ESTUDIOS GENETICOS

Mariona Matas Avella.

11.1 Introduccion

En los Gltimos anos se ha demostrado el impacto de la genética en muchas enfer-
medades responsables de arritmias y muerte subita de origen cardiaco. Al ser estas
enfermedades hereditarias, es de vital importancia plantear que el paciente es parte
de una familia potencialmente portadora de la misma enfermedad, por tanto, es
necesario estudiar los descendentes y ascendentes del paciente.

El principal objeto de estudio de la genética son los genes, éstos se encuentran
en el ADN celular, dentro del nicleo de las células. E1 ADN es un acido nucleico que
contiene toda la informacion genética utilizada para el desarrollo y el funcionamien-
to de los seres vivos y es responsable de la transmision hereditaria.

El ser humano tiene miles de genes distribuidos en 23 pares de cromosomas,
cada par de cromosomas contiene los mismos genes.

La mutacion es un cambio en la informacién genética de un ser vivo y que, por
lo tanto va a producir un cambio de las caracteristicas de éste, que se puede transmi-
tir a su descendencia. La consecuencia de las mutaciones puede ser una enfermedad
genética.

La identificaciéon de las mutaciones en los genes que causan estas enfermedades,
ha facilitado un conocimiento progresivo de su fisiopatologia'.
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11.2 Indicaciones

Se debe plantear la realizacion de un estudio genético, cuando un paciente tiene
un diagnostico de sindrome genético (T largo, QT corto, sindrome de Brugada, ta-
quicardia ventricular polimérfica catecolaminérgica, miocardiopatia hipertroéfica, dila-
tada y displasia arritmogénica, etc) o cuando no se han hallado causas que justifiquen
una muerte subita. Ademas, cuando hay mas de un miembro de la familia afectado
por una de estas enfermedades, deberemos sospechar que estamos ante una entidad
genética’.

11.3 Informacion, cuidados y recomendaciones de enfermeria

El diagnostico genético es una prucha muy compleja, que debe realizarse en un
laboratorio especializado en el analisis del genoma. Dicho estudio sirve para identifi-
car la causa genética (la mutacién) de una determinada enfermedad.

Antes de realizar un estudio genético, deberemos de disponer de todas las explo-
raciones a las que el paciente se ha sometido. Y lo mismo para los miembros de la
familia afectada de la enfermedad?®”.

1. Deberemos realizar la historia familiar, llamado también pedigree o drbol ge-
nealdgico, un esquema que nos da informacion de la relacién entre los distin-
tos miembros de la familia y resumen rapido de las distintas enfermedades
que estos han padecido.

2. Exploraciones complementarias: estudio electrofisiolégico, pruebas de es-
fuerzo, electrocardiograma de 12 derivaciones, ecocardiografia, tests far-
macologicos, etc.

3. Extraccion de muestra de sangre o saliva o raspado de la piel bucal, que
permite la obtencién de ADN para realizar el estudio genético.

11.4 Funciones de enfermeria

Enfermeria tiene un papel importante dentro del campo de la genética en cuan-
to al control, cuidado y prevencion de estos pacientes.

Realizacion de ECG

El electrocardiograma basal es la herramienta que dard mas informacioén para
establecer si un miembro de la familia esta afectado o no de una enfermedad. La rea-
lizacion del electrocardiograma en dptimas condiciones es, por lo tanto, de vital im-
portancia. Ademas en algunas entidades, como el sindrome de Brugada, puede ser de
ayuda el realizar el ECG en dos posiciones de electrodos precordiales altos (V1 y V2).
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Por tanto, es importante que el personal responsable de la realizacion de los ECG, sepa
el motivo de consulta del paciente para poder adecuar esta prueba a cada caso.

Otras pruebas complementarias

El personal de enfermeria sera también el responsable de la realizacion junto al
personal médico, de otras pruebas necesarias para el diagnostico (prueba de esfuer-
zo, estudio electrofisiologico, etc).

Extraccion de muestra para obtencion de ADN

El personal de enfermeria es el responsable de la extracciéon de muestra para
obtencion de ADN, ya sea de sangre (3ml de sangre en un tubo de EDTA), saliva (en
envase con estabilizador de liquido) o raspado de mucosa bucal (en el caso de ninos
pequenos).

Los profesionales del laboratorio de genética cardiovascular aislaran los leucoci-
tos de esa muestra y de esos leucocitos aislaran el ADN.

Informacion al paciente

Segun la patologia que se sospecha de cada paciente, pueden existir una serie
de farmacos contraindicados. El personal de enfermeria suministrara al paciente un
listado de farmacos a evitar.

Ante el diagnéstico o sospecha diagnostica de una enfermedad potencialmente
letal, es importante el apoyo psicologico a estos pacientes y sus familiares®.

Recomendaciones

Las pruebas genéticas tienen un valor incalculable para el diagnostico y pronos-
tico de los pacientes. La recogida exhaustiva de muestras y la correcta identificacion
de cada miembro de la familia es imprescindible, para que cada muestra equivalga al
individuo correcto. Es decir, un fallo de identificacién, puede llevar a catalogar a un
paciente de afectado siendo éste sano vy, al contrario, considerar un paciente enfermo
como no portador de una enfermedad™.
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RESUMEN

1. El principal objetivo del estudio de la genética son los genes, éstos se encuen-
tran en el ADN celular, dentro del ntcleo de las células.
2. El estudio genético se plantea cuando un paciente tiene un diagnoéstico de
sindrome genético: QT largo, QT corto, Brugada, taquicardia ventricular po-
limérfica catecolaminérgica, miocardiopatia hipertrofica, dilatada, displasia
arritmogénica, etc.
3. El diagnostico genético es una prueba muy compleja, que sirve para identifi-
car la causa genética (la mutacion) de una determinada enfermedad.
4. Las pruebas a realizar en un estudio genético son:
= Historia familiar.
= Exploraciones complementarias: estudio electrofisiolégico, pruebas de
esfuerzo, electrocardiograma de 12 derivaciones, ecocardiografia, tests
farmacologicos, etc.

= Extraccion de muestra de sangre o saliva o raspado de piel bucal que
permite la obtencion de ADN para realizar el estudio genético.

5. Enfermeria tiene un papel importante dentro del campo de la genética en
cuanto al control, cuidado y prevencion de estos pacientes.
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