Ministerio de Salud REPUBLICA DEL PERU

Instituto Nacional
de Ciencias
Neuroldgicas N° ¢)// -2021-DG-INCN
RESOLUCION DIRECTORAL
Lima,jg de Enefo  del 2021,
VISTOS:

El Expediente Administrativo N° 20-007879-002, Aprobaciéon del Documento
Técnico para la Consulta Especializada de Genética Médica/ Asesoramiento
Genético en el Instituto Nacional de Ciencias Neurologias, conteniendo el Informe
N° 387-2020-INCN-NP de fecha 03 de diciembre del 2020, del Jefe del
Departamento de Neuropatologia, Memorando N° 269-2020-INCN-DEIDAEADT de
fecha 07 de diciembre de 2020, del Director Ejecutive de Investigacion, Docencia
y Atencion Especializada en Apoyo al Diagnéstico y Tratamiento, Informe N° 114-
2020-UO-OEPE/INCN de fecha 15 de diciembre de 2020, de la Unidad de
Organizacion de la Oficina Ejecutiva de Planeamiento Estratégico y el Proveido N°
540-2020-OEPE/INCN, de la Directora Ejecutiva de la Oficina Ejecutiva de
Planeamiento Estratégico y el Informe N° 023-2021-OAJ/INCN de la Jefa de la
Oficina de Asesoria Juridica del Instituto Nacional de Ciencias Neuroldgicas, y;

CONSIDERANDO:

\' Que, el articulo VI del Titulo Preliminar de la Ley N° 26842, Ley General de Salud,
£/ sefala que es responsabilidad del Estado promover las condiciones que garanticen

' una adecuada cobertura de prestaciones de salud a la poblacién, en términos
socialmente aceptables de seguridad, oportunidad y calidad;

Que, la ley N° 27658, Ley Marco de Modernizacion de la Gestién del Estado, en su
articulo 1° declara al Estado en proceso de modernizaciéon en sus diferentes
instancias, dependencias, entidades, organizaciones y procedimientos, con la
finalidad de mejorar la gestiéon publica y construir un estado democratico,
descentralizado y al servicio del ciudadano;

Que, mediante Decreto Supremo N° 008-2017-SA, modificado con Decreto
=3/ Supremo N° 011-2017-SA que aprueba el Reglamento de Organizacion y
Funciones del Ministerio de Salud (ROF MINSA), establece en su articulo 126° que
los Institutos Especializados son drganos desconcentrados del Ministerio de Salud,
dependientes de la Direccién General de Operaciones en Salud. Son responsables
de desarrollar las funciones de investigacién y docencia en materia de salud, asi
como servicios de salud altamente especializados en Salud;

Que, mediante Resolucion Ministerial N° 850-2016/MINSA, de fecha 28 de octubre
del 2016 se aprobd la Norma para la elaboracion de Documentos Normativos del
Ministerio de Salud, el cual tiene como objetivo establecer disposiciones
relacionadas con los procesos de formulacion, aprobacién, modificacion y difusion,
de los documentos normativos asi como estandarizar los elementos conceptuales,
estructurales y metodoldgicos y eficientes para la emisién de los documentos




normativos, también para brindar a las instancias reguladoras del Ministerio de
Salud una herramienta que facilite el desarrollo de las funciones normativas.
Estando a lo sefialado en los parrafos precedentes, de conformidad con lo dispuesto
en la Resoluciéon Ministerial N° 787-2006/MINSA, que aprueba el Reglamento de
Organizaciéon y Funciones del Instituto Nacional, de Ciencias Neurologicas, es
pertinente aprobar el Documento Técnico para la Consulta Especializada de
Genética Médica / Asesoramiento Genético del Instituto Nacional de Ciencias
Neurologicas;

Que, mediante Informe N° 387-2020-INCN-NP, de fecha 03 de diciembre de 2020
del Jefe del Departamento de Neuropatologia, solicita Aprobacién del Documento
Técnico de la Consulta Especializada de Genética Médica/Asesoramiento Genético
a la Direccién General, con levantamiento de las observaciones afin de continuar
con las gestiones para su respectiva aprobacion;

Que, mediante Memorando N° 269-2020-INCN-DEIDAEADT, de fecha 07 de
diciembre del 2020, el Director Ejecutivo de Investigacién, Docencia y Atencion
Especializada en Apoyo al Diagnéstico y Tratamiento, remite Documento Técnico
de la Consulta Prolongada de Genética Médica para Revision y Aprobacion, con la
finalidad de continuar con su tramite correspondiente y ser aprobado mediante acto
resolutivo;

Que, mediante Informe N°® 114-2020-UO-OEPE/INCN de 15 de diciembre de 2020,
de la Unidad de Organizacién de la Oficina Ejecutiva de Planeamiento Estratégico
y PROVEIDO N° 540-2020-OEPE/INCN la Direccion Ejecutiva de la Oficina
Ejecutiva de Planeamiento Estratégico, brindan opinién favorable respecto al
‘Documento  Técnico para la Consulta Especialzada de Genética
Medica/Asesoramiento Genético”, se encuentra en cumplimiento de los criterios

. establecidos por la Resolucién Ministerial N° 850-2016/MINSA;

: ' Que, el Documento Técnico para la Consulta Especializada de Genética Médica/

Asesoramiento Genético” tiene como objetivo general brindar atencién médica
especializada en genética médica y asesoramiento genético a pacientes y familias
con enfermedades genéticas en el Instituto Nacional de Ciencias Neurologicas y
como objetivo especificos brindar atencion médica especializada en genética
meédica en la modalidad de consulta presencial e interconsultas, brindar atencién
médica especializada en genética médica en la modalidad de telemedicina;

Con la opinién favorable de la Oficina de Asesoria Juridica;

Con las visaciones de la Directora Ejecutiva de la Oficina Ejecutiva de Planeamiento
Estratégico, del Director Ejecutivo de la Direccién Ejecutiva de Investigacion,
Docencia y Atencion Especializada en Apoyo al Diagnostico y Tratamiento, y de la
Jefa de la Oficina de Asesoria Juridica del Instituto Nacional de Ciencias
Neurologicas;

De conformidad con la Ley N° 26842, Ley General de Salud, Resolucion Ministerial
N° 787-2008/MINSA que aprueba el Reglamento de Organizaciéon y Funciones del
Instituto Nacional de Ciencias Neurolégicas;

SE RESUELVE:
Articulo 1°.— APROBAR el Documento Técnico para la Consulta Especializada de

Genética Médica / Asesoramiento Genético en el Instituto Nacional de Ciencias
Neuroldgicas, que en veinte y dos (22) folios, forma parte de la presente resolucion.
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Articulo 2°, — ENCARGAR a la Direccién Ejecutiva de Investigacion, Docencia y
Atencion Especializada en Apoyo al Diagnéstico y Tratamiento del Instituto Nacional
de Ciencias Neurolégicas el monitoreo y cumplimiento del Documento Técnico
aprobado en el ambito de sus competencias.

Articulo 3°. — DISPONER que la Oficina de Comunicaciones publique la presente
Resolucion Directoral en el portal de la pagina web institucional del Instituto
Nacional de Ciencias Neurolégicas, conforme a las normas de la Ley de
Transparencia y Acceso a la Informacién Publica.

Registrese y Comuniquese.
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DOCUMENTO TECNICO PARA LA CONSULTA ESPECIALIZADA
DE GENETICA MEDICA/ASESORAMIENTO GENETICO

I. INTRODUCCION

La genética médica es una especialidad médica que estd en rapida evolucién. Antes confinada en gran
medida a enfermedades relativamente raras, pero dado que todos los componentes del ser humano
estan influidos por genes, la enfermedad genética concierne a todas las especialidades médicas, por lo
que se hace necesario un médico especialista en las instituciones de salud. La Unidad de Genética
Meédica del Servicio de Neurogenética inicid actividades en Julio de 2019, complementando el trabajo
de la consulta especializada de Neurogenética que desarrollz el servicio desde 1995. La especialidad
de genética médica encargada de la atencién especializada, asesoramiento genético y validacién de
diagnésticos genéticos, permite que nuestro servicio este acorde con la normatividad nacional e
internacional vigente para funcionamiento de los servicios de genética.

En octubre del 2019 se empezaron a realizar estudios de genoma clinico (gracias a un estudio
colaborativo detallado en el Informe N° 102-2020-INCN-NG) a algunos pacientes seleccionados,
obteniendo resultados complejos y con hallazgos incidentales que han sido entregados por médico
genetista en consulta de asesoramiento genético. A partir de enero de este afio se inicié el programa
de diagndstico predictivo para familiares de pacientes con enfermedad de Huntington a cargo del
médico genetista y posteriormente se implementé para familiares con enfermedad de Steinert.

Actualmente, el Perti enfrenta un desafio histérico que implica dar un salto cuantitativo y cualitativo
en la mejora del estado de salud de los peruanos a través de una serie de politicas de reforma basadas
en tecnologias informdticas y de comunicacién para facilitar el proceso de descentralizacion del
Sistema de Salud. La consulta de genética médica/asesoramiento genético no es ajena al sistema, sin
embargo, debido a las noticias no siempre favorables para el paciente, se debe establecer un plan de
trabajo para que mediante ella se brinde el mayor beneficio al paciente, y debemos adecuar los
procesos a la coyuntura actual de emergencia sanitaria por COVID-19 en el Pert por lo que se
implementd el servicio de Telegenética con Informe N° 146-2020-INCN-NG con el cuil se ha
continuado con la atencion de familias y pacientes con enfermedades genéticas.

JUSTIFICACION

El Instituto Nacional de Ciencias Neuroldgicas (INCN) es una Institucidn Prestadoras de Servicios de
Salud desconcentrada del Ministerio de Salud (MINSA), dedicada a la investigacién, docencia,
normatividad y atencién especializada de enfermedades que afectan el sistema nervioso central.
Ademads, el INCN es la entidad de referencia nacional para el tratamiento de enfermedades altamente
complejas, como las enfermedades raras o huérfanas con compromiso del sistema nervioso.

El Servicio de Neurogenética cuenta con médicos neurdlogos entrenados en genética humana y
asesoramiento genético en enfermedades neurogenéticas, sin embargo, debido a la variabilidad clinica
de las enfermedades genéticas y los resultados de estudios genéticos amplios que revelan nuevas
variantes, hallazgos incidentales, es necesario contar con la consulta de genética médica a cargo de un
especialista en el drea, los médicos genetistas van formar parte de diferentes equipos
multidisciplinarios, direccionando mejor los estudios genéticos, analizando e interpretando los
resultados de estos estudios y brindando estrategias de control de riesgo al paciente y sus familias,
confiriendo meaﬁngio y tratamiento del paciente al médico tratante.
P R
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Desde el inicio de la emergencia por la Pandemia por la COVID-19 las instituciones de salud del MINSA
han adecuado sus servicios para la atencién de personas con COVID-18, para lo cual se suspendid las

atenciones en consulta externa y hospitalizaciones para pacientes continuadores y nuevos. Sin
embargo, se ha continuado brindando una atencién especializada en genética médica a personas y
familias con enfermedades genéticas mediante la modalidad de telemedicina, disminuyendo el riesgo
de exposicién al virus SARS-CoV2 mediante el distanciamiento fisico.

lll. OBIETIVOS
3.1. OBJETIVO GENERAL

Brindar atencién médica especializada en genética médica y asesoramiento genético a pacientes
y familias con enfermedades genéticas en el INCN.

3.2. OBIETIVOS ESPECIFICOS

® Brindar atencién médica especializada en genética médica en la modalidad de consulta
presencial e interconsultas.
® Brindar atencién médica especializada en genética médica en la modalidad de telemedicina.

BASE LEGAL

LEYES

e Ley N°® 26842, Ley General de Salud y sus modificatorias.

° Ley N° 29698, declara de Interés Nacional y Preferente Atencién el Tratamiento de Personas que
padecen Enfermedades Raras o Huérfanas, la misma que en el Articulo 2, Numeral 2.1 incluye a las
de origen genético.

DECRETOS

. ® Decreto Legislativo N° 1161, Ley de Organizacién y Funciones del Ministerio de Salud.

)\ e Decreto Legislativo N° 1490, fortalece los alcances de la Telesalud y sus modificatorias.

e Decreto Supremo N° 028-2005-MTC, aprueba el Plan Nacional de Telesalud.

® Decreto Supremo N° 008-2017-SA, aprueba el Reglamento de QOrganizacién y funciones del
Ministerio de Salud, y sus modificatorias.

* Decreto Supremo N° 004-2019-SA, aprueba el reglamente de la ley N° 29698, Ley que declara de
interés nacional y preferente atencién el tratamiento de personas que padecen enfermedades
raras o huérfanas, que en su Articulo 8° Numeral 8.1. establece que el Ministerio de Salud dicta
medidas necesarias para el diagnéstico de enfermedades raras o huérfanas en el marco de la
normatividad vigente, promoviendo el diagnéstico precoz mediante tecnologias costo efectivas.

e Decreto Supremo N° 008-2020-SA, declara en Emergencia Sanitaria a nivel nacional por el plazo de
noventa (90) dias calendario y dicta medidas de prevencién y control del COVID-18 y su prorroga
mediante Decreto Supremao N° 027-2020-SA.

e Decreto de Urgencia N° 039-2020, dicta medidas complementarias para el sector salud en el marco
de la emergencia sanitaria por los efectos del Coronavirus (COVID-19) y sus modificatorias.

RESOLUCIONES

® Resolucion Ministerial N* 787-2006/MINSA, Reglamento de Organizacidn y Funciones del Instituto
Nacional de Ciencias Neuroldgicas.

® Resolucién Ministerial N° 850-2016/MINSA, que aprueba el documento denominado, Normas para
la elaboracion de Documentos Normativos del Ministerio de Salud.

® Resolucién Ministerial N° 095-2020-MINSA, aprueba el Plan Nacional de Reforzamiento de los
Servicios de Salud y Contencién del COVID-19.

® Resolucién_ Ministerial N° 116-2020-MINSA, aprueban la Directiva Administrativa N° 284-
MIN‘SA)QUZOIB‘I@TEL “Directiva de Telegestion para la implementacion y desarrollo de Telesalud”.

L

G. VARGAS

- Ir. Ancash 1271

DOCUMENTO TECNICO PARA LA CONSULTA ESPECIALIZADA o wpe::?z:& 7

E direcciong eneral® incn gob.pe
DE GENETICA MEDICA/ASESORAMIENTO GENETICO S Tel, {511) 4117700

[EL Per0 PriMERO |



“Decenio de la lgualdad de Oportunidades para mujeres y hombres”
"o de la Universalizacin de la Salud”

Ministerio
de'Salud

¢ Resolucion Ministerial N° 117-2020-MINSA, aprueban la Directiva Administrativa N° 285-
MINSA/2020/DIGTEL: “Directiva para la Implementacién y Desarrollo de los Servicios de
Telemedicina sincrona y asincrona”.

e Resolucién Ministerial N° 146-2020/MINSA, aprueba la Directiva Administrativa N° 286-
MINSA/2020/DIGTEL: “Directiva Administrativa para la Implementacién y Desarrollo de los
Servicios de Teleorientacién y Telemonitoreo”.

® Resolucién Ministerial N° 230-2020-MINSA, aprueba el Documento Técnico: Listado de
Enfermedades Raras o Huérfanas, y deroga la Resolucién Ministerial N® 1075-2019-MINSA.

® Resolucién Ministerial N° 498-2020-MINSA, aprueba la Directiva Sanitaria N° 110-
MINSA/2020/DGIESP: “Directiva Sanitaria para el cuidado integral de |a salud de las personas con
enfermedades no transmisibles en el contexto de la pandemia por COVID-19”.

e Resolucion Directoral N° 010-2013-DG-INCN, aprueba el Manual de Organizacion y Funciones de la
Direcci6n Ejecutiva de Atencién Especializada en Apoyo al Diagnéstico y Tratamiento.

e Resolucién Directoral N° 095-2013-DG-INCN, aprueba el Manual de Organizacion y Funciones del
Departamento de Investigacién Docencia y Atencién Especializada en Apoyo al Diagndstico en
Neuropatologia.

e Resolucién Directoral N° 063-2016-INCN-DG, aprueba la nueva tarifa de los procedimientos del
Departamento de Neurofisiologia y del Servicio de Neurogenética del Instituto Nacional de Ciencias
Neuroldgicas, reconociendo la consulta de Neurogenética, Psiquiatria y Asesoramiento Genético
como consulta especializada prolongada.

e Resolucién Directoral N° 099-2016-INCN-DG, aprueba las Gufas Técnicas de Procedimientos del
Servicio de Neurogenética, en donde |la Consulta de Asesoramiento Genético tiene una duracién de
60 minutos.

e Resolucién Directoral N° 397-2016-INCN-DG, aprueba la modificacion del Tiempo de

Procedimiento: Consulta Especializada prolongada en Neurogenética, Psiquiatria y Asesoramiento

Genético, fijada en la Resolucién Directoral N° 063-2016-INCN-DG.

Resolucién Directoral N° 070-2019-DG-INCN, aprueba el Mapa de Procesos Nivel 0 y Fichas

Técnicas de Procesos de Nivel 0 del Instituto Nacional de Ciencias Neurologicas.

e Resolucion Directoral N° 170-2019-DG-INCN, aprueba el Plan de Telesalud del Instituto Nacional de
Ciencias Neuroldgicas 2019-2020.

® Resolucién Directoral N°® 053-2020-DG-INCN, aprueba el Plan Institucional de preparacién vy
respuesta frente al brote del COVID-19 en el Instituto Nacional de Ciencias Neurolégicas.

¢ Resolucién Directoral 155-2020-DG-INCN, apruebz el Plan de Atencién de personas con
Enfermedades Raras y Huérfanas (ERH) en el Instituto Nacional de Ciencias Neurologicas en
Emergencia Sanitaria.

V. AMBITO DE APLICACION

Las disposiciones contenidas en el presente plan son de aplicacion a nivel del Servicio de

Neurogenética del INCN.

CONTENIDO
6.1. DEFINICIONES OPERATIVAS

El presente plan contempla las definiciones operativas establecidas en las Resolucidn Ministerial
N*® 498-2020-MINSA, que aprueba la Directiva Sanitaria N° 110-MINSA/2020/DGIESP: “Directiva
Sanitaria para el cuidado integral de la salud de las personas con enfermedades no transmisibles

en el contexto de la pandemia por COVID-19”".
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a) Enfermedades raras

Son aquellas enfermedades con peligro de muerte o de invalidez crénica, que tiene una
frecuencia menor de 1 por cada 100 000 habitantes, en algunos casos presentan muchas
dificultades para ser diagnosticadas y efectuar su seguimiento, tienen un origen desconocido
en |a mayorfa de los casos, conllevan mdltiples problemas sociales y cuenten con escasos
datos epidemiolégicos. Pueden incluir malformaciones congénitas y enfermedades de arigen
genético.

b) Acto médico

—

Es toda accién o disposicion llevada a cabo por el médico en ejercicio de la profesién médica.
Comprende actos de promocién, prevencién, recuperacién y rehabilitacién que realiza el
médico en la atencién integral de pacientes, asi como los que se deriven directamente de
éstos,

¢) Consentimiento del tratamiento de datos personales

Consentimiento libre e inequivoco que otorga el paciente o su representante legal por escrito
a las Instituciones Prestadoras de Servicio de Salud (IPRESS) consultante para que su
informacion sea enviada y tratada en la IPRESS consultora estrictamente para servicios de
Telemedicina.

d) Telesalud

Segun el Decreto Supremo N° 028-2005-MTC, que aprueba el Plan Nacional de Telesalud,
define a la Telesalud como el servicio que utiliza Tecnologias de la Informacién vy
Comunicaciones (TICs) para lograr que estos servicios y los relacionados sean méas accesibles a
los usuarios en éreas rurales o con limitada capacidad resolutiva. Los servicios de Telesalud se
desarrollan en 5 grandes ejes: Telemedicina, Telegestion, Informacion, educacién vy
comunicacion a la poblacion sobre los servicios de salud, telecapacitacién v otros de caracter
técnico relacionados a Ia aplicacién de TICs en los servicios de salud.

e) Teleorientacion

Proporciona a los usuarios de salud consejeria y asesoria con fines de promocién de Ia salud,
prevencién, recuperacion o rehabilitacion de las enfermedades y, si fuera el caso, concluir en
prescripcion de medicamentos. La Teleorientacién puede ser sincrona cuando el
Teleorientador tiene comunicacién directa con el paciente en tiempo real a través de TICs. Y
puede ser asincrona cuando el Teleorientador no se encuentra en comunicacion directa con el

paciente o sea que no estd en linea (off-line)
F. AQUINO P.

f)] Telemonitoreo

Emplea |a transmision de informacion del paciente (datos clinicos bioguimicos, tomografias,
resonancias, electroencefalogramas, entre otros), como medio para controlar a distancia la
situacion del paciente.

g) Teleorientador

Profesional de la salud que orienta o hace seguimiento del estado de salud de los pacientes y
brinda servicio de Telemonitoreo y/o Teleorientacién.

|k, Ancash 1271
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6.2. CONCEPTOS BASICOS
a) Genética Médica (CPMS 96040)

La genética médica es una parte de la medicina que estd en répida evolucidn. Antes confinada
en gran medida a enfermedades relativamente raras, se ha convertido en la actualidad en un
elemento central de nuestro conocimiento sobre la mayoria de las principales enfermedades.
Dado que todos los componentes del ser humano estan influidos por genes, la enfermedad
genética concierne a todas las especialidades médicas, por lo que se hace necesario que los
médicos conozcan esta especialidad. La genética médica incluye los estudios de herencia de
las enfermedades en las familias, el mapeo de los genes andmalos en sus localizaciones
especificas en los cromosomas, el analisis de los mecanismos moleculares mediante los cuales
los genes provocan la enfermedad, y el diagnéstico y el tratamiento de la enfermedad génica,
asi como los métodos de laboratorio especializado. La genética médica también incluye el
asesoramiento genético, la prevencion, la comunicacion relativa de los riesgos y el
tratamiento de los pacientes y sus familias *?

b) Asesoramiento genético (CPMS 96040)

Es un proceso por el cual se recopila y analiza los antecedentes familiares, patrones de
herencia y se calcula las posibilidades de recurrencia en las familias en posible riesgo de una
afeccién genética, se proporciona informacién sobre pruebas genéticas y procedimientos
relacionados. Tiene como objetivos aumentar la comprensién de la familia sobre una
condicién genética, discutir las opciones con respecto al manejo de la enfermedad y los
riesgos y beneficios de mas pruebas y otras opciones y ayudar al individuo y a la familia a
identificar las herramientas psicosociales necesarias para hacer frente a los posibles

resultados. Se suelen abordar cuestiones psicoldgicas como la negacion, la ansiedad, la ira, el
dolor, la culpa o la culpabilidad y, cuando es necesario, se ofrecen referencias para un
asesoramiento psicosocial en profundidad. Se puede proporcionar informacién sobre
recursos comunitarios y grupos de apoyo al paciente/familia. Si la prueba genética detecta
una alteracion, se pueden considerar pruebas a los familiares para la evaluacién de riesgos 4
El asesoramiento genético, es un servicio de salud a las personas, atiende el derecho de todo
paciente y familia de estar informados sobre sus riesgos genéticos, para la toma de decisiones
informadas.

¢) Hallazgos secundarios o incidentales

Los hallazgos secundarios o incidentales son aquellas variantes con significancia clinica que no
estan asociadas al cuadro clinico del paciente. La American College of Medical Genetics and
Genomics (ACMG) recomienda el estudio de variantes patogénicas o probablemente
patogénicas en 59 genes (5).

d) Diagndstico predictivo

Es el proceso mediante el cual se revela el estado genético de un individuo asintomatico con

O

riesgo aumentado (50%) de desarrollar un padecimiento hereditario (familiares de primer
grado de pacientes afectados), plantea dilemas éticos, sociales y médicos hasta zhora

insospechados. Sus ventajas son terminar con la incertidumbre y ofrecer la oportunidad de
tomar decisiones respecto al futuro; las desventajas son los resultados psicoldgicos adversos,
incluyendo el riesgo de que se suiciden, la discriminacién laboral, familiar o social y, en
muchos casos, la falta de estrategias preventivas o curativas. Uno de los factores mas
relevantes para el éxito de un programa de diagnéstico predictivo, es la adaptacién del mismo
al contexto socio-cultural del individuo solicitante 57!
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e) Gen

Unidad funcional, unidad de herencia, compuesta por segmentos de ADN, almacena
informacion para sintesis de proteinas (®

f) Herencia

En biologia y genética, es la transmisién de las caracteristicas fisicas, bioguimicas o
morfoldgicas de los seres vivos de los progenitores a sus descendientes, a través del material
genético contenido en el nacleo de la célula @

g) Prueba genética

Prueba que estudia uno, varios o todos los genes de un organismo, se puede realizar
mediante muestra de sangre periférica, saliva y otros tejidos ®

h) Telegenética

La telemedicina también puede ser utilizada para las consultas de genética, una aplicacién
que ha sido denominada telegenética. Estudios ' revelan la satisfaccién del paciente al
recibir este servicio, incluso revela que los pacientes se encuentran mas satisfechos que el
mismo profesional de salud. En relacién al asesoramiento genético presintomatico @V |os
estudios revelan que los pacientes se sintieron satisfechos, incluso mas de lo que esperaban a
pesar de los problemas técnicos y en relacidn a telesalud para Test predictivos "2 revelan una
mejora el acceso de estos test mientras se mantiene la calidad del cuidado y soporte del
paciente.

6.3. LINEAMIENTOS DEL PLAN
6.3.1 Fuente de pacientes:

e Interconsultas de otras especialidades y subespecialidades del Instituto.

s Referencias de otros Institutos u hospitales.

e Familiares afectados o en riesgo de personas con diagnéstico de enfermedad genética
médica.

6.3.2 Lugar:

e Consultorio de Neurogenética N° 3 del Servicio de Neurogenética.
¢ Via remota desde consultorio o domicilio.

6.3.2 Responsable de la atencion:

¢ Médico(a) genetista del Servicio de Neurogenética
* Médico especialista con formacién en genética médica y asesoramiento genético.

6.3.4 Duracion

¢ 60 minutos.

6.3.5 Estructura general de la consulta:

La atencién ambulatoria subespecializada de un paciente con presuncién diagnostica de una
enfermedad rara, es una consulta prolongada mediante una historia clinica estructurada
(Anexo 1), donde se recolectara la mayor cantidad de informacién disponible del paciente y
su familia para emitir una presuncién diagnéstica y si estuviera disponible solicitar un
examen genético, explicar con detalle en que consiste y la informacion que se obtendra de
: '5 este. Entodas-as consultas se explorardn los siguientes pasos seg(in amerite:
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* Antecedentes fisioldgicos y patoldgicos:

En los pacientes pediatricos se incide mucho en que la madre pueda brindar datos del
nacimiento (talla al nacer, peso al nacer, perimetro cefdlico), hitos del desarrollo del
paciente, de mucha importancia para diferenciar algunos sindromes que cursan con
retraso del desarrollo psicomotor o con regresién del desarrollo, o con microcefalia
congénita o microcefalia en otra etapa del crecimiento. Antecedentes patolégicos que
los pacientes piensan que no tienen importancia, usualmente forman parte de
sindromes genéticos, por esa razén es necesario incidir en cualquier tipo de enfermedad
pequefia, cirugia, etc. que el paciente haya cursado. Los habitos alimenticios, exposicién
a quimicos, datos de menarquia, anticoncepcién son de gran importancia en sindromes
de predisposicion genética al céancer.

e Antecedentes familiares:

Se solicitan datos de la familia, ancestria materna y paterna, edades, si tienen alguna
enfermedad se solicita edad de inicio de signos y sintomas, se solicita minimo 3
generaciones, de los individuos afectados se debe intentar conseguir datos de hijos o
hermanos para determinar que individuos estan en riesgo. También se debe recolectar
informacion de abortos espontaneos. El heredograma se realizara en un programa libre
Prageny Free Online Pedigree Tool, disponible en:
https://pedigree.progenygenetics.com/

e Relato de la enfermedad:
Deberia ser lo més detallado posible.

e Examen fisico:
Examen fisico completo general, buscar signos de dismorfia en cara, orejas, implantacién
de cabello, medir perimetro cefdlico, buscar manchas en piel, examinar genitales
(especialmente pacientes peditricos o adultos con sindromes de diferenciacién sexual),
examinar lineas en manos y pies, nimero de dedos, si amerita por sistemas se solicita
evaluacién a especialista.

e Presuncién diagnéstica:
Si se puede concluir algln diagndstico y solicitar prueba especifica, se debe realizar
asesorfa genética pretest, de lo contrario, solicitar evaluaciones adicionales y/o
examenes de ayuda diagndstica y reevaluacién de caso.

¢ Diagnostico genético definitivo:
Diagnéstico asociado a una alteracién en un gen en particular, se define con una prueba
genética.

e Asesoria genética pre-test:
Explicar en qué consiste examen genético a solicitar, tipo de prueba (PCR, MLPA,
secuenciacién, etc.), posibilidades de encontrar un diagnéstico, implicancias de los
posibles resultados, beneficio de la prueba y resolver todas las dudas del paciente y
familia.

e Asesoria genética post-test:
Entrega de resultado de prueba genética, se explica resultado, si no se encuentra causa
de enfermedad con el examen, se explican otras posibilidades de llegar a un diagnéstico,
estudios mds complejos si se tuviera disponibles, evaluaciones adicionales o
'_rélé\rall{ac\i:d@
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diagndsticas en nuestra institucion, si el resultado concluye una enfermedad especifica,
se explica causa, signos, sintomas, curso, prondstico, patrén de herencia, tratamiento
actual de la enfermedad y si estuviera disponible posibilidad de realizar basqueda de
variante patogénica en la familia, para control de riesgos o toma de decisiones
informadas.

e Asesoria genética familiar y/o pareja:
Pacientes con diagnéstico conocido, se brinda la posibilidad de informar a su familia
sobre su estado genético, implicancias y riesgos en la familia o nueva descendencia.

e« Reevaluacién de caso:
Se solicitard actualizar antecedentes familiares, evaluar curso de la enfermedad, examen
fisico y de contarse con alguna prueba genética en el momento, se podra solicitar o
reevaluar estudio genético ya realizado.

6.3.6 Consulta por Teleorientacién o Telemonitoreo

e Consulta en dos fases:
o Primera fase:
Consulta por telearientacién o telemonitoreo: 30 a 60 minutos.
o Segunda fase:
Consulta por teleorientacién, telemonitoreo o consulta presencial: 30 a 60 minutos.

¢ Proceso:
© lLa primera fase, se realiza por teleorientacién o telemonitoreo para recopilar
antecedentes personales, antecedentes familiares, historia de la enfermedad,

examen fisico se abordard ectoscopicamente (se completard en una consulta
presencial de ser necesario), si es necesario se solicitard evaluacién por otras
especialidades o examenes auxiliares para completar presuncién diagndstica, si se
dispone de prueba genética en la institucion o en otra institucién para la posibilidad
diagndstica se procede a asesoramiento genético pre-test y toma de muestra o
referencia a institucién con prueba diagnéstica.

o la segunda fase, se realiza por teleorientacion, telemonitoreo o consulta presencial
de ser necesario (examen fisico), se reevalia examenes auxiliares y evaluaciones de
otros especialistas, se ofrecerdn otras posibilidades de prueba genética si no se
pudieron concretar en la primera consulta (proyectas de investigacion, programas
especiales de ayuda diagndstica, escribir a expertos a nivel mundial y/o otras
alternativas).

6.3.7 Consulta de Asesoramiento genético—entrega de resultados

El Asesoramiento para entregar resultados genéticos consiste en informar al paciente junto
con/sin pareja y/o familiares las implicancias de este resultado para la el paciente y la
familia, los riesgos 2 los que se esta expuesto y ofrecer distintas opciones para afrontar ese
riesgo. Cuando el paciente ya tiene hijos, se procurard que comprenda la causa del
problema, riesgo en descendencia y en futuros embarazos (pre-concepcional), sin pretender
interferir con la autonomia del paciente y sus familiares.

e Fuente de pacientes:
o Pacientes que tienen resultado de una prueba genética por la consulta de genética.
.o Pacientes que tienen resultado de una prueba genética por la consulta de
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Duracidn:
o 60 minutos.

Proceso:

Posterior a la toma de muestra se programara asesoria genética post-test para entrega
de resultado por teleorientacién o consulta presencial (si el paciente asi lo prefiere y las
condiciones en la institucién son factibles).

Para la teleorientacion el paciente debe estar acompafiado de algtn familiar en casa, se
llevard a cabo con un aplicativo como WhatsApp, Zoom, etc. a través de una
videollamada para poder mostrarle en tiempo real sus resultados a cada paciente y
familiar acompafiante, mediante proyeccién de imagenes se explicard en qué consiste el
resultado, las implicancias en la familia y posibilidad de test predictivos o
presintomdticos en la institucién o en otras instituciones,

Al finalizar este proceso se solicitard un correo electrénico para enviar resultado y se
ofrece asesaria genética familiar con otros familiares que no estuvieron presentes en la
entrega de resultado o con los mismos familiares para resolver dudas que puedan surgir
durante los dias, este proceso se llevard de la misma forma por teleorientacién
mediante videollamada con todos los familiares que desee invitar el paciente.

Dentro de la semana después de la entrega de resultado se programara teleorientacion
con médico tratante para manejo y seguimiento respecto al resultado emitido.

Se programaran las sesiones de asesoramiento genético necesarias para asegurarnos de
que la informacién fue entendida correctamente.

Si durante el proceso se observa signos o sintomas de depresidon o ansiedad se
programaré teleorientacidn con médico psiquiatra del Servicio de Neurogenética.

6.3.8 Asesoramiento genético — test predictivos:

El asesoramiento genético en relacién a los test predictivos para Enfermedad de Huntington
o Enfermedad de Steinert consiste en proporcionar a las personas en riesgo toda la
informacion disponible sobre la enfermedad (etiologfa, diagndstico, signos y sintomas,

tratamiento actual, prondstico y herencia), asi como, facilitar la toma de decisiones

informadas y preparar al individuo para afrontar eficazmente los resultados de |a prueba, y

finalmente si la persona se encuentra adecuadamente preparada para recibir este tipo de

resultados y brinda su consentimiento, poder realizar la prueba genética para revelar su
estado de portador o no de la alteracién genética, a la vez, proparcionar apoyo psicosocial y
neuroldgico en el momento que se requiera.

Fuente de pacientes:
Familiares de pacientes con Enfermedad de Huntington o Steinert que deseen agendar
cita para test predictivo.

Duracidn:
Duracién de cada consulta dependerd de la etapa del proceso (primera consulta de
asesoramiento genético 60 minutos, siguientes consultas de asesoramiento alrededor de
30.minutos).
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e Proceso:
La mayor parte de este proceso se podria llevar a cabo mediante teleorientacién
(asesorias genéticas, evaluaciones por salud mental), el paciente tendrd que acudir al
instituto para citas puntuales como examen fisico neuroldgico, toma de muestra vy
entrega de resultado.

En todo momento acatando las medidas ya detallas en el “Programa de diagndstico
Presintomdtico para personas en riesgo de la Enfermedad de Huntington” y en el
“Programa para realizar estudio genético predictivo para la Enfermedad de Steinert”.

6.3.9 Consulta de programas especiales:

El dnico programa especial vigente del servicio es el programa iHope. El programa iHope
es un programa filantrépico que se han comprometido a proporcionar el estudio
TruGenome Undiagnosed Disease Test a familias desatendidas en diferentes partes del
mundo. El Servicio de Neurogenética del INCN, en colaboracién con el programa iHope
vinculado al laboratorio clinico Illumina, ha conseguido el diagndstico a algunas de
nuestras familias.

= Fuente de pacientes:
o Pacientes seleccionados previamente.

e Duracidn:
o 60 minutos.

e Proceso:
Los pacientes seleccionados pasardn una consulta de genética médica por
teleorientacion o telemonitoreo y asesoramiento genético pre-test (TruGenome
Undiagnosed Disease Test), si el paciente 0 apoderado esta de acuerdo con el estudio
genético se procede a programar cita presencial para examen fisico minucioso y toma
de imagenes y videos, previa firma de consentimiento informado, para ser presentado
a un comité evaluacién con coordinadora clinica del programa (Dra. Carolina Galarreta
Aima o quien sea designado por proyecto iHope internacional), para discusién y
validacion del caso, informacién detallada en “Programa iHope-INCN para diagndstico
de enfermedades raras”. Cuando el caso esté validado se procedera a nueva cita por
telearientacion o telemonitoreo para resolver dudas del asesoramiento genético pre-

F. AQUIND P. test y coordinar cita para toma de muestra.
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6.3.10 Flujograma de Consulta Especializada de Genética Médica/Asesoramiento Genético
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VIl. RESPONSABILIDADES
7.1. A NIVEL DEL INSTITUTO NACIONAL DE CIENCIAS NEUROLOGICAS

El INCN, a través de sus Direcciones (Neurologia, Neuracirugia y Apoyo al Diagndstico),
departamentos y servicios, brindaran las facilidades para la atencién a pacientes y familias con
enfermedades genéticas, asi mismo, gestionaran la obtencién de recursos financieros necesarios
y debidamente justificados para el cumplimiento de las actividades,
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ANEXO 01
FORMATO DE CONSULTA DE GENETICA PACIENTE NUEVO
CONSULTA ESPECIALIZADA DE GENETICA MEDICA/POR TELEMONITOREO

Paciente .

Edad g anos

Historia Clinica

Fecha de consulta -

Fecha de nacimiento .
Evaluador z
Acompafantes 5

Antecedentes: (pediatrico)

-Prenatal: CPN: ... Dx Embarazo: ...mes. ¢éAlguna comorbilidad?? é¢éMedicacidon durante el
embarazo???

-Natal: Producto de .... gestacién, nacida por parto vaginal. Parto (a término) *, *(alta conjunta). éPeso
al nacer?

-Post natal: Control cefélico: *(3) meses, CT *(6) meses, ambulacién *(2)afios, primeras palabras
*(2)afios

-Escolaridad: 5to grado primaria.

-Menarquia:.....

-Antecedentes patoldgicos: ................

Antecedentes: (adultos)

-Producto de ... gestacion, nacida por parto *(vaginal domiciliario, institucional). *Crecimiento y
desarrollo aparentemente normal.

-Grado instruccién: ...

-Ocupacion: ...
-Menarquia:.. afios. G.. P.... Edad de primera gestacién: .... afios
-MAC: ... FUR......

-*{Niega) Consumo de cigarrillos, drogas. *(Consumo de alcohol socialmente).
-*(Niega) exposicion a quimicos y pesticidas.
-Antecedentes patoldgicos:

Antecedentes Familiares: Se realiza heredograma con programa Progeny Free Online Pedigree Tool
disponible en: https://pedigree.progenygenetics.com/
Ancestria materna:

Ancestria paterna:
Niega Consanguinidad

Relato:

Inicio: ...afos

Curso: .... Progresivo, ondulante
(RELATO DETALLADO DE ENFERMEDAD)

G. VARGAS
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Examen fisico/ectoscépico(consulta por telemonitoreo lo que se pueda evaluar con ayuda de
paciente o padres o diferir examen fisico para consulta presencial):

Facie: ... distancia intercantal externa: , distancia interpupilar: , filerum ¢?, frente??, implantacion de
pabellones auriculares, punta nasal ¢?, bermellén superior e inferior ...

Cabeza: braquicefalia (ap mas corto IC > 81%), dolicocefala (AP mas largo IC <76%)¢ ??, trigonocefalia
Piel: ...

Extremidades superiores: surcos en palmas

Extremidades inferiores: sin alteraciones, fuerza conservada.

Si amerita por sistemas se solicita evaluacion a especialista.

Diagndstico:

Disposiciones:;

- Continlia manejo con médico tratante.
- Se brinda asesoria genética,

- Se solicita...

G. VARGAS
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ANEXO 02
FORMATO DE CONSULTA DE GENETICA ENTREGA DE RESULTADOS DE PRUEBAS GENETICAS
CONSULTA ESPECIALIZADA DE GENETICA MEDICA/POR TELEMONITOREO

Paciente :

Edad - afnos

Historia Clinica 2

Fecha de consulta z

Fecha de nacimiento :

Evaluador 3

Acompanantes =

Paciente (varén/mujer) de ... afios con diagnéstico clinico de ......... , €on inicio de sintomas a los ....
afios. Actualmente con ............. Se realiza consulta/TELEMONITOREO para entrega de resultado de

prueba genética.
Prueba solicitada: Se realizé ............

Resumen de los resultados:
La prueba DETECTO ..............

Se actualiza historia familiar: Se realiza heredograma con programa Progeny Free Online Pedigree

Tool disponible en: httgs:[(gedigree.grogenygenetics.corn,{

Ancestria materna:
Ancestria paterna:
*Niega Consanguinidad

Asesoria genética:
e En relacion a resultado

Diagnéstico genético:
e En relacién a resultado

Disposiciones:

e Continuar manejo por médico tratante.

e Se brinda asesoria genética post-test.

e Se entregan resultados y se adjunta informe en historia clinica/Se envian por correo electrénico los
resultados, se entregaran en fisico cuando el paciente o familiar puedan acercarse al Hospital y se
adjuntara informe en espafiol en historia clinica.

e Cita por teleorientacién o presencial en dos semanas para resolver todas las dudas que surjan
respecto a resultado o cita de asesoramiento familiar a disposicién de paciente o familiares.
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de Salud ; ;
ANEXO 03

FORMATO DE CONSULTA DE GENETICA PARA TEST PREDICTIVOS
FORMATO DE DIAGNOSTICO PRESINTOMATICO ENFERMEDAD DE HUNTINGTON/STEINERT
CONSULTA DE ASESORAMIENTO GENETICO/ POR TELEMONITOREQ

Individuo (Nombre completo) :

Edad
Fecha : / /

Consultor o Evaluador :

Acompafiantes :
Datos Personales - | Detalle E
Sexo masculino () femenino ( )
Estado civil soltero ( ) casado () conviviente( ) Separado ()
Viudo () Otro:
Fecha Nacimiento
Lugar de Distrito:
Nacimiento: | Provincia:
Departamento:
Direccion
Procedencia (ultimos 6 meses)
DNI
Teléfonos
Grado de Instruccion primaria( ) secundaria( ) superior( ) Especial( )

completo ( ) incompleto ( ) Ninguno( ) Derecho
No. afios de estudio:

Ocupacion Actual

Anterior

Desempefio laboral

Normal (3), empleo completo o hace todo
Reducido (2) incompleto con menos de lo
esperado para capacidad prevista, tiempo parcial
Poco (1} por horas, con ayuda importante

No empleado (0) o no puede hacer

F. AQUINQ P.

Religién

Progenitor o familiar afectado Padre (), madre ( ) (Nombre completo)

Edad de inicio:

; Historia familiar: Se realiza heredograma con programa Progeny Free Online Pedigree Tool disponible en:
& . https://pedigree.progenygenetics.com/

Ancestria paterna:

Ancestria materna:
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Pre- asesoramiento genético:
Riesgo tedrico (explicar en %): ¢Cual es el riesgo de individuos, que tengan un padre o madre afectado, de
presentar la misma condicion?

[ N T Y S

Se explica el proceso.
Se programa siguiente consulta en dos semanas para resolver dudas sobre el proceso.
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