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Resumen

Objetivo: Describir los resultados de una encuesta realizada a oftalmélogos pertenecientes a la Asociacion Mexicana de
Oftalmologia Pediatrica (AMOP), a la Sociedad Latinoamericana de Oftalmologia Pediatrica (SOPLA) y a la Sociedad Pa-
namericana de Retinopatia del Prematuro (SPROP), sobre el abordaje de patologias de probable origen genético, asi como
sobre el uso de pruebas diagndsticas, el conocimiento actual y el futuro interés de aprendizaje. Método: Estudio observa-
cional y descriptivo. Se aplicé un cuestionario mediante una plataforma electronica, el cual consta de 24 preguntas, que fue
compartido por medio de invitaciones electrdnicas. Se realizo un andlisis estadistico descriptivo de las variables de interés
y para cada una se obtuvieron las prevalencias para la muestra total; los resultados se expresaron como porcentajes.
Resultados: De los 100 médicos entrevistados, el 73% reportaron no realizar un abordaje diagndstico con enfoque genéti-
co. Patologias como el nistagmo, la catarata juvenil/congénita y el glaucoma congénito se asociaron en un 77%, un 95% y
un 94%, respectivamente, con un componente genético en su etiologia. El 55% de los médicos reportaron no estar familia-
rizados con técnicas de diagndstico genético. El interés de los médicos para aprender sobre genética aplicada en su
prdctica clinica es alto (64%), mostrando un interés especial en la secuenciacion completa del exoma. Conclusiones: En
la préctica clinica de los médicos encuestados existe una deficiencia en el reconocimiento de patologias de origen gené-
tico, asi como en su abordaje diagndstico.

Conocimiento. Diagndstico genético. Encuesta. Oftalmologia pediatrica. Patologia oftélmica. Técnicas diag-
nosticas.

Abstract

Purpose: To describe the results obtained by the application of a survey to a group of ophthalmologists who are members
of the Asociacion Mexicana de Oftalmologia Pediatrica (AMOP), Sociedad Latinoamericana de Oftalmologia Pedidtrica
(SOPLA) and Sociedad Panamericana de Retinopatia del Prematuro (SPROP), about practice patterns, diagnostic techniques,
current knowledge, and future educational interests about ophthalmic genetic disorders. Methods: Cross-sectional, descrip-
tive study. An online survey of 24 questions was shared through electronic invitations. Statistical analysis used descriptive
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statistics for the main variables, obtaining prevalences and expressing the results as percentages. Results: From the 100
physicians interviewed, 73% reported not carrying out genetic tests on patients with probable genetic eye disorders. Condi-
tions as nystagmus, juvenile/congenital cataract and congenital glaucoma, were associated in 77%, 95% and 94%, respec-
tively, to have a genetic component in their etiologies. Fifty-five percent of physicians reported not being familiar with gene-
tic diagnostic techniques. The interest of physicians to learn about applied genetics in their clinical practice is high (64%),
showing special interest in whole exome sequencing. Conclusions: In the clinical practice of physicians, there is a deficien-
cy in the recognition of diseases with a genetic origin, as well as in their diagnostic approach.

Knowledge. Genetic testing. Survey. Pediatric ophthalmology. Eye disorders. Genetic techniques.

Introduccion

La medicina esta avanzando rapidamente dentro del
ambito de la gendmica, y el ojo tiene un papel principal
en la terapia génica. En la actualidad se conocen unas
4000 enfermedades o sindromes genéticos que afec-
tan al hombre, de los cuales un tercio presentan invo-
lucro ocular. En el area de la oftalmologia se ha
logrado, en las ultimas tres décadas, el mapeo de mas
de 300 genes y variantes causantes de enfermedades
oculares inflamatorias y hereditarias’?.

Las causas méas importantes de ceguera en la infan-
cia en los paises con altos ingresos son el déficit visual
cerebral y las anormalidades del nervio dptico, mientras
que la retinopatia del prematuro y la catarata son las
causas de ceguera prevenibles mas frecuentes. Un
estudio realizado en poblacién inglesa en el afio 2006
documenta una prevalencia de catarata congénita de
1-3 por 10,000 nacidos vivos, de retinitis pigmentosa de
1 por 4000 nacidos vivos, de retinoblastoma de 1 por
23,000 nacidos vivos y de aniridia de 1.8 por 100,000
nacidos vivos®. Mas del 60% de los casos de ceguera
en la infancia son causados por enfermedades hereda-
das, como catarata congénita, glaucoma congénito,
degeneraciones retinianas, atrofia de nervio dptico, etc.
Asi mismo, el 40% de los pacientes con ciertos tipos
de estrabismo cuentan con antecedentes familiares®.

Por otro lado, en los paises de bajos ingresos se ha
observado la transicién de patologias como opacidades
corneales nutricionales y anomalias congénitas a pato-
logias observadas en los paises de altos ingresos'.

La prevalencia de enfermedades con etiologia gené-
tica reportada en el Instituto Mexicano de Oftalmologia
en el periodo del 1 de enero de 2018 al 31 de octubre
de 2019 es del 1.09%, similar a la reportada en otros
estudios. Las afecciones mas frecuentes son retinosis
pigmentaria, glaucoma congénito, distrofia de conos,
distrofia corneal, distrofia cono-baston, distrofia bas-
ton-cono, coloboma de iris y catarata congénita.

El diagndstico genético basado en métodos de
deteccion de ADN establece la predisposicion que

tiene un paciente para presentar una patologia incluso
décadas antes de mostrar manifestaciones clinicas, y
ademas permite detectar la presencia de multiples alte-
raciones de forma simultdnea*, lo que tiene repercu-
siones positivas en la calidad de vida del paciente y su
familia, y se traduce en el estudio de las enfermedades
que tienen un origen heredable, como son las distrofias
retinianas, el glaucoma congénito, la catarata congé-
nita, el estrabismo hereditario, el daltonismo, las dis-
trofias corneales, la atrofia y las neuropatias opticas
heredadas.

El desarrollo de técnicas de diagnostico molecular,
como la secuenciacion de ultima generacion, ha per-
mitido conocer la totalidad del exoma, asi como
secuencias especificas identificadas como causantes
de patologia ocular heredada, como degeneraciones
retinianas, atrofia dptica y glaucoma®. En un estudio
publicado por Rim, et al.b, la secuenciacion de nueva
generacion se utilizd para el estudio del nistagmo a
temprana edad, lo que llevé a la deteccidon de otras
alteraciones genéticas.

En 2016 se creé The Genetic Eye Disease Task
Force como respuesta a la necesidad que tenia la
American Association for Pediatric Ophthalmology and
Strabismus (AAPQOS). Para iniciar, crearon una
encuesta con el fin de evaluar el conocimiento de base
de las enfermedades més comunes hereditarias ocu-
lares: la evaluacion de pacientes, el entendimiento de
pruebas genéticas y la habilidad para identificar pacien-
tes con cuadros de origen genético que pudieran ser
tratados como parte de enfermedades sistémicas. Se
reportaron un total de 264 encuestas respondidas, y el
11.7-34.1% de los participantes reportaron tener cono-
cimiento y usar en su practica clinica el diagndstico
genético en sus diferentes modalidades’.

En México existen pocos estudios que documenten
el conocimiento médico acerca de las técnicas de diag-
nostico molecular para la deteccion de patologias oftal-
moldgicas heredadas. En un estudio realizado por la
Escuela de Medicina de la Universidad Panamericana,
en el ano 2015, se realiz6 un analisis bioético sobre el
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conocimiento y las actitudes de los oftalmdlogos en
cuanto al consejo genético para retinoblastoma, el cual
reportd que un 73.5% de ellos se han visto en la nece-
sidad de proporcionar asesoramiento a los pacientes
sobre la enfermedad; sin embargo, solo el 26.5%
demostraron tener conocimientos sobre los patrones
de herencia del retinoblastoma®.

El objetivo de este estudio fue describir los resulta-
dos obtenidos en una encuesta realizada a oftalmélo-
gos pertenecientes a la Asociacién Mexicana de
Oftalmologia Pediatrica (AMOP), la Sociedad
Latinoamericana de Oftalmologia Pediatrica (SOPLA)
y la Sociedad Panamericana de Retinopatia del
Prematuro (SPROP), sobre el abordaje de patologias
de probable origen genético, asi como sobre el uso de
pruebas diagndsticas, el conocimiento actual y el futuro
interés de aprendizaje.

Método

Se trata de un estudio observacional y descriptivo.
El protocolo fue aprobado por el Comité de Investigacion
del Instituto Mexicano de Oftalmologia.

Se aplicd un cuestionario mediante una plataforma
electrénica (Google y onlinencuesta), el cual consistié
en 24 preguntas abiertas, cerradas y de opcién multi-
ple, y fue compartido con oftalmdlogos pertenecientes
a la AMOP, la SOPLA y la SPROP por medio de invi-
taciones electronicas, en los meses de noviembre y
diciembre de 2019. Se especifico en la encuesta que
los resultados serian anénimos y solo se utilizarian con
fines académicos.

El cuestionario se obtuvo de un estudio realizado por
Drack, et al.’, con previa autorizacién, y fue traducido al
espafiol, mencionando que el cuestionario original no
esta validado. Se obtuvieron en total 100 respuestas. Los
criterios de seleccién fueron ser médico oftalmdlogo y
perteneciente a las sociedades AMOP, SOPLA o SPROP.

Se realizd un andlisis estadistico descriptivo de las
variables de interés y para cada una se determinaron
las prevalencias para la muestra total; los resultados
Se expresaron como porcentajes.

Resultados

La encuesta electronica fue contestada por 100 oftal-
mdlogos pertenecientes a las sociedades antes men-
cionadas, de los cuales el 79% se dedican dentro de
su practica clinica a la ensefanza y el 27% a la inves-
tigacion. Asi mismo, el 56% ejercen la medicina pri-
vada, el 21% en un hospital oftalmoldgico y el 35% en

hospitales publicos. De los 100 participantes, el 73%
trabajan tiempo completo y el 27% medio tiempo.

De los entrevistados se reporta que, en promedio a la
semana, la mayoria (70%) atienden menos de cinco
pacientes con patologia ocular de probable origen gené-
tico, el 15% de 5 a 10 pacientes, el 4% mas de 11 pacien-
tes y el 11% refieren no atender este tipo de patologias.
Se preguntd si realizaban estudios genéticos a los
pacientes en quienes sospechaban un origen genético
del padecimiento, como se documenta en la figura 1.

Se interrogd de forma intencionada acerca de las
patologias genéticas pediatricas mas relevantes en la
consulta de un oftalmélogo, de acuerdo con su preva-
lencia, como son el nistagmo, la catarata juvenil, la
catarata congénita y el glaucoma congénito (Tabla 1),
siendo la catarata congénita y juvenil la mayormente
asociada a una patogénesis genética (95%).

Del total de los médicos entrevistados, en cuanto a
las pruebas usadas para el diagnostico genético repor-
taron un grado de conocimientos que varia del 2% al
27%. El 55% de los médicos reportaron no estar fami-
liarizados con dichas técnicas, el 18% no comprenden
las pruebas diagndsticas en genética y solo el 1% las
comprenden completamente. Por otro lado, la mayoria
reportan tener interés por el aprendizaje y la implemen-
tacién de dichas pruebas diagnosticas en su practica
clinica diria, como se muestra en la figura 2.

Discusion

A partir de la informacion obtenida de los oftalmélo-
gos encuestados, destaca la deficiencia en la practica
clinica en el reconocimiento de patologias de origen
genético, asi como en su abordaje diagndstico, pues
solo el 27% de los médicos refieren realizar pruebas
diagndsticas, de los cuales el 78% terminan refiriendo
el caso a un especialista en genética.

De acuerdo con el estudio realizado por Drack, et al.,
en el que se baso el presente trabajo, el porcentaje mas
alto en conocimiento basal sobre métodos diagndsticos
fue del 34%, en el rubro de andlisis de deleciones y
duplicaciones, y el més bajo fue en diagndstico por
secuenciacion de Sanger, con un 11.7%,; el 48% respon-
dieron no estar familiarizados con dichas técnicas. En
constraste, en el presente estudio, el andlisis de muta-
ciones puntuales reporto el nivel de conocimiento mas
alto (27%), y el mas bajo lo obtuvo la secuenciacién de
Sanger (2%), mientras que el 55% respondieron no estar
familiarizados con ninguna técnica diagndstica.

Respecto a la asociacion con condiciones genéticas,
se identifico el nistagmo como de etiologia genética en
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Figura 1. Flujograma del abordaje diagnéstico en pacientes con patologias de probable origen genético en

oftalmologia pediétrica.

Tabla 1. Principales patologias de probable origen
genético en la consulta de oftalmologia pediatrica

¢Es una patologia
de potencial

iRealiza
diagnéstico
origen genético? genético?

Nistagmo 7% 23% 21%  79%
Catarata juvenil/congénita 95% 5% 67%  33%
Glaucoma congénito 94% 6% 35%  65%

un 77%, la catarata juvenil/congénita en un 95% y el
glaucoma congénito en un 94%, mientras que en el
estudio de Drack, et al.” los médicos identificacion en
un 75% el nistagmo, un 95% la catarata y un 85% el
glaucoma.

Entre los entrevistados, de acuerdo con la practica
clinica, de los que trabajan en un hospital oftalmoldgico
el 61% respondieron sentirse capacitados para identifi-
car manifestaciones clinicas de condiciones genéticas
y hacer referencia oportuna, el 74% de los que trabajan
en un hospital general y el 25% de los que trabajan en
la practica privada.

El interés de los médicos por aprender sobre gené-
tica aplicada en su practica clinica es alto, con especial
interés en la secuenciacién completa del exoma (64%)
y en el andlisis de mutaciones puntuales en un 61%,
mientras que en el estudio de Drack, et al.” el mayor
interés en un futuro aprendizaje se reporté para el
analisis de mutaciones puntuales (73.5%) y la secuen-
ciacién de nueva generacion (72.7%).

Entre las sugerencias de los oftalmélogos encuesta-
dos, se propone profundizar en conocimientos
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Figura 2. Conocimiento actual y futuro interés de aprendizaje sobre técnicas de diagndstico genético.

genéticos mediante la creacion de cursos en linea
sobre genética aplicada, congresos enfocados en
genética y la colaboracion con genetistas para otorgar
Cursos.

Una de las limitaciones del estudio es que el cues-
tionario no esta validado; sin embargo, refleja la impor-
tancia de prestar atencion al abordaje genético del
paciente oftalmoldgico.

La medicion del conocimiento médico sobre patolo-
gias de origen genético permite identificar las areas de
oportunidad dentro de la oftalmologia, asi como pro-
mover el aprendizaje en genética de patologias ocula-
res, tanto del diagndstico como del tratamiento y el
pronostico, y poder otorgar asesoramiento como parte
de un manejo multidisciplinario.

El impacto que tiene el diagndstico genético en la
vida del paciente puede significar su reincorporacion a
la sociedad y prevenir complicaciones al actuar de
forma precoz. Se busca evitar la recurrencia en la fami-
lia, asi como asesorar sobre la aplicacion de pruebas
de diagndstico molecular para los miembros que
podrian estar potencialmente afectados. Se refleja ade-
mas la importancia de la realizacion de algoritmos

diagndsticos aplicables a poblacién mexicana, para de
este modo brindar tratamiento especifico y personali-
zado basado en las alteraciones genéticas mas
frecuentes.

Conclusiones

Concluimos que, en la practica clinica de los oftalmé-
logos pediatricos encuestados, existe una deficiencia
en el reconocimiento de patologias de origen genético,
asi como en su abordaje diagndstico. Sin embargo, la
mayoria de los oftalmdlogos muestran gran interés por
aprender sobre genética aplicada en su practica diaria,
en especial la secuenciacion completa del exoma y el
analisis de mutaciones puntuales.

Conflicto de intereses

Se declara que no existe ningun conflicto de intere-
ses por parte de los autores ni del Instituto Mexicano
de Oftalmologia, por lo que los resultados no se vieron
influenciados de forma alguna.
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Responsabilidades éticas

Proteccion de personas y animales. Los autores
declaran que para esta investigacion no se han
realizado experimentos en seres humanos ni en
animales.

Confidencialidad de los datos. Los autores decla-
ran que han seguido los protocolos de su centro de
trabajo sobre la publicacion de datos de pacientes.

Derecho a la privacidad y consentimiento infor-
mado. En el presente trabajo no se usaron datos de
pacientes, solo una encuesta por medio electrénico, en
la que se especificd que la informacion compartida
seria unicamente para fines de investigacion. No se
incluyeron datos personales para mantener el anoni-
mato de los médicos participantes.
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