Teleconsulta meédica en el cuidado de nifios con
sospecha de enfermedades raras: un estudio piloto en
Brasil durante la pandemia de COVID-19
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Abstract Resumen

Resumo

Fecha de sumision: August 28, 2022 | Fecha de aprobacion: Noviembre 22, 2022

OBJETIVO: Evaluar la teleinterconsulta en genética médica para casos de nifios con sospecha de
enfermedades raras. METODOS: Estudio prospectivo de evaluacién cualitativa y cuantitativa del uso y
satisfaccion de la teleinterconsulta asincrona para médicos de hospitales publicos de una ciudad de la
macrorregion norte del estado de Minas Gerais. RESULTADOS: Se realizaron un ftotal de 21
teleinterconsultas desde el 29 de septiembre de 2020 hasta el 07 de enero de 2021. Aproximadamente el
52,3% de ellas lograron establecer el diagnéstico probable en la primera evaluacién, y las demas se
encontraban dentro de los protocolos de investigacion de enfermedades raras. De los 12 médicos
Solicitantes, el 91,6% eran mujeres, el 58,2% eran residentes de pediatria y el 41,8% eran pediatras.
Alrededor del 58% de los médicos solicitantes nunca antes habian usado la telemedicina. Hubo 100% de
satisfaccion con la teleinterconsulta con el genetista especialista. CONCLUSION: La teleinterconsulta en
genética médica para nifios con enfermedades raras cumplié con las expectativas, modificé la conducta
de los médicos no especialistas en una ciudad sin genetista y orienté el diagndstico y la conducta en todos
los casos.

Palabras clave: Telemedicina; Interconsulta; Genética,; Pediatria; Satisfaccion del Usuario

Medical teleconsultation in the care of children with suspected rare diseases: a pilot study in Brazil during
the COVID-19 pandemic

OBJECTIVE: To evaluate teleinterconsultation in medical genetics for cases of children with suspected rare
diseases. METHODS: Prospective study of qualitative and quantitative evaluation of the use and
satisfaction with asynchronous teleinterconsultation for physicians from public hospitals in a city in the
northern macro-region of the state of Minas Gerais. RESULTS: A total of 21 teleinterconsultations were
performed from September 29, 2020, to January 07, 2021. Approximately 52.3% of them were able to
establish the probable diagnosis in the first evaluation, and the others were within the protocols of rare
diseases investigation. Of the 12 requesting physicians, 91.6% were female, 58.2% were pediatric
residents, and 41.8% were pediatricians. About 58% of the requesting physicians had never used
telemedicine before. There was 100% satisfaction with the teleinterconsultation with the specialist
geneticist. CONCLUSION: Teleinterconsultation in medical genetics for children with rare diseases met
expectations, modified the conduct of non-specialist physicians in a city lacking a geneticist, and guided
diagnosis and conduct in all cases.

Keywords: Telemedicine; Interconsultation; Genetics; Pediatrics; User Satisfaction

Teleinterconsulta médica no cuidado de criancas com suspeita de doencas raras: relato de experiéncia de
um estudo piloto no Brasil durante a pandemia de COVID-19.

OBJETIVO: Avaliar a teleinterconsulta em genética médica para casos de criangas com suspeita de
doencas raras. METODOS: Estudo prospectivo de avaliagdo qualitativa e quantitativa do uso e satisfagdo
da teleinterconsulta assincrona por médicos de hospitais publicos de um municipio da macrorregiao norte
de Minas Gerais. RESULTADOS: Foram realizadas 21 teleinterconsultas no periodo de 29 de setembro de
2020 a 07 de janeiro de 2021. Aproximadamente 52,3% delas conseguiram estabelecer o diagndstico
provavel na primeira avaliagdo e as demais estavam dentro dos protocolos de investigacdo de doencas
raras. Dos 12 médicos solicitantes, 91,6% eram do sexo feminino, 58,2% eram residentes de pediatria e
41,8% eram pediatras. Cerca de 58% dos médicos solicitantes nunca haviam utilizado a telemedicina.
Houve 100% de satisfagdo com a teleinterconsulta com o geneticista especialista. CONCLUSAO: A
teleinterconsulta em genética médica para criancas com doengas raras atendeu as expectativas,
modificou a conduta de médicos ndo especialistas em uma cidade sem geneticista e orientou diagndstico




e conduta em todos os casos.

Palavras-chave: Telemedicina; Interconsulta; Genética; Pediatria; Satisfacdo do Usuario

Introduccién

Las enfermedades raras son aquellas que afectan
hasta 65 personas por cada 100.000 habitantes o 1,3
por cada 2.000 habitantes. Aunque individualmente
son raras, como grupo afectan a un porcentaje
significativo de la poblacién’. En Brasil, se estima que
alrededor de 13 millones de personas tienen una
enfermedad que se considera rara2. De este grupo de
enfermedades, el 80% son de origen genético. En
2014, el Ministerio de Salud publicé la ordenanza que
establecié la Politica de Atencién Integral a las
Personas con Enfermedades Raras en el Sistema
Unico de Salud (SUS). Las enfermedades raras se
clasificaron segun su naturaleza: de origen genético o
no genético. Las de origen genético se subdividieron
en anomalias congénitas frente a manifestacion tardia
y discapacidad intelectual frente a errores innatos del
metabolismo (EIM)".

La sospecha temprana y, cuando sea posible, el
diagndstico de enfermedades genéticas raras es
fundamental y complejo. El genetista tiene un papel
fundamental en el diagndstico precoz y manejo de
este tipo de enfermedades. Paraddjicamente, hay
escasez de médicos genetistas en Brasil, un pais de
dimensiones continentales con barreras sociales y
geograficas aun evidentes. Datos de la Demografia
Médica de Brasil estiman que hay un total de 300
médicos genetistas activos en todo el pais, la
especialidad médica con el segundo menor niumero de
profesionales?.

La evaluacion de personas con sospecha de
enfermedades genéticas requiere una cuidadosa
atencion a los detalles y la anamnesis durante el
examen fisico y, cuando sea necesario, a la
propedéutica molecular especifica®.

El uso de sistemas de informacién en salud es util en
la investigacion epidemiolégica de malformaciones
congénitas, una de las categorias de enfermedades
raras de origen genético®. El Sistema de Informacion
de Nacidos Vivos (SINASC), implementado en Brasil
en 1990, tiene como objetivo recopilar informacion
sobre los nacimientos que ocurren en todo el territorio
nacional. Los datos del SINASC provienen del
Certificado de Nacido Vivo (DNV). La DNV cuenta con
un campo denominado Campo Seis, con tres opciones
de diligenciamiento respecto a la presencia de
anomalias congénitas: “si” (cuando existen anomalias

congénitas), “no” (cuando no existen anomalias
congénitas) o “ignora” (cuando la informacién no esta
disponible para el profesional que llen6 el
documento)®’. Para que el SINASC sea eficaz en el
seguimiento y la planificacion de las acciones de salud
publica, la informacién recopilada debe ser confiable.
Esto solo es posible con el correcto llenado de los
datos e informacion del paciente en los instrumentos
de recoleccion. Cuando los no especialistas en
genética médica evaluan y envian estos datos, puede
haber inconsistencias en la calidad de la informacién
que interfieren con la evaluacion general de las
enfermedades raras’.

En este contexto, la telegenética médica, a través de
la teleinterconsulta entre un médico genetista y un
médico no especialista, es una herramienta util para
atender la demanda y la carencia concurrente de
profesionales especializados en el pais. La pandemia
de COVID-19 ha destacado aun mas su necesidad, ya
que el bloqueo ha impuesto el aislamiento y el
posterior distanciamiento social. Asi, este estudio tuvo
como objetivo evaluar el uso de la teleinterconsulta en
genética médica en casos de nifios con sospecha de
enfermedades raras, vinculados a hospitales publicos,
en la principal ciudad de la macrorregion norte de
Minas Gerais.

Metodo

Esta investigacion fue aprobada por el Comité de
Etica e Investigacion de la Universidad del Estado de
Rio de Janeiro con el CAEE
37441020.4.0000.5282.
Se trata de un estudio observacional, descriptivo,
transversal, con analisis cualitativo y cuantitativo.
Para la obtencién de los resultados se siguieron los
siguientes pasos: se definieron
seleccion e inclusion de pacientes en la macrorregion
de salud de Minas Gerais con su respectiva ciudad
principal; invitaciones a hospitales
publicos con servicios de obstetricia vinculados a la
ciudad principal elegida para participar en el estudio;
se elaboré6 un formulario especifico para la
teleinterconsulta en genética médica; y se selecciond
la plataforma de comunicacion entre el médico
genetista y el médico no especialista.
Se modificé y adaptd el formulario con datos clinicos
para teleinterconsulta del formulario utilizado en el
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numero

los criterios de

se enviaron



Estudio Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas (ECLAMC) para obtener
los datos clinicos de pacientes con sospecha clinica
de enfermedades protocolo de
teleinterconsulta. ECLAMC es un programa de
investigacion clinica y epidemioldgica sobre anomalias
del desarrollo que trabaja con partos hospitalarios en
paises de América Latina. La metodologia de casos y
controles se utiliza para analizar los posibles factores
de riesgo en la causalidad de las malformaciones
congénitas. En ECLAMC se llenan las fichas de los
pacientes malformados y sus
formularios contienen
clinico, descripcion detallada de la malformacion,
examenes complementarios, entre otros?.
El formulario desarrollado para la inclusién de
informacion incluia campos especificos para detallar
informacion sobre antecedentes familiares, embarazo,
parto, hallazgos clinicos, fotografias y examenes de
imagen del paciente con sospecha de enfermedad
rara. El formulario fue insertado en la plataforma de
asistencia remota utilizada.

Para la seleccion de la macrorregion a ser estudiada
en Minas Gerais, se seleccionaron dos criterios: 1) el
porcentaje y distribucion de médicos genetistas en las
14 macrorregiones de salud/ciudad principal del
estado de Minas Gerais y 2) el porcentaje de llenar el
Campo Seis de la DNV como “ignorado”, mediante la
evaluacion de los datos publicados en el SINASC.

Se observd una distribucion desigual de médicos
genetistas en las macrorregiones de Minas Gerais,
con la mayoria trabajando en Belo Horizonte, la
principal ciudad de la macrorregién central (89,5%),
mientras que las otras macrorregiones tenian escasez
de especialistas. Ademas, al evaluar el llenado de las
DNV mediante el analisis de los datos del SINASC en
2017 (el afio mas reciente en el que se cuenta con
datos al momento de iniciar la investigacion), la
macrorregion norte mostré las mayores tasas de
llenado del Campo Seis como “ignorado” (34%). Asi,
esta macrorregion, con su respectiva ciudad principal
(Montes Claros), fue escogida como objeto de este
estudio.

El protocolo para la teleinterconsulta médica fue el
siguiente: se registraron los médicos solicitantes; Se
insertd el
Informado (FCI), debidamente firmado por el tutor del
nifo participante, y se completo el formulario detallado
para la teleconsulta. El tiempo de respuesta del
médico especialista fue de hasta 72 horas. Con el fin

raras en el

controles. Estos

informacion como examen

Formulario de Consentimiento Libre e
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de completar la informacién necesaria, se realizé un
contacto de audio para aclaraciones y detalles. Un
médico genetista clasificd la primera evaluacion y, en
caso de dudas,
genetistas especialistas.

Para evaluar el nivel
teleinterconsulta, el médico solicitante
formulario complementario adaptado de la escala de
evaluacioén del nivel de satisfaccién de Finalizacion de
Frase tras recibir la opinién del experto genetista. Este
formulario contenia siete elementos de respuesta
directa y un elemento abierto. En el primer item del
cuestionario, se cuestioné cualitativamente (“si” o
“no”) al médico solicitante sobre el uso previo de una
plataforma de telemedicina. En los seis items
subsiguientes, se que escogiera una
puntuacion de 0 a 10 a las afirmaciones sobre la
facilidad para contactar al equipo de teleinterconsulta
en genética, la capacidad de ser orientado por el
teleconsultor, la satisfaccion con el servicio recibido, la
satisfaccion con el formulario de inclusiéon de
informacion, la intencién de uso futuro de la
teleinterconsulta en genética y la satisfaccion general
con la teleconsulta. La satisfaccion evaluada con una
puntuacion de “0” significa ausencia total de acuerdo y
“10” significa acuerdo total. En el ultimo item, se
invitaba a los encuestados a criticar, sugerir o dar un
cumplido.

lo asistieron otros dos médicos

de satisfaccion con la
llend un

solicito

Resultados

En el periodo del 29 de septiembre de 2020 al 07 de
enero de 2021, las dos maternidades participantes del
estudio registraron un total de 4.345 nacimientos
acumulados. Hubo 21 solicitudes de teleinterconsulta,
demandadas por 12 profesionales médicos (Tabla 1y
Tabla 2).

Aproximadamente 11 pacientes (52,3%) pudieron
establecer el diagndstico probable en la primera
evaluacion, y los otros 10 pacientes estaban dentro de
los protocolos de investigacion de enfermedades raras
basados en la experiencia del médico genetista. De
los pacientes evaluados, 13 (62%) fueron derivados a
servicios de genética para seguimiento, 4 (19%)
estaban en espera de reevaluacion, 2 (9,5%) fueron
dados de alta después de la evaluacion y hubo 2
(9,5%) muertes (Tabla 1).

El principal motivo de solicitud de teleinterconsulta fue
la presencia de dismorfias en el paciente (10
pacientes; 47,6%). Ademas, todas las solicitudes de



teleinterconsulta relativas a anomalias congénitas
incluyeron malformaciones multiples; no hubo solicitud
por anomalia congénita aislada o menor (como:
polidactilia, mielomeningocele aislada, alteraciones
preauriculares, entre otras).

En siete pacientes (33%) se considero la posibilidad
diagndstica de EIM. Los principales signos y sintomas
clinicos que sugirieron el diagnostico de enfermedad
metabdlica fueron antecedentes familiares positivos
de EIM, hipotonia, hepatoesplenomegalia, anemia,

catarata  congénita  bilateral, convulsiones vy
alteraciones de la coagulacion.
Las enfermedades genéticas sugeridas con

posibilidad diagndstica en el periodo fueron: distrofia
toracica asfixiante de Jeune, sindrome de Noonan,
deficiencia de adenosina desaminasa (DAD),
sindrome de Apert, sindrome de Waardenburg,
sindrome orofaciodigital y trisomia13. Después de la
primera pacientes  (19%)
requirieron estimulacién temprana y fueron derivados
a atencion de fisioterapia, fonoaudiologia y terapia
ocupacional.

evaluacion, cuatro

El paciente mas joven tenia siete dias y el mayor 790
dias. La mediana de edad fue de 18,5 dias. Diez
pacientes (47,6%) eran neonatos.

Tabla 1- Descripcion de las solicitudes de teleinterconsulta del estudio (continua)

Fecha Edaddel  ; Pediatra Motivo de la Hipotesis  Procedimiento Propedéutica Seguimiento
paciente, dias solicitando? solicitud diagnéstica
01/10/20 15 Si Macrocraneo, Distrofia Evaluacién Panel de Derivado al
mesomelia, térax en toracica auditiva, rayos displasia ¢ésea: Servicio de
forma de campana  asfixiante de X sin cambios. Genética -
Jeune Cariotipo: SUS.
46,XY.
05/10/20 8 Si Medio hermano  Paciente sano Alta de - Seguimiento
materno con genética para pediatrico
tirosinemia tipo | seguimiento periodico
pediatrico Descarga de la
genética
10/10/20 28 Si Hipotonia, EIM Triaje EIM - Seguimiento
insuficiencia con
respiratoria, endocrinologia
hepatomegalia y hematologia;
derivado al
Servicio de
Genética-SUS
15/10/20 15 Si Sospecha de Sindrome de Panel de Cariotipo: Derivado a
displasia esquelética Apert cariotipo, 46,XX especialista en
radiografias y genética
displasia 0sea médica -
sanidad
privada
15/11/20 90 Si Pie deforme Cromosomopat  Cariotipo, Cariotipo: Derivado al
congénito, hendidura ia evaluacion 46,XX Servicio
laringea tipo 1, auditiva y Genético-SUS
estenosis subglética oftalmoldgica
y dismorfias
25/11/20 7 Si Antecedentes Antecedentes Dosis de Dosificacion  Seguimiento
familiares de familiares de  enzima alfa- normal de pediatrico
hermanos fallecidos Enfermedad de glucosidasa enzimas. periddico
con enfermedad de  Pompe (EIM).  acida en Descarga de la
Pompe leucocitos genética
10/12/20 790 Si Fiebre prolongada, Linfohistiocitosi ~ Triaje IEM  Deficiencia de Muerte
hepatoesplenomegali s Scuenciacion  adenosina  Asesoramiento
a, agrandamiento de hemofagocitica del exoma desaminasa genético para
los ganglios linfaticos, EIM (ADA) padres.
anemia y desnutricion
21/12/20 9 Si Hueso nasal Cromosomopat  Cariotipo,  Sin respuesta Todavia estaba
hipoplasico, ia radiografia de de los en el hospital
dismorfismos Sindrome cuerpo entero, solicitantes de En espera de
(implantacion baja del orofaciodigital fundoscopiay la propedéutica reevaluacion
oido, térax corto y evaluacion realizada
“apéndices de la auditiva
lengua” y polidactilia
postaxial)
29/12/20 30 Si Luxacién congénita Rasopatia Cariotipo, Cariotipo: Derivado al
de rodilla, hipoplasia Cromosomopat fundoscopia y 46,XY Servicio
de gluteos, ia evaluacion Genético -
dismorfismos (oreja  Embriopatia auditiva SuUSs
de implantacion baja, diabética

micrognatia e
hipertelorismo)
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Tabla 1- Descripcion de las solicitudes de teleinterconsulta del estudio (continua)

Fecha Edaddel  ; Pediatra Motivo de la Hipotesis  Procedimiento Propedéutica Seguimiento
paciente, dias solicitando? solicitud diagndstica
06/01/21 - No Aborto de 12 Cromosomopat Cariotipo Sin acceso al Padres
semanas ia parental resultado derivados al
Servicio de
Genética-SUS
13/01/21 30 Si Dismorfias faciales  Sindrome  Radiografia de Sin acceso al Todavia estaba
leves, camptodactilia dimorfico manos y pies y resultado en el hospital
de manos, Cromosomopat  cariotipo En espera de
superposicion y ia reevaluacion
acortamiento de 4 y 5 Embriopatia
dedos del pie diabética
izquierdo, sindactilia
cutanea,
convulsiones, fosa
sacra (¢ disrafismo
oculto?)
26/01/21 19 Si Dismorfismosy  Sindrome de Cariotipo, triaje ~ Cariotipo: ~ Derivado al
catarata congénita Fraser IEM 46,XX servicio de
bilateral Anomalia genética - SUS
numeérica y referido a
EIM estimulos:
fonoaudiologia,
fisioterapia 'y
terapia
ocupacional
03/02/21 18 Si Dismorfismos, Dismorfismos Cariotipo Sin acceso al  Derivado al
ventriculomegalia, resultado Servicio
convulsiones, pie Genético -
deforme congénito, SUS
iris y coloboma
retiniano
12/02/21 12 Si Pelo blanco en regién Sindrome de Evaluacion Sin acceso a Derivado al
frontal, rizomelia Waardenburg auditiva y los resultados  servicio de
oftalmologica genética - SUS
12/02/21 9 Si Microftalmia, Trisomia 13 Cariotipo, Cariotipo: 47, y estimulos:
polidactilia, Ecocardiogram XX, +13 fonoaudidlogo,
dismorfias, aplasia a, Ultrasonido fisioterapia y
cutis transfontanelar terapia
ocupacional
01/04/21 120 Si Anemia, convulsion, TCG, Triaje EIM Sin acceso a Muerte
diarrea, RDNP, tirosinemia Panel de los resultados Padres
ascitis, alteracion de (EIM) genes del referidos al
la coagulacion neurodesarroll servicio de
o genética - SUS
05/04/21 240 Si Estenosis de valvula  Sindrome de Evaluacion de Propedéutica  Derivado al
pulmonar, Noonan coagulacion, sin servicio de
dismorfismos y evaluacion alteraciones genética - SUS
madre con fenotipo oftalmoldgica y y estimulos:
similar, cariotipo auditiva logopedia,
46,XY fisioterapia 'y
terapia
ocupacional
26/05/21 32 Si Convulsiones de Enfermedad Panel de Cariotipo: Derivado a
dificil control e multifactorial genes del 46,XY especialista en
hipospadias EIM neurodesarroll Panel de genética
o) neurodesarroll médica -
o sin sanidad
alteraciones privada
14/06/21 60 Si Cristales de tirosina  Tirosinemia Dosis de Sinaccesoa En esperade
en examen de orina (IEM) tirosina y los resultados reevaluacion
Padres metionina
consanguineos plasmaticas.
(primos hermanos) Dosis de
succinil
acetona en
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Tabla 1- Descripcion de las solicitudes de teleinterconsulta del estudio (conclusién)

Fecha Edaddel  ;Pediatra Motivo de la Hipotesis  Procedimiento Propedéutica Seguimiento
paciente, dias solicitando? solicitud diagnostica
21/06/21 41 Si Hipotonia, Cromosomopat Matriz HGC Cariotipo:  Todavia estaba
artrogriposis, ia estructural solicitada 46,X,Ygh+ en el hospital
dismorfismos Ala espera del En espera de
resultado de  reevaluacion
HGC-array
01/07/21 180 Si RDNP, dismorfismos  Sindrome de Ecografia Cariotipo: Derivado al
(talla baja, Noonan abdominal, 46,XX servicio de
implantacion baja del valoracion genética - SUS
oido, cuello alado), oftalmoldgica y y estimulos:
estenosis de valvula auditiva, logopedia,
pulmonar revision de fisioterapia y
laboratorio terapia
ocupacional

RDNP: Retraso en el Desarrollo Neuro-psicomotor; DAD: Deficiencia de Adenosina Desaminasa; HGC-array: hibridacion
genomica comparativa; TCG: Trastornos Congénitos de la Glicosilacion; EIM: Errores Innatos del Metabolismo.

De las 12 solicitudes, la mayoria eran médicos
(91,6%), residentes de pediatria (58,2%) y nunca
habian utilizado los servicios de teleinterconsulta
médica (58,3%). El otro 41,8% de las solicitudes
fueron pediatras.

Todos los participantes se mostraron satisfechos con
el servicio prestado (100%) e informaron que, en caso
de nuevas dudas sobre el diagnéstico genético de
pacientes con sospecha de enfermedades raras,
solicitarian nuevamente la teleinterconsulta (tabla 2).

Tabla 2: Evaluacion de la satisfaccion con la teleconsulta en genética médica

¢Ha utilizado la plataforma de telemedicina con fines de Si 5 (41,7%)
consultoria antes? No 7 (58,3%)
Qué facil fue contactar con el equipo de teleasistencia de Calificacion Numero de participantes
genética médica. Considere 0: extremadamente dificil y 10: 7 2 (10%)
extremadamente facil 8 4 (30%)

9 2 (20%)

10 4 (40%)
Capacidad del consultor para brindar orientacion sobre el Calificacion Numero de participantes
caso presentado. Considere 0: extremadamente incapaz y 1 12 (100%)
10: extremadamente capaz.
Satisfaccion con el servicio recibido. Considere 0: Calificacion Numero de participantes
extremadamente insatisfecho y 10: extremadamente 1Q 12 (100%)
satisfecho.
Satisfaccion con la presentacion del formulario de inclusiéon Calificacion Numero de participantes
de informacién. Considere 0: extremadamente insatisfechoy 10 2 (16,66%)
10: extremadamente satisfecho. 9 2 (16,66%)

8 4 (33,3%)

7 2 (16,66%)

6 2 (16,66%)
IEn otros casos en los que tenga dudas sobre el diagndstico Calificacion Numero de participantes
genético de un paciente, solicitaria de nuevo la 7 12 (100%)
teleinterconsulta. Considere 0: totalmente en desacuerdo y
10: totalmente de acuerdo.
Satisfacciéon global con la teleinterconsulta en genética Calificacion Numero de participantes
médica recibida. Considere 0: extremadamente insatisfechoy 1 12 (100%)

10: extremadamente satisfecho.

El cuestionario de satisfaccion también tenia un

momento, respondié rapidamente a las demandas y

campo abierto, donde se solicitaba al médico sus
comentarios, dudas o criticas. Aproximadamente el
17% de los solicitantes llenaron este campo y las
respuestas fueron positivas, como se ejemplifica a
continuacion:

Respuesta 1: “Muy satisfecho y agradecido, ya que
donde trabajo la evaluacion de sindromes genéticos
es muy limitada”.

Respuesta 2: “El genetista fue de gran ayuda en todo

envié un informe que facilité la comprension del caso,
permitiendo un buen seguimiento del paciente”.

Discusion

Este es un estudio pionero sobre el uso de
telegenética médica para nifios con sospecha de
enfermedades raras en Brasil. Este estudio indica que
la estrategia pudo haber sido resolutiva en el 61,8%
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de los casos en la primera teleinterconsulta, ya que el
52,3% de los casos tenian el diagndstico probable vy el
9,5% fueron dados de alta hospitalaria. Nuestros
resultados también muestran que los médicos
asistentes de niflos con sospecha de enfermedades
raras, especialmente los residentes de pediatria,
buscan una segunda opinion de un genetista, aunque
la mayoria de ellos no utilizan la telemedicina como
herramienta en su practica
Hubo 21 solicitudes de teleinterconsulta, solicitadas
por 12 profesionales diferentes durante el periodo de
ejecucion del estudio, de acuerdo con la literatura en
estudios similares con una media menor o igual a 50
participantes®10.11,

El uso de la telegenética médica todavia esta poco
evaluado9,12-16 y estudios similares abordan el papel
de la telegenética en el asesoramiento de oncologia
genética12-14, pero pocos informan el papel de la
telegenética en la evaluacion clinica de pacientes con
anomalias congénitas y EIM5.16,

Al igual que en nuestro estudio, Gold et al. evaluaron
el uso de la telegenética desde la perspectiva de la
satisfaccion del usuario. En ese estudio, se evalud la
satisfaccion de los profesionales de la salud con la
telegenética aplicada en la atencion de nifios con triaje
neonatal alterado para EIM durante los primeros
meses de la pandemia de COVID-19. Se envi6 una
encuesta en linea a los profesionales de la salud
registrados en el servidor Metab-L, una lista de correo
electrénico internacional para la discusion de la
atencion clinica en EIM. Los participantes completaron
la encuesta mediante un cuestionario en linea que
contenia 69 preguntas objetivas y cuatro preguntas
abiertas. Se registraron las respuestas de los
participantes y se evalud la satisfaccion mediante la
escala de Likert. El cuestionario fue respondido por 44
profesionales de la salud de ocho paises diferentes y
varias categorias profesionales involucradas en el
cuidado de nifios con triaje neonatal
(médicos, asesores genéticos,
trabajadores sociales). No hubo agrupacién de la
categoria profesional de los
participantes. Mas del 93 % de los participantes
practicaron la telegenética para la atencion de
pacientes con deteccién anormal de recién nacidos en
los primeros meses de la pandemia de COVID-19.
Alrededor del 50% de los usuarios estuvo de acuerdo
en que la telesalud es eficaz para la evaluacion del
triaje de recién nacidos anormales'’.

Un estudio relacionado desarrollado por Mena et al.

clinica.

anormal
nutricionistas  y

evaluacion  por
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también evalud el papel de la teleinterconsulta en
genética médica. Sin embargo, a diferencia de nuestro
estudio, en el que la solicitud de teleinterconsulta
podia ser realizada por cualquier especialidad médica
implicada en Ila pacientes con
enfermedades raras y en el que la teleinterconsulta se
realizaba de forma asincrona, los solicitantes incluidos
por Mena et al. fueron exclusivamente pediatras y las
evaluaciones se
Inicialmente, los pacientes eran evaluados en persona
por un pediatra en Santo Domingo, Republica
Dominicana, una regidon con escasez de médicos
genetistas. Posterior a esto, si habia indicaciéon para
evaluacién genética, el paciente era evaluado
remotamente a través de videoconferencia por un
médico genetista del Cincinnati Children's Hospital
Medical Center, USA. Durante la teleinterconsulta, el
pediatra realiz6é el examen fisico, que incluyé examen
neurolégico y evaluacion de dismorfologias guiadas
por el genetista. Se evaluaron un total de 66
individuos con sospecha de trastornos genéticos entre
2015 y 2020. Al igual que en nuestro estudio, después
de la evaluacién, el genetista emiti6 una opinion
experta al pediatra, orientando la evaluacion clinica y
la conducta’®.

Al igual que en nuestro estudio, los dismorfismos
fueron una de las principales razones para derivar a
los nifios a la teleinterconsulta en el estudio de Mena
et al. También reportaron menor agudeza diagndstica
que la encontrada en nuestro estudio tras la primera
evaluacion clinica por teleinterconsulta (7,6% y 52,3%,
respectivamente). Las principales enfermedades
clinicamente diagnosticadas en ese estudio fueron:
neurofibromatosis tipo 1, sindrome de Poland y
rasopatias. Es de destacar que, a diferencia de
nuestro estudio, las pruebas moleculares diagndsticas
estaban disponibles y se ofrecieron a los pacientes
cuando fue necesario. Después de la propedéutica
molecular, la agudeza diagndstica aumentoé al 59%. A
diferencia de nuestro estudio, no se realizd ninguna
encuesta de satisfaccion del usuario. Sin embargo, se
informd un alto nivel de satisfaccidon con la seguridad,
la eficiencia y las habilidades de diagndéstico a través
de comentarios informales de las familias de todos los
pacientesS.

Cabe recordar que los dismorfismos, principal motivo
de solicitud de teleinterconsulta en nuestro estudio,
forman parte de la gran mayoria de los sindromes
genéticos™. Un estudio de Wenger et al. evaluo el
papel de la telegenética para la evaluacion clinica de

atencion de

realizaron sincronicamente.



pacientes con dismorfismos ingresados en una unidad
de cuidados intensivos. Un médico genetista realizd
un examen fisico presencial que fue transmitido
sincrébnicamente a otro médico genetista que se
encontraba geograficamente distante. Posteriormente,
se comparo la exploracion fisica realizada a distancia
con la exploracion fisica realizada presencialmente
por los especialistas. Para la transmision de imagenes
se utilizé una camara AMD-2500 con lente zoom 50x
para transmitir la grabacion del examen fisico al
médico genetista que se encontraba remoto a través
de la plataforma de telemedicina InTouch Health RP-
Lite10. Los autores concluyeron que la evaluacion
clinica mediante telegenética logré identificar el 93%
de las dismorfias reportadas en el examen presencial.
Al igual que en nuestro estudio, todos los pacientes
evaluados por Weng et al. estaban polimalformados;
sin embargo, tuvieron una variacién de edad menor
que la encontrada en nuestro estudio (21 a 140 dias
versus 7 a 790 dias, respectivamente)’®. Ademas, en
nuestro estudio, los pacientes no fueron reevaluados
personalmente por el médico genetista, y no hubo
comparacioén entre la evaluacién presencial y remota,
como se hizo en ese estudio. Sin embargo, nuestro
estudio también utilizé una plataforma validada para la
comunicacién entre el genetista y los médicos no
genetistas. El uso de una plataforma de comunicacion
validada es fundamental para la seguridad vy
confidencialidad de los datos sensibles de los usuarios
de telemedicina. Ambos estudios son pioneros en la
evaluacion de la teleinterconsulta médica en genética.
Es importante destacar que nuestro estudio obtuvo un
alto nivel de satisfaccion entre los médicos que
utilizaron la teleinterconsulta. Afirmaciones similares
se reportan en la literatura, como el estudio de Gorrie
et al autores
bibliografica en la base de datos Pubmed con
descriptores relacionados con la telegenética en el
periodo de 2001 a 2019. Se incluyeron 21 articulos en
la revision. La mayoria de los estudios incluidos
presentaron una metodologia similar
estudio;
utilizaron la teleinterconsulta entre las modalidades de
teleasistencia, y desarrollaron su propio formulario en
linea para la evaluaciéon de la satisfaccién del
usuario®.

En ese estudio, la satisfaccion general de los
profesionales de la salud con el uso de la telegenética
fue alta en la mayoria de los estudios incluidos en la
revision. Los autores destacan informes de médicos

Estos realizaron una revision

a nuestro

fueron analisis cualitativos-cuantitativos,

sobre los beneficios de la telegenética en cuanto a la
velocidad solicitud 'y la llamada,
especialmente en lugares donde la distancia era un
factor limitante®. Una observacién similar también se
hizo en nuestro estudio, con informes de los usuarios
de que uno de los beneficios de la teleinterconsulta
era la rapidez de la opinidn de los expertos.

Por lo tanto, la teleinterconsulta en genética médica
para nifos con sospecha de enfermedades raras
cumpli6 con la expectativa de
especialistas en una ciudad que carecia de un
genetista y orientaba el diagndstico y manejo en todos
los casos. Nuestros datos resaltan la importancia de
una evaluaciéon clinica adecuada por parte de un
genetista de nifios con sospecha de enfermedad
genética.

entre la

los médicos no
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