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Reivindicando poder dibujar el arbol ~ ®

uuuuuu

familiar en la historia clinica
electrénica de atencién primaria

Claiming to be able to draw the family tree in
the Primary Care electronic medical record

Sr. Editor,

Las enfermedades raras son de causa genética en apro-
ximadamente 80% de los casos. Por tanto, es crucial que
el médico especialista en Medicina Familiar y Comunitaria
conozca este hecho y se forme adecuadamente en genética
clinica para atender con excelencia a estos pacientes, pues
los médicos de familia somos la puerta de entrada al Sis-
tema Nacional de Salud y el profesional que mejor conoce
la historia personal y familiar del paciente.

En el dltimo borrador del Programa Formativo de Medi-
cina Familiar y Comunitaria de 2023 ya se contemplan las
habilidades y competencias en genética clinica para los futu-
ros residentes de la especialidad. Esto supone que cuando
finalicen su formacion deben tener la destreza suficiente
para enfrentarse al manejo de pacientes afectos por una
enfermedad rara. Ademas, sus tutores y el resto de los médi-
cos adjuntos de la especialidad tendran que actualizarse en
ello.

Un aspecto muy importante que reivindicamos aqui y
ahora es el hecho de que en la historia clinica electronica
de atencién primaria de la inmensa mayoria de las 17 + 2
Comunidades Auténomas espafolas no se contempla la posi-
bilidad de poder llevar a cabo la ilustracion del arbol familiar
de los pacientes de su cupo ni de su genograma’. El geno-
grama ofrece informacion sobre relaciones sociales y el arbol
familiar acerca de relaciones biologicas (genéticas) y ambos
deberian estar disponibles, de ahi la importancia de dotar de
un soporte informatico adecuado de graficos con una infor-
macion tan relevante en la historia clinica del paciente y de
su familia. También seria deseable si se pudieran aplicar téc-
nicas de Inteligencia Artificial para identificar patrones de
herencia y otros aspectos genéticos relevantes. Un nuevo
aspecto por incluir en el arbol familiar es la definicion de la
identidad sexual (sexo y género), que cuenta con simbologia
definida®.

Dicha informacién genética es de gran utilidad e interés
para la derivacion de los pacientes y sus familias a los ser-
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vicios de genética clinica de referencia que reivindicamos,
de manera directa y sin intermediarios de la misma forma
en la que se deriva a cirugia, cardiologia y rehabilitacion.
También cabe destacar la necesidad de implantar mas ser-
vicios de genética clinica de referencia a lo largo de toda
la geografia espanola, pues existe un escaso numero de los
mismos. Esto ralentiza el diagnoéstico y tratamiento de los
pacientes, asi como dificulta el abordaje de su riesgo de
recurrencia.

Creemos firmemente que el médico de familia espanol
tiene los suficientes conocimientos para poder derivar a un
servicio de genética clinica® si asi lo precisaran sus pacien-
tes, lo cual también reivindicamos y ponemos en valor con
esta carta al director.

Todo esto parece ser consecuencia de que Espana sigue
siendo el Unico pais de la Unidon Europea que carece de la
especialidad sanitaria de Genética Clinica. Creemos firme-
mente que ha llegado el momento de que la creacion de
la especialidad sanitaria de Genética Clinica (para médicos,
bidlogos, farmacéuticos y quimicos, con dos subprogramas:
el clinico y el de laboratorio) sea una realidad. Seria el
verdadero revulsivo para implantar toda esta serie de habi-
lidades y competencias en la Atencion Primaria espanola: la
Medicina del Siglo XXI.

Los cuatro coautores de la presente carta al director
declaran que no tienen responsabilidades éticas con res-
pecto a la misma.

Ismael Ejarque Doménech.

Carolina Cuenca Valero.

Itziar Reinoso Fernandez.

Ana Maria Garcia Rodriguez.
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