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SUMMARY
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The majority of clinical geneticists in Chile work in the Metropolitan Region (78%). To expand
the area of Telemedicine and support the management of the Ministry of Health, we present
this Telegenetics development project that includes innovation of assistance and educational
nature directed to regions. The implementation of the National Registry of Congenital Anomalies
in Chile (RENACH) in the public and private systems, in December 2015, and the obligation to
record and describe the anomalies in all newborns, constitutes a favorable scenario that would
benefit from the support of clinical geneticists. This proposal brings together a team of 18
specialists and 6 fellows, professionals from different Universities and / or Hospitals of Health
Services, in a collaborative project in the area of clinical genetics, which, supported by the
HCUCH + CIMT Telemedicine project, will contribute to two regions of Chile better tools for the
diagnosis and comprehensive management of newborn patients with congenital anomalies. It
can serve as a pilot for a new way to support the registration of malformations throughout Chile
and teach clinical genetics concepts. The expected benefits are to improve the quality of care
and health management in patients with little-known diseases.

INTRODUCCION

costos para pacientes y profesionales. Pueden dis-

\ /2rias disciplinas médicas, incluida la Gené-  tinguirse el monitoreo remoto con antecedentes
tica Clinica, estdn introduciendo aplicacio-  clinicos y exdmenes e imdgenes y la telemedici-

nes de telemedicina en el cuidado de los pacien- na interactiva con comunicacién en tiempo real

tes para ampliar el acceso y reducir el tiempo y entre el profesional y el paciente. La mayoria de
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los reportes de telegenética revela satisfaccién en
pacientes y profesionales.

La telemedicina segtn la Organizacién Mundial
de la Salud (OMY) es el suministro de servicios
de atencién sanitaria en los casos en que la dis-
tancia constituye un factor critico, llevado a cabo
por profesionales que apelan a las tecnologias de
la informacién y de la comunicacidn, con el obje-
to de intercambiar datos para hacer diagndsticos,
preconizar tratamientos y prevenir enfermedades
y accidentes. Ademds aplica a la formacién perma-
nente de los profesionales de atencién de salud y
en actividades de investigacién y evaluacién con
el fin de mejorar la salud de las personas y de las
comunidades en que viven®.

En los tltimos anos, se ha introducido el asesora-
miento en linea en genética clinica para aumentar
el acceso de los pacientes a la atencién y reducir el
tiempo y el costo tanto para los pacientes como
para los profesionales. Los resultados psicolégicos
(disminucién de la ansiedad y mayor control) no
difirieron con los pacientes control. La asesoria en
linea en los hogares de los pacientes demostré ser

factible y fue apreciada por una parte sustancial
de ellos®.

Aunque la telegenética como herramienta de te-
lesalud para el asesoramiento genético en linea se
inici6 principalmente para mejorar el acceso a la
atencién genética en 4reas remotas, la creciente
demanda de servicios genéticos con medicina ge-
némica personalizada, la escasez de genetistas cli-
nicos y la experiencia de los centros genéticos esta-
blecidos hacen que la telegenética sea una atractiva
alternativa al asesoramiento genético tradicional
en persona. El uso futuro de telegenética podria
aumentar el acceso de los pacientes a la atencién
especializada y ayudar a satisfacer la creciente de-
manda de servicios genéticos?.
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La telegenética puede mejorar el acceso a la aseso-
rfa genética en dreas desatendidas; hay pocos es-
tudios sobre la metodologia empleada y su costo.
Una evaluacién en cdncer revel6 menores costos
comparado con el asesoramiento en persona y una
alta satisfaccién entre los usuarios®.

En 2009, el Grupo de Trabajo del Modelo de En-
trega del Servicio de Consejeros Genéticos en Es-
tados Unidos definié los modelos de prestacién de
servicios de asesoramiento genético que incluyen
atencion por teléfono y telegenética (por videocon-
ferencia). Las razones de apelacién mds comunes
para querer trabajar en telemedicina inclufa un
enfoque innovador para la prestacién de atencién

médica, la capacidad para trabajar desde casa y la
flexibilidad de los horarios®.

Por otra parte, se hizo una revisién de la literatu-
ra para estudiar las consultas genéticas realizadas
mediante videoconferencia, cuyo objetivo fue de-
terminar si se pueden extraer conclusiones sobre el
valor de la telegenética. Este estudio reporté que
existian altos niveles de satisfaccién del paciente,
que la telegenética puede ser una herramienta il
para brindar asesoramiento de rutina y que tiene
el potencial de evaluar a pacientes pedidtricos con
sospechas de afecciones genéticas. A la vez mani-
fiesta en sus conclusiones que se necesitan estudios
prospectivos de telegenética que exploren la preci-
sién de los diagndsticos y los resultados en los pa-
cientes para permitir que se tomen decisiones in-
formadas sobre el uso adecuado de la telemedicina
en la prestacién de servicios de genética®.

Chile es un pais extenso y centralizado, la geogra-
fia hace dificil el acceso de los pacientes de regio-
nes extremas a centros con genetistas clinicos y
la mayorfa de los genetistas trabaja en la Regién
Metropolitana (78%). A la vez, es el pais latinoa-
mericano con mejor desarrollo del drea de acuerdo
al informe global sobre tecnologias de informdtica
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y comunicacién (TIC) 2016, el cual evalta la pro-
moci6n y los servicios en linea para la poblacién,
fortaleza que las autoridades de salud estdn inte-
resadas en potenciar, desarrollando programas de
telemedicina en diferentes especialidades.

La experiencia en telegenética de la Seccién Ge-
nética del Hospital Clinico Universidad de Chile
(HCUCH) se inicia en el ano 2003, afo en el cual
se implementd un sistema de consultas de genética
clinica via e-mail, para contribuir en la descripcion
y diagndstico de anomalias congénitas en recién
nacidos, proyecto que cont6 con la colaboracién
de todos los genetistas clinicos de Chile. Posterior-
mente, entre 2004 y 2005 se realiz un proyecto
de telegenética iberoamericano junto con la Uni-
versidad Pompeu Fabra de Barcelona, que incluia
disefar un sitio web con una ficha clinica tipo, la
posibilidad de envio de las imdgenes encriptadas y
la resolucién en diferido de la consulta a través de
un foro de discusién de casos. Esta plataforma fue
empleada ademds entre 2006 y 2008 como herra-
mienta docente de postgrado de Genética Clinica
con un plan piloto con cuatro sedes participantes:
en Brasil (Porto Alegre), México (Monterrey), Es-
pana (Barcelona) y Chile (Santiago).

Simultdneamente, en 2006 se cre6 en el Hospi-
tal Clinico Universidad de Chile, el CEMINER
(Centro de Manejo Integral de Pacientes con En-
fermedades Raras), servicio que a través del e-mail
recepciona y resuelve consultas generadas por los
pacientes, facilitando la derivacién a especialistas
con el fin de resolver dudas diagndsticas, solicitud
o interpretacién de exdmenes genético molecula-
res, y de manejo y tratamiento de sus patologias

de base.

Por otra parte, la Universidad de Chile establecié
en 2016 el Proyecto Telemedicina Hospital Clini-
co Universidad de Chile — Centro de Informdtica
Médica y Telemedicina (CIMT), el que considera

www.redclinica.cl

a la telemedicina como la ejecucién de un acto de
asistencia y educacién médica a distancia a través
de herramientas de TIC, y establecié dentro de sus
objetivos el desarrollo de proyectos de innovacién
en telemedicina que fueran de cardcter asistencial
y educacionales dirigidos a regiones, apoyo al Mi-
nisterio de Salud y a su red de salud, y el desarro-
llo de redes de colaboracién académica y cienti-
fica con otras entidades nacionales, identificando
como brechas la formacién de recursos humanos y
la falta de incentivos y gestién de cambio con estas
metodologfas.

Esta iniciativa coincide con la implementacién del
Registro Nacional de Anomalias Congénitas en
Chile (RENACH) en diciembre de 2015 que hace
obligatorio registrar y describir las anomalias en
todos los recién nacidos del pais, escenario que se
verfa beneficiado por la ayuda de genetistas clini-
cos, considerando que los anilisis preliminares de
los datos de RENACH mostraban un bajo indice
de reporte (se describe 1% de anomalias congénitas
vs el 3% esperado) y revelaban una baja calidad de
las descripciones registradas (56%). Ante esta rea-
lidad, implementar un protocolo de telegenética
en el HCUCH-CIMT podria tener impacto, con-
tribuyendo no sélo a un mejor registro de las ano-
malias congénitas de los casos para el RENACH,
sino también a mejorar la calidad de atencién de
los recién nacidos con anomalias congénitas en la
medida que se avance en su proceso diagndstico.

MATERIAL Y METODO

Se generd un protocolo de telegenética, conside-
rando el disefio de una plataforma segura de con-
sulta en linea que permitiera implementar una fi-
cha clinica tipo, capacidad de envio y recepcion
de documentos e imdgenes adjuntas, vinculando
como interconsultores a 18 genetistas clinicos de
diversos hospitales y clinicas de Chile y a 6 beca-
rios de Genética Clinica.

195



Los objetivos del protocolo fueron aumentar la tasa
de diagndsticos etioldgicos especificos en los neo-
natos con anomalias congénitas (AC) en las regio-
nes de Los Lagos y de Arica y Parinacota, mejorar
la calidad de los datos recolectados para el Registro
de Anomalias Congénitas de Chile (RENACH)
en las regiones de Los Lagos y de Arica y Parinaco-
ta, y evaluar la metodologfa de TIC mds adecuada
para resolver consultas a distancia de neonatos con
anomalfas congénitas.

Las tareas eran realizar evaluaciones conjuntas entre
el equipo tratante y los genetistas clinicos de todos
los neonatos con anomalias congénitas nacidos en
las regiones de Los Lagos y de Arica y Parinacota
por medio de TICs (fotos, imdgenes, foros, video-
conferencias, archivos de texto) y sugerencia de exd-
menes y manejo, es decir, capacitar al equipo médi-
co tratante de neonatos con AC de las maternidades
de las regiones de Los Lagos y de Arica y Parinacota
en la descripcién de AC, resolviendo dudas, sugi-
riendo sitios de consulta, ensefiando contenidos. La
poblacién de estudio estimada, es decir, de anoma-
lias congénitas esperados por Regi6n eran 340 casos
en Los Lagos y 107 en Arica y Parinacota, calculan-
do una prevalencia de 3% de AC al nacer.

Se empled el consentimiento informado avalado
por la administracién local que firma la madre
para compartir los datos médicos.

Como indicadores se planeaba comparar la pro-
porcién de neonatos con anomalias congénitas
con el diagnéstico etiolégico preintervencién (ano
2016) con la proporcién de neonatos con anoma-
lias congénitas con diagnéstico etioldgico postin-
tervencion (afos 2017 y 2018), igualmente com-
parar la proporcién de casos con defectos de cierre
del tubo neural (anencefalia, encefalocele y espina
bifida) adecuadamente descritos tanto pre como
postintervencién Otra tarea a ejecutar fue com-
parar la ejecucién de un protocolo de teleconsultas
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de genética en tiempo real por seis meses, seguido
por un protocolo de teleconsultas de genética en
horario hibil por seis meses, a través de encuestas
de satisfaccién al usuario (equipo médico tratan-
te) y a genetistas (interconsultores de telegenética).
Para esto se elaboraron dos encuestas para evaluar
el nivel y/o experiencia de uso de TICs y telemedi-
cina por parte de los usuarios e interconsultores al
inicio y al final de la intervencién.

Los resultados esperados eran mejorar la calidad de
atencién de los neonatos con anomalfas congénitas
en Chile, mejorar la calidad de los datos epidemio-
légicos sobre anomalias congénitas en Chile y con-
tribuir a la monitorizacién del impacto de politicas
de salud pablica para la prevencién de anomalias
congénitas, como el 4cido félico en harina blanca
para disminuir los defectos de cierre del tubo neural.

RESULTADOS

Un hallazgo no contemplado que quedé en eviden-
cia desde el inicio fue el bajo nimero de interconsul-
tas, dado que existe un subregistro de las anomalias
congénitas, lo cual disminuye el porcentaje inicial
estimado de interconsultas a recibir por el sistema.

Los datos recopilados sugieren que en el registro
del RENACH, obtenido a través del registro de pe-
diatras de puerperio y neonatologia, sélo se estin
reportando los casos mds complejos que requieren
hospitalizacién y representan un porcentaje muy
bajo del total estimado. Este punto es muy relevan-
te de resaltar y es en si mismo ya un aporte de este
protocolo a los procesos de capacitacién que efectda
el DEIS (Departamento de Estadisticas e Infor-
macién de Salud) del Ministerio de Salud, pues en
el RENACH se deben incluir todas las anomalias
congénitas. La baja tasa de interconsultas modificé
radicalmente uno de los objetivos bdsicos de nues-
tro proyecto; sin embargo, mediante una revisién y
rescate de todos los casos reportados al RENACH
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(tanto a través del certificado de parto nacido vivo,
como por medio del registro de anomalias congéni-
tas) podremos hacer un control de calidad de cada
uno de ellos.

En cuanto a la encuesta referente a percepciones de
los usuarios de la plataforma empleada, contrasta-
da con las expectativas que estos mismos tenian al
partir este protocolo, revelan adecuada correlacion
y resultados positivos.

Durante este proyecto hemos participado en la gene-
racién de tres nuevas instancias de desarrollo de tele-
genética en el pais. Una de ellas es la vinculacién de
la Seccién Genética del HCUCH al Centro CERPO
(Centro de Referencia Perinatal Oriente) del Hospi-
tal Dr. Luis Tisné, en calidad de interconsultores a
distancia en tiempo diferido para casos de diagndsti-
co prenatal. Se pretende extender esta solicitud a los
genetistas y residentes de Genética Clinica como ac-
tividad permanente y remunerada por el MINSAL.

El CERPO fue creado en 2003 y es un Centro
de la Facultad de Medicina de la Universidad de
Chile como plataforma de docencia, investigacién
y extensién. Es un centro de derivacién de mal-
formaciones congénitas que controla el 45% de las
cardiopatias congénitas operables del pais. Ya tenia
un Programa de Telemedicina Perinatal disponible
a los servicios de salud que refieren embarazadas,
cuyos fetos presentan malformaciones congénitas,
en directo y con la realizacién de exdmenes eco-
gréficos a distancia con sistema de videoconferen-
cia del MINSAL. Colabora con regiones, con los
hospitales de Antofagasta, Isla de Pascua, Talca-
huano, Los Angeles, Concepcién, Temuco, Valdi-
via, Osorno, Coyhaique y Punta Arenas.

La segunda actividad derivada de este protocolo
es la asesoria solicitada por el encargado de Enfer-

medades Raras del MINSAL (Dr. Alex Figueroa
Munoz, Q.E.P.D.) para disenar una red de telege-
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nética para el soporte de redes en el pais ante la fa-
lencia de la especialidad de Genética Clinica. Los
objetivos serfan optimizar la atencién de pacientes
y sus familias, asesorar y capacitar a los profesiona-
les de la salud, mejorando el acceso a los médicos
especialistas en genética y acortando las listas de
espera en el sistema publico.

Y la dltima actividad derivada de este protocolo se
desarrolla en el 4mbito académico ante la genera-
cién de una estadia de intercambio de una becaria
de genética clinica participante de esta experien-
cia, quien solicité una pasada opcional en el Hos-
pital Dr. Juan Noé de la ciudad de Arica durante la
cual se planea dar inicio a interconsultas en tiem-
po real, ampliando las posibilidades del protocolo

HCUCH-CIMT.

Desafios

* Catastro nacional de la prevalencia de pacientes
con enfermedades raras: el registro nacional de
malformaciones congénitas es un comienzo.

* Recursos para la educacién genética de los pro-
fesionales de la salud y la poblacién e instalacio-
nes y convenios con laboratorios para eximenes
diagndsticos especiales.

* Mejor atencién, diagndsticos precisos, manejo
integral, acceso a medicamentos huérfanos y
prevencién de recurrencia de enfermedades ge-
néticas.

* Alentar, favorecer y facilitar la creacion de gru-
pos de apoyo a nivel nacional revelard las ne-
cesidades de los pacientes y de sus grupos de
apoyo; implementar el acceso a los medios, los
responsables politicos y los sistemas de salud.

* Generacién de nuevas plazas para médicos ge-
netistas clinicos en la red de salud publica de
Chile.

e Trabajo y esfuerzo conjunto en una red ibe-
roamericana de estas alianzas en cada pais.
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