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Resumen

Introduccion: los trastornos genéticos constituyen una causa muy importante de la morbi-
lidad y mortalidad en la poblacion pediatrica a nivel mundial. En la Reptblica Dominicana, el
acceso limitado a los servicios genéticos, la ausencia de programas de pruebas diagnosticas
y de prediccion de riesgo como el tamizaje neonatal a nivel nacional y la falta de datos locales
dificultan el diagnostico y manejo temprano.

Objetivos: evaluar el nivel de conocimiento, actitudes y practicas de los profesionales de la
salud respecto a los trastornos genéticos y su abordaje diagnoéstico-terapéutico en la Repti-
blica Dominicana.

Metodologia: se realizé un estudio descriptivo, cuantitativo y transversal con médicos
pediatras, familiares, y gineco-obstetras de los sectores pablico y privado en Santo Domingo,
Republica Dominicana. La recoleccion de datos se realiz6 mediante un cuestionario estruc-
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turado que evalu6 conocimientos, actitudes y practicas relacionadas al diagnéstico genético,
incluyendo una seccién sobre las limitaciones asociadas a barreras socioeconémicas. Los
datos fueron analizados utilizando los programas de Excel y Jamovi.

Resultados: la mayoria de los encuestados presentd un nivel de conocimiento genético
intermedio, con diferencias significativas entre los sectores publico y privado. Casi todos
reconocieron la relevancia clinica de la genética médica, aunque si reportaron falta de
formacion especifica y baja confianza en la interpretacién de pruebas. Los factores econo6-
micos y las dificultades de accesibilidad a consultas con especialistas fueron las principales
limitaciones identificadas.

Conclusion: los profesionales de la salud en la Reptblica Dominicana cuentan con un conoci-
miento moderado sobre genética médica, con brechas significativas en su aplicacion clinica.
Es necesario fortalecer la educacion médica continua en genética, fomentar el acceso a
servicios de salud en zonas rurales y promover politicas que ayuden al diagnostico temprano,
asi como la atencion integral de los pacientes pediatricos con trastornos genéticos.

Palabras clave: alfabetizacion genética; genética pediatrica; Reptiblica Dominicana; aten-
cién primaria; barrera socioeconémica; educacion médica.

Abstract

Introduction: Genetic disorders are a major cause of morbidity and mortality in the pedia-
tric population worldwide. In the Dominican Republic, limited access to genetic services, the
absence of diagnostic and risk prediction programs such as national newborn screening, and
alack of local data hinder early diagnosis and management.

Objectives: To evaluate the level of knowledge, attitudes, and practices of healthcare profes-
sionals regarding genetic disorders and their diagnostic and therapeutic management in the
Dominican Republic.

Methodology: A descriptive, quantitative, cross-sectional study was conducted with pedia-
tricians, family physicians, and obstetrician-gynecologists from the public and private
sectors in Santo Domingo, Dominican Republic. Data collection was carried out using a
structured questionnaire that assessed knowledge, attitudes, and practices related to
genetic diagnosis, including a section on limitations associated with socioeconomic barriers.
Data were analyzed using Excel and Jamovi software.

Results: Most respondents demonstrated an intermediate level of genetic knowledge, with
significant differences between the public and private sectors. Almost all recognized the
clinical relevance of medical genetics, although they reported a lack of specific training and
low confidence in interpreting tests. Economic factors and difficulties accessing specialist
consultations were the main limitations identified.

Conclusion: Healthcare professionals in the Dominican Republic have a moderate level of
knowledge about medical genetics, with significant gaps in its clinical application. It is neces-
sary to strengthen continuing medical education in genetics, promote access to healthcare
services in rural areas, and encourage policies that facilitate early diagnosis and compre-
hensive care for pediatric patients with genetic disorders.

Keywords: genetic literacy; pediatric genetics; Dominican Republic; primary care; socioe-
conomic barrier; medical education.
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Introduccion

La genética es una disciplina dentro de la biologia que estudia los aspectos de
la estructura y funcion de los genes, la variabilidad genética y la herencia en los
organismos vivos, a nivel celular, molecular y poblacional’. Su estudio comenz6
a partir de los experimentos con guisantes realizados por Gregor Mendel en el
siglo xix lo que marco la era de la genética moderna y la herencia mendeliana®.

La genética juega un papel clave en la medicina permitiendo la comprension de
las variaciones fenotipicas del ser humano como su altura, peso, distribucion
corporal e incluso el color de los ojos. La genética médica tiene un enfoque
sobre los aspectos vinculados a los procesos de salud-enfermedad del paciente
con relacién a enfermedades de origen genético causadas por cambios en la
secuencia del ADN (lo que se conoce como variantes genéticas o mutaciones),
congénitas (anomalias estructurales y/o funcionales presentes al nacer) y
hereditarias (transmision a varios miembros de una misma familia o paren-
tela); asimismo, promueve el adecuado asesoramiento genético del paciente y
la familia, dirigiendo la toma de decisiones clinicas-reproductivas informadas
y de tratamientos personalizados con precision, como la terapia génica, lo que
se traduce en prevencion de riesgo de recurrencia, mejor calidad de vida'y
prondstico del afectado y avances en la investigacion médica de enfermedades
genéticas poco frecuentes o raras®“.

Actualmente, el desarrollo tecnolégico en métodos diagnosticos ha abierto
una caja de Pandora en la genética; los médicos de atencion primaria no gene-
tistas se ven en situaciones de interpretacion de pruebas complejas que arrojan
diagnoésticos genéticos y requieren orientaciéon acerca de estos trastornos.
Estas circunstancias crean la necesidad de que todos los médicos tengan
conocimientos tanto en genética médica como en asesoramiento genético e
identifiquen cuando deben referir a los pacientes a un médico especialista del
areay a la aplicacion de pruebas genéticas de prediccion de riesgo y/o diag-
nosticas de manera oportuna y dirigida, segin sea la necesidad de cada caso,
permitiendo intervenciones individualizadas que pueden hacer una diferencia
clave en la calidad de vida, expresividad de la enfermedad, posibles complica-
ciones asociadas e incluso en su mortalidad*”.

Los conocimientos, actitudes y practicas genéticas de los médicos de atencion
primaria que han sido evaluados en algunos paises europeos y asiaticos, asi
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como en Estados Unidos y Canada han demostrado la falta de conocimiento
de estos en el campo de la genética®.

Por otro lado, en la Republica Dominicana se cuentan con muy pocos espe-
cialistas genetistas y, por ende, hay una pobre accesibilidad a los servicios
de genética médica en el pais, concentrandose estos, principalmente, en la
capital. Asimismo, se evidencian largos turnos de espera en el sistema publico
y altos costos a nivel privado, ademas de la falta de laboratorios de diagnos-
ticos moleculares, lo que obliga a la realizacion de pruebas genéticas por
envios al exterior.

A nivel educativo son pocos los programas y asignaturas vinculadas a gené-
tica durante la formacion de grado en las diferentes universidades nacionales
e incluso se carece en la actualidad de programas de postgrado en el area
y ciencias afines, esto conduce a que los médicos posean escasos conoci-
mientos en genética, lo que afecta negativamente su practica clinica. De igual
modo, para formarse como especialistas en el area se encuentran limitados de
manera exclusiva a universidades internacionales, disminuyendo el interés y la
accesibilidad académica.

Esta investigacion busca exponer y demostrar el nivel de conocimientos, acti-
tudes y practicas de los médicos de atencién primaria no genetistas (familiares,
pediatras y ginecobstetras) en la Reptblica Dominicana; con la finalidad de
identificar las limitaciones que existen dentro del sistema de salud dominicano
y sus posibles barreras para el diagnostico y tratamiento de las enfermedades
genéticas en la poblacion pediatrica.

Material y métodos
Tipo de estudio

Este proyecto de investigacion es un estudio descriptivo, de tipo transversal,
observacional y prospectivo cuyo objetivo es analizar y caracterizar el nivel de
conocimientos, actitudes y practicas de los profesionales de la salud sobre los
trastornos genéticos en la poblacion pediatrica dominicana.

Métodos y técnicas de investigacion

Este estudio fue conducido entre julio-octubre del 2025. La poblacién del
estudio estuvo conformada por 105 médicos de atencion primaria (pediatras,
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médicos familiares y gineco-obstetras), que bajo previo consentimiento infor-
mado decidieron formar parte de la investigacion.

Se realiz6 un cuestionario virtual, el cual fue enviado mediante las sociedades
nacionales de medicina familiar, pediatria y ginecobstetricia de la Republica
Dominicana y dispersado por grupos de WhatsApp focalizados de cada espe-
cialidad. Los resultados fueron analizados en Excel y las pruebas estadisticas
se realizaron mediante el software estadistico Jamovi.

Instrumentos de recoleccion de datos

Se utiliz6 un cuestionario semiestructurado adaptado de la encuesta CAP (método
cuantitativo para medir Conocimientos, Actitudes y Practicas) y administrado en
linea a través de la plataforma de Google Forms, que incluia preguntas sobre
sociodemografia, conocimientos, actitudes y practicas de genética médica. En
la seccion de conocimientos se hicieron preguntas generales de genética basica
como la composicion del genoma humano, enfermedades comunes y sus tipos
de herencia y condiciones endémicas del pais. También se incluyeron preguntas
sobre la disposicion y forma de aprendizaje de genética.

La seccién de demografia se dividi6é principalmente en tipo de especialidad
(pediatria, gineco-obstetricia y medicina familiar), edad, sexo y si ejerce en el
sector publico, privado o ambos. En la seccién de conocimientos genéticos se
hicieron nueve preguntas cortas sobre genética general relacionada a las condi-
ciones mas comtinmente vistas a nivel nacional y se calificaron de: -1 (todas las
preguntas fueron respondidas incorrectamente) a 1 (todas las preguntas fueron
respondidas correctamente). Una puntuacion bajo 0 se categorizé como bajo
conocimiento; de 0 a 0.5 conocimiento intermedio; y de 0.5 a 1 un buen conoci-
miento genético. En la seccion de actitudes se hicieron siete preguntas donde
se tomo en consideracion la autopercepcion del individuo respecto a su cono-
cimiento genético al igual que su capacidad para diagnosticar correctamente
una condicion genética y su percepcion de la importancia de la genética en su
practica clinica. En la seccion de practicas se hicieron ocho preguntas relacio-
nadas a la frecuencia con la que se indican pruebas genéticas en consulta,
los factores que toman en consideracién antes de referir a un paciente a un
especialista en genética, si en su lugar de trabajo se realizan cribados gené-
ticos como el tamizaje neonatal y que hace el médico de atencién primaria al
recibir un estudio genético.
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También en esta seccion se incluyeron preguntas acerca de la percepcion
socioecondémica hacia los diagnosticos genéticos, especificamente si creen que
la situacion socioecondmica del paciente afecta los diagnosticos genéticos y
cudles caracteristicas se ven mas afectadas: pruebas diagnosticas, consultas
con especialistas, seguimientos o el transporte hacia centros especializados de
tercer nivel. Finalmente se incluyeron dos preguntas sobre la disposicion del
médico de atencion primaria para aprender sobre genética.

Criterios de inclusién

e Pediatras
e Médico familiar
*  Ginecologos-Obstetras

e Trastornos genéticos monogénicos y cromosémicos.

Criterios de exclusion

e Otras especialidades que no sean: pediatria, medicina familiar, gine-
cologia-obstetricia.

» Pediatras especialistas en genética
- Meédicos fuera de la ciudad de Santo Domingo.

- Trastornos genéticos multifactoriales.

Procedimientos para el procesamiento y analisis de datos

Los datos se analizaron en el software estadistico Jamovi. Las estadisticas
descriptivas como frecuencias y proporciones fueron reportadas como varia-
bles categoéricas, mientras que la media y la desviacion estandar fueron repor-
tadas como variables numeéricas. La comparacioén y contraste de la demografia
y caracteristicas de la practica se analizaron mediante una tabla de chi-cua-
drado para las variables independientes. Las diferencias entre la media de los
puntajes fueron medidas usando prueba t de muestras pareadas para grupos
de dos niveles, y ANOVA para las que consisten en mas de dos.

Para la seccion de conocimientos, se calculé una puntuacion que refleja el
conocimiento real, donde cada respuesta correcta se calificara positivamente,
mientras que se restara un punto por cada respuesta incorrecta. Los resultados
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se expresaron como -1 (todas respuestas incorrectas) y 1 (todas respuestas
correctas). La relacion entre la puntuacion de conocimientos y la actitud de
los participantes sobre su conocimiento genético se midié con una prueba
de chi-cuadrado. Las preguntas relacionadas con las practicas genéticas se
presentaran en forma de nimeros y porcentajes. Un valor inferior a 0,05 se
consider6 estadisticamente significativo.

Resultados

Tabla 1. Descripcion sociodemografica de la muestra de especialistas. Edad de
los participantes

Edad

Edad Frecuencia
N 3 3
Mean 35.0
Median 39
Sum 105

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.

Tabla 2. Descripcién sociodemografica de la muestra de especialistas.
Frecuencia de Género de los participantes

Frecuencia de género

Género Frecuencia N =105 % del Total
Femenino 71 67.6%
Masculino 34 32.4%

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.
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Tabla 3. Descripcion sociodemografica de la muestra de especialistas. Frecuencia
de las especialidades de los participantes

Especialidad Frecuencia N=105 % del Total
Ginecologia 35 33.3%
Medicina Familiar/ General 12 11.4%
Pediatria 58 55.2%

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.

Tabla 4. Conocimiento de los profesionales de la salud sobre trastornos gené-
ticos e indicaciones de pruebas genéticas

Nivel Frecuencia N=105 Proporciéon  x? df p
Bajo conocimiento 22 0.210
Buen conocimiento 28 0.267 17.7 2 <.001

Conocimiento

promedio 2> 0.524

Notas. Proporciones: SI (N2<0; “Bajo Conocimiento”; SI (N2<=0.5; “Conocimiento promedio”;
SI (N2>0.5;"Buen conocimiento”))

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.

Tabla 5. Las barreras socioeconémicas intervienen en el acceso de atencién
médica para el diagnostico temprano

¢Cree usted que los diagnésticos genéticos se Frecuencia

0,
ven afectados por factores socioeconémicos? N=105 % del Total
No 3 2.9%
Si 102 97.1%

Nota. Evaluado mediante dos preguntas (Si los participantes consideran que los diagnosticos
genéticos son afectados por los factores socioeconémicos) donde se describen diferentes
factores para eleccion propia del encuestado.

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.
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Tabla 6. Factores socioeconédmicos que intervienen en el acceso de atencidn
médica para el diagndstico temprano

Factores socioeconémicos que intervienen

X P s % del total
en los diagndsticos genéticos
Si No
Accesibilidad a pruebas genéticas 93(90.3%) 10(9.7%)
Accesibilidad a consultas con especialistas 67 (65.0%) 36 (35%)
Seguimiento tras la consulta inicial 54 (52.4%) 49 (47.6%)

Transporte a centros especializados de tercer nivel 48 (46.6%) 55(53.4%)

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.

Tabla 7. Limitaciones que existen a la hora de diagnosticar mediante las acti-
tudes y practica en genética

Cuando recibe un resultado genético, ;qué suele hacer primero?

¢{Qué tan preparado se siente
para interpretar una prueba

No aplica (nunca

Consultaraun Lo interpreto recibo resultados  Total

genética? especialista personalmente genéticos)
Moderadamente preparado 9 30 6 45
Muy poco preparado 3 2 4 9
Muy preparado 1 5 0 6
Poco preparado 22 18 5 45
Total 35 55 15 105

Nota. Tabla comparativa de nivel de preparacion para interpretaciéon de prueba genética en
comparacioén con lo que suelen hacer los médicos de atencion primaria evaluados al recibir

un resultado de prueba genética.

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.
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Tabla 8. Factores que consideran los médicos de atencién primaria antes de

referir a un paciente a un especialista en genética

Factores que médicos de atencién primaria
toman en consideracién antes de referir a un

paciente a un especialista de genética

% del total

Si

No

Resultados de estudios previos

53 (50.5%)

52 (49.5%)

Disponibilidad y accesibilidad

37 (35.2%)

68 (64.8%)

Antecedentes familiares

83 (79.0%)

22 (21.0%)

Caracteristicas clinicas del paciente

82 (78.1%)

23 (21.9%)

Tipo de enfermedad sospechada

81 (77.1%)

24 (22.9%)

Prondstico y manejo clinico

47 (44.8%)

58 (55.2%)

Interés del paciente y la familia

40 (38.1%)

65 (61.9%)

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.

Tabla 9. Comparacion entre sector publicoy privado en cuanto a la evaluacién

de conocimiento de los participantes

¢En qué sector ejerce?

Prueba de McNemar

Sector Sector

Ambos privado  pablico Total Valor  df p
Bajo conocimiento 8 5 9 22 X2 16.6 3 <.001
Buen conocimiento 14 8 6 28 N 105
Conocimiento promedio 30 10 15 55
Total 52 23 30 105

Nota. SI (N2<0; “Bajo Conocimiento”); SI (N2<=0.5; “Conocimiento promedio”); SI (N2>0.5;

“Buen conocimiento”).

Fuente: datos recolectados y procesados por los autores de la investigacion.
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Discusion

Los resultados evidencian que los participantes presentan un nivel de cono-
cimiento intermedio, contando con un dominio parcial de los conceptos
basicos de genética médica y brechas significativas en la aplicacion practica
y la comprension integral de los procesos genéticos y hereditarios, asi como
también en la interpretacion de pruebas y la equidad de acceso a recursos.

Este patron se ve descrito en detalle en paises de recursos limitados al igual
que en aquellos de ingresos bajos y medios.

En especifico, mas de la mitad de los participantes presentaron un conoci-
miento promedio, seguido de proporciones mejores de buen conocimiento y
conocimiento bajo. La prueba de chi-cuadrado (x? = 17,7; p < .001) indic6 que
estas diferencias en los niveles de conocimiento son estadisticamente signifi-
cativas, lo que confirma que el conocimiento genético en nuestra poblacién no
se distribuye de forma homogénea, que es consistente con estudios en médicos
de atencion primaria y en estudiantes de tltimo afio de medicina quienes docu-
mentan alfabetizacion genética parcial y brechas conceptuales significativas,
aun cuando la genética se reconoce como clinicamente relevante. Esto sugiere
que una proporcion considerable de médicos de atencion primaria carecen
de una formacioén solida en genética basica, lo cual pudiese afectar de manera
significativa la identificacion, el manejo y la referencia adecuada de pacientes
con enfermedades genéticas” '°.

De igual forma, se observo una relacion significativa entre la percepcion de
preparacion para interpretar pruebas genéticas y las acciones que los profe-
sionales realizan al recibir un resultado genético. Los participantes que se
autodenominaron como “moderadamente preparados” tendieron a interpretar
los resultados por si mismos, mientras que quienes se calificaron como “poco
preparados” o “muy poco preparados” optaron por consultar a un especialista
o no manejar directamente los resultados. Estos hallazgos van de la mano con
articulos publicados que sugieren que la autopercepcion de preparacion influye
de forma directa en la practica clinica y establece la necesidad de fortalecer las
competencias en la interpretacion de pruebas genéticas, especialmente en los
que se percibieron con inseguridad o poca experiencia''.

En cuanto a la relacion entre la confianza para identificar enfermedades gené-
ticas y la preparacion para interpretar pruebas, la prueba de McNemar (x? = 16.6;
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p <.001) evidenci6 una asociacion significativa entre quienes reportaron mayor
confianza y quienes también se consideran mejor preparados. Sin embargo, la
mayoria se ubico en niveles “medios”, tanto de confianza como de preparacion,
lo cual indica una autopercepcion intermedia y una practica dependiente mas
de la formacion previa que de la experiencia clinica. Estos resultados son cohe-
rentes con estudios similares realizados en otros paises, que han reportado
deficiencias en la ensenanza de genética médica en los programas de Medicina;
sin embargo, nuestro estudio se diferencia en que se evaluaron médicos en
especialidades de atencion primaria como la pediatria, medicina familiar y
gineco-obstetricia, mientras que el estudio de otros autores'?, condujo una
prueba de conocimientos genéticos en estudiantes de Medicina de tltimo afio
en una universidad publica en Ecuador (pais con niveles socioeconémicos y
educativos similares a los de la Republica Dominicana) por lo cual se puede
comparar. De igual forma, otros estudios internacionales evidencian brechas
similares en conocimientos entre profesionales de salud y se pudiese contrastar
con lo publicado por el Global Survey of Genetics Education in Medical Schools
donde se sefiala que en muchos paises de bajos ingresos la educacion en gené-
tica es precaria y no siempre esta completamente integrada en los programas
de formacion médica nacional, lo cual coincide con nuestros hallazgos's.

Por otro lado, al evaluar las preguntas especificas, la mayoria de los partici-
pantes respondieron correctamente que el genoma humano esta compuesto
por 23 pares de cromosomas y que no todas las mutaciones causan enferme-
dades genéticas, pero persisten errores frecuentes como errar en el conoci-
miento sobre el nimero de cromosomas total a nivel somatico y/o sexual, asi
como entender la etiologia de las variantes genéticas (que no seran exclusi-
vamente heredadas) y la epigenética. Este hallazgo de “aciertos en lo basico
con vacios en la integracion” fue visto también en las encuestas aplicadas por
otros investigadores.

Con respecto a la herencia genética, la mayoria identific6 correctamente
el patron de herencia de la fenilcetonuria. No obstante, la mayoria respon-
dieron de forma errénea sobre los tres mecanismos posibles presentes en el
cariotipo de un paciente con sindrome de Down. De igual forma, un porcentaje
mostroé errores en la identificacion de enfermedades autosémicas recesivas
mas frecuentes. Estos resultados se alinean con los presentados por otros
autores a nivel internacional donde se indica que las brechas en el conocimiento
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persisten incluso entre los médicos que ejercen regularmente, en especial
fuera de entornos de alto nivel adquisitivo. Esto indica y refuerza el hallazgo
de que las brechas que existen a nivel nacional en Repiiblica Dominicana no
son exclusivas del pais, sino que es parte de un reto a nivel internacional; espe-
cialmente en paises en via de desarrollo como los de Latinoamérica.

La mayoria de los participantes pudieron identificar de manera correcta la
deficiencia de 5a-reductasa tipo 2 como una condicion genética con alta tasa
de prevalencia en la region sur del pais, y que se manifiesta principalmente con
genitales atipicos en el sexo masculino (desorden en la diferenciaciéon sexual
46, XY). No obstante, un tercio mostro respuestas incorrectas, esto se debe
también a que las enfermedades genéticas locales estan subrepresentadas
a nivel internacional, en especial en la Reptblica Dominicana donde no hay
cultura de investigacion.

En cuanto a las barreras socioeconémicas y de acceso, los participantes reco-
nocieron que los diagndsticos genéticos estan influenciados por factores
socioecondmicos, por lo que se entiende que la inequidad en el acceso a los
servicios de salud en el pais es un hecho conocido. Entre los principales factores
listados, se indicé que la accesibilidad de las pruebas diagnosticas representa
una barrera determinante, seguido por la dificultad al acceso a consultas con
especialistas, la limitacién en el transporte a centros especializados y la falta
de seguimiento posterior a la consulta inicial. Estas mismas barreras emergen de
forma continua y persistente en la literatura como “barreras determinantes”,
destacandose: los recursos limitados, costos directos, la cobertura irregular y
las brechas culturales como los obstaculos mas comunes en paises de ingresos
bajos y medios.

Estos resultados evidencian que el acceso al diagnoéstico temprano esta
condicionado por la capacidad economica del paciente, la disponibilidad de
servicios especializados y la infraestructura hospitalaria. Estos hallazgos se
relacionan con los reportados en otros articulos de investigacion, los cuales
resaltan que los sistemas de salud de ingresos medios y bajos enfrentan
inequidades estructurales en la cobertura de servicios genéticos, lo cual
afecta principalmente a las poblaciones rurales y de bajos recursos. Esto
también coincidi6 con los hallazgos de otros autores que concluyeron que
el acceso limitado a servicios de referimiento genético, la escasez de gene-
tistas y la falta de conocimiento genético en los médicos de atencion primaria
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representan una barrera significativa en el tratamiento adecuado genético.
También, estudios recientes en distintas areas clinicas han reforzado este
concepto de que costo y cobertura siguen siendo las principales barreras al
acceso equitativo a pruebas y consejeria genética, con consecuencias directas
en la deteccion y diagnostico temprano.

Se destaca que la falta de integracion de la genética en la atencion primaria
promueve estas desigualdades, ya que los profesionales muchas veces
carecen de formacion para identificar casos sospechosos y referirlos a
tiempo. Es por esta razon que los resultados de este estudio reafirman la
necesidad de expandir los servicios genéticos, implementar mas programas
de pruebas diagnosticas y fortalecer la red de referencias nacionales, para
asi promover la equidad y mejorar la deteccion temprana de las condiciones
y enfermedades genéticas.

En cuanto a las actitudes, los médicos participantes en su mayoria reportaron
que la genética “siempre” o “casi siempre” influye en la practica, sin embargo, la
confianza autorreportada fue predominantemente moderada y casi unanime
la determinacion de que se deben crear programas de capacitacion continua.

Esta disonancia de una actitud positiva con competencias percibidas como insu-
ficientes es observada tanto en estudios de formacién médica como en los de
atencion primaria, cuyas conclusiones expresan tanto un alto reconocimiento
sobre la importancia de la genética en el dia a dia clinico como una exposi-
cion clinica y entrenamiento practico escasos, constituyéndose como posibles
causas del desconocimiento genético evidenciado en este estudio. Este hallazgo
también refuerza lo expuesto en la literatura, donde se explica que la actitud
positiva hacia la genética no siempre se traduce en competencias practicas y
que el déficit en la educacion sigue siendo una de las principales limitantes para
incorporar la genética a la medicina cotidiana.

Al comparar las respuestas entre el sector publico y privado encontramos dife-
rencias significativas del nivel de conocimiento: los profesionales que ejercen
en el sector privado o con practica mixta tendieron a mostrar mejor desempefio
que los del sector publico. La literatura regional atribuye esta desigualdad a
asimetrias estructurales como son el financiamiento, la infraestructura hospi-
talaria y acceso a pruebas diagnosticas, a capacitacion y la concentracion de
servicios mas modernos en la zona urbana. Por ende, recomienda fortalecer
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programas de educacion continua, asi como la red de referencias en el sector
publico para ayudar a reducir las disparidades marcadas' '*.

Conclusiones

Los resultados muestran que los médicos de atencion primaria (pediatras, gine-
co-obstetras, médicos familiares) en la Reptblica Dominicana poseen un cono-
cimiento genético general intermedio, con un dominio parcial de los conceptos
basicos y brechas significativas en la integracion de los conceptos a la clinica.
Esto concuerda con hallazgos internacionales que evidencian una educacion
en genética limitada.

Se identificaron diferencias estadisticamente significativas al medir los niveles
de conocimiento entre los profesionales segiin el sector donde ejercen. Los
participantes que se desempenan en el sector privado y mixto demostraron
una mejor puntuacion en el conocimiento.

E1 97.1% de los participantes reconocieron que los factores econdémicos limitan
el acceso al diagnostico genético, destacando el alto costo de las pruebas, la
falta de especialistas y dificultades de acceso a centros mas especializados.
Esto demuestra la brecha estructural que existe y como afecta la deteccion
temprana de enfermedades genéticas.

A pesar de que la mayoria reconocio6 la relevancia de la genética en la medicina,
los profesionales mostraron baja confianza en sus competencias, lo que puede
afectar la aplicacion de conocimientos tedricos en la practica clinica.

Hubo un consenso de que existe una necesidad de capacitacién continua en
genética, lo que refleja que existe la disposicion de parte de los médicos de
mejorar y adaptarse a nuevos conceptos y avances en la genética médica.

Asimismo, hubo coherencia con la literatura internacional. Este estudio se alinea
con las investigaciones citadas, conducidas en Ecuador, Libano y Brasil, donde
se han descrito las deficiencias en la ensefianza de genética médica en la forma-
cion profesional, las brechas en el conocimiento y la inequidad en el acceso

a servicios genéticos.
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