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RESUMEN 

Antecedentes: La genética tiene una vasta aplicabilidad en la medicina. Sin 

embargo, los profesionales de la salud tienen pobres conocimientos sobre la 

materia. En este punto, la formación durante el pregrado en relación a la genética 

es primordial. 

Objetivo: Determinar los conocimientos sobre genética y las actitudes sobre 

pruebas genéticas de los Internos Rotativos de Medicina de la Universidad de 

Cuenca. 

Metodología: Se realizó un estudio observacional, descriptivo, de corte transversal; 

con una muestra de 153 Internos de Medicina. Se estudiaron los factores 

sociodemográficos, conocimientos sobre genética y actitudes sobre pruebas 

genéticas. Se aplicó la tercera versión de la Encuesta sobre Conocimientos y 

Actitudes en Genética. Se utilizaron porcentajes y frecuencias para las variables 

categóricas. Para las continuas con distribución normal, medias y desviaciones 

estándar. Mediana y rango intercuartílico para las que no cumplían este criterio. El 

análisis estadístico se realizó con IBM-SPSS v.23 y Microsoft Excel 2016. 

Resultados: Se encuestó a 153 Internos. El 51,0% correspondía a la Cohorte de 

Septiembre 2021-Agosto 2022. El 58,2% fueron mujeres entre los 22 a 25 años 

(85,0%). El 75,2% tuvo un nivel de conocimiento genético medio, seguido por 

conocimientos bajos (15,0%) y altos (9,8%). Las actitudes de los participantes 

fueron adecuadas en relación a la aplicación de la genética, medicina convencional 

e investigación biomédica.  

Conclusiones: El nivel de conocimientos sobre genética y las actitudes sobre 

pruebas genéticas de los Internos de Medicina de la Universidad de Cuenca fueron 

medios y adecuados, respectivamente. 

Palabras clave: Genética. Conocimientos. Actitudes. Estudiantes de medicina. 

Ecuador. 
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ABSTRACT 

 

Background: Genetics has extensive applicability in medicine. However, health 

professionals have poor knowledge on the subject. At this point, undergraduate 

training in genetics is essential. 

Objective: To determine the knowledge about genetics and the attitudes about 

genetic testing of the Medical Rotational Interns of the Universidad de Cuenca. 

Methodology: An observational, descriptive, cross-sectional, descriptive study was 

carried out with a sample of 153 Medical Rotational Interns. Sociodemographic 

factors, knowledge about genetics and attitudes about genetic testing were studied. 

The third version of the Survey on Knowledge and Attitudes in Genetics was applied. 

Percentages and frequencies were used for categorical variables. For continuous 

variables with normal distribution, means and standard deviations were used. The 

median and interquartile range were used for variables that did not meet this 

criterion. Statistical analysis was performed with IBM-SPSS v.23 and Microsoft Excel 

2016. 

Results: A total of 153 Medical Rotational Interns were surveyed. The 51.0% 

corresponded to the September 2021-August 2022 Cohort. The 58.2% were female. 

The female between 22 and 25 years old were 85.0%. The 75.2% had a medium 

level of genetic knowledge, followed by low (15.0%) and high (9.8%) knowledge. 

Participants' attitudes were adequate in relation to the application of genetics, 

conventional medicine and biomedical research.  

Conclusions: The level of knowledge about genetics and the attitudes about genetic 

testing of the Medical Rotational Interns of the Universidad de Cuenca were medium 

and adequate, respectively. 

Keywords: Genetics. Knowledge. Attitudes. Medical students. Ecuador. 
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CAPÍTULO I 

 

1.1 INTRODUCCIÓN 
La genética “...es la rama de la biología que estudia los genes, la variabilidad 

genética y la herencia en los seres vivos”, desde una perspectiva celular, molecular 

y poblacional (1). A inicios de 1980, se fundó el Proyecto Genoma Humano (PGH), 

cuyo objetivo fue “...descifrar la composición química del código genético humano”, 

para así, desarrollar tecnologías que permitan “...identificar los genes implicados en 

la biología normal, así como en las enfermedades raras y comunes” (2). Fue así 

que, el PGH constituyó una revolución para las ciencias biológicas y visibilizó a la 

genética como la base de la vida y el futuro de las ciencias de la vida. Hoy en día, 

casi cuarenta años después del PGH, los avances de la tecnología e investigación 

en genética, han permitido conocer el impacto que las enfermedades genéticas 

tienen para las poblaciones y los sistemas de salud. 

La genética tiene una vasta aplicabilidad en la medicina; pues, supone una 

herramienta diagnóstica, preventiva, terapéutica y de vigilancia adecuada para el 

paciente, su familia y la población (3). Sin embargo, varios estudios han demostrado 

que los profesionales de la salud tienen pobres conocimientos sobre genética, 

medicina personalizada y sus avances, además de las pruebas genéticas y sus 

beneficios, y el asesoramiento genético y sus indicaciones (4). Dichos 

conocimientos afectan directamente la práctica, lo que da lugar a que los pacientes 

no sean remitidos a servicios especializados y su tratamiento sea inadecuado (5, 

6). En este punto, la formación durante el pregrado en materia de genética es 

primordial. Empero, el meollo del asunto reside en que el proceso enseñanza-

aprendizaje en genética tiene numerosas falencias (7, 8). Por ello, resulta imperativa 

una enseñanza-aprendizaje de calidad en genética, dado que, esta es la medicina 

que se está practicando a nivel mundial, y en unos años, en Latinoamérica y el país. 
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1.2 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA 
Para la actualidad, se han reconocido más de 6000 trastornos genéticos, gracias a 

los avances de la investigación y las tecnologías de secuenciación genética 

implementadas (9). Los trastornos genéticos pueden tener bases conocidas o 

sospechosas, así, estos se han agrupado en enfermedades mendelianas, 

anomalías cromosómicas, defectos del nacimiento y otras anomalías congénitas. 

Cada uno de los cuales se encuentra adecuadamente catalogado en el Online 

Mendelian Inheritance in Man [https://www.omim.org/] (10).  

Las enfermedades genéticas son consideradas un problema de salud pública, dado 

que el 20% de las muertes ocurren en el primer año de vida (11). Así, Wojcik M et 

al, observaron que, del total de bebés que ingresaron a la Unidad de Cuidados 

Intensivos (UCI) del Boston Children’s Hospital (Boston, MA, EE.UU), 170 

fallecieron. De estos, el 62% tuvo un trastorno genético o metabólico y fallecieron 

antes del año de edad (12). Aunque las enfermedades genéticas suelen ser 

relativamente raras, representan un porcentaje desproporcionadamente grande en 

relación al total de las hospitalizaciones pediátricas. En países de primer mundo, 

como Estados Unidos (EE.UU), las enfermedades genéticas y malformaciones 

congénitas abarcan entre el 1,6% y el 14% de todas las altas hospitalarias (13). En 

algunas ciudades de América Latina, estas representan entre el 10% y el 25% (14). 

Mientras que, en Ecuador, durante el período 2001 a 2007, representaron el 32,47% 

de las altas hospitalarias (15).  

A su vez, se conoce que las enfermedades genéticas tienen un gran impacto 

económico para los sistemas de salud a nivel mundial. Cuestiones como 

hospitalizaciones más largas y frecuentes, generan mayores costos de atención 

médica. Además, aquellos pacientes con sospecha de trastornos genéticos, son 

más propensos a someterse a procedimientos quirúrgicos adicionales, con la 

finalidad de reducir las altas tasas de mortalidad asociadas (13). Un estudio 

realizado en el Rainbow Babies and Children's Hospital (Cleveland, OH, EE.UU) 

durante 1996, demostró que casi el 70% de los pacientes ingresados padecían de 

https://www.omim.org/
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trastornos genéticos conocidos o con sospecha, mismos que representaron más del 

80% de los costes sanitarios anuales (16). Mientras que, Gonzaludo N et al, 

informaron que el gasto producido por estas enfermedades en EE.UU, osciló entre 

el 11% y el 46% (14.000 y 57.000 millones de dólares) en 2012 (13). En países de 

América Latina y Ecuador, no se tienen estadísticas contundentes en relación a los 

costes generados por las enfermedades genéticas. Sin embargo, esta situación es, 

posiblemente, igual o más que alarmante en los países antes mencionados. 

Empero, se ha visto que enfermedades raras con componente genético están 

totalmente desatendidas, y una de las explicaciones es la falta de acceso a pruebas 

genéticas, sus precios sobre elevados y la ausencia de una normativa sobre 

asesoramiento genético (17).  

Conocido el impacto de las enfermedades genéticas, cabe mencionar que el pleno 

conocimiento de estas por parte de los profesionales de la salud y un diagnóstico 

molecular temprano y dirigido, con enfoque en pruebas genéticas integrales, es la 

clave para reducir de forma significativa la carga económica que representan las 

enfermedades genéticas para los sistemas de salud (13). Es por ello que, la 

preparación en materia de genética durante el pregrado es de fundamental 

importancia, pues solo así, el futuro profesional de la salud podrá adquirir un criterio 

diagnóstico adecuado, además de interpretar correctamente los resultados de las 

pruebas genéticas. Así, Olwi D et al, reportaron que los estudiantes de una 

universidad en Arabia Saudí, tuvieron conocimientos relativamente altos en 

genética y actitudes positivas sobre las pruebas genéticas (18). Además, Ortega-

Paredes D et al, informaron que los conocimientos de los estudiantes del pregrado 

de carreras no afines a la biología o medicina, en universidades públicas y privadas 

de la ciudad de Quito-Pichincha, en general, fueron aceptables. Sin embargo, los 

conocimientos relacionados a hechos y leyes genéticas, fueron deficientes (19). En 

contraste, Rojas I et al, concluyeron que los estudiantes de la Facultad de Medicina 

de la Universidad Lueji A’ Nkonde (Angola), tenían un nivel de conocimientos 

deficiente en relación a factores de riesgo genético y acciones de prevención 
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primaria para los malformaciones congénitas y enfermedades genéticas (20). 

También, Rujito L et al, describieron conocimientos inadecuados sobre la genética 

y actitudes positivas frente al cribado genético en estudiantes de medicina de 

Indonesia (21). Resultados similares fueron presentados por Fontenla M et al, 

quienes observaron que menos de la mitad de los estudiantes de último año y 

aquellos egresados de la carrera de medicina de la Universidad de Tucumán 

(Argentina), conocían de los principales factores de riesgo para las malformaciones 

congénitas (22). En adición, Hauser D et al, encontraron que los médicos de 

atención primaria en la ciudad de Nueva York tenían conocimientos inadecuados y 

actitudes positivas sobre pruebas genéticas (23). Se plantea que estas diferencias 

de conocimientos y actitudes de los profesionales de la salud en formación, radican 

principalmente en la estructuración de las mallas académicas, mismas que se basan 

en la demografía y epidemiología de la población. Sin embargo, ello no representa 

una justificación, dado que la genética y las pruebas genéticas se aplican 

ampliamente en otros campos como determinación de la paternidad, resolución de 

crímenes, etc. 

La genética, en su eje formativo, incide ampliamente en el futuro ejercicio de la 

medicina. Dado que, su desconocimiento y falta de aplicabilidad en la práctica 

médica diaria, conlleva una pobre calidad asistencial y conflictos legales. Es así que, 

a través del presente trabajo de investigación, se pretende responder a la siguiente 

pregunta de investigación: ¿cuáles son los conocimientos sobre genética y las 

actitudes sobre pruebas genéticas de los Internos Rotativos de Medicina de la 

Universidad de Cuenca? 
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1.3 JUSTIFICACIÓN 
La genética es una disciplina relativamente nueva. Constituye la medicina de pleno 

siglo XXI. Por ese motivo, es importante que los estudiantes de pregrado tengan un 

conocimiento firme sobre la materia. Sin embargo, hoy en día, no se está 

preparando a los estudiantes para cumplir su rol como médicos en un mundo en el 

que la medicina personalizada se basará en pruebas genéticas, evaluación de 

riesgos, predisposiciones y tratamientos genéticos (24, 25). Lo anterior se 

evidencia, principalmente, por prácticas de enseñanza ineficaces (p.ej.: bibliografía 

desactualizada, conceptos teóricos, lecturas ambiguas, etc.) y enseñanza basada 

en contenidos clasistas y deterministas (7, 8). A consecuencia de esto, los 

conocimientos adquiridos en genética se olvidan con facilidad, lo que hace aún más 

baldía la aplicabilidad de la genética en la práctica médica (8). Además, ello 

repercute en las actitudes de los estudiantes en relación a la materia y la decisión 

de seguir una especialidad en genética (7, 26). 

En Latinoamérica, no se ha profundizado el tema de la enseñanza-aprendizaje 

sobre genética en el pregrado. Tras una revisión bibliográfica exhaustiva, en 

Ecuador, solo existe una publicación que plantea las necesidades de la formación 

de los estudiantes en genética, esto, a través de la valoración de sus conocimientos 

(19). Sin embargo, dicho estudio fue aplicado únicamente a estudiantes de carreras 

no afines a las ciencias biológicas y/o medicina. Por el contrario, a nivel local, no 

existe un respaldo contundente. Es así que, llama la atención la falta de prioridad 

que se ha dado a esta disciplina desde el área de la salud, pese a que en la mayoría 

de instituciones de educación superior ecuatorianas se imparte esta cátedra durante 

los primeros años de la carrera.  

Por consiguiente, el objetivo principal de este trabajo de investigación es determinar 

los conocimientos sobre genética y actitudes sobre pruebas genéticas de los 

Internos Rotativos de Medicina de la Universidad de Cuenca. Con ello, y como parte 

de su impacto, este estudio permitirá conocer qué calidad de profesionales está 

formando la Universidad de Cuenca en relación a genética, qué contenidos se 
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deben profundizar en el planteamiento y construcción de futuras mallas curriculares 

y qué herramientas de enseñanza se deberían implementar para asegurar la 

aplicabilidad de la genética en la práctica clínica diaria. Siendo que, los resultados 

a obtener permitirán valorar los conocimientos de los estudiantes sobre genética 

clásica y moderna, genética celular y molecular, y enfermedades genéticas y 

riesgos. Además, permitirán identificar las actitudes que tiene la población objeto de 

estudio en relación a las pruebas genéticas, sus potenciales indicaciones, los 

principales dilemas éticos y sociales y de investigación que giran en torno a estas. 

Por tanto, los beneficiarios serán, principalmente, los estudiantes y docentes de la 

carrera de medicina de la Universidad de Cuenca y otras del país.  

Al finalizar, se pretende que los resultados de este trabajo de investigación se den 

a conocer a la comunidad académica, a través de la publicación de un artículo 

científico, para así: 1) fortalecer la evidencia a nivel nacional en relación al tema y; 

2) dar a conocer la importancia de la genética en la era moderna de la medicina. 

Con ello, la población beneficiada serán los estudiantes de medicina y los 

profesionales de la salud en ejercicio. Finalmente, este estudio se adscribe la línea 

de investigación de Desarrollo Académico de la Facultad de Ciencias Médicas de la 

Universidad de Cuenca; y a la sub-línea de investigación de Formación y 

Capacitación, de la línea de investigación de Talento Humano, del área Sistema 

Nacional de Salud del Ministerio de Salud Pública del Ecuador. 
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CAPÍTULO II 

FUNDAMENTO TEÓRICO 

 

2.1 GENÉTICA 

La genética “...es la rama de la biología que estudia los genes, la variabilidad 

genética y la herencia en los seres vivos”, desde una perspectiva celular, molecular 

y poblacional (1). Siendo que, los genes son la unidad básica de la herencia. Los 

genes se definen como “...una región contigua de ácido desoxirribonucleico (ADN) 

que codifica instrucciones para que la célula pueda fabricar una macromolécula o 

potencialmente múltiples macromoléculas” (27). A su vez, el conjunto de genes 

heredados se denomina genotipo o genoma. Donde, el genotipo es la composición 

genética de un organismo vivo o de una característica específica; mientras que el 

fenotipo es el conjunto de características o rasgos observables de dicho organismo 

(p.ej.: morfología, desarrollo, propiedades bioquímicas y fisiológicas, etc.) y resulta 

de la interacción del genotipo con el medio ambiente (28). La genética, desde sus 

orígenes, tuvo como eje el estudio de los problemas hereditarios, abarcando rasgos 

y enfermedades; incluso, antes de la aceptación de las leyes mendelianas en el 

siglo XX. Es así que, la genética, es quizá el área más antigua de la genética y no 

un área de reciente aparición e investigación, como se cree (3). Conocido esto, las 

etapas de la historia de la genética son tres: el período clásico (de 1866 a finales de 

los 1930s), el período neoclásico (de los 1940s a finales de 1980s) y el período 

actual (de 1990s a la actualidad) (29). En el Esquema No.1, se esquematizan los 

puntos más relevantes por cada período.  

1. PRINCIPIOS BÁSICOS DE LA GENÉTICA: 

Los principios de la genética abarcan particularidades sobre: 1) el genoma; 2) el 

ADN, ARN y los ácidos nucleicos; 3) transcripción, replicación y traducción; 4) 

gametogénesis; 5) aberraciones cromosómicas y; 6) herencia. A continuación, se 

describen brevemente cada uno de los puntos citados: 
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a. EL GENOMA HUMANO: 

El genoma es el conjunto de información genética que posee una célula. En los 

organismos eucariotas el genoma se almacena en los núcleos y las mitocondrias de 

las células (30). Así, en los seres humanos, el genoma es el conjunto completo de 

moléculas de ADN o material genético presente en los cromosomas 1-22 y los 

cromosomas X e Y presentes en el núcleo, más el ADN mitocondrial. Siendo que, 

el genoma diploide de los humanos es el resultado de la herencia de un juego de 

cromosomas por parte de cada progenitor. Además, un genoma diploide completo 

y funcional es necesario para el desarrollo normal y para mantener la vida. 

Adicionalmente, la longitud total de un genoma humano haploide es de 3 × 109 pb. 

En una célula diploide humana, que contiene 23 pares de cromosomas, hay 2 m de 

ADN. Partiendo de la base de que el ser humano contiene 3 billones de células con 

núcleo, si todo el ADN de un solo individuo humano se pusiera de punta a punta, 

llegaría hasta el sol y volvería aproximadamente 20 veces (31).  

El genoma determina una serie de rasgos en el individuo. Fue así que, a inicios de 

1980, se fundó el Proyecto Genoma Humano (PGH), cuyo objetivo fue “...descifrar 

la composición química del código genético humano”, para así, desarrollar 

tecnologías que permitan “...identificar los genes implicados en la biología normal, 

así como en las enfermedades raras y comunes” (2). De esta forma, el primer 

borrador de la secuencia del genoma humano se publicó en 2001 (32). Mientras 

que, el último genoma de referencia es el GRCh38/hg38, mismo que fue publicado 

a finales de 2013 por el Consorcio de Referencia del Genoma (GRC) (33, 34). Con 

ello, se conoce que cada cromosoma tiene un número variable de genes. El genoma 

humano está conformado por alrededor de 40000 genes y 6200 mega pares de 

bases (Mbp) (35, 36). Siendo que, el cromosoma más grande del genoma humano 

es el cromosoma 1, que contiene alrededor de 2706 genes; mientras que el 

cromosoma Y contiene tan solo 104 genes (37).  

b. EL ADN, ARN Y LOS ÁCIDOS NUCLEICOS: 
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La molécula de ADN es una estructura helicoidal, formada por dos hebras que van 

en direcciones opuestas. Cada cadena está constituida por un polímero de 

nucleótidos monofosfatos unidos por enlaces fosfodiéster. Los nucleótidos están 

formados por un azúcar (desoxirribosa en el ADN y ribosa en el ARN), una purina 

(A:adenina o G:guanina) o una pirimidina (T:timina o C:citosina) y un grupo fosfato. 

Las dos cadenas interactúan a través de enlaces de hidrógeno entre pares de 

bases, siendo que la A siempre se empareja con la T y la G siempre se empareja 

con la C. El diámetro de la hélice es de 2 nm. Las bases adyacentes están 

separadas por 0,34 nm (0,34 × 10-9 m) y relacionadas por una rotación de 36°, lo 

que hace que la estructura helicoidal se repita cada 10 residuos (31)(37). Por otro 

lado, químicamente el ARN es similar al ADN. Sin embargo, el ARN está 

conformado por una sola cadena de monómeros. Los bloques de construcción son 

nucleótidos que contienen el azúcar de 5 carbonos ribosa, un fosfato y una base 

nitrogenada. El fosfato está unido al carbono 5′ de la ribosa y la base nitrogenada 

al carbono 1′. El ARN contiene cuatro bases: A, G, C y uracilo (U). El ARN es más 

lábil que el ADN y la mayoría de las moléculas de ARN no forman estructuras 

secundarias estables. Las propiedades del ARN lo hacen ideal como mensajero 

genético durante la síntesis de proteínas (31).  

c. LA TRANSCRIPCIÓN, REPLICACIÓN Y TRADUCCIÓN: 

La síntesis de ADN o replicación, se produce durante la fase S del ciclo celular. La 

replicación es un proceso bidireccional que se genera a partir de múltiples puntos; 

así, existen diferencias sustanciales en la forma como se sintetizan las dos cadenas 

nuevas de ADN. Las cadenas de ADN se sintetizan de forma continua y discontinua. 

La primera, comienza a replicarse a partir de un cebador o primer, una pieza de 

ARN de 10 nucleótidos. La segunda, se sintetiza en forma discontinua y requiere de 

muchos cebadores (38). Durante la replicación del ADN, hay varios mecanismos 

reparadores del ADN; así, la ADN polimerasa que corrige los errores que ella misma 

comete y otras como nucleasas reparadoras, ADN glicosilasa específica, entre otros 

(37, 38). La síntesis del ARN o transcripción, se produce durante la fase G1 y G2 



 

 
Damary Silvana, Jaramillo Aguilar  | Página 20 
 

del ciclo celular. La transcripción es el resultado de la agregación de un nucleótido 

a la vez; donde una ARN polimerasa une a los nucleótidos entre sí. Cada célula 

posee tres clases de ARN polimerasa: I (sintetiza los ARN mensajeros (ARNm), 

micro ARN (ARNmi) y ARN pequeño nuclear (ARNpn)), II (sintetiza el ARNr 45S) y 

III (sintetiza el ARN ribosómico (ARNr) 5S, ARN de transferencia (ARNt), ARNpc y 

unos pocos ARNpn). La transcripción de los ARN mensajeros tiene lugar a partir de 

la activación de ciertos genes y factores de transcripción (específicos, basales, de 

elongación). La transcripción de estos puede visualizarse a través de un 

microscopio electrónico. Por otro lado, la transcripción del gen del ARN ribosómico 

45S se lleva a cabo en el nucléolo mediante factores de transcripción (SL1 y UBF). 

El gen ARNr 5S se halla fuera del nucléolo y se activa mediante tres factores de 

transcripción (TFIIIA, TFIIIB y TFIIIC). Los genes que codifican a los ARN 

transmisores se activan mediante dos factores de transcripción (TFIIIB y TFIIIC). 

Los factores de transcripción que activan a los genes de los ARN pequeños se 

conocen parcialmente. Adicionalmente, no se conoce a ciencia cierta cómo se 

transcriben los genes del ARNxist, ARNte y miARN (37, 38). Por tanto, las 

diferencias entre la replicación y transcripción son notorias. Ver Tabla No.1. 

Finalmente, la traducción del ARNm reviste importancia en la síntesis de las 

proteínas, al igual que los ARN de transferencia (ARNt). Existen 31 tipos de ARNt y 

su función es transportar los aminoácidos que se encuentran en el citosol hacia los 

ribosomas. Por tanto, la síntesis de una proteína comienza con la unión de dos 

aminoácidos y continúa por el agregado de nuevos aminoácidos en los extremos de 

la cadena proteica a través de uniones peptídicas, para lo cual es necesaria una 

serie de factores de iniciación (IF4, IF2, IF3 y IF5) y elongación (EF1 y EF2). La 

síntesis proteica culmina cuando los ribosomas alcanzan el codón de terminación. 

Así, las estructuras proteicas resultantes portan señales que las conducen a sus 

lugares de residencia y la formación de las estructuras secundarias y terciarias de 

las proteínas se da gracias a la existencia de una serie de chaperonas (37, 38, 39).  

d. LA GAMETOGÉNESIS: 
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La gametogénesis, el proceso de formación de células germinales maduras, es una 

parte integral de la salud y el bienestar tanto de un individuo como de una especie 

(40). Según De Robertis, “...las células pasan por dos períodos fundamentales: la 

interfase y la división celular. Esta última tiene lugar por mitosis o por meiosis” (38). 

La interfase abarca el 90% del ciclo vital de la célula y se divide en los períodos G1, 

S y G2, siendo G1 el período más variable y S es el período de replicación del 

genoma (41).  

En primer lugar, la mitosis se produce durante la fase M, que tiene lugar después 

de la interfase. La mitosis es la etapa más corta del ciclo celular. Durante la misma 

no se sintetiza ARN y disminuye la producción de proteínas (41). Las etapas en las 

que se divide la mitosis son cinco, a conocerse: 1) profase, ocurre la condensación 

de las cromátidas, formación del huso mitótico y la desintegración del nucléolo; 2) 

prometafase, tiene lugar la desintegración de la carioteca; 3) metafase, los 

cromosomas se colocan en el plano ecuatorial de la célula; 4) anafase, la etapa más 

corta de la mitosis, aquí, los cromosomas hijos se dirigen hacia los polos de la célula 

y; 5) telofase, se forman los núcleos hijos y la carioteca comienza a reconstituirse. 

A partir de la última etapa, comienza la citocinesis, donde la célula se parte en dos 

(38, 41). Finalmente, durante la mitosis hay una serie de mecanismos de control de 

la dinámica celular, estos son: G1/S o punto de restricción, G2/M o punto de 

replicación del ADN y metafase/anafase o punto de control del aparato de huso. Si 

alguno de estos mecanismos falla, se generan patologías como el cáncer. Sin 

embargo, si el error está relacionado a las células propiamente dichas (p.ej.: tamaño 

de la célula, daño del ADN, nutrición celular, etc.), el ciclo celular se detiene (42, 

43).  

En segundo lugar, la meiosis “...es un tipo especial de división celular, exclusiva de 

los organismos que se reproducen sexualmente” (38). La meiosis comienza 

después de varias divisiones mitóticas de los espermatogonios y los ovogonios. Por 

tanto, la meiosis comprende dos divisiones celulares, siendo estas: meiosis I y 

meiosis II, donde ambas se distinguen por su profase, siendo la primera la profase 
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I la más larga, donde tiene lugar el apareamiento de los cromosomas homólogos y 

la recombinación para el intercambio de material genético (44). La meiosis I se 

compone de: 1) profase I y esta a su vez de preleptonema, leptonema, cigonema 

(apareamiento de los cromosomas homólogos y formación del complejo 

sinaptonémico), paquinema (recombinación de las cromátidas homólogas), 

diplonema (separación de los cromosomas apareados) y diacinesis (condensación 

de la cromatina); 2) prometafase I (máxima condensación de los cromosomas); 3) 

metafase I (distribución de los cromosomas en el plano ecuatorial); 4) anafase I 

(movilización de los cromosomas hacia los polos) y; 5) telofase I (construcción de 

las envolturas nucleares). La meiosis II comprende: 1) profase II; 2) metafase II; 3) 

anafase II y 4) telofase II. Durante la meiosis II se separan las cromátidas hermanas 

(44, 45). Un aspecto a remarcar es que la segunda división meiótica se asemeja a 

la mitosis, dado que los centrómeros se dividen y las cromátidas hermanas pasan 

a polos opuestos. Además, la enorme variación genética es el resultado del cruce 

entre las cromátidas de los cromosomas homólogos. También, en la ovogénesis 

hay una larga fase de reposo durante la primera división meiótica (37). Desde el 

punto de vista clínico, los errores en la meiosis pueden desencadenar resultados 

adversos para la vida. El error más común de la meiosis es la no disyunción (45).  

En tercer lugar, las diferencias entre mitosis y meiosis son abismales (46). Así: 1) la 

mitosis es propia de las células somáticas y la meiosis corresponde a las células 

sexuales; 2) en la mitosis cada replicación del ADN es seguida de una división 

celular y en la meiosis son dos divisiones celulares; 3) en la mitosis se generan 

células con la misma cantidad de ADN y número diploide de cromosomas y en la 

meiosis resultan cuatro células haploides que contienen la mitad del ADN; 4) en la 

mitosis la síntesis del ADN se da en la fase S y en la meiosis la fase S es más larga 

y la G2 es corta o falta; 5) en la mitosis cada cromosoma evoluciona de forma 

independiente y en la meiosis los cromosomas se aparean y recombinan; 6) la 

mitosis tiene una duración de 1 horas y la meiosis varía (24 días en el hombre y 

varios años en la mujer) y; 7) en la mitosis el material genético permanece constante 
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de la generaciones sucesivas y en la meiosis se genera una gran variabilidad 

genética (38, 46).  

e. ABERRACIONES CROMOSÓMICAS: 

Las aberraciones cromosómicas, también llamadas anomalías cromosómicas, son 

trastornos genéticos caracterizados por la alteración morfológica o numérica de uno 

o varios cromosomas durante la división celular. Estos trastornos tienen lugar en el 

periodo prenatal, postnatal o pre-implantacional (37, 47).  

En primer lugar, las aberraciones numéricas de los cromosomas son alteraciones 

que afectan a un número específico de cromosomas. Estas son más frecuentes que 

las aberraciones estructurales y se detectan a través del cariotipo. Se conocen dos 

tipos: 1) euploidías (afectan al genoma completo y los organismos poseen múltiplos 

del juego haploide, pudiendo ser diploides o poliploides) y; 2) aneuploidías (afectan 

a uno o varios pares de cromosomas, pudiendo ser hiperdiploides o hipodiploides) 

(47, 48). En segundo lugar, las aberraciones estructurales son consecuencia de la 

reordenación genómica de uno o más cromosomas. Las aberraciones estructurales 

pueden ser: deleciones (rotura a dos niveles, produciendo deleción en un 

cromosoma y duplicación en otro), translocaciones (rotura de fragmentos e 

intercambio entre cromosomas no homólogos), inversiones (generadas por rotura 

de un cromosoma en dos fragmentos, giro y unión), duplicaciones (en tándem y 

tándem invertido), cromosomas en anillo (roturas bilaterales de los centrómeros) e 

isocromosomas (cromosomas metacéntricos producidos durante la mitosis y 

meiosis) (47, 48). Las aberraciones estructurales pueden estudiarse mediante el 

uso de hibridación fluorescente in situ (FISH) (37).  

Las aberraciones cromosómicas tienen consecuencias clínicas importantes (p.ej.: 

abortos, muerte u hospitalización neonatal, malformaciones, discapacidad 

intelectual, etc.). La identificación precisa de estos es esencial para las estrategias 

de prevención, el asesoramiento genético y el tratamiento adecuado (49).  

f. LA HERENCIA: 
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i. HERENCIA MENDELIANA TÍPICA: 

Las leyes básicas de la herencia permiten comprender a cabalidad las 

enfermedades genéticas y sus patrones de transmisión. Los patrones de herencia 

de las enfermedades de un solo gen suelen denominarse trastornos mendelianos o 

de un solo gen. Si una familia está afectada por una enfermedad, será importante 

disponer de una historia familiar precisa y un árbol genealógico completo. Dado que, 

estos trastornos muestran patrones de herencia característicos (37). Los 44 

autosomas comprenden 22 pares de cromosomas homólogos. Dentro de cada 

cromosoma, los genes tienen un orden estricto, ocupando cada uno de ellos un 

lugar o locus específico. Los genes autosómicos están presentes en pares, siendo 

un miembro de origen materno y otro de origen paterno. Si los dos miembros de un 

par de genes (es decir, los alelos) son idénticos, el individuo es homocigoto para 

ese locus. Si son diferentes, el individuo es heterocigoto para ese locus. Las formas 

alternativas de un gen surgen por mutación del alelo normal y pueden tener o no 

una función alterada. Cualquier característica determinada por un gen se denomina 

rasgo. Si un rasgo se expresa en el heterocigoto, entonces el rasgo es dominante, 

mientras que, si sólo se expresa en el homocigoto, es recesivo. En algunos casos, 

los efectos de ambos alelos pueden verse en el heterocigoto, y se denominan 

rasgos co-dominantes. Así, la expresión del alelo mutado con respecto al alelo 

normal puede caracterizarse como dominante, co-dominante o recesivo. Ahora 

bien, hay cinco modos básicos de herencia para las enfermedades de un solo gen. 

(Ver Tabla No.2) Donde, los trastornos autosómicos dominantes son los más 

frecuentes y la mayoría de trastornos asociados a los cromosomas sexuales son 

recesivos ligados a X. Mientras que los más raros son los trastornos dominantes 

ligados a X (50, 51, 52). En la Tabla No. 2 se describen las particularidades de cada 

uno de estos patrones de herencia. Finalmente, la heterogeneidad genética es un 

fenómeno común tanto en las enfermedades monogénicas como en las complejas 

multifactoriales. No debe sorprender que los múltiples miembros de la familia 

afectados puedan experimentar diferentes niveles de gravedad y resultados de la 

enfermedad. Este efecto puede deberse a que otros genes influyen en el fenotipo 
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de la enfermedad o a que diferentes mutaciones en el mismo gen den lugar a 

fenotipos similares, pero no idénticos (37).  

ii. HERENCIA MENDELIANA ATÍPICA: 

Hay múltiples trastornos genéticos que, aunque tienen patrones de herencia 

mendeliana, son atípicos. Donde, el genotipo es consecuencia de la alteración de 

un gen conocido y las variaciones en la secuencia de los genes modificadores (37). 

A continuación, en la Tabla No. 3, se describen brevemente algunos mecanismos 

de herencia mendeliana no clásicos (53).  

iii. HERENCIA NO MENDELIANA: 

La herencia no mendeliana comprende tres tipos de trastornos genéticos, a 

conocerse: multifactoriales, de las células somáticas y de las mitocondrias. En 

primer lugar, los trastornos genéticos multifactoriales tienen características propias, 

que difieren de los trastornos mendelianos típicos o atípicos. Es así que, una 

enfermedad genética puede producirse de forma aislada, sin que necesariamente 

los progenitores estén afectados. Pese a que la agregación familiar es común en 

estos casos, no existe un patrón mendeliano claro que permita comprender la 

heredabilidad de dicho trastorno; motivo por el cual, estimar el riesgo de recurrencia 

de dicha enfermedad es imposible (54). Además, la enfermedad puede ser más 

frecuente ciertas etnias y más en un sexo que en otro; sin embargo, ello no significa 

que sea un trastorno ligado al sexo. Estudios realizados en el siglo pasado, 

demostraron que las tasas de concordancia de los gemelos monocigóticos y 

dicigóticos contradicen las proporciones mendelianas. Por tanto, estos trastornos 

pueden ser continuos (sin fenotipos distintos, como la estatura) o discontinuos (con 

fenotipos distintos, como la diabetes mellitus) (55). Donde, cada uno de los rasgos 

viene determinado por la interacción de varios genes, en distintos loci, con los 

factores ambientales (37). Finalmente, de los factores que influyen en la aparición 

de estos trastornos, las influencias del medio ambiente juegan un rol preponderante, 

pudiendo estos aumentar o disminuir el riesgo de la enfermedad, o también 

desencadenarla, acelerarla, exacerbarla. Algunos de estos son: nutrición, estilo de 
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vida, consumo de medicamentos, consumo de alcohol y tabaco, enfermedades de 

base, contaminación, radiación, entre otros (54).  

En segundo lugar, los trastornos o mutaciones de las células somáticas, son 

resultado del proceso natural del desarrollo y generan una carga importante de 

enfermedades genéticas. Las mutaciones pueden limitarse a las células gonadales, 

las células somáticas o ambas (56). Si la mutación está presente en el óvulo 

fecundado, esta se transmitirá a todas las células hijas. Pero, si la mutación está 

presente luego de la primera división celular, esta solo estará presente en una 

proporción de células y el individuo será un mosaico (37). Por otra parte, la mayoría 

de los cánceres, si no todos, son trastornos genéticos de células somáticas que 

acumulan múltiples mutaciones heredadas y no heredadas. Además, estos 

trastornos también podrían estar implicados en condiciones genéticas como 

trastornos autoinmunes y el envejecimiento (57).  

En tercer lugar, los trastornos mitocondriales son el grupo y forma más común de 

trastornos metabólicos y neurológicos heredados. Hasta la actualidad, se han 

identificado alrededor de 59 enfermedades mitocondriales. Se caracterizan por 

defectos en la fosforilación oxidativa y son causados por mutaciones del ADN 

nuclear y el ADN mitocondrial (58). El ADN mitocondrial tiene una alta tasa de 

mutación, hasta diez veces más que el ADN nuclear. Se conocen dos tipos de 

trastornos mitocondriales: la heteroplasmia y la homoplasia. Los trastornos 

mitocondriales muestran patrones de herencia conocidos. Si la madre es la 

afectada, todos los hijos heredarán el trastorno; pero, si el padre es el afectado, no 

hay riesgo para la descendencia. Además, el desarrollo de la clínica varía entre los 

portadores. Finalmente, el sexo y la edad son los factores que más afectan la 

penetrancia de estos trastornos (37).  

iv. GENÉTICA EN LAS POBLACIONES: 

Para conocimiento, la genética de las poblaciones es “…el área de la genética que 

tiene por objeto el estudio y atención médica de la población, y no del individuo o de 
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la familia, como es la práctica habitual de la genética clínica y médica” (59). Por 

tanto, la genética de las poblaciones abarca, “…el estudio de la composición 

genética de las poblaciones, incluyendo la distribución y cambios en la frecuencia 

de los genotipos y fenotipos en respuesta a los procesos de selección natural, deriva 

genética, mutación y flujo genético” (60). Por tanto, hay determinados factores que 

influyen sobre la incidencia y prevalencia de las enfermedades genéticas en la 

población, así como en la evolución de la especie humana y la migración de las 

poblaciones (61). En relación a esto último, la genética de las poblaciones emplea 

una serie de herramientas estadísticas, técnicas de laboratorio, marcadores 

moleculares y bancos de datos. Entre las herramientas de análisis más actuales, 

están la secuenciación del ADN mitocondrial y del cromosoma Y no recombinante 

y el análisis de coalescencia para ancestros comunes recientes. Finalmente, el 

estudio de la genética de las poblaciones contribuye a la comprensión de la 

evolución biológica (60).  

2.2 LAS PRUEBAS GENÉTICAS Y LA CONSEJERÍA GENÉTICA 

La consejería o asesoramiento genético consiste en comunicar y asesorar a un 

individuo acerca de condiciones o enfermedades hereditarias. Este proceso incluye: 

historia clínica del paciente, la elaboración de un pedigrí o árbol familiar, examen 

físico, diagnóstico, asesoramiento y seguimiento. La historia clínica es importante. 

Esta se compone de: 1) anamnesis, para conocer los antecedentes patológicos 

personales y familiares del individuo y; 2) examen físico completo, con énfasis en 

hallazgos patológicos y mediciones estándar (p.ej.: talla y peso, circunferencia 

cefálica, volumen testicular, distancia interpupilar, distancia intercantal, etc.). Los 

hallazgos anormales aislados, pueden considerarse variantes de la normalidad; sin 

embargo, dependerá del contexto de cada paciente y la clínica acompañante. 

Además, si un paciente presenta dos o más anomalías al examen físico, es 

necesario considerar la existencia de un síndrome. Es así que la historia clínica y el 

examen físico minucioso, permiten identificar estos síndromes o plantear la 

posibilidad de una amplia investigación. A continuación, el árbol familiar, tiene la 
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finalidad de establecer el comportamiento y heredabilidad de determinada entidad 

patológica dentro de la estructura familiar a través de las generaciones. Para ello, 

se emplean una serie de símbolos que buscan representar una serie de nexos 

sociales, emocionales y fenómenos biológicos (62). Posteriormente, la consejería 

genética se ofrece a ambos padres, en un lugar y tiempo adecuados. Durante el 

proceso, el médico debe: 1) emplear un lenguaje sencillo y entendible; 2) incluir 

todos los aspectos relacionados a la condición en mención (p.ej.: clínica, 

complicaciones, historia natural, pronóstico, tratamientos y su efectividad, etc.) y; 3) 

con la ayuda de un diagrama, explicar la recurrencia de la enfermedad y los factores 

de riesgo asociados (p.ej.: muerte perinatal o neonatal, malformaciones congénitas 

mayores, discapacidad mental o física, cáncer, etc.) (63, 64). Además, el médico 

debe tratar de tranquilizar a la pareja. Pues, generalmente se sienten muy 

nerviosos, preocupados y sufren gran estigma. Ello, como resultado de las 

concepciones erróneas que se tienen acerca de la herencia, por mencionar algunas: 

“las enfermedades genéticas son intratables”, “cualquier defecto al nacer es 

heredado”, “los trastornos genéticos se detectan solo a través de análisis 

cromosómicos”, “si hay solo varones o mujeres afectados en la familia, eso indica 

que dicha entidad está asociada al sexo”, etc. (65). Después, las opciones 

reproductivas que se ofrecen a la pareja dependen de cada caso y la decisión que 

estos tomen al respecto del embarazo. En este punto, vale mencionar que existe un 

abanico innumerable de opciones (p.ej.: no nuevos embarazos, adopción, 

fertilización in vitro con diagnóstico pre implantación, inseminación artificial por un 

donante, etc.). Sin embargo, si el riesgo de una condición genéticamente hereditaria 

se acepta o se ignora, se hará hincapié en el diagnóstico prenatal o en la espera de 

nuevos avances tecnológicos (66, 67). Finalmente, la precisión diagnóstica es 

fundamental en la consejería genética. Los errores son muy frecuentes y son 

resultado de un diagnóstico impreciso e incompleto. Es por ello que, el conocimiento 

de la literatura sobre la valoración sindrómica y la heterogeneidad genética es muy 

importante (68). A continuación, en la Tabla No. 4, se abordan las particularidades 

del diagnóstico para enfermedades genéticas por grupos etarios (37, 69, 70, 71, 72).  



 

 
Damary Silvana, Jaramillo Aguilar  | Página 29 
 

1. ÉTICA E INVESTIGACIÓN EN GENÉTICA: 

La investigación en materia de genética debe cumplir con una serie de requisitos 

bioéticos, entre esos: asegurar la confidencialidad de la información y respetar el 

consentimiento o asentimiento informado del paciente o sus representantes, 

respectivamente; es decir, la negativa de estos a formar parte de grandes estudios 

o bases de datos. Pues, aunque esta información puede ser inofensiva, 

generalmente resulta embarazosa, estigmatizante y molesta para el paciente o su 

familia. Sin embargo, están exentas de este último aquellas encuestas o 

investigaciones científicas previstas por la ley. Actualmente, se ha propuesto que el 

médico genetista y la institución que presta el servicio, deben precautelar el uso y 

empleo de la información no solo de los pacientes, sino también de sus familiares 

(73, 74). Además, se ha discutido la posibilidad de devolver los resultados a aquellos 

pacientes partícipes de ensayos clínicos, planteándose así, potenciales diferencias 

entre: 1) investigación genética vs. atención clínico-genética y; 2) pacientes vs. 

participantes de estudios (75).  

2. IMPLICACIONES PÚBLICAS, SOCIALES Y JURÍDICAS DE LAS 

PRUEBAS GENÉTICAS: 

Hoy en día, el alcance de la genómica está trascendiendo barreras; siendo que la 

disponibilidad de las pruebas genéticas ya no es absoluta de los laboratorios o 

grandes clínicas, sino que es propia del paciente, en su domicilio. Ello se transforma 

en un problema potencial para la salud pública y la ética, pues genera una amplia 

gama de hallazgos incidentales y/o secundarios; es decir, resultados no 

relacionados con la indicación original de la prueba, pasando por alto otras 

entidades. Además, la devolución de dichos resultados por parte del médico, es 

controvertida. De igual forma, la preferencia del paciente sobre conocer o no la 

significancia de dichos resultados (75). Pese a que se ha demostrado que grandes 

grupos poblacionales reconocen que las pruebas genéticas son una herramienta 

válida para la toma de decisiones en torno a enfermedades con componente 

genético (p.ej.: cardiovasculares, neurodegenerativas o el cáncer), la concepción 
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social sobre la genética y las enfermedades genéticas no ha cambiado (76). Las 

formas más frecuentemente apreciadas son: discriminación, discapacidad, etc. (77). 

Siendo que, esta repercute negativamente sobre los pacientes, siendo la 

estigmatización y los problemas psicosociales (p.ej.: depresión, ansiedad, angustia, 

etc.) los principales (78, 79). Varios aspectos tienen respaldo legal cuando de 

genética y pruebas genéticas se trata. En relación a la autonomía del paciente, es 

necesario obtener su consentimiento para realizar pruebas genéticas específicas, 

siempre y cuando se haya informado a este los pormenores de la misma y el interés. 

La privacidad reviste importancia en el marco jurídico y abarca aspectos 

relacionados con la autonomía y confidencialidad. En este punto, es el paciente 

quien decide o no someterse a una prueba genética o participar de un estudio de 

investigación. Por otra parte, la confidencialidad, legalmente definida como la 

información que proporciona el individuo a su médico, debe ser protegida con celo, 

asegurando el anonimato en caso que se emplee con fines de investigación o 

divulgación. Finalmente, la equidad en la atención genética debe ser asegurada 

para el paciente, sin distinción alguna por su genotipo o condición genética (80).  

2.3 CONOCIMIENTOS SOBRE GENÉTICA Y ACTITUDES SOBRE PRUEBAS 

GENÉTICAS 

El pleno entendimiento de los estudios disponibles en la literatura entorno a los 

conocimientos sobre genética y actitudes sobre pruebas genéticas y su importancia, 

radica en comprender estos términos desde el punto de vista conceptual. De tal 

forma:  

1. CONOCIMIENTOS SOBRE GENÉTICA: 

Según la Real Academia de la Lengua Española, el conocimiento es la acción y 

efecto de conocer (81). Dicho conocimiento se adquiere a partir de la experiencia o 

la educación misma (82). Desde el punto de vista científico, el conocimiento parte 

del método científico y pretende ser la justificación de un fenómeno o serie de 

fenómenos o la respuesta a una serie de interrogantes (83). De ahí que el 

conocimiento se clasifique en dos grandes grupos: 1) conocimiento a priori y; 2) 
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conocimiento a posteriori (82). Sin embargo, la definición de conocimiento es 

debatida ampliamente desde la filosofía (83). Conocido esto, se plantea que los 

conocimientos sobre genética, son un conjunto de información puntual, relacionada 

a los “...genes, la variabilidad genética y la herencia en los seres vivos” (1).  

2. ACTITUDES SOBRE PRUEBAS GENÉTICAS:  

Las actitudes son un modo de pensar o una tendencia a actuar de forma particular. 

Están influenciadas por la experiencia, el conocimiento o temperamento del 

individuo (84). De tal manera, las actitudes abarcan tres dimensiones: 1) la 

cognitiva, que está determinada por los pensamientos y creencias del individuo; 2) 

la afectiva, que está determinada por las emociones y; 3) la conductual, que está 

determinada por la forma de actuar del individuo frente a una persona, objeto o 

situación (85). Ahora bien, las actitudes sobre las pruebas genéticas, se traducen 

como la posición que el médico adopta frente a determinado problema genético-

clínico y las implicaciones que este acarrea.  

2.4 ESTUDIOS E INSTRUMENTOS PARA VALORAR LOS CONOCIMIENTOS 

SOBRE GENÉTICA Y LAS ACTITUDES SOBRE PRUEBAS GENÉTICAS 

Los trabajos de investigación sobre conocimientos, actitudes y/o prácticas tuvieron 

su auge en la década de los 1950s. Estos estudios revisten importancia en el sector 

de la salud, dado que permiten “…identificar los conocimientos, mitos o ideas 

erróneas, actitudes, creencias y comportamientos de un grupo en relación a un tema 

de salud específico” (86). Además, posibilitan la comprensión, análisis y 

comunicación de determinada situación y su magnitud en el grupo de estudio, 

sentando la posibilidad de realizar intervenciones y valorar su impacto con 

posterioridad (86). Conocido esto, el desarrollo y ejecución de un estudio de 

conocimientos sobre genética y actitudes sobre pruebas genéticas es relevante 

para el área de la genética y medicina. Varios estudios realizados en estudiantes de 

medicina, médicos generales y profesionales de la salud; demuestran que los 

conocimientos sobre genética son malos o medianamente buenos (5, 20, 21, 22, 

23). Sin embargo, otros demuestran buenos conocimientos (18, 19, 87). Dejando en 
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evidencia que varios son los factores que podrían influir en ello. De los estudios 

recopilados, cuya población objeto de estudio fueron estudiantes de medicina, vale 

destacar dos estudios que se aproximan a la realidad del presente trabajo. El 

primero de ellos fue realizado en 201 estudiantes de 6to. año de la carrera de 

medicina de la Universidad Autónoma de Nuevo León. Se encontró que el 67% de 

los encuestados (n=134) tenían conocimientos intermedios (11-15/20) sobre 

genética y el 64,7% (n=128) estuvo de acuerdo con realizarse una prueba genética 

(87). El segundo estudio fue realizado en las instituciones de educación superior de 

la Ciudad de Quito-Pichincha y contó con la participación de 350 estudiantes del 

pregrado de carreras no afines a la biología o a la medicina. Los participantes 

tuvieron conocimientos, en general, aceptables (19). Sin embargo, no se evaluaron 

las actitudes. Finalmente, los cuestionarios empleados en estos estudios fueron 

validados al español por los autores, partiendo de los trabajos de Fitzgerald-Butt SM 

et al y Chapman R et al; respectivamente (88, 89). Empero, estos instrumentos 

fueron diseñados para ser aplicados en la población general.  
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CAPÍTULO III 

OBJETIVOS 

 

3.1 OBJETIVO GENERAL 

Determinar los conocimientos sobre genética y actitudes sobre pruebas genéticas 

de los Internos Rotativos de Medicina de la Universidad de Cuenca. 

3.2 OBJETIVOS ESPECÍFICOS 

 Describir las características sociodemográficas de los Internos Rotativos de 

Medicina de la Universidad de Cuenca.  

 Identificar los conocimientos que tienen los Internos Rotativos de Medicina de la 

Universidad de Cuenca sobre genética. 

 Identificar las actitudes que tienen los Internos Rotativos de Medicina de la 

Universidad de Cuenca sobre pruebas genéticas. 
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CAPÍTULO IV 

MATERIALES Y MÉTODOS 

 

4.1 TIPO DE ESTUDIO 

Se trata de un estudio observacional, descriptivo, de corte transversal.  

4.2 ÁREA DE ESTUDIO 

Se desarrolló en la Escuela de Medicina, Facultad de Ciencias Médicas, Universidad 

de Cuenca.  

4.3 UNIVERSO, MUESTRA Y MUESTREO 

Se trabajó con los estudiantes del Programa del Internado Rotativo de Medicina de 

la Universidad de Cuenca (N=252) durante 2021 y 2022. Considerando un intervalo 

de confianza del 95%, margen de error del 5%, proporción esperada de 0,5 y 

porcentaje de varianza del 50%; la muestra calculada estuvo conformada por 

n=156 estudiantes. A ello se sumó el 10% del total de personas a encuestar (n=15). 

Por tanto, la muestra fue de n=171 Internos Rotativos. Se realizó un muestreo 

aleatorio simple. Sin embargo, por cuestiones de falta de disponibilidad y, con ello, 

de respuesta de la población objeto de estudio; finalmente, la muestra estuvo 

conformada por 157 estudiantes. Donde, n=76 estudiantes correspondían a la 

Cohorte de Mayo 2021-Abril 2022 y n=81 a Septiembre 2021-Agosto 2022. De 

estos, n=2 se negaron a participar y n=2 no correspondían a las Cohortes enlistadas 

según la nómina facilitada por el Decanato de la Facultad de Ciencias Médicas de 

la Universidad de Cuenca. Por tanto, el estudio contó con la participación de 153 

Internos Rotativos de Medicina.  

4.4 CRITERIOS DE INCLUSIÓN Y EXCLUSIÓN 

Se incluyó a estudiantes del Programa del Internado Rotativo de Medicina, 

matriculados legalmente en el sistema de la Institución, que aceptaron participar 
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libre y voluntariamente del estudio, que respondieron correctamente el cuestionario 

y dentro de la fecha límite.  

Se excluyó a estudiantes extranjeros que se encontraban realizando intercambios 

clínicos, virtuales o de forma presencial en la Institución. También, a quienes no 

respondieron el formulario, bajo solicitud, en el lapso de tiempo establecido.  

4.5 VARIABLES 

Las variables de estudio fueron las características sociodemográficas de la 

población (género, edad, hijos, religión, estudios sobre genética, grado de 

conocimientos sobre genética, asesoramiento genético e impacto de las pruebas 

genéticas), los conocimientos sobre genética (heredabilidad y conocimiento 

genético) y las actitudes sobre las pruebas genéticas. Véase las variables y su 

definición operacional en el Anexo No. 1. 

4.6 MÉTODOS, TÉCNICAS E INSTRUMENTOS 

Se empleó el método cuantitativo. En relación a las técnicas, se empleó la tercera 

versión de la Encuesta sobre Conocimientos y Actitudes en Genética (iGLAS 3, por 

sus siglas en inglés), a la que los participantes lograron acceder desde cualquier 

dispositivo electrónico con conexión a internet, desde el siguiente enlace: 

[https://goldpsych.eu.qualtrics.com/jfe/form/SV_doLqixi2f27mJ0O]. Mismo que fue 

enviado a los correos electrónicos personales e institucionales de los 

seleccionados, además del código de acceso único (cuenca.2021). Donde, la 

información referente a las direcciones de correo de los estudiantes de medicina, 

se solicitó a Decanato de la Facultad de Ciencias Médicas. En adición, el acceso a 

la data, se realizó a través del Departamento de Psicología, Goldsmiths, de la 

Universidad de Londres. A detalle, el instrumento utilizado en el presente estudio 

fue la iGLAS 3, un trabajo de Chapman y cols, realizado en 2017, presentado en la 

International Conference on Psychology and Education y publicado en The 

European Proceedings of Social & Behavioural Sciences (89). Tras su aplicación, 

en 2019, Champman y cols observaron que los conocimientos sobre genética eran 

https://goldpsych.eu.qualtrics.com/jfe/form/SV_doLqixi2f27mJ0O
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pobres en la población de estudio, motivo por el que propusieron una serie de pasos 

a implementar, con la finalidad de que la comunidad se beneficie del conocimiento 

genético (90). 

La iGLAS es, por tanto, un instrumento estructurado y validado cualitativamente, 

cuyo objetivo es evaluar los conocimientos sobre genética y actitudes sobre pruebas 

genéticas. Fue validado en un grupo de 5404 personas, de 18 años en adelante, 

originarios de 78 países, aplicado en académicos, profesionales, estudiantes 

universitarios y la población general. Al ser validado cualitativamente, las medidas 

de fiabilidad comúnmente citadas, como el alfa de Cronbach y la omega de 

McDonald, no son aplicables. Por tal motivo, quedó fuera del alcance de este 

estudio la revalidación del instrumento. La iGLAS es una herramienta flexible, 

informativa y rápida que puede emplearse en todos los grupos demográficos (89). 

La iGLAS tuvo 3 etapas de validación; dos pilotajes y un análisis test-retest. Mismos 

que, a través del análisis de la fuerza de las correlaciones test-retest, concluyeron 

que la iGLAS es una medida fiable y válida de lo que la gente sabe, piensa y siente 

sobre la genética (89). El equipo responsable de la validación estuvo conformado 

por un consorcio de expertos, entre estos: psicólogos, genetistas, abogados, 

pedagogos y especialistas en ética; quienes permitieron aclarar el lenguaje 

empleado en materia de genética y precisar cada uno de los reactivos del 

instrumento. La iGLAS está disponible en 7 idiomas diferentes. Para los fines del 

presente estudio, se empleó la versión al español, facilitada por Chapman y cols. 

Vale mencionar que, no se han realizado evaluaciones para cada idioma. La solidez 

del proceso de traducción, con la inclusión de expertos nativos, se ha considerado 

suficiente para el uso de la iGLAS en esos idiomas. Tarda aproximadamente entre 

15 y 20 minutos en ser completado y enviado (89). Originalmente, la iGLAS 3 consta 

de 4 secciones y 50 reactivos, distribuidos como sigue: 1) solicitud de participación 

y consentimiento informado; 2) 20 reactivos sobre datos sociodemográficos y 

generalidades; 3) 20 reactivos sobre conocimientos básicos en genética y; 4) 20 

reactivos sobre actitudes hacia pruebas genéticas, distribuidos en 16 de opinión 
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sobre genética, 4 minicasos relacionados a la toma de decisiones en genética y 2 

reactivos relacionados a mitos frecuentes dentro del área. Sin embargo, para fines 

del presente trabajo de investigación, la sección de los datos sociodemográficos y 

generalidades constó únicamente de 8 reactivos; de manera que, los 11 reactivos 

restantes, abarcaban cuestiones orientadas al personal de salud en funciones, 

postgradistas, etc. (Ver Anexo No. 2) (89).  

La sección del consentimiento informado, fue desarrollada de acuerdo a los 

lineamientos del Comité de Bioética en Investigación del Área de la Salud (COBIAS) 

de la Universidad de Cuenca y a lo estipulado en el artículo 49 de la Ley de 

Comercio Electrónico y el artículo 8 de la Ley Orgánica de Protección de Datos 

Personales. Por tanto, éste fue incluido dentro del formulario en línea y, previo a su 

lectura, los participantes procedieron a aceptar o rechazar su participación. Estuvo 

estructurado de la siguiente manera: 1) introducción, 2) objetivos, 3) descripción y 

procedimientos, 4) riesgos y beneficios, 5) opciones, 6) derechos y 7) 

consentimiento. (Ver Anexo No. 3) 

Los conocimientos en genética se evaluaron como altos, intermedios o bajos. Se 

puntuaron solo aquellos ítems correctos, de la manera que se indica en la Tabla 

No. 5. En la misma sección, los conocimientos sobre la heredabilidad de ciertos 

rasgos y enfermedades, se evaluaron mediante una escala de 0 a 100.  

Las actitudes se evaluaron a través de opiniones, minicasos y mitos. Las opiniones 

se valoraron mediante escalas Likert de 7 puntos. Donde, hubo una escala para 

valorar el nivel de acuerdo y otra el de probabilidad. La primera, fue desde 

fuertemente en desacuerdo (1) a fuertemente de acuerdo (7); agrupándose a su vez 

en 3 subgrupos, siendo: 1 a 3 en desacuerdo, 4 neutro, 5 a 7 de acuerdo. La 

segunda, fue desde muy improbable (1) a muy probable (7); agrupándose a su vez 

en 3 grupos, siendo: 1 a 3 improbable, 4 indeciso, 5 a 7 probable. A continuación, 

los minicasos tuvieron sus propias escalas de valoración, haciendo hincapié a la 

problemática desarrollada en cada uno. Así, el minicaso 1 hizo énfasis en la 
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aplicación de sentencias desde el punto de vista legal (reducir su sentencia (1), no 

ser tenida en consideración (2), incrementar su sentencia (3), ser considerada para 

determinar el tipo de sentencia (4)), el 2 y 3 en la efectividad (nada efectivo (1), 

ligeramente efectivo (2), moderadamente efectivo (3), muy efectivo (4) y 

extremadamente efectivo (5)) y el 4 en la probabilidad (véase párrafo anterior). En 

la misma línea, los mitos, se valoraron como correcto, incorrecto y no lo sé.  

Dentro de las variables sociodemográficas, la religiosidad y el grado de 

conocimiento sobre genética se evaluaron a través de una escala del 0 al 10 y 0 a 

100, respectivamente. Finalmente, el empleo de este instrumento, en el marco del 

presente trabajo, fue notificado y supervisado por los autores de la iGLAS 3.  

4.7 CONTROL DE CALIDAD DE LA INFORMACIÓN 

Se realizó cada 3 días. Donde, el período de tiempo para el envío del cuestionario 

fue de 7 días y, en caso de re-solicitud, fue de 4 días. Dada la falta de respuesta de 

los participantes, se procedió a seleccionar aleatoriamente a otro estudiante y enviar 

el cuestionario. 

4.8 PROCEDIMIENTO, SUPERVISIÓN Y CAPACITACIÓN 

Se solicitó autorización al Decanato de la Facultad de Ciencias Médicas de la 

Universidad de Cuenca para: 1) acceder a la base de datos de estudiantes que se 

encuentran cursando el Programa del Internado Rotativo de Medicina, con la 

finalidad de seleccionar aleatoriamente a los sujetos de estudio y; 2) enviar el 

instrumento a los sujetos incluidos a sus correos institucionales y personales. La 

fase de supervisión y capacitación estuvo a cargo de la Dra. Gabriela Machado, 

Directora de tesis. 

4.9 TABULACIÓN Y ANÁLISIS DE DATOS 

La tabulación y análisis estadístico de los datos se realizó con IBM-SPSS v. 23 y 

Microsoft Excel 2016. Se utilizaron porcentajes y frecuencias para las variables 

categóricas. Para las variables continuas con distribución normal según la prueba 

de Kolmogorov Smirnov, se emplearon medias y desviaciones estándar. Para las 
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variables continuas que no tuvieron una distribución normal, se emplearon mediana 

y rango intercuartílico.  

4.10 ASPECTOS ÉTICOS 

Se garantizó los derechos a riesgo mínimo, autonomía y confidencialidad. Las 

posibilidades de exposición de los participantes a riesgos físicos, emocionales y/o 

psicológicos a corto, mediano y largo plazo fueron mínimos, dada la naturaleza de 

la intervención. A su vez, la investigadora responsable, garantizó minimizar el riesgo 

de quebranto de la confidencialidad de los datos, a través de la política de no 

recabamiento. De esta forma, los participantes no fueron identificados en ningún 

contexto. La participación de los sujetos fue de carácter voluntario, anónimo, sin 

distinción sociodemográfica, institucional o de percepción. Se facilitó información 

respecto al estudio y sus objetivos en la sección de la solicitud de participación y 

consentimiento informado, mismo que fue incluido en el formulario electrónico en 

cumplimiento con el artículo 49 de la Ley de Comercio Electrónico y el artículo 8 de 

la Ley Orgánica de Protección de Datos Personales. Previo a su ejecución, el 

protocolo de investigación fue presentado para revisión y aprobación ante el 

COBIAS de la Universidad de Cuenca. Finalmente, la autora declara no tener 

conflictos de interés. 
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CAPÍTULO V 

RESULTADOS 

 

Se encuestó a 153 Internos Rotativos de Medicina de la Universidad de Cuenca 

respecto a sus conocimientos sobre genética y actitudes sobre pruebas genéticas. 

Datos sociodemográficos 

Tabla No. 1.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina de acuerdo a sus 

características sociodemográficas. Cuenca, 2021.  

Características sociodemográficas n % 

Cohorte 

     Mayo 2021 - Abril 2022 75 49,02 

     Septiembre 2021 - Agosto 2022 78 50,98 

Sexo 

     Femenino 89 58,17 

     Masculino 64 41,83 

Edad 

     Mediana (rango intercuartílico)a 24 (20,00)  

     De 22 a 25 años 130 84,97 

     De 26 a 30 años 21 13,73 

     > 30 años 2 1,31 

Número de hijos 

     0 142 92,81 

     1 6 3,92 

     2 5 3,27 

Hijos <16 años 

     Sí 10 90,90 

     No 1 9,09 

Religión 

     No 8 8,50 

     Sí 145 91,50 

Tipo de religión 

     Agnóstico 23 15,86 

     Ateo 5 3,45 

     Cristiana 60 41,38 

     Hindú 1 0,69 

     Otra 43 29,66 

     Sin religión 13 8,97 
a La edad no tiene una distribución normal según la prueba de Kolmogorov-Smirnov realizada.  

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  
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En la Tabla No. 1 se muestran las características sociodemográficas de la población 

de estudio. De tal forma, se encontró que el 51,0% (n=78) de los Internos Rotativos 

de Medicina correspondía a la Cohorte de Septiembre 2021-Agosto 2022. El 58,2% 

(n=89) de estos fueron mujeres. La edad de predominio osciló entre los 22 a 25 

años (85,0%; n=130), con mediana de 24 años y rango de 20 años. El 7,2% (n=11) 

indicó tener entre 1 (n=6) y 2 (n=5) hijos, de los que el 90,9% (n=10) tienen una 

edad menor a los 16 años. El 91,5% (n=145) de los participantes aceptaron 

responder las preguntas relacionadas a la religión. El 91,0% (n=132) de ellos se 

identifican como creyentes, en orden descendente como cristianos (41,4%; n=60), 

otros (29,7%; n=43) e hindúes (10,7%; n=1).  

En una escala del 0 al 10, se valoró la religiosidad, la cual tuvo una mediana de 5 y 

rango de 10. El 19,3% (n=28) se consideran 5/10, mientras que el 15,2% (n=22) 

0/10.  
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Tabla No. 2.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según su contacto 

previo con el área de genética. Cuenca, 2021.  

Contacto previo con el área de genética n % 

He estudiado genética en la escuela/universidad 137 89,54 

He trabajado en el campo de genética 2 1,31 

He estudiado genética por mi cuenta 13 8,50 

Sigo temas de genética en las redes sociales 12 7,84 

Nunca he estudiado genética 26 16,99 

No tengo ningún interés en ese asunto 7 4,58 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

En relación al contacto previo de los participantes con el área de genética, la 

pregunta planteada ofreció la posibilidad de seleccionar más de una respuesta, 

véase Tabla No. 2. De tal manera, solo el 89,54% (n=137) de los estudiantes refirió 

haber estudiado genética durante su carrera universitaria o como parte del plan de 

estudios en la escuela y el 4,58% (n=7) manifestó no tener ningún interés en el área. 

Los interesados en el área, han estudiado genética por su cuenta mediante 

documentales, cursos, libros, entre otros (8,5%; n=13) y siguen temas de genética 

en las redes sociales (7,84%; n=12).  
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Tabla No. 3.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según las 

consideraciones que tendrían al realizarse una prueba genética. Cuenca, 2021.  

Pruebas genéticas y consideraciones n % 

No estoy interesado 25 16,34 

No sé quién tendrá acceso a esa información 29 18,95 

No sé si los datos serán almacenados de manera segura 27 17,65 

No me gustaría ser etiquetado por tener alguna deficiencia 10 6,54 

Preferiría no saber qué voy a padecer alguna enfermedad en el futuro 15 9,80 

Me preocupa encontrar algo sobre mí mismo que preferiría no saber 39 25,49 

Me preocupa que alguna información sobre mi pueda ser utilizada en mi contra 28 18,30 

Me preocupa que mis datos puedan ser usados para otros propósitos 42 27,45 

Otros 23 15,03 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

Siguiendo la misma dinámica de pregunta anterior, en la Tabla No. 3 se describen 

las consideraciones que tendrían los participantes al realizarse una prueba 

genética. Así, el 16,34% (n=25) de los encuestados no está interesado en realizarse 

pruebas genéticas y el 15,03% (n=23) refiere otros. Mientras que, de aquellos que 

sí lo están, al 27,45% (n=42) le preocupa que sus datos puedan ser usados para 

otros propósitos sin su conocimiento, al 25,49% (n=39) le preocupa encontrar algo 

sobre sí mismo que preferiría no saber y el 18,95% (n=29) desconoce quién tendrá 

acceso a dicha información.  
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Tabla No. 4.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según su 

probabilidad de recurrir a servicios de ayuda. Cuenca, 2021.   

Servicios 
Probable Indeciso Improbable 

n % n % n % 

Servicios de apoyo y asesoramiento 83 54,25 12 7,84 58 37,91 

Consejo de un vidente/médium 18 11,76 14 9,15 121 79,08 

Prueba genética mediante una empresa privada 90 58,82 12 7,84 51 33,33 

Cursos de mindfulness y autoconocimiento 60 39,22 25 16,34 68 44,44 

Guía religiosa 27 17,65 16 10,46 110 71,90 

Literatura de autoayuda 63 41,18 16 10,46 74 48,37 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

En la sección de asesoramiento, de acuerdo a lo presentado en la Tabla No. 4, el 

58,82% (n=90) refirió como probable realizarse una prueba genética mediante una 

empresa privada en caso de problemas, el 54,25% (n=83) acudir a servicios de 

apoyo y asesoramiento y el 41,18% (n=63) a literatura de autoayuda. 
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Tabla No. 5.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

conocimientos estimados sobre genética. Cuenca, 2021.   

Puntuacióna n % 

0 3 1,96 

10 8 5,23 

20 21 13,73 

30 26 16,99 

40 33 21,57 

50 38 24,84 

60 10 6,54 

70 9 5,88 

80 5 3,27 

Total 153 100,00 
a Los conocimientos estimados sobre genética tienen una distribución normal según la prueba de Kolmogorov-Smirnov.  

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

Por último, el grado de conocimiento estimado sobre genética según cada 

participante tuvo una media de 40,1 ± 17,57 DE en una escala del 0 al 100. El 

24,84% (n=38), consideró tener un conocimiento genético sobre 50 puntos. Mientras 

que, el 1,96% (n=3), observó un conocimiento nulo sobre la materia. Ningún 

participante puntuó sus conocimientos sobre genética sobre 90 o 100 puntos. En la 

Tabla No. 5, se detalla la distribución de estimada de dichos conocimientos. 
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Conocimientos sobre genética 

Los conocimientos sobre genética se evaluaron con base al número de respuestas 

correctas sobre 100 puntos. Se realizaron 20 preguntas.  

Tabla No. 6.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según su puntaje 

en la sección de conocimientos del iGLAS3. Cuenca, 2021.   

Puntuacióna n % 

35 2 1,31 

40 3 1,96 

45 5 3,27 

50 13 8,50 

55 23 15,03 

60 18 11,76 

65 30 19,61 

70 26 16,99 

75 18 11,76 

80 7 4,58 

85 6 3,92 

90 2 1,31 

Total 153 100,00 
a Los conocimientos sobre genética tienen una distribución normal según la prueba de Kolmogorov-Smirnov realizada.  

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

La media de preguntas correctas fue de 12,78 ± 2,227 DE, que corresponde a un 

puntaje de 63,9 ± 11,135 DE puntos. La puntuación máxima fue de 90 (1,31%; n=2), 

con un total de 18 preguntas correctas. Por el contrario, la puntuación mínima fue 

de 35 (1,31%; n=2), con 7 preguntas correctas. Véase la Tabla No. 6 para mayor 

detalle.  
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Tabla No. 7.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

respuestas en la sección de conocimientos del iGLAS3. Cuenca, 2021.  

Preguntas 
Respuestas correctas Respuestas incorrectas 

n % n % 

Definición de genoma 105 68,63 48 31,37 

Unidades base del ADN 147 96,08 6 3,92 

Copias de genes en células autosómicas 63 41,18 90 58,82 

ADN que comparten los hermanos 86 56,21 67 43,79 

Función de los genes 150 98,04 3 1,96 

ADN y personas escogidas al azar 31 20,26 122 79,74 

Contribución genética y esquizofrenia 102 66,67 51 33,33 

Número de cromosomas en humanos 146 95,42 7 4,58 

Definición de los cambios epigenéticos 92 60,13 61 39,87 

Número de genes en humanos 53 34,64 100 65,36 

Contribución genética y autismo 95 62,09 58 37,91 

Definición de polimorfismos 140 91,50 13 8,50 

Secuencia genética en células diferentes 46 30,07 107 69,93 

Función del ADN no codificador 114 74,51 39 25,49 

Crianza selectiva e ingeniería genética 117 76,47 36 23,53 

Métodos de edición genética 54 35,29 99 64,71 

Predicción del comportamiento y ADN 115 75,16 38 24,84 

Pruebas genéticas y rasgos genéticos 146 95,42 7 4,58 

Genes de la dislexia y TDAH 136 88,89 17 11,11 

Heredabilidad del insomnio 18 11,76 135 88,24 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

De acuerdo a la Tabla No. 7, las preguntas con mayor nivel de respuestas correctas 

estuvieron relacionadas a la principal función que cumplen los genes (98%; n=150), 

las unidades base que conforman el ADN (96,1%; n=147) y el número de 

cromosomas en los que se agrupa el ADN en los humanos (95,4%; n=146). Por el 

contrario, las preguntas con mayor error de respuesta fueron aquellas sobre el 

significado del porcentaje de heredabilidad del insomnio (88,24%; n=135), el 

promedio de ADN total similar en dos personas escogidas al azar (79,74%; n=98) y 

la secuencia del ADN en dos células diferentes en una misma persona (69,93%; 

n=107).  
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Tabla No. 8.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

conocimientos en genética. Cuenca, 2021.  

Conocimientos n % 

De 0 a 10 puntos (bajos) 23 15,03 

De 11 a 15 puntos (intermedios) 115 75,16 

De 16 a 20 puntos (altos) 15 9,80 

Total 153 100,00 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

Así, se encontró que, el 75,16% (n=115) de los encuestados tuvieron un nivel de 

conocimiento genético medio; y tan solo el 9,80% (n=15), tuvieron un nivel de 

conocimiento alto. (Ver Tabla No. 8) 

El porcentaje de heredabilidad estimada por los participantes respecto a cada uno 

de los rasgos y enfermedades enlistadas, tuvo una estimación de 0 para la 

orientación sexual (32,0%; n=49), de 100 para el color de los ojos (28,1%; n=43) y 

de 50 para el peso (24,3%; n=37). En el Gráfico No. 1 se presenta a detalle la 

distribución de los estimados de heredabilidad para los rasgos mencionados y otros 

de interés.  
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Actitudes sobre pruebas genéticas 

Se identificaron las actitudes sobre pruebas genéticas entre los encuestados 

mediante opiniones, minicasos y mitos.  

Tabla No. 9.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

actitudes y conformidad en relación a 10 ítems. Cuenca, 2021.  

Ítems 
De acuerdo Neutro 

En 
desacuerdo 

n % n % n % 

Destino y genes 46 30,07 23 15,03 84 54,90 

Investigación y mal uso de datos en el país 48 31,37 56 36,60 49 32,03 

Alimentos modificados y seguridad de consumo 37 24,18 41 26,80 75 49,02 

Condiciones ambientales e información genética 110 71,90 27 17,65 16 10,46 

Manipulación genética y enfermedades 109 71,24 26 16,99 18 11,76 

Edición genética y rasgos 49 32,03 45 29,41 59 38,56 

Estudios genéticos e intereses 
políticos/económicos 

85 55,56 41 26,80 27 17,65 

Desarrollo científico y calidad de vida 129 84,31 16 10,46 8 5,23 

Influencia genética y albedrío 36 23,53 44 28,76 73 47,71 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

En el Tabla No.9, se presenta la distribución de los participantes según su 

conformidad respecto a una serie de temas en boga en el área de la genética.  

En este caso, el 54,9% (n=84) está en desacuerdo con el destino está escrito en los 

genes. El 32,03% (n=49) no confía en las instituciones de investigación del país 

porque podrían hacer mal uso de los datos genéticos obtenidos y el 55,56% (n=85) 

sospecha que los intereses políticos o económicos pueden estar detrás de los 

estudios genéticos.  

Además, el 71,90% (n=110) está de acuerdo con que la información genética 

debería utilizarse para adaptar las condiciones ambientales a las necesidades de 

las personas.  



 

 
Damary Silvana, Jaramillo Aguilar  | Página 50 
 

También, el 71,24% (n=109) cree que la manipulación genética debería permitirse 

para la prevención y tratamiento de enfermedades y el 84,31% (n=129) está de 

acuerdo con que el desarrollo científico es esencial para mejorar la calidad de vida 

de las personas. El 32,03% (n=49) cree que a los padres se les debería permitir 

optar por la edición genética para mejorar o seleccionar rasgos específicos de sus 

hijos. El 47,71% (n=73) está en desacuerdo con que las influencias genéticas en 

nuestro comportamiento significan que no existe libre albedrío. Por otro lado, el 

24,18% (n=37) está de acuerdo con que consumir alimentos genéticamente 

modificados es completamente seguro.  
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Tabla No. 10.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

actitudes y probabilidad en relación a 3 ítems. Cuenca, 2021.   

 Ítem 
Probable Neutro Improbable 

n % n % n % 

Pruebas genéticas y tratamiento 117 76,47 12 7,84 24 15,69 

Recurrencia a la medicina alternativa 42 27,45 19 12,42 92 60,13 

Muestra de ADN y anonimato 108 70,59 19 12,42 26 16,99 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

Por su parte, el 76,47% (n=117) está de acuerdo con realizarse una prueba genética 

si eso les permitiera tener un mejor tratamiento para una condición determinada. El 

60,13% (n=92) coinciden que cuando se encuentran mal, es improbable que acudan 

a la medicina alternativa en lugar de la convencional. Por último, el 70,59% (n=108) 

estaría dispuesto a dar una muestra de su ADN para investigación si sus datos 

fueran almacenados de manera anónima. En la Tabla No. 10 se muestra la 

probabilidad de que los participantes opten por dichos recursos.  
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Tabla No. 11.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

actitudes respecto al tratamiento de trastornos raros influenciados genéticamente. 

Cuenca, 2021.   

Opción n % 

Cambios en el estilo de vida (por ejemplo, dieta) 26 16,99 

Cirugía 5 3,27 

Farmacológico (medicación) 40 26,14 

Ingeniería genética 75 49,02 

Terapias de conversación (por ejemplo, consejería) 7 4,58 

Total 153 100,00 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

El 49,02% (n=75) de los participantes consideran como apropiado el empleo de la 

ingeniería genética para tratar trastornos raros que son completamente causados 

por influencias genéticas, seguido por el tratamiento farmacológico (26,14%; n=40) 

y los cambios en el estilo de vida (16,99%; n=26). Véase la Tabla No. 11 para 

conocimiento de otras modalidades de tratamiento.  

  



 

 
Damary Silvana, Jaramillo Aguilar  | Página 53 
 

Tabla No. 12.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

actitudes respecto al caso de Sara. Cuenca, 2021.   

Opción n % 

Incrementar su sentencia 4 2,61 

No ser tenida en consideración 34 22,22 

Reducir su sentencia 7 4,58 

Ser considerada para determinar el tipo de sentencia 108 70,59 

Total 153 100,00 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

La Tabla No. 12 muestra que el 70,59% (n=108) de los encuestados coinciden que 

la variación genética que tiene Sara, misma que está asociada con la agresión, debe 

ser considerada para determinar el tipo de sentencia que merece, al ser juzgada por 

cometer un crimen violento.  
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Tabla No. 13.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

actitudes respecto al caso de Roberto. Cuenca, 2021.  

Tratamiento 

Extremadamente 
efectivo 

Ligeramente 
efectivo 

Moderadamente 
efectivo 

Muy 
efectivo 

Nada 
efectivo 

n % n % n % n % n % 

Medicación 19 12,42 16 10,46 48 31,37 63 41,18 7 4,58 

Psicoterapia 26 16,99 15 9,80 39 25,49 68 44,44 5 3,27 

E. de vida 54 35,29 11 7,19 25 16,34 60 39,22 3 1,96 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

En relación al caso de Roberto y su problema de insomnio asociado a condiciones 

de estrés laboral y personal, de acuerdo a lo mostrado en la Tabla No.13, el 44,44% 

(n=68) considera que la psicoterapia sería muy efectiva, seguida por la medicación 

(41,18%; n=63) y cambio en el estilo de vida (39,22%; n=60).  
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Tabla No. 14.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

actitudes respecto al caso de Pedro. Cuenca, 2021.  

Tratamiento 

Extremada-
mente efectivo 

Ligeramente 
efectivo 

Moderada-
mente efectivo 

Muy 
efectivo 

Nada 
efectivo 

n % n % n % n % n % 

Medicación 15 9,80 23 15,03 51 33,33 62 40,52 2 1,31 

Psicoterapia 21 13,73 19 12,42 52 33,99 53 34,64 8 5,23 

E. de vida 39 25,49 17 11,11 37 24,18 55 35,95 5 3,27 

T. genética 11 7,19 35 22,88 49 32,03 41 26,80 17 11,11 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

En el caso de Pedro y su problema de insomnio, probablemente asociado a sus 

genes, como se muestra en la Tabla No. 14, el 40,52% (n=62) coincide que la 

medicación sería muy efectiva, seguida por el cambio en el estilo de vida (35,95%; 

n=55), psicoterapia (34,64%; n=53) y terapia genética (26,80%; n=41). En relación 

a esta última, el 32,03% (n=49) la consideraron como moderadamente efectiva y el 

7,19% (n=11) como extremadamente efectiva.  
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Tabla No. 15.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

actitudes respecto al caso de Bill. Cuenca, 2021.  

Probabilidad n % 

Probable 75 49,02 

Indeciso 20 13,07 

Improbable 58 37,91 

Total 153 100,00 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

En el caso de Bill y su tendencia a la violencia, dados sus antecedentes familiares; 

según se muestra en la Tabla No. 15, el 49,02% (n=75) mencionó que es probable 

que él tenga la tendencia de violencia de sus progenitores.  
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Tabla No. 16.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según sus 

actitudes en relación a 2 mitos. Cuenca, 2021.  

Mito 
Correcto Incorrecto No lo sé 

n % n % n % 

Capacidad utilizada del cerebro 42 27,45 87 56,86 24 15,69 

Aprendizaje y estilos de aprendizaje 136 88,89 7 4,58 10 6,54 

 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.  

La Tabla No. 16 muestra que, el 56,86% (n=87) de los encuestados refirió que es 

incorrecto afirmar que solo usamos el 10% de nuestro cerebro y el 88,89% (n=136) 

consideró como correcto que las personas aprenden mejor cuando reciben 

información en su estilo de aprendizaje preferido. 
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CAPÍTULO VI 

DISCUSIÓN 

 

La genética tiene una vasta aplicabilidad en la medicina y constituye, hoy por hoy, 

la medicina de pleno siglo XXI. Pues, supone una herramienta diagnóstica, 

preventiva, terapéutica y de vigilancia adecuada para el paciente, su familia y la 

población. El conocimiento de las enfermedades genéticas por parte de los 

profesionales de la salud y un diagnóstico molecular temprano y dirigido, con 

enfoque en pruebas genéticas integrales, es la clave para reducir de forma 

significativa la carga económica y el impacto que representan las enfermedades 

genéticas para los sistemas de salud (13).  

En este punto, la formación durante el pregrado en materia de genética es 

primordial; de esta forma, el futuro profesional de la salud podrá adquirir un criterio 

diagnóstico adecuado, además de interpretar correctamente los resultados de las 

pruebas genéticas. Sin embargo, varios estudios han demostrado que los 

profesionales de la salud tienen pobres conocimientos sobre genética y pruebas 

genéticas. Por tales motivos, el presente trabajo tuvo como objetivo determinar los 

conocimientos sobre genética y las actitudes sobre pruebas genéticas entre los 

Internos Rotativos de medicina de la Universidad de Cuenca, durante 2021 y 2022.  

A continuación, se discuten los resultados obtenidos y se analizan las cuestiones 

curriculares relacionadas a la cátedra de genética en el país y el mundo.  

Datos sociodemográficos 

En relación al contacto previo de los participantes con el área de genética, se 

encontró que el 10,46% (n=16) de la población no consideró como opción de 

respuesta el haber estudiado genética durante el pregrado de medicina. En este 

punto, vale mencionar que la Escuela de Medicina de la Universidad de Cuenca 

incluye dentro de su malla curricular la asignatura de Biología y Genética, misma 
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que es impartida dentro de la programación para el primer año de la carrera y es 

requisito previo para segundo año (91). Esta diferencia puede estar relacionada a 

la forma en la que estuvo estructurada la pregunta o quizá a una respuesta sin previo 

análisis por parte de los participantes.  

Por otro lado, se evidenció que las fuentes de formación en genética empleadas por 

los Internos Rotativos de Medicina fueron el internet y las redes sociales. Sin 

embargo, un porcentaje mínimo de la población tuvo dicho interés, en comparación 

con el estudio realizado por Altaany Z et al, 2019, donde cerca de la mitad de los 

encuestados hizo uso de tales herramientas (92).  

También, llama la atención la preocupación de los participantes respecto a los 

propósitos con los que se puedan emplear los resultados de sus pruebas genéticas 

y el hecho de que puedan encontrar algo que preferirían no saber. Esto se explica 

por la repercusión de los resultados en el futuro del individuo en las esferas 

personal, laboral, social y económica. Dicha tendencia se observó en los estudios 

realizados por Saastamoinen A et al (93), Bíró K et al (94), Khdair S et al (95) y 

Heesang E et al (96).  

En relación a la búsqueda de ayuda, es importante destacar que gran parte de la 

población considera el realizarse una prueba genética mediante la empresa privada, 

antes de recurrir a otras formas de ayuda, como servicios de apoyo y asesoramiento 

o literatura de autoayuda. Esto es similar a lo reportado por Oliveri S et al, quienes 

observaron que un buen porcentaje de sus pacientes prefirieron realizarse pruebas 

genéticas de forma privada (76); ello, debido al fácil acceso de los resultados, una 

relación médico paciente más estrecha y la toma de decisiones genéticas conjuntas. 

Por otro lado, llama la atención que los participantes hayan hecho énfasis en la 

literatura de autoayuda como una forma de ayuda. Probablemente, esto sea 

resultado del impacto que tuvo la pandemia por la enfermedad del Coronavirus 2019 

en la salud mental de los individuos (97). Aquí, conviene subrayar que, según 

algunos estudios, la literatura de autoayuda es más beneficiosa para abordar 
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trastornos mentales como la depresión o ansiedad generados por eventos 

estresantes tanto internos como externos (98, 99). Pese a que la evidencia respecto 

al uso de biblioterapia para mejorar la salud mental no es contundente, los valores 

como la autonomía y la justicia se relacionan estrechamente con los resultados 

positivos de la biblioterapia en diferentes aspectos de la vida cotidiana (97). 

Conocimientos sobre genética 

Se encontró un nivel medio de conocimientos en relación a genética entre los 

participantes. Se esperaba obtener un nivel de conocimientos alto, dado que los 

encuestados son médicos internos de pregrado, que se encuentran cursando su 

último año de la carrera; donde, la aplicabilidad de conocimientos básicos, clínicos 

y terapéuticos es amplia en todo el contexto de la palabra. Siendo que, solo un 

pequeño porcentaje alcanzó un nivel de conocimientos alto. Se observó un mayor 

nivel de conocimientos de genética básica en comparación con los conceptos de 

genética clínica o terapéutica. Sin embargo, estos resultados son mayores que los 

indicados desde la perspectiva de cada participante en relación a su grado de 

conocimientos sobre genética. 

En general, se destaca que, los resultados obtenidos son mejores a los reportados 

en otros estudios. Así, Alotaibi A & Cordero M, 2021; realizaron un estudio en 41 

estudiantes de segundo año y 30 estudiantes de cuarto año de medicina, quienes 

mostraron un conocimiento insuficiente en genética y a la autoevaluación, la 

mayoría, consideró que sus conocimientos de genética eran insuficientes para la 

futura práctica clínica (100). Por su parte, Čargonja P et al, 2021, observaron que, 

los conocimientos propios en genética de 191 estudiantes de la carrera de medicina 

de la Facultad de Medicina de Rijeka, eran malos antes del programa educativo 

implementado (101). En la misma línea, Rujito L et al, 2020, realizaron un estudio 

con un total de 492 estudiantes, correspondientes a 41 universidades de Indonesia; 

de ellos, el 75, 41% (n=371) tuvieron un nivel inadecuado de conocimientos 

genéticos (21). Rojas I et al, 2017, encuestaron a 152 estudiantes de la Facultad de 
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Medicina de la Universidad Lueji A’ Nkonde (Angola) y concluyeron que estos tenían 

un nivel de conocimientos deficiente e insuficiente en relación a factores de riesgo 

genético (20). Además, Fontenla M et al, 2009, observaron que menos de la mitad 

de los estudiantes de último año y aquellos egresados de la carrera de medicina de 

la Universidad de Tucumán (Argentina) conocían de los principales factores de 

riesgo para las malformaciones congénitas (22). También, Hauser D et al, 2018, 

encontraron que los médicos de atención primaria encuestados, durante 2014 a 

2016, tenían conocimientos inadecuados sobre pruebas genéticas y factores de 

riesgo para enfermedades crónicas (23). En comparación con los estudios 

enlistados, destaca un nivel de conocimientos en genética similar a los reportados 

por Morales Ríos L, 2020, en su trabajo titulado “Conocimiento en genética y la 

actitud hacia los análisis genéticos en estudiantes de la carrera de medicina” de la 

Universidad Autónoma de Nuevo León; quien encontró que, de los 201 

participantes, el 67,0% (n=134) tuvo un conocimiento medio, seguido por un 

conocimiento alto (28%; n=56) y bajo (5,0%; n=11) (102). 

Los estimados de heredabilidad por parte de los participantes difieren a los 

reportados por Morales Ríos L, quien observó “…una sobrestimación en 

heredabilidad de estatura, depresión clínica e inteligencia (IQ) e infraestimado peso, 

TDAH, dislexia y esquizofrenia” (102). Mientras que, en el presente estudio, se 

encontró una sobreestimación de heredabilidad para el color de ojos, motivación, 

rendimiento escolar, dislexia y esquizofrenia, y una infraestimación para el peso, 

inteligencia, depresión, orientación sexual y TDAH. Coinciden los sobrestimados 

para la estatura.  

Actitudes sobre pruebas genéticas 

En general, las actitudes de los participantes sobre las pruebas genéticas fueron 

aceptables. Es importante destacar la falta de confianza en las instituciones de 

investigación del país que tuvieron los encuestados, ello se explica probablemente 

por: 1) la sospecha de intereses políticos o económicos que pueden estar detrás de 
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los estudios genéticos, 2) la falta de talento humano y pobre experiencia en el área, 

3) limitada capacidad tecnológica e infraestructura de los laboratorios para realizar 

pruebas genéticas y biomédicas y, 4) precios sobreestimados de las pruebas 

ofertadas. Además, Ecuador, no cuenta con “…una ley de protección de datos que 

regule la manera como las instituciones nacionales y extranjeras tratan, procesan, 

conservan, y exploran comercialmente los datos personas de las personas 

naturales en Ecuador” (103). Si bien existe un proyecto de ley elaborado por la 

Asamblea Nacional, este contiene una serie de falencias jurídicas que deberán ser 

corregidas a futuro (103). Sin embargo, pese a estas diferencias, el estudio y la 

investigación en genética y genómica humana es alentador, e indica que podría 

expandirse aún más en unos años y contribuir a las necesidades del país, América 

Latina y el mundo (104).  

Se observó también que menos de la mitad de los participantes cree que la edición 

genética y la ingeniería genética son una opción para mejorar/seleccionar rasgos 

específicos de sus hijos o tratar trastornos raros que son causados por influencias 

genéticas, respectivamente. Estos resultados difieren de los reportados por Nur 

Izzah et al y Arias-Salazar A et al, donde más de la mitad de los encuestados 

apoyaron la edición del genoma para el tratamiento de enfermedades mortales y 

debilitantes; sin embargo, dicha aprobación disminuyó cuando se aplicó a aspectos 

no relacionados con la salud (p.ej: apariencia física, inteligencia, fuerza, etc.) (105, 

106). La explicación de lo observado radica en el desconocimiento masivo y la falta 

de instrucción sobre la ingeniería genética y la genética como tal en los planes de 

estudio de los niveles superiores de primaria y licenciatura.  

Por otro lado, gran parte de los encuestados está en desacuerdo con que consumir 

alimentos genéticamente modificados es completamente seguro. Estos resultados 

son similares a los encontrados por Román-Collazo C et al, 2022, en su estudio 

“Actitudes de la comunidad universitaria ecuatoriana hacia los organismos 

modificados genéticamente”, cuya población objeto de estudio fueron estudiantes y 

docentes de la Universidad Católica de Cuenca. Quienes tuvieron una actitud poco 
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favorable respecto al consumo de transgénicos (107), no así, a su uso como medios 

de investigación. Ante ello, se sugieren una serie de determinantes, en orden: 

creencias, prácticas, ética y, finalmente, conocimientos (107).  

Cuestiones curriculares relacionadas a la cátedra de genética 

Las mallas curriculares de las Instituciones de Educación Superior (IES) del país 

incluyen dentro de su planificación la materia de genética. Sin embargo, esta es 

dictada dentro de los dos primeros años de la carrera, de la mano con asignaturas 

básicas como Biología, Bioquímica, Inmunología, entre otras. Algo similar ocurre en 

los EE.UU y Canadá. Según el estudio realizado por Plunkett-Rondeau J et al, 2015, 

el 75% de las facultades de medicina de los países en mención, enseñan la mayor 

parte de los contenidos de genética en el primer año de la carrera, y sólo el 26% 

imparte la cátedra en el tercer y cuarto año de estudio (108). Ello representa un 

grave problema y es un indicador de los conocimientos poco satisfactorios de los 

estudiantes de medicina en relación a la genética. Debido a que, la genética no es 

abordada a lo largo de la carrera y al no haber una conexión con las ciencias clínicas 

y quirúrgicas, la genética parece ser una disciplina con aplicabilidad muy limitada, 

lo que, a su vez, aumenta las barreras para la plena adopción de la medicina 

genómica. En otras palabras, es una oportunidad perdida para demostrar la 

relevancia que tiene la genética en la medicina, desarrollar competencias clínicas 

básicas y aumentar la visibilidad del campo (109). Además, los contenidos 

impartidos se orientan únicamente a conceptos básicos, como: mitosis, meiosis, 

diferenciación celular, experimentos de Mendel, herencia monogénica e intermedia, 

alelismo múltiple, genes letales, hibridismo, polihibridismo y herencia de los 

cromosomas sexuales. Si bien es cierto, estos contenidos son necesarios, la 

aplicabilidad diagnóstica y terapéutica de la genética no reviste mayor estudio. Solo 

se hace mención a ciertas técnicas o procedimientos, sin llegar a profundizar en el 

tema. Algunos ejemplos son: microscopía óptica y electrónica, estudio de las células 

vivas, fraccionamiento celular y molecular, y análisis de las funciones de los genes.  
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Por los motivos mencionados, es necesario un análisis global y una reestructuración 

de las mallas curriculares de las IES del país respecto a la genética y la relación de 

estas con las ciencias clínicas y quirúrgicas, con la finalidad de preparar a los 

estudiantes para los retos que ha traído consigo la tecnología para la medicina en 

el siglo XXI y generar mayor interés en el área. De manera que, los estudiantes no 

reciben una formación de actualidad en el área y acorde a las demandas de la 

medicina contemporánea.  

Potencialidades y limitaciones 

Es importante destacar que, en Latinoamérica, a diferencia de otras regiones del 

mundo, no se ha profundizado el tema de la enseñanza-aprendizaje sobre genética. 

Como se observa, son pocos los estudios desarrollados y publicados sobre el tema. 

Sin embargo, en Ecuador, no existen estudios que evalúen los conocimientos sobre 

genética y actitudes sobre pruebas genéticas durante el pregrado de medicina, 

médicos egresados o profesionales de la salud. Por lo que, el presente estudio 

reviste importancia para la Academia a nivel regional, nacional e internacional; y 

constituye un primer acercamiento al tema en la población en mención.  

Por otro lado, pese a la distribución del cuestionario a través de medios formales 

(correo electrónico personal e institucional), se hizo uso de medios informales como 

WhatsApp, Messenger e Instagram para llegar a los participantes. Solo de esta 

forma se obtuvo un mayor índice de respuesta. También, se contó con el apoyo de 

la Dirección del Programa del Internado de la Universidad de Cuenca para 

distribución del cuestionario mediante el Comunicado 014-PIFCM-22. Los 

resultados obtenidos se pueden extrapolar a la población objeto de estudio, debido 

al muestreo probabilístico empleado.  

Entre las limitaciones más importantes, destaca la falta de disponibilidad de los 

estudiantes del Programa del Internado Rotativo de Medicina para responder la 

encuesta, como parte de las actividades asistenciales que estos realizan. En la 

misma línea, las respuestas obtenidas son poco confiables, debido a la extensión 
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del cuestionario y a los horarios en los que los participantes respondieron al mismo 

(p.ej.: horario laboral); donde estos pudieron responder mecánica e indistintamente 

a las preguntas. Además, constituye un sesgo el hecho de que los estudiantes de 

la Cohorte de Mayo 2021-Abril 2022 estuvieron a unas semanas de culminar su 

Internado Rotativo, lo que genera un plus respecto a sus conocimientos y actitudes 

sobre la genética en la práctica clínica.  

Otros 

Sería interesante recabar en el tema. Se propone determinar la relación de 

asociación entre los factores sociodemográficos enlistados versus los 

conocimientos sobre genética y las actitudes sobre pruebas genéticas. También, 

incluir otros datos sociodemográficos importantes, como el estrato socioeconómico, 

provincia o región de procedencia y/o residencia, existencia de enfermedades 

genéticas o crónicas no transmisibles en el árbol familiar, etc. Además, extender el 

estudio a estudiantes del pregrado de medicina, con la finalidad de analizar la 

distribución de conocimientos sobre genética y actitudes sobre pruebas genéticas 

en relación a las cátedras recibidas, así: básicas, semiológicas, clínicas y 

quirúrgicas.  
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CAPÍTULO VII 

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES 

 

7.1 CONCLUSIONES 

Se llegó a las siguientes conclusiones: 

 Los conocimientos sobre genética y las actitudes sobre pruebas genéticas 

de los Internos Rotativos de Medicina de la Universidad de Cuenca, durante 

el período 2021, fueron medios y adecuados, respectivamente.  

 En relación a las características sociodemográficas, la mayoría de los 

encuestados fueron mujeres, de la Cohorte Septiembre 2021-Agosto 2022, 

con edad entre los 22 a 25 años, sin hijos, cristianos, con religiosidad media, 

estudios previos en materia de genética y conocimiento genético estimado 

igual o menor a 50 puntos, que al realizarse una prueba genética se 

mostraron preocupados porque sus datos puedan ser usados con otros 

propósitos sin conocimiento y en caso de ayuda, señalaron como probable 

realizarse una prueba genética mediante una empresa privada.   

 Las tres cuartas partes los encuestados tuvieron conocimientos genéticos 

medios, seguidos por conocimientos bajos y altos. En los estimados de 

heredabilidad, se encontró una sobreestimación para el color de ojos, 

motivación y rendimiento escolar; y una infraestimación para el peso, 

inteligencia y depresión. 

 Las actitudes de los participantes fueron adecuadas con respecto a la 

aplicación clínica y terapéutica de la genética, desarrollo científico, acceso a 

la medicina convencional, contribución a los estudios genéticos, apoyo a la 

ingeniería genética para el tratamiento y abordaje de trastornos influenciados 

genéticamente y mitos relacionados al uso del cerebro y aprendizaje. 
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7.2 RECOMENDACIONES 

La medicina del siglo XXI se traduce a un complejo sistema diagnóstico y 

terapéutico de tecnologías y herramientas relacionadas a la genética y genómica, 

mismo que ha evolucionado rápidamente en cuestión de décadas, desplazando así 

a la medicina tradicional. Por tal motivo, la formación en materia de genética es 

fundamental, tanto a nivel de pregrado como de especialidad. Así, es necesario 

fortalecer el sistema de enseñanza actual y promover una cultura de educación 

continua en genética entre los estudiantes de medicina; con la finalidad de 

prepararlos para este gran reto. A continuación, se plantean las siguientes 

recomendaciones:  

 

 Desarrollar cursos, talleres, capacitaciones, entre otros; que tengan por 

objetivo fortalecer los conocimientos y destrezas de los estudiantes respecto 

a la genética y pruebas genéticas. 

 Incorporar la genética como parte esencial del estudio de las ciencias clínicas 

y quirúrgicas, más aislarla como una asignatura básica y de los primeros 

años de la carrera.  

 Motivar a los estudiantes a seguir la rama de la genética mediante la 

visibilización del impacto de las nuevas tecnologías y herramientas 

diagnósticas, investigaciones actuales, oportunidades de estudio e 

investigación en el extranjero, entre otros.  

 Apoyar iniciativas estudiantiles que permitan llevar a cabo proyectos de 

investigación y actividades relacionadas con el área, p.ej: clubes de biología 

y genética o journal clubes.  
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CAPÍTULO IX 

ANEXOS 

 

ANEXO NO. 1: OPERACIONALIZACIÓN DE VARIABLES 

 

Variable 
Definición 

operacional 
Dimensión Escala Indicador Medición 

Variables sociodemográficas 

Género Conjunto de 
característica
s que la 
sociedad 
asigna a 
hombres y 
mujeres 
 

Social Nominal Número de 
encuestados 
según su 
género 

0=Masculino 
1=Femenino 
2=No binario 
3=Prefiero no 
decirlo 

Edad Años de vida 
desde el 
nacimiento 
hasta el 
momento de 
la encuesta 
 

Cronológica Numéric
a 

Número de 
encuestados 
según los años 
que han 
cumplido 

Número de años 
cumplidos 

Hijos Persona 
considerada 
como tal en 
relación a su 
padre, madre 
o ambos 
 

Biológica Nominal Número de 
encuestados 
según el 
número de hijos 
que tengan 

0=0 
1=1 
2=2 
3=Más de 3 

Religión Creencias en 
las que se 
basa la fe de 
los individuos 

Social Nominal Número de 
encuestados 
según las 
creencias 
religiosas que 
consideren 
tener 

Tipo: 
0=Agnóstico/a 
1=Ateo/a 
2=Sin religión 
3=Cristiano/a 
4=Budisto/a 
5=Hindú 
6=Judío/a 
7=Musulmán/a 
8=Sikh 
9=Otra 
 
Religiosidad: 
Escala del 1 al 10 
sobre cómo se 
considera de 
religioso 
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Estudios 
sobre 
genética 

Conjunto 
actividades 
académicas 
o 
autoformativa
s orientadas 
a educar en 
materia de 
biología y 
genética 

Educacional Nominal Número de 
encuestados 
según los 
estudios sobre 
genética que 
hayan o estén 
realizando 

0=He estudiado 
genética como 
parte del plan de 
estudios de la 
escuela 
1=He estudiado 
genética como 
parte de mi 
formación 
universitaria 
2=He trabajado 
en el campo de la 
genética 
3=He estudiado 
genética por mi 
cuenta (viendo 
documentales, 
asistiendo a 
cursos cortos, 
leyendo libros 
sobre genética, 
etc.) 
4=Actualmente 
estoy estudiando 
genética 
5=Sigo temas de 
genética en las 
redes sociales 
6=Nunca he 
estudiado 
genética 
7=No me interesa 
este tópico 
 

Grado de 
conocimien
-to sobre 
genética 

Nivel de 
información o 
saberes de 
los individuos 
sobre 
genética 
 

Educacional Nominal Número de 
encuestados 
según el grado 
de 
conocimientos 
sobre genética 
que consideran 
tener 
 

Escala del 1 al 
100 

Búsqueda 
de ayuda 

Métodos, 
estrategias y 
herramientas 
de las cuales 
los individuos 
se valen para 
solucionar 
problemas o 

Social Nominal Número de 
encuestados 
según su 
afinidad por 
métodos, 
estrategias y 
herramientas 
para la 
resolución de 

0=Muy 
improbable 
1=Improbable 
2=Algo probable 
3=Indeciso 
4=Algo probable 
5=Probable 
6=Muy probable 
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conflictos 
internos 

problemas, 
entre estas:  
 
Apoyo y 
asesoramiento 
Consejo de un 
vidente/médium 
Prueba genética 
mediante 
empresa 
privada 
Cursos de 
mindfulness y 
autoconocimient
o 
Guía religiosa 
Literatura de 
autoayuda 
 

Opinión 
sobre las 
pruebas 
genéticas 

Juicio o 
valoración de 
los individuos 
frente a las 
pruebas 
genéticas 

Educacional  Nominal Número de 
encuestados 
según su juicio 
frente a las 
pruebas 
genéticas 

0=No sé quién 
tendrá acceso a 
esa información 
1=No sé si los 
datos serán 
almacenados de 
manera segura 
2=Preferiría no 
saber qué voy a 
padecer alguna 
enfermedad en el 
futuro 
3=No estoy 
interesado 
4=Me preocupa 
encontrar algo 
sobre mí mismo 
que preferiría no 
saber 
5=No me gustaría 
ser etiquetado por 
tener alguna 
deficiencia 
6=Me preocupa 
que alguna 
información sobre 
mi salud mental o 
física pueda ser 
utilizada en mi 
contra (por 
ejemplo, asuntos 
de trabajo, 
asuntos legales, a 
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la hora de solicitar 
un seguro) 
7=Me preocupa 
que mis datos 
puedan ser 
usados para otros 
propósitos sin mi 
conocimiento 
8=Otro 

Variables de interés 

Conocimie
n-tos sobre 
genética 

Información 
adquirida por 
los sujetos a 
través de 
experiencias, 
formación o 
prácticas 
respecto a la 
genética 

Conocimiento
s 

Nominal Número de 
encuestados 
según sus 
conocimientos 
sobre genética 
 
Cuestionario 
iGLAS 3, 
sección 
conocimientos 
sobre genética 

Heredabilidad:  
Escala del 0 al 
100 

Conocimiento 
genético: 
0=Altos (20 a 16 
reactivos 
correctos) 
1=Intermedios (15 
a 11 reactivos 
correctos) 
2=Bajos (10 a 0 
reactivos 
correctos) 

Actitudes 
sobre 
pruebas 
genéticas 

Modo de 
pensar o 
tendencia a 
actuar 
respecto a 
las pruebas 
genéticas, 
sus 
indicaciones, 
implicaciones 
y otros 

Actitudes Nominal Número de 
encuestados 
según sus 
actitudes sobre 
pruebas 
genéticas 
 
Cuestionario 
iGLAS 3, 
sección 
actitudes sobre 
pruebas 
genéticas, 
según 
opiniones, 
minicasos y 
mitos 

Opiniones 
 
De acuerdo: 
 

0=Totalmente en 
desacuerdo 
1= En desacuerdo 
2= En cierta 
medida en 
desacuerdo 
3= Ni de acuerdo 
ni en desacuerdo 
4= De acuerdo en 
cierta medida 
5= De acuerdo 
6= Totalmente de 
acuerdo 
 
De probabilidad: 
 
0=Muy improbable 
1=Improbable 
2=Algo 
improbable 
3=Indeciso 
4=Algo probable 
5=Probable 



 

 
Damary Silvana, Jaramillo Aguilar  | Página 85 
 

6=Muy probable 
 
Minicasos 

Minicaso 1: 

0=Reducir su 
sentencia 
1=No ser tenida 
en consideración 
2=Incrementar su 
sentencia 
3=Ser 
considerada para 
determinar el tipo 
de sentencia (por 
ejemplo, trabajo 
comunitario, 
terapia 
psicológica) 
 
Minicaso 2 y 3: 

0=Nada efectivo 
1=Ligeramente 
efectivo 
2=Moderadament
e efectivo 
3=Muy efectivo 
4=Extremadament
e efectivo 

Minicaso 4: 

0=Muy improbable 
1=Improbable 
2=Algo 
improbable 
3=Indeciso 
4=Algo probable 
5=Probable 
6=Muy probable  
 

Mitos 

0=Correcto 
1=Incorrecto 
2=No lo sé 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. 
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ANEXO NO. 2: FORMULARIO 

 

CONOCIMIENTOS SOBRE GENÉTICA Y ACTITUDES SOBRE PRUEBAS GENÉTICAS ENTRE 
LOS INTERNOS ROTATIVOS DE MEDICINA DE LA UNIVERSIDAD DE CUENCA. CUENCA-

AZUAY, 2021. 

SECCIÓN 1: CONSENTIMIENTO INFORMADO (Ver Anexo del COBIAS) 

SECCIÓN 2: DATOS SOCIODEMOGRÁFICOS 

1. Género: 
o Femenino 
o Masculino 
o No binario 
o Prefiero no decirlo 

2. Edad (en años cumplidos): 
 

 

 

3. Por favor, elija cualquiera de los siguientes si aplica: 
o He estudiado genética como parte del plan de estudios de la escuela 
o He estudiado genética como parte de mi formación universitaria 
o He trabajado en el campo de la genética 
o He estudiado genética por mi cuenta (viendo documentales, asistiendo a cursos 

cortos, leyendo libros sobre genética, etc.) 
o Actualmente estoy estudiando genética 
o Sigo temas de genética en las redes sociales 
o Nunca he estudiado genética 
o No me interesa este tópico 

4. ¿Cuántos hijos tiene?: 
o 0 
o 1 
o 2 
o 3+ 

5. Las siguientes preguntas son sobre religión, ¿está usted de acuerdo con contestar 
estas preguntas?: 

o Si 
o No 

6. ¿Cuál es su religión? 
o Agnóstico 
o Ateo 
o Sin religión 
o Cristiana 
o Budista 
o Hindú 
o Judia 
o Musulmana 
o Sikh 
o Otra 
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7. Por favor, en una escala de 0 a 10, como se considera de religioso: 

 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 

 

8. ¿Cómo calificarías la probabilidad de buscar ayuda para las siguientes opciones?: 

 

 
Muy 

improbable 
Improbable 

Algo 
improbable 

Indeciso 
Algo 

probable 
Probable 

Muy 
probable 

Servicios de 
apoyo y 

asesoramiento 
       

Consejo de un 
vidente/médium 
Prueba genética 

mediante una 
empresa privada 

       

Cursos de 
mindfulness y 

autoconocimiento 
       

Guía religiosa        

Literatura de auto 
ayuda 

       

 

9. A la hora de decidir si se realizara una prueba genética, ¿cuáles de las siguientes 
opciones tendría en cuenta?: 
o No sé quién tendrá acceso a esa información 
o No sé si los datos serán almacenados de manera segura 
o Preferiría no saber qué voy a padecer alguna enfermedad en el futuro 
o No estoy interesado 
o Me preocupa encontrar algo sobre mí mismo que preferiría no saber 
o No me gustaría ser etiquetado por tener alguna deficiencia 
o Me preocupa que alguna información sobre mi salud mental o física pueda ser utilizada 

en mi contra (por ejemplo, asuntos de trabajo, asuntos legales, a la hora de solicitar un 
seguro) 

o Me preocupa que mis datos puedan ser usados para otros propósitos sin mi 
conocimiento 

o Otro 
10. ¿Cómo es su grado de conocimiento sobre genética? Puntuar del 1 al 10: 

 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 

 

11. En una escala de 0-100 como de importante son las diferencias genéticas a la hora de 
explicar las diferencias individuales en los siguientes rasgos: 

 

 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100 

Altura           

Peso           

Inteligencia           

Depresión clínica           
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Motivación (p.ej.: en el ámbito educativo)           

Rendimiento escolar (p.ej.: en matemáticas)           

Orientación sexual           

TDAH           

Dislexia           

Esquizofrenia           

 

SECCIÓN 3: CONOCIMIENTOS SOBRE GENÉTICA 

1. ¿Qué es el genoma?:  
a. Un cromosoma sexual 
b. Toda la secuencia del ADN de un individuo 
c. Todos los genes en el ADN 
d. La expresión génica 

2. ¿Cuál de los siguientes grupos 4 letras representan las unidades base del ADN?: 
a. GHPO 
b. HTPR 
c. GCTA 
d. LFWE 

3. ¿Cuantas copias de gen tenemos en cada célula autosómica?: 
a. 1 copia 
b. 2 copias 
c. 23 copias 
d. 5 copias 

4. Las personas difieren en la cantidad de ADN que comparten, ¿qué porcentaje de ese 
ADN diferente comparten normalmente los hermanos?: 

a. 75% 
b. 50% 
c. 0.01% 
d. 99.9% 

5. ¿Cuál es la función principal de los genes?: 
a. Almacenar información para la síntesis de proteínas 
b. Proporcionar energía a la célula 
c. Eliminar los desechos de la célula 
d. Reparar danos en la célula 

6. En promedio, ¿cuánto del ADN total de dos personas escogidas al azar es el mismo?: 
a. Menos del 50% 
b. 75% 
c. 90% 
d. Más del 99% 

7. La contribución genética para el riesgo de desarrollar esquizofrenia proviene de: 
a. Un gen 
b. Muchos genes 

8. ¿En humanos, el ADN se agrupa en cuantos pares de cromosomas?: 
a. 23 pares 
b. 48 pares 
c. 10 pares 
d. 27 pares 

9. Un cambio epigenético es: 
a. Un cambio en la expresión génica 
b. Un cambio del código genético en si 
c. Un proceso por el cual los humanos pueden cambiar conscientemente su ADN 
d. Edición de genes 
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10. ¿Aproximadamente cuantos genes contiene el código genético en humanos?: 
a. 2,000 
b. 1 millón 
c. 3 billones 
d. 20,000 

11. La contribución genética para el riesgo de desarrollar autismo proviene de: 
a. Un gen 
b. Muchos genes 

12. ¿Qué son los polimorfismos?: 
a. Unidades del ADN 
b. Proteínas encontradas en el cerebro 
c. Puntos de variación genética 
d. Acido desoxirribonucleico 

13. La secuencia de ADN en 2 células diferentes, por ejemplo, una neurona y una célula 
cardiaca, en una misma persona es: 

a. Completamente diferente 
b. Aproximadamente el 50% igual 
c. Más del 90% igual 
d. 100% idéntica 

14. El ADN “no codificado” describe el ADN que: 
a. Se elimina cuando pasa de padres a hijos 
b. No está dirigido a la codificación de proteínas 
c. Es ADN no humano 
d. No está compuesto por nucleótidos 

15. ¿Puede considerarse la crianza selectiva de perros como una forma de ingeniería 
genética?: 

a. Si 
b. No 

16. ¿Cuál de los siguientes métodos pueden considerarse un método de edición 
genética?: 

a. ERP 
b. CRISPR 
c. CERN 
d. PCR 

17. ¿Podemos predecir completamente el comportamiento de una persona examinando 
su secuencia de ADN?: 

a. Si 
b. No 

18. En la actualidad en muchos países se realizan pruebas genéticas para examinar 
ciertos rasgos genéticos: 

a. Verdadero 
b. Falso 

19. Algunos genes relacionados con la dislexia también están relacionados con el TDAH: 
a. Verdadero 
b. Falso 

20. El siguiente enunciado “la heredabilidad del insomnio es aproximadamente del 30%”, 
¿qué significado tiene?: 

a. Si alguien padece insomnio esto se debe aproximadamente en un 30% a los genes 
b. Aproximadamente el 30% de la población experimentara insomnio en algún 

momento de su vida 
c. Aproximadamente el 30% de las diferencias en el insomnio vienen explicadas por 

influencias genéticas 
d. Hay aproximadamente un 30% de probabilidades que una persona que padece 

insomnio la transmita a sus hijas 
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SECCIÓN 4: ACTITUDES HACIA LAS PRUEBAS GENÉTICAS 

Por favor seleccione la respuesta más apropiada para las preguntas y frases siguientes: 

OPINIONES 

1. Creo que mi destino esta descrito en mis genes: 
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
o Totalmente de acuerdo 

2. ¿Se realizaría una prueba genética si eso le permitiera tener un mejor tratamiento 
(p.ej.: medicación con menos efectos secundarios)? 
o Muy improbable 
o Improbable 
o Algo improbable 
o Indeciso 
o Algo probable 
o Probable 
o Muy probable 

3. No confió en las instituciones de investigación de mi país porque podrían hacer un 
mal uso de los datos obtenidos de los participantes: 
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
o Totalmente de acuerdo 

4. Consumir alimentos genéticamente modificados (OGM) es completamente seguro: 
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
o Totalmente de acuerdo 

5. Cuando se encuentra mal (p.ej.: resfriado, dolor de cabeza), ¿cómo de probable es 
que usted recurra a medicina alternativa (p.ej.: homeopatía) en lugar de recurrir a 
tratamientos de la medicina convencional?: 
o Muy improbable 
o Improbable 
o Algo improbable 
o Indeciso 
o Algo probable 
o Probable 
o Muy probable  
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6. Si se le diagnosticara una enfermedad grave como cáncer, ¿cómo de probable es que 
usted recurra a medicina alternativa (p.ej.: homeopatía) en lugar de recurrir a 
tratamientos de la medicina convencional?: 
o Muy improbable 
o Improbable 
o Algo improbable 
o Indeciso 
o Algo probable 
o Probable 
o Muy probable  

7. La información genética debería utilizarse para adaptar las condiciones ambientales 
a las necesidades de las personas, por ejemplo, a través de consejos de salud 
individualizados:  
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
o Totalmente de acuerdo 

8. Creo que la manipulación genética, como la edición de genes deberían permitirse para 
la prevención y tratamiento de enfermedades:  
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
o Totalmente de acuerdo 

9. Creo que a los padres se les debería permitir optar por la edición genética para mejorar 
/ seleccionar rasgos específicos en sus hijos: 
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
o Totalmente de acuerdo 

10. Sospecho de los estudios genéticos, intereses políticos / económicos pueden estar 
detrás: 
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
o Totalmente de acuerdo 

11. El desarrollo científico es esencial para mejorar la vida de las personas: 
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
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o Totalmente de acuerdo 
12. Las influencias genéticas en nuestro comportamiento significan que no existe libre 

albedrio: 
o Totalmente en desacuerdo 
o En desacuerdo 
o En cierta medida en desacuerdo 
o Ni de acuerdo ni en desacuerdo 
o De acuerdo en cierta medida 
o De acuerdo 
o Totalmente de acuerdo 

13. ¿Estaría dispuesto a dar una muestra de su ADN para investigación si sus datos 
fueran almacenados de manera anónima?: 
o Muy improbable 
o Improbable 
o Algo improbable 
o Indeciso 
o Algo probable 
o Probable 
o Muy probable  

14. Al tratar trastornos raros que son completamente causados por influencias genéticas, 
¿cuál de los siguientes tratamientos es probable que se use? Marque todos los que 
considere apropiados: 
o Farmacológico (medicación) 
o Terapias de conversación (por ejemplo, consejería) 
o Cambios en el estilo de vida (por ejemplo, dieta) 
o Cirugía 
o Ingeniería genética 

 
MINI CASOS 

1. Sara tiene una variante genética que se asocia con la agresión. Ella está siendo 
juzgada por un crimen violento. El conocimiento sobre esa variación genética debería: 
o Reducir su sentencia 
o No ser tenida en consideración 
o Incrementar su sentencia 
o Ser considerada para determinar el tipo de sentencia (por ejemplo, trabajo comunitario, 

terapia psicológica) 
2. Roberto sufre insomnio. El cree que es probable debido a su trabajo estresante, 

además de todo lo que está sucediendo en su vida personal. Roberto, está dispuesto 
a buscar ayuda para sus problemas de sueño. Estime como de efectivo cree que 
serían los siguientes tratamientos:  

 

 
Nada 

efectivo 
Ligeramente 

efectivo 
Moderadamente 

efectivo 
Muy 

efectivo 
Extremadamente 

efectivo 

Medicación      

Psicoterapia      

Terapia genética      

Cambio en el estilo 
de vida 

     

 

3. Pedro padece insomnio. El cree que es probablemente debido a sus genes, ya que 
muchos de sus familiares padecen también de problemas de sueño. Pedro está 
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dispuesto a buscar ayuda para sus problemas de sueño. Estime como de efectivo cree 
que serían los siguientes tratamientos:  

 

 
Nada 

efectivo 
Ligeramente 

efectivo 
Moderadamente 

efectivo 
Muy 

efectivo 
Extremadamente 

efectivo 

Medicación      

Psicoterapia      

Terapia genética      

Cambio en el estilo 
de vida 

     

 

4. Bill fue adoptado al nacer, ambos padres biológicos han cumplido condena en prisión 
por crímenes violentos, al igual que su abuelo paterno. Sus padres adoptivos no son 
convictos. ¿Cómo crees que es probable que Bill también tenga esa tendencia a la 
violencia?: 
o Muy improbable 
o Improbable 
o Algo improbable 
o Indeciso 
o Algo probable 
o Probable 
o Muy probable  

 

MITOS 

En esta sección vamos a hacer algunas preguntas acerca de ideas científicas generalmente 
aceptadas por la sociedad. Por favor, responda lo mejor que pueda sin consultar información 
adicional ni preguntar a terceros. 

1.  Solo usamos el 10% de nuestro cerebro: 
o Correcto 
o No lo se 
o Incorrecto 

2. Las personas aprenden mejor cuando reciben información en su estilo de aprendizaje 
preferido (por ejemplo, visual, auditivo o kinestésico): 
o Correcto 
o No lo se 
o Incorrecto 
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ANEXO NO. 3: CONSENTIMIENTO INFORMADO 

 

CONSENTIMIENTO INFORMADO 

 

Título de la investigación: Conocimientos sobre genética médica y actitudes sobre pruebas 
genéticas de los Internos Rotativos de Medicina de la Universidad de Cuenca. Cuenca-Azuay, 
2021. 
 
Datos del equipo de investigación: 

 Nombres completos CI Institución a la que pertenece 

Investigador 
Principal 

Damary Silvana 
Jaramillo Aguilar 

0707053815 Universidad de Cuenca 

 

¿De qué se trata este documento? 

Usted está invitado(a) a participar en este estudio que se realizará en el período febrero-marzo 
2022. En este documento llamado "consentimiento informado" se explica las razones por las que 
se realiza el estudio, cuál será su participación y si acepta la invitación. También se explican los 
posibles riesgos, beneficios y sus derechos en caso de que usted decida participar. Después de 
revisar la información en este Consentimiento y aclarar todas sus dudas, tendrá el conocimiento 
para tomar una decisión sobre su participación o no en este estudio. No tenga prisa para decidir. 
Si es necesario, lleve a la casa y lea este documento con sus familiares u otras personas que son 
de su confianza. 

Introducción 

La genética tiene una vasta aplicabilidad en la medicina; pues, supone una herramienta 
diagnóstica, preventiva, terapéutica y de vigilancia adecuada para el paciente, su familia y la 
población. Sin embargo, varios estudios han demostrado que los profesionales de la salud tienen 
pobres conocimientos sobre genética. En este punto, la formación durante el pregrado en materia 
de genética es primordial. Usted podrá participar de este estudio solo si: 1) es estudiante del 
Programa del Internado Rotativo de Medicina de la Universidad de Cuenca; 2) acepta participar 
de este estudio y, 3) da su consentimiento para los fines pertinentes.  

Objetivo del estudio 

El objetivo de este trabajo de investigación es determinar los conocimientos sobre genética médica 
y actitudes sobre pruebas genéticas de los Internos Rotativos de Medicina de la Universidad de 
Cuenca. 

Descripción de los procedimientos 

Todos los procedimientos que implican la intervención de los participantes se realizarán a través 
de un formulario online, denominado Encuesta sobre Conocimientos y Actitudes en Genética 
(iGLAS 3, por sus siglas en inglés), un trabajo de Chapman y cols, realizado en 2017. En primera 
instancia, a través de correo electrónico, se invitará a participar a los posibles sujetos de estudio, 
mediante la presentación del proyecto y el consentimiento informado. Seguidamente, el 
participante procederá a completar un instrumento tipo encuesta, de opción múltiple, diseñado 
para los fines concretos del presente trabajo. El mismo, tendrá una duración de 15 a 20 minutos. 
Lo descrito, constituye la única intervención de los participantes, y, de resolver no dar el 
consentimiento para participar, la encuesta virtual terminará en ese momento. 

Riesgos y beneficios 
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Riesgos: 

 Las posibilidades de exposición a riesgos físicos, emocionales y/o psicológicos a corto, 
mediano y largo plazo son mínimos dada la naturaleza de la intervención de los participantes 
en el estudio. 

 Los investigadores garantizan minimizar el riesgo de quebranto de la confidencialidad de datos 
sensibles a través de una política de no recabar los mismos, de esta forma los participantes 
no serán identificados en ningún contexto. 

Beneficios: 

 El estudio no aportará beneficios directos a los participantes, a más de la estratificación de su 
nivel de conocimiento en genética médica y sus actitudes frente a las pruebas genéticas, que 
podría contribuir a un autoanálisis crítico-constructivo. 

 El estudio busca un beneficio mayor para la comunidad, transmitiendo los resultados a las 
autoridades universitarias y nacionales implicadas en la formación médica en búsqueda, de 
ser pertinente, de medidas correctivas que permitan mejorar la formación y aplicación de 
genética durante la formación médica de pregrado. 

Conflicto de intereses: 

 La investigadora declara no tener conflicto de intereses.  

Otras opciones si no participa en el estudio 

Me permitiré recordarle, respetable lector, que usted se encuentra en total libertad de decidir 
voluntariamente participar o no en el presente estudio. 

Derechos de los participantes 

Usted tiene derecho a:  
1) Recibir la información del estudio de forma clara;  
2) Tener la oportunidad de aclarar todas sus dudas;  
3) Tener el tiempo que sea necesario para decidir si quiere o no participar del estudio;  
4) Ser libre de negarse a participar en el estudio, y esto no traerá ningún problema para usted;  
5) Ser libre para renunciar y retirarse del estudio en cualquier momento;  
6) Recibir cuidados necesarios si hay algún daño resultante del estudio, de forma gratuita, 

siempre que sea necesario;  
7) Tener acceso a los resultados de las pruebas realizadas durante el estudio, si procede;  
8) El respeto de su anonimato (confidencialidad);  
9) Que se respete su intimidad (privacidad);  
10) Recibir una copia de este documento, firmado y rubricado en cada página por usted y el 

investigador; 
11) Tener libertad para no responder preguntas que le molesten;  
12) Estar libre de retirar su consentimiento para utilizar o mantener el material biológico que 

se haya obtenido de usted, si procede;  
13) Contar con la asistencia necesaria para que el problema de salud o afectación de los 

derechos que sean detectados durante el estudio, sean manejados según normas y 
protocolos de atención establecidas por las instituciones correspondientes; 

14) Usted no recibirá ningún pago  ni tendrá que pagar absolutamente nada por participar en 
este estudio. 

Manejo del material biológico recolectado 

No aplica. 

Información de contacto 

Si usted tiene alguna pregunta sobre el estudio por favor llame al siguiente teléfono: +593 96 194 
3748, que pertenece a: Damary Silvana Jaramillo Aguilar; o envíe un correo electrónico a: 
silvana.jaramillo98cuenca.edu.ec. 

Consentimiento informado 
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Comprendo mi participación en este estudio. Me han explicado los riesgos y beneficios de 
participar en un lenguaje claro y sencillo. Todas mis preguntas fueron contestadas. Me permitieron 
contar con tiempo suficiente para tomar la decisión de participar y me entregaron una copia de 
este formulario de consentimiento informado. Acepto voluntariamente participar en esta 
investigación. 

Nombres completos del participante o 
identificador 

Acepto/Rechazo 
Consentimiento informado 

Fecha  y 
hora 

      

Si usted tiene preguntas sobre este formulario puede contactar al Dr. Vicente Solano Paucay Mgtr., 
Presidente del Comité de Bioética de la Universidad de Cuenca, al siguiente correo electrónico: 
vicente.solano@ucuenca.edu.ec.  
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ANEXO NO. 4: RECURSOS MATERIALES Y HUMANOS 

 

RECURSOS MATERIALES 
 

Recurso Valor unitario Cantidad Total 

Conexión a Internet $30,00 1 $20,00 

Computadora $150,00 1 $100,00 

Programa estadístico SPSS $70,00 1 $60,00 

Movilización $10,00 1 $10,00 

Memory flash $15,00 1 $10,00 

Total $200,00 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021.  

 

RECURSOS HUMANOS 
 

 Responsable: Damary Silvana Jaramillo Aguilar. 

 Directora de tesis: Dra. María Gabriela Machado Orellana. 

 Participantes del estudio: Estudiantes del Programa del Internado Rotativo de Medicina de 
la Universidad de Cuenca. 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. 
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ANEXO NO. 5: CRONOGRAMA 

 

Actividades 
2022 

Mes 
1 

Mes 
2 

Mes 
3 

Mes 
4 

Mes 
5 

Mes 
6 

1. Desarrollo del protocolo de 
investigación 

X      

2. Revisión final del protocolo y 
aprobación 

 X     

3. Diseño y prueba de instrumentos   X    

4. Recolección de datos   X X   

5. Procesamiento y análisis de datos    X X X 

6. Informe final      X 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. 
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ANEXO NO. 6: ESQUEMAS 

 

Esquema No.1: Acontecimientos más importantes en la historia de la 

Genética. 

 

 

 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. Con base a: Portin, P. & Wilkins, A.; 2017 (29).  

 

  

1866: Gregor Mendel 
sentó las bases de la 

Genética

1900: Carl Correns, 
Hugo de Vries y Erich 

von Tschermak 
redescubrieron los 
experimentos de 

Mendel

1902/3: T. H. Boveri y 
W. S. Sutton plantean 
la teoría cromosómica 

de la herencia

1915: T.H. Morgan 
confirma la teoría 

cromosómica de la 
herencia

1922: H. J. Muller 
postula que los genes 

tienen capacidades 
específicas

1927: H.J. Muller 
demuestra que los 
rayos X incuden 

mutaciones

1939: A. Sturtevant y 
G. W. Beadle plantean 

que los genes 
determinan rasgos

1941: G. W. Beadle y 
E. L. Tatum proponen 

la hipótesis de "un gen, 
una enzima"

1952: A. Hershey y M. 
Chase demuestran que 
el ADN es responsable 
de la herencia genética

1953: J. Watson y F. 
Crick descubren la 
estructura del ADN

1961: F. Jacob y J. 
Monod plantean la 

existencia del ARNm

1990s: Comienzan 
grandes proyectos de 

secuenciación genética
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ANEXO NO. 7: TABLAS 

 

Tabla No.1: Diferencias entre replicación y transcripción.  

Criterio Replicación Transcripción 

Fase Fase S del ciclo celular Fase G1 y G2 del ciclo celular 

Cebadores Sí No 

Enzimas ADN polimerasa y ADN helicasa ARN polimerasa y Transcriptasa 

Genoma Copia completa Copia de uno o varios genes 

Materia prima dATP, dTTP, dCTP y dGTP ATP, GTP, CTP y UTP 

Objetivo Conserva el genoma Copias individuales de los genes 

Resultados 2 cadenas hijas ARNm, ARNr, ARNnc y ARNt 

Degradación No Sí 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. Con base a: De Robertis, E.; 2012 (38) y Tobias, E.; 2011 

(37).  

 

Tabla No. 2: Patrones de herencia mendeliana típica. 

 

 
Autosómico 
Dominante 

Autosómico 
Recesivo 

Recesivo 
Ligado a X 

Dominante 
Ligado a X 

Herencia 
Ligada a Y 

Predomi-
nancia 

Un padre está 
afectado 

Ambos padres 
son portadores 

Cada persona 
tiene un 
padre 
portador 
 

Un padre está 
afectado  

El padre 
está 
afectado 

Base Sólo se requiere 
una copia del 
alelo afectado 
(dominante) 

Se necesitan 
las dos copias 
del alelo 
afectado 
(recesivo) 

Sólo se 
requiere una 
copia del 
alelo afectado 
en X 

Sólo se 
requiere una 
copia del alelo 
afectado en X 

Uno o 
varios 
alelos del 
cromosoma 
Y están 
afectados 
 

Probabili-
dad 

Un individuo 
tiene 50% de 
posibilidades de 
heredar el alelo 
afectado de un 
progenitor 
afectado 

Cuando ambos 
padres son 
portadores, 
cada hijo tiene 
una 
probabilidad 
del 25% de 
heredar el 
trastorno, un 
50% de 
posibilidades 
de heredar una 
copia del gen 
afectado y de 
heredar una 

Los varones 
sólo heredan 
los trastornos 
recesivos 
ligados al 
cromosoma X 
de una madre 
portadora o 
afectada 
 
Si una mujer 
es portadora 
de un 
trastorno 
recesivo 

Si una mujer 
tiene un 
trastorno 
dominante 
ligado al 
cromosoma X, 
hay un 50% de 
posibilidades 
de que cada 
hijo tenga el 
trastorno y un 
50% de 
posibilidades 
de que cada 
hija lo tenga 

Hay un 
100% de 
probabilida
d que el 
hijo varón 
esté 
afectado 
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copia del gen 
afectado y ser 
portador, y un 
25% de no 
heredar el 
afectado 
 
Si uno de los 
progenitores es 
homocigoto 
para un 
trastorno 
autosómico 
recesivo y el 
otro progenitor 
no es portador 
y no padece el 
trastorno, cada 
uno de sus 
hijos tiene un 
100% de 
probabilidades 
de ser portador 
y un 0% de 
probabilidades 
de presentar el 
trastorno 
recesivo 
 
Los individuos 
que heredan 
sólo una copia 
son portadores 
del trastorno 
pero no tienen 
las 
manifestacione
s clínicas de la 
enfermedad 

ligado al 
cromosoma 
X, hay un 
50% de 
posibilidades 
de que cada 
hijo tenga el 
trastorno y un 
50% de 
posibilidades 
de que cada 
hija sea 
portadora 
 
Si un varón 
está afectado 
por un 
trastorno 
recesivo 
ligado al 
cromosoma 
X, hay un 
100% de 
probabilidade
s de que cada 
una de sus 
hijas sea al 
menos 
portadora 
 
Las hijas sólo 
pueden estar 
afectadas por 
la 
enfermedad 
recesiva si 
también 
heredan un 
alelo afectado 
de su madre 
 
El varón 
afectado por 
un trastorno 
recesivo 
ligado al 
cromosoma X 
tiene un 0% 
de 
posibilidades 
de transmitir 
el trastorno a 
un hijo 

 
Si un varón 
está afectado 
por un 
trastorno 
dominante 
ligado al 
cromosoma X, 
hay un 100% 
de 
probabilidades 
de que cada 
hija tenga el 
trastorno y un 
0% de 
probabilidades 
de que él 
transmita el 
trastorno a 
cualquier hijo 
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Recurren-
cia 

Los hombres y 
las mujeres 
tienen el mismo 
riesgo 

Los hombres y 
las mujeres 
corren el 
mismo riesgo 

Las mujeres 
se ven 
afectadas con 
más 
frecuencia 
 

Los varones se 
ven afectados 
con más 
frecuencia 

Sólo se 
producen 
en los hijos 
varones 

Transmisi
-bilidad 

Se produce en 
cada generación 

No suele darse 
en todas las 
generaciones 

Puede haber 
hombres y 
mujeres 
afectados en 
la misma 
generación 

Los varones 
afectados 
suelen estar 
presentes en 
cada 
generación 

Los 
varones 
afectados 
suelen 
estar 
presentes 
en cada 
generación 
 

Enferme-
dades 

Acondroplasia 
Enfermedad de 
Huntington 
Neurofibromatosi
s tipo 1 y 2 
Síndrome de 
Marfan 
Poliquistosis 
renal 
Etc.  

Fibrosis 
quística 
Anemia de 
células 
falciformes 
Fenilcetonuria 
Enfermedad de 
Tay-Sachs 
Etc. 

Distrofia 
muscular de 
Duchenne 
Enfermedad 
de Fabry 
Hemofilia 
Daltonismo 
rojo-verde 
Etc. 

Síndrome del 
cromosoma X 
frágil 
Enfermedad 
de Charcot-
Marie-Tooth 
Raquitismo 
hipofosfatémic
o hereditario  
Etc. 
 

Infertilidad 
del 
cromosoma 
Y  
Síndrome 
de Sawyer 
Etc. 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. Con base a: Aiello, L.; 2017 (50); Gulani, A.; 2021 (51) y 

Lewis, R.; 2021 (52).  

 

Tabla No. 3: Patrones de herencia mendeliana atípica. 

Patrón de 
herencia 

Principio genético Enfermedad Fenotipo 

Gen 
modificador 

Afecta la expresión de un gen 
diferente o no alelo 

Fibrosis quística Modificación de la 
extensión de la 
enfermedad pulmonar 
Respuesta a la infección 

Herencia 
digénica 

Interacción de dos genes no 
homólogos 

Sordera Modificación de la 
gravedad de la 
enfermedad 

Herencia 
trialélica 

Interacción de dos alelos 
mutantes en un mismo locus y 
un alelo mutante en un locus 
diferente 

Síndrome de 
Bardet–Biedl 

Las mutaciones en un 
tercer locus afectan al 
patrón de herencia 

Impronta 
genética 

Ciertos genes se expresan de 
forma diferente según el sexo 
del progenitor 

Síndrome de 
Beckwith-
Wiedemann 

Patrones de herencia 
específicos de los padres 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. Con base a: Gropman, A. & Adams, D.; 2007 (53). 
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Tabla No. 4: Pormenores del diagnóstico para enfermedades genéticas por 

grupos etarios. 

Grupo etario Características del diagnóstico 

Prenatal 

 Incluye todos los aspectos del diagnóstico embriológico y fetal.  

 Indicado en el 8% de todos los embarazos de riesgo elevado para 
enfermedades genéticas, así: 1) factores riesgo identificables antes 
del embarazo (edad materna >35 años, consanguinidad parental, 
origen étnico, historia familiar positiva, enfermedad materna, 
medicamentos y screening carrier population) y; 2) factores de 
riesgo identificables durante el embarazo (ultrasonido anormal, 
screening de a-fetoproteína positivo, test de screening bioquímicos, 
polihidramnios, oligohidramnios y exposición materna a 
teratógenos).  

 Las técnicas de diagnóstico abarcan: invasivos (amniocentesis, 
muestreo de vellosidades coriónicas, cordocentesis, biopsia de piel 
e hígado fetales) y no invasivos (ultrasonografía, células fetales en 
la circulación materna, ADN fetal libre y detección de ARN, 
diagnóstico genético pre implantación). 
 

Neonatal 

 La llamada “prueba del talón” se realiza durante los 5 a 7 primeros 
días de vida.  

 En gran parte de los países de Occidente, todos los recién nacidos 
deben someterse a estas pruebas. 

 Dependiendo de la ubicación geográfica, se realizarán 
determinadas pruebas.  

 Las patologías objeto de identificación son: fenilcetonuria, 
hipotiroidismo congénito, fibrosis quística, galactosemia, hiperplasia 
suprarrenal congénita, hemoglobinopatías (p.ej.: anemia de células 
falciformes) y defectos de la acil coA deshidrogenasa de cadena 
media. 
 

 
Adultos 

Portadores 

 Consiste en la identificación temprana de trastornos genéticos justo 
antes de la toma de una decisión reproductiva, es decir, antes de la 
concepción. 

 Este cribado se centra en poblaciones o grupos étnicos de alto 
riesgo para trastornos monogénicos (p.ej.: talasemia, enfermedad 
de Tay-Sachs, etc.). 

 Estas pruebas se ofrecen de forma voluntaria (p.ej.: en Reino 
Unido). Sin embargo, en otros países es obligatorio. 
 

 
Adultos pre-
sintomáticos 

 El cribado clínico presintomático en adultos se ofrece a los 
familiares de personas afectadas por enfermedades hereditarias. 

 El objetivo es identificar a aquellos miembros de la familia que tienen 
riesgo significativo de desarrollar dicha enfermedad.  

 Este cribado incluye vigilancia y seguimiento a larga data de los 
pacientes con instauración temprana de tratamientos.  

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. Con base a: Tobias, E; 2011 (37); Dubay, K.; 2021(69); 

Zhang, L.; 2019 (70); Holtkamp, K.; 2016 (71); y Godino, L.; 2019 (72). 
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Tabla No. 5: Conocimientos sobre genética: Equivalencias e interpretación. 

Reactivos correctos Equivalencia Interpretación 

20 a 16 80 a 100% Conocimientos altos 

15 a 11 75 a 55% Conocimientos intermedios 
10 a 0 <50% Conocimientos bajos 

Elaborado por: Jaramillo Aguilar, D.; 2021. Con base a: Morales, L.; 2020 (87). 
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ANEXO NO. 8: GRÁFICOS 

 

Gráfico No. 1.- Distribución de 153 Internos Rotativos de Medicina según los 

estimados de heredabilidad para rasgos y enfermedades. Cuenca, 2021.  

* TDAH: Trastorno por déficit de atención e hiperactividad. 

Fuente: Formulario de recolección de datos.  

Elaboración: Jaramillo Aguilar, D.; 2022.   
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