento Genético que incluya Genética Humana y
preparacion en habilidades comunicativas y que ha de estar acreditado por las Autoridades
Sanitarias y Educativas con competencia para ello.

3.3.2. Ambito de trabajo

El consejero/asesor genético es parte de un equipo multidisciplinar que atiende a pacientes con
enfermedades o sindromes genéticos y a sus familiares. Su trabajo podra estar enfocado a un area o
campo de la genética, como la oncologia o el diagndstico prenatal). En general, trabajaran bajo la
supervision de un genetista clinico, y no seran responsables de hacer los diagndsticos.

3.3.3. Competencias requeridas

La formacion necesaria para llevar a cabo la actividad de consejo/asesoramiento genético requiere,
al menos, la adquisicion de las siguientes competencias, todas ellas también incluidas en el proceso
formativo de la especialidad en Genética Clinica:

1. Establecer relacion con el paciente y clarificar sus dudas y expectativas.

2. Hacer una valoracion de riesgo genético apropiada y precisa.

3. Proporcionar informacion clinica y genética a los pacientes, adecuada a sus necesidades
individuales.

4. Explicar las opciones disponibles al paciente, incluyendo riesgos, beneficios y limitaciones.

5. Evaluar el grado de comprension del paciente en relacion a los temas tratados.

6. Reconocer las implicaciones de las experiencias individuales y familiares, creencias, valores y
cultura para el proceso de consejo (asesoramiento) genético.

7. Hacer una valoracion de las necesidades y recursos del paciente, proporcionandole apoyo y
garantizando su remision a otros centros/servicios cuando sea necesario.

8. Utilizar un amplio rango de habilidades comunicativas para facilitar a los pacientes su adaptacion
a la situacion y ayuda en la toma de decisiones.

9. Documentar la informacidn proporcionada al paciente, incluyendo las notas personales y la
correspondencia sobre su caso.

10. Encontrar y utilizar informacion médica y genética relevante para su uso en el proceso de
consejo (asesoramiento) genético.

11. Demostrar habilidad para organizar y priorizar el trabajo necesario para cada caso.

12. Planificar, organizar y desarrollar actividades formativas para profesionales y publico en general.
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13. Establecer relaciones de trabajo efectivas para integrarse dentro de un equipo multidisciplinario
y como parte de una amplia red de cuidados sanitarios y sociales.

14. Contribuir al desarrollo y organizacion de los Servicios de Genética.

15. Ejercer de acuerdo con un codigo de conducta ética adecuado.

16. Reconocer y mantener los limites profesionales a su propio ejercicio.

17. Demostrar habilidades reflexivas y conciencia personal de la seguridad de los pacientes y de sus
familias.

18. Ofrecer a los pacientes oportunidades de participar en proyectos de investigacion, facilitando
una eleccion informada

19. Demostrar un desarrollo profesional continuado en su ejercicio profesional particular y en el
desarrollo de la profesion en general.

Secretaria: GEYSECO - AEGH
C/ Universitat 4, 4°, 52. 46003 Valéncia
Telf. 96 352 4889

Fax 96 394 2558

Correo-e: Secretaria@aegh.org




Comisién de la Especialidad
Junta Directiva

http://www.aegh.org Pagina 31 de 31

4. Referencias

10.

11.

McCandless SE, Brunger JW, Cassidy SB. The Burden of Genetic Disease on Inpatient Care in
a Children’’s Hospital. Am J Hum Genet 2004; 74:121.

Informe EUROPLAN Espaia. Febrero 2011.

Reglamento (UE) N°213/2011 de la Comisién Europea de 3 de marzo de 2011. Diario Oficial
de la U.E de 4 de marzo, 2011; pp. L59/4-7.

http://www.institutoroche.es/Legal comentarios_de_actualidad/V92.html

Provision of genetic services in Europe: current practices and issues. Reccommendations of the
European Society of Human Genetics. Eur J Hum Genet 2003; 11(sup. 2): S2-S4.

La Troncalidad en las Especialidades Médicas. Grupo de Troncalidad del Consejo Nacional de
Especialidades en Ciencias de la Salud. Ministerio de Sanidad y Consumo; 30/06/2008.
Informe Final del Grupo de Trabajo de la Comision de Recursos Humanos del Sistema Nacional
de Salud sobre la Troncalidad de las Especialidades en Ciencias de la Salud. Ministerio de
Sanidad y Politica Social. 2010.

H Skirton, C Lewis, A Kent, G Kosztolanyi, P Goetz, S Hodgson, V Kucinskas, T Ozcelik, M
Cornel, M Soller, D Coviello: Core competences in Genetics for Health Professionals in Europe
04 - Suggested core competences for health professionals who are specialists in Genetics.
www.eurogentest.org/unit6/

Skirton h, Lewis C, Kent A, Coviello D, the members of the Eurogentest Unit 6 and ESHG
Education Committee (2010). Genetic Education and the challenge of genomic medicine:
development of core competences to support preparation of health professionals in Europe. Eur
J Hum Genet 18: 972-977.

Description of Clinical Genetics as a medical specialty in the European Union. Aims and
objectives for specialist training. UEMS 2009/15.

Council of Regional Networks for Genetic Services. Guidelines for Clinical Genetic Services
for the Public’s Health. 1*' edition; C.O.R.N., Atlanta, US 1997.

Este documento se comenzo a elaborar el 12/9/2011 a partir de una propuesta de la Comision de la Especialidad
discutida en reunion conjunta con la Junta Directiva, su version actual y ultima ha sido aprobada, a propuesta de
dicha comision en la reunion ordinaria de ésta ultima el 16 de enero de 2014.

Comision de Especialidad Junta Directiva
Teresa Pampols Juan C. Cigudosa (Presidente)
Francesc Palau Victor Volpini
Isabel Tejada Conxi Lazaro
José Miguel Garcia Sagredo Cristina Gonzalez
Feliciano J. Ramos Guiomar Pérez de Nanclares
Juan C. Cigudosa (Presidente) Javier Garcia-Planells
Marta Rodriguez de Alba

Jordi Pérez-Tur

Secretaria: GEYSECO - AEGH
C/ Universitat 4, 4°, 52. 46003 Valéncia
Telf. 96 352 4889

Fax 96 394 2558

Correo-e: Secretaria@aegh.org




