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Resumen: Objetivos: valorar el impacto emocional de recibir los resultados del estudio genético (EG)
en pacientes con antecedente oncoldgico personal y sospecha de sindrome hereditario, aplicando el
Cuestionario Multidimensional del Impacto de la evaluacion de riesgo de cancer (MICRA). Método:
219 pacientes con diagnéstico oncoldgico que concurrieron a la consulta de Asesoramiento Genético
Oncolégico en el Instituto Alexander Fleming entre 2014 y 2019, fueron evaluados aplicando
el MICRA. Resultados: Edad promedio 49,84 (42,21; 62,02), 82,2% con diagndstico de cancer de
mama. En un 16% se hall6 una variante patogénica (VP). La media de los puntajes obtenidos por cada
subescala fue: 5,26 (DS=4,48, rango 0-22) para Malestar Emocional (ME); 12,31 (DS 7,42 rango 0-37)
para Incertidumbre (I); 16,36 (DS 4.30 rango 2-20) para Experiencias Positivas (EP) y de 34,37 (DS
10,24 rango 8-62) para la puntuacion global, lo que muestra un bajo nivel de ME e 1 y la presencia de
EP entre los pacientes. Se hallaron diferencias significativas segin tipo de resultado: los portadores de
VP, mostraron una modesta elevacion del nivel de ME y menor puntuacion en EP, respecto de aquellos
que tuvieron resultados no informativos o inciertos. Sin diferencias significativas segun edad, pacientes
con o sin hijos, o tiempo entre la realizacion del estudio y la aplicacion del cuestionario. Conclusiones:
Recibir resultados de estudio genético no produciria un impacto psicologico adverso. Las puntuaciones
altas de esta escala podrian ser usadas para identificar a pacientes con malestar emocional y ofrecerles
un seguimiento psicooncoldgico especifico.
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[en] What is the emotional impact of the genetic test results on oncologic
patients with suspected hereditary cancer syndrome?

Abstract: Objective: The aim of our study is to assess the emotional impact of genetic test results
disclosure to patients with a personal cancer history and suspected hereditary syndrome, applying the
Multidimensional Impact of Cancer Risk Assessment (MICRA) Questionnaire. Methods: two hundred
nineteen patients affected with cancer, referred to the Cancer Genetic Counseling department at the
Alexander Fleming Institute, between 2014 and 2019, were evaluated using the MICRA questionnaire.
Results: Average age 49.84 (42,21; 62,02), 82.2% presented breast cancer. In 16% a pathogenic variant
(PV) was found. The mean of the scores obtained for each subscale in the questionnaire was 5.26 (0-
22, SD 4.48) for Distress (D); 12.31 (0-37, DS 7.42) for Uncertainty (U); 16.36 (2-20 SD 4.30) for
Positive Experiences (PE) and 34.37 (8-62 SD 10.24) for the global score, which shows a low level
of D and U and the presence of PE among the patients. Significant differences were found according
to the type of result: We found modestly increased distress in PV carriers compared to patients who
received uninformative or negative test results. No significant differences according to age, patients
with or without children, or time between the completion of the genetic test and the application of the
questionnaire. Conclusion: Genetic test disclosure does not seem to produce an adverse psychological
impact. High scores on this scale could be used to identify patients with emotional distress and offer
them specific psycho-oncological follow-up.

Keywords: Cancer genetic counseling, psychological impact, hereditary cancer risk.
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1. Introduccion

La concepcidn actual del cancer como enfermedad multifactorial nos plantea la
necesidad de un abordaje integral que involucre todos los factores que determinan
su aparicion, ademas de adecuar las estrategias de prevencion a la susceptibilidad
que cada individuo tiene para padecer la enfermedad. Entre el 5% y el 10% de todos
los canceres son hereditarios", lo que significa que los cambios o mutaciones en
genes especificos que predisponen a un mayor riesgo de desarrollar cancer en algin
momento de la vida, se transmiten de padres a hijos. En la actualidad los estudios
genéticos de la linea germinal para la susceptibilidad al cdncer estan aumentando en
la practica clinica oncologica y es necesario conocer sobre el impacto emocional y
las implicancias psicologicas que esta informacion tiene para los pacientes.

Tener un diagnéstico personal de cancer y haber realizado un estudio genético por
sospecha de sindrome hereditario suele representar un escenario complejo, ya que
implica grupos de personas con alto riesgo, expuestos a estrategias de prevencion,
tanto primaria como secundaria, con alto impacto fisico y emocional, ademas
de los desafios propios de la correcta realizacion e interpretacion de los estudios
moleculares actuales. El abordaje correcto de estos casos, es mediante el proceso
de asesoramiento genético oncologico (AGO), que consiste en evaluar el riesgo
hereditario de desarrollar la enfermedad, las bases genéticas e implicancias de los
estudios moleculares y las medidas de prevencion adecuadas®.
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Si bien en la actualidad existen multiples evidencias médicas sobre la utilidad del
proceso de AGO para el diagndstico precoz de cancer hereditario, que permiten en el
caso de ser portador/a de una mutacion genética tomar decisiones sobre las medidas
profilacticas disponibles e incluso acceder a opciones de tratamientos oncoldgicos
especificos, no se conoce de forma concluyente los posibles efectos psicologicos
sean positivos o negativos en las personas que realizan estas consultas. L.a mayoria
de los estudios en el mundo coinciden en que el AGO no produce un impacto
psicologico negativo®> o que, si bien el malestar emocional puede aumentar de
manera no significativa en los primeros meses de iniciado el proceso o con la entrega
de resultados, se restablece con el tiempo y vuelve a los niveles previos®$”, La
bibliografia actualmente muestra que, tanto en pacientes con sospecha de sindrome
de cancer de mama y ovario (SHCMO) como de Sindrome de Lynch (SHCC), tener
antecedentes de ansiedad o de medicacion psicofarmacoldgica, estar en duelo por
familiar fallecido por patologia oncoldgica y sobreestimar el riesgo personal de
cancer se asocian con mayor impacto psicologico tras recibir los resultados®.

Un trabajo en poblacion espafiola® analizo el impacto emocional de los de estudios
genéticos de BRCA 1 y BRCA 2 en 192 pacientes, utilizando la escala HADS y sus
resultados no mostraron malestar emocional afiadido por el asesoramiento genético.
En esta muestra también se halld que un poderoso predictor del nivel de ansiedad
patologica a mediano y largo plazo fue el nivel de ansiedad al inicio del estudio. En el
afio 2020 fue publicado un estudio observacional® en mujeres holandesas y noruegas
que compar?6 niveles de angustia en 238 pacientes con diagndstico reciente de cancer
de mama y sospecha de mutacion BRCA 1/2 con 165 pacientes con riesgo desconocido
usando también la escala HADS, dentro de las 3 semanas posteriores al diagnostico y
antes de la cirugia primaria. Los resultados mostraron que las pacientes con sospecha
de sindrome hereditario para cancer de mama y ovario informaron significativamente
mas sintomas de depresion que los pacientes con riesgo desconocido.

Sin embargo, las escalas utilizadas para evaluar diversas formas del malestar
emocional, pueden carecer de la sensibilidad y especificidad necesarias para evaluar
impacto emocional vinculado puntualmente con resultados de las pruebas genéticas!'%-'?
.La creciente demanda de consultas en las Unidades de AGO requiere una adecuada
seleccion de instrumentos o escalas de evaluacion, con propiedades psicométricas
optimas y de facil uso, que puedan ser usadas en investigaciones psicosociales. En
el afio 2002 el Dr. David Cella desarrollé un instrumento especifico: El Cuestionario
Multidimensional del Impacto de la Evaluacion de Riesgo de Cancer (MICRA)!?, Las
propiedades psicométricas de este instrumento son satisfactorias y fue validado para
su uso en lengua espafiola por el Dr. Cruzado y colaboradores. Dicho trabajo evalud
el impacto psicologico de los estudios genéticos mediante el cuestionario MICRA en
poblacion espatfiola con y sin diagndstico personal de cancer concluyendo que los test
genéticos y la informacion de los resultados no produce consecuencias adversas para
los participantes. Este trabajo confirmo6 también que el cuestionario MICRA es un
instrumento Util y presenta una consistencia interna satisfactoria'?.

En la Argentina no se ha llevado a cabo aun, un estudio sistematico en poblacion
con diagnostico oncologico que recibe resultados de estudio genético y del impacto
emocional asociado. Las experiencias, preocupaciones y temores de las personas
con diagnodstico oncolégico suelen ser diferentes a aquellas personas que no
fueron diagnosticadas y que realizan asesoramiento genético solo por antecedentes
familiares'®.
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Objetivos

El objetivo del presente estudio es valorar el impacto emocional de los resultados de
estudio genético (EG) solicitado por diagndstico oncologico personal y sospecha de
sindrome hereditario, aplicando el Cuestionario Multidimensional del Impacto de la
evaluacion de riesgo de cancer (MICRA).

Determinar si existen diferencias en el impacto emocional segiin variables
sociodemograficas: sexo, edad, hijos y variable clinicas: tipo de diagnostico
oncoldgico, tipo de sindrome hereditario sospechado, tipo de EG solicitado, tipo de
resultado obtenido en el EG y tiempo transcurrido entre el diagnostico oncoldgico
y la consulta de AGO; y entre la entrega de los resultados del estudio genético y la
administracion

2. Método

El estudio fue presentado para su aprobaciéon al Comité de Etica del Instituto Alexander
Fleming, los pacientes firmaron consentimiento institucional para la publicacion de
los datos anonimizados y una vez obtenida la autorizacién del Comité se analizo la
base de datos de pacientes que concurrieron a la consulta de Asesoramiento Genético
Oncoldgico en el Instituto Alexander Fleming entre los afios 2014 a 2019.

Muestra

Se analizaron las historias clinicas y fueron aplicados los siguientes criterios de
seleccion:

» Ser hombre o mujer mayor de 18 afios.

» Diagnostico previo de cancer

* Haber realizado consulta de AGO

» Haber aceptado realizar estudio genético

* Haber acudido a la consulta de entrega de resultados y disponer de un informe
escrito de recomendaciones preventivas segun especialista.

» Haber tenido conocimiento de los resultados en un periodo minimo de 3 meses
y méximo de 5 afios.

Criterios de exclusion:
* No saber leer o escribir
* Presentar dificultades graves de comunicacién y comprension.

El Cuestionario MICRA, se envié mediante plataforma informatica (SurveyMonkey)
a 895 pacientes que cumplian los criterios de inclusion, de los cuales se obtuvieron
223 encuestas completas, al contestarlo y reenviarlo el paciente dio su consentimiento
para participar de la investigacion. Posteriormente fueron excluidos los pacientes
hombres por no representar un ntimero significativo en el analisis multivariado segiin
sexo y podia generar confusion (cuatro participantes).
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Variables e instrumentos

Las variables que fueron consideradas para el estudio son las siguientes:

* Datos sociodemograficos: edad, género, hijos

* Tipo de diagnostico oncoldgico: mama, ovario, colon, endometrio, otro.

* Tipo de sindrome hereditario: Sindrome de cancer de mama/ovario hereditario
(SHCMO), Sindrome de cancer de colon hereditario (SHCC) y otro.

* Tipo de estudio genético solicitado: dirigido y panel multigenético (PMQG)

* Tipo de resultado obtenido: positivo, no informativo y VUS (variante significado
incierto)

» Tiempo transcurrido entre el diagnostico oncoldgico y la consulta AGO y entre
la obtencion de los resultados y la aplicacion del MICRA.

Respecto a la variable resultado de estudio genético obtenido, los mismos fueron
clasificados de acuerdo a la bibliografia actual®:

— No informativo e indeterminados: Ocurre cuando el estudio realizado, no
detecta mutaciones (y no existe una mutacion familiar previamente conocida).
Este resultado puede deberse a diversas causas: que la alteracion hereditaria no
esté presente en el gen investigado, que la técnica empleada no haya podido
identificar la mutacion, o que no sea un caso de cancer hereditario.

— Variante de significado incierto” (VUS por sus siglas en inglés): En el estudio
genético se evidencia algin cambio en las secuencias génicas, que no se conoce
si esta asociado o no a la enfermedad. Estos cambios no pueden interpretarse
como patogénicas o benignas hasta el momento, por lo tanto, requieren
seguimiento estricto hasta ser recategorizadas. Esta situacion para algunos
pacientes podria resultar mas dificil de recordar y comprender en cuanto a sus
implicancias clinicas y la comprension del riesgo.

— Resultado Positivo: cuando se identifica una alteracion genética clasificada como
patogénica que se considera causa de sindrome hereditario de predisposicion a
cancer.

Los instrumentos de evaluacion son los siguientes:

— Ficha clinica: con el fin de registrar las variables clinicas, a partir de la revision
del historial médico de los participantes con el fin de perder el minimo nimero
posible de datos.

— El Cuestionario multidimensional del Impacto de la Evaluacién de Riesgo de
Céancer (MICRA) (The Multidimensional Impact of Cancer Risk Assessment
Questionnaire). Segun Cella et al.('» La consistencia para la escala total presenta
un a de Cronbach= 0,77, para la subescala de malestar es: a= 0,86, para la escala
de incertidumbre: a=0,77 y para la subescala de experiencias positivas: a=0,75.
Para este trabajo se uso la version espafiola realizada por Cruzado et al.®).
Las propiedades psicométricas y la consistencia interna del cuestionario en
castellano es satisfactoria y semejante a la informada por el instrumento original
en inglés. Cruzado llevo a cabo un analisis factorial confirmatorio de la estructura
de la escala. Se tratdo de corroborar la existencia de los tres factores: malestar,
incertidumbre y experiencias positivas calculando la medida de adecuacion
muestral de Kaiser-Meyer-Olkin, estadistico KMO, cuyo resultado fue: 0,76,
que se considera adecuado. Este cuestionario se compone de 25 items con cuatro
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categorias de respuesta cada uno, en los que la persona debe responder en qué
grado ha experimentado esas afirmaciones durante la tltima semana (nunca,
raramente, algunas veces, siempre); proporciona una puntuacion global del
cuestionario que puede variar de 0 a 105, a mayor puntuacion se determina una
mayor afectacion psicologica derivada del conocimiento del estatus genético. La
seccion 1 del instrumento estd compuesta por tres subescalas: escala de malestar,
escala de incertidumbre y escala de experiencias positivas. La puntuacion
maxima que se puede obtener para las subescalas de malestar y de aspectos
positivos es de 40, para la subescala de incertidumbre dicha puntuacion es de
45. En la subescala de aspectos positivos a mayor puntuacion se supone una
menor afectacion por la comunicacion de resultados; no ocurre lo mismo con
las dos primeras subescalas, en las que a mayor puntuacién se supone una
mayor afectacion derivada del conocimiento de los resultados. Se encuentran
ademas de estas escalas el item 13 (entendi claramente las opciones que tengo
sobre prevencion o deteccion precoz del cancer), y el 21 (Me arrepenti de haber
recibido los resultados de mi analisis). El item 13 invierte su puntuacion para
ser sumado en la escala total. Finalmente, la seccion 3 la conforman los items
24 y 25 referidos a pacientes que han sido diagnosticados de cancer, en nuestro
trabajo esto representa la totalidad de la muestra.

3. Analisis de datos

Las variables continuas estan expresadas como medias y desvios estandar (DE) o
medianas y rangos intercuartilos (RIC) en caso que la distribuciéon sea normal o
no, respectivamente. En el caso de los puntajes, se agregaron, ademas, los rangos.
Las variables categoricas estan presentadas como frecuencias y porcentajes. Para
comparar los puntajes entre grupos se utilizo el test ¢ de Student o el test de ANOVA,
en caso de dos grupos o mas de dos grupos, respectivamente.

Para evaluar la consistencia interna del cuestionario en nuestra poblacion se
utilizo el alfa de Cronbach de cada subescala y del cuestionario completo. Estos
valores estan reportados con sus intervalos de confianza del 95% (IC 95%)).

Los analisis fueron realizados con el paquete estadistico R version 4.0.5 (The R
Project for Statistical Computing, Viena, Austria).

4. Resultados

Datos sociodemogrdficos y clinicos

La mediana de edad fue de 49,84 (RIQ 42,21 a 62,02 afos). Todas las participantes
tenian diagnostico oncologico: 180 (82,2%) cancer de mama, 21 (9,6%) cancer
de ovario, 8 (3,75%) cancer de colon, 3 (1,4%) cancer de endometrio y 7 (3,2%)
otros diagndsticos oncoldgicos. Respecto a la sospecha de sindromes involucrados:
Sindrome de cancer de mama y ovario hereditario en 202 pacientes (92,2%), 14
(6,4%) por sindrome hereditario de cancer colorrectal y 3 (1,4%) por otros sindromes.
El tipo de estudio solicitado fue dirigido en 200 pacientes y panel multigenético
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en 19 pacientes. Los tipos de resultado de estudio genético obtenidos fueron: 166
(75,8%) no informativo, 35 (16%) positivos y 18 (8,2%) variante de significado
incierto (VUS).

El tiempo promedio transcurrido entre el diagndstico oncologico y la consulta
AGO fue de 15,93 meses (RIQ 5,68 a 66,58 meses) y entre el diagndstico oncologico
y la aplicacion de MICRA fue de 53 meses (RIQ 33,12 a 102,50 meses).

En cuanto a la evaluacion del impacto segin MICRA, el puntaje global obtenido
muestra un bajo nivel de malestar emocional e incertidumbre y la presencia de
experiencias positivas entre las pacientes. La media de los puntajes obtenidos por
cada subescala fue: 5,26 (DS4,48, rango= 0-22) para Malestar Emocional (ME);
12,31 (DS= 7,42 rango 0-37) para Incertidumbre (I); 16.36 (DS 4.30 rango 2-20)
para Experiencias Positivas (EP) y de 34,37 (DS= 10,24 rango 8-62) para el puntaje
global. Estos datos se resumen en la tabla 1.

Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas, clinicas y resultados del cuestionario MICRA

Total, pacientes 219

Edad, mediana [RIC] 49,84 [42,21; 62,02]
Con hijos, n (%) 172 (78,5)
Diagnéstico, n (%)

Colon 8(3,7)

Endometrio 3(1,4)

Mama 180 (82,2)

Otro 7(3,2)

Ovario 21 (9,6)
Sindrome sospechado, n (%)

Cancer colorrectal hereditario 14 (6,4)

OTRO 3(1,4)

Céncer de mama/ovario hereditario 202 (92,2)

Tipo de estudio, n (%)

Panel Multigenético 200 (91,3)
Dirigido 19 (8,7)
Resultado, n (%)

No Informativo 166 (75,8)
Positivo 35(16,0)

VUS (variante significado incierto) 18 (8,2)

Tiempo transcurrido

Meses diagnoéstico-test, mediana (RIC) 15,93 [5,68; 66,58]
Meses diagnoéstico-micra, mediana (RIC) 53,00 [33,12; 102,50]

Meses ultima consulta ago-micra, mediana (RIC) 17,97 [9,20; 30,77]
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Puntajes

Malestar emocional, media (DE); [rango] 5,26 (4,48); [0,00; 22,00]
12,31 (7,42); [0,00; 37,00]
16,36 (4,30); [2,00; 20,00]

34,37 (10,24); [8,00; 62,00]

Incertidumbre, media (DE); [rango]

Experiencias positivas, media (DE); [rango]

Puntaje global, media (DE); [rango]

Abreviaturas: RIC= Rango intercuartilo; DE: desvio estandar.

Los valores del alfa de Cronbach para la subescala de malestar emocional fueron de
0,65 (IC 95% 0,58 — 0,72); para la subescala de incertidumbre fue de 0,70 (IC 95%
0,65 — 0,76); para la escala de experiencias positivas fue de 0,66 (IC95% 0,59 —
0,73), y para el cuestionario global fue de 0,78 (IC95% 0,74 — 0,82).

Al evaluar estos resultados en base a las diferentes variables preestablecidas
encontramos diferencias significativas en pacientes portadoras de mutacion
confirmada, con un mayor malestar emocional y menor puntaje en la escala de
experiencias positivas, respecto de aquellas pacientes que presentaron resultados no
informativos o inciertos. No encontramos diferencias significativas segiin pacientes
con hijos y sin hijos, edad menor o mayor a 50 afios, o el tiempo entre la realizacion

del estudio y la aplicacion del cuestionario.

Tabla 2. Medias, desviaciones tipicas y diferencias en las dimensiones del MICRA segun
variables sociodemograficas y clinicas

Malestar
emocional Incertidumbre | Exp. positivas | Puntaje global

N |media (DE) media (DE) media (DE) media (DE)
Hijos
Sin hijos 47 15,51 (5,00) 12,68 (7,23) 15,64 (4,19) 34,21 (9,82)
Con hijos 172 (5,19 (4,34) 12,21 (7,49) 16,56 (4,32) 34,41 (10,38)
p 0,661 0,700 0,195 0,906
Diagnoéstico
Colon 8 4,50 (4,75) 12,12 (5,46) 15,00 (3,07) 31,62 (7,85)
Endometrio |3 5,33 (5,77) 8,33 (4,04) 15,33 (5,03) 29,00 (7,00)
Mama 180 (5,36 (4,51) 12,57 (7,72) 16,48 (4,34) 34,88 (10,58)
Ovario 21 [4,05(3,43) 10,76 (5,03) 15,90 (4,88) 31,10 (7,85)
Otro 7 7,14 (5,84) 12,14 (8,99) 16,71 (2,87) 36,43 (10,31)
p 0,547 0,738 0,849 0,372
Sindrome.
Sospechado
SCCRH 14 |5,57 (4,89) 12,14 (5,97) 15,14 (3,59) 32,86 (8,85)
SCMOH 202 (5,20 (4,41) 12,43 (7,51) 16,41 (4,37) 34,52 (10,35)
Otros 3 7,33 (8,08) 5,00 (4,36) 18,67 (1,15) 31,33 (11,02)
p 0,692 0,227 0,368 0,738
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Tipo de

estudio

Dirigido 200 [5,40 (4,54) 12,52 (7,43) 16,32 (4,36) 34,70 (10,41)
Multigenético |19 |3,68 (3,45) 10,11 (7,19) 16,79 (3,75) 30,95 (7,66)
P 0,110 0,176 0,651 0,128

Tipo de

resultado

No

informativo 166 |5,02 (4,16) 12,42 (7,54) 17,26 (3,81) 35,16 (10,22)
Positivo 35 17,09 (5,71) 12,46 (5,89) 12,00 (4,19) 31,54 (9,53)
VUS 18 3,89 (3,85) 11,06 (9,16) 16,56 (3,84) 32,61 (11,18)
p 0,018 0,757 <0,001 0,124
Tiempo dx-

MICRA

52 meses o

menos 108 |5,13 (3,91) 12,31 (7,15) 17,00 (3,74) 34,86 (9,39)
Mas de 52

meses 111 |5,38 (4,99) 12,32 (7,71) 15,74 (4,72) 33,89 (11,03)
D 0,682 0,992 0,030 0,485
Tiempo dx-

test

12 meses o

menos 95 14,87 (3,89) 11,54 (6,64) 17,06 (3,68) 33,86 (9,23)
Mais de 12

meses 124 |5,55 (4,88) 12,90 (7,94) 15,82 (4,67) 34,76 (10,98)
p 0,270 0,178 0,034 0,523

SCCRH: Sindrome de Céncer Colorrectal Hereditario (Sindrome de Lynch).
SCMOH: Sindrome de Céancer de Mama y Ovario Hereditario

En el analisis descriptivo de los resultados de esa seccion 3 encontramos que: la
mayoria de las pacientes habian comprendido bien la informacion sobre la prevencion
(item 13: n=183 a menudo, n= 24 algunas veces, 6 raramente, 6 nunca). La gran
mayoria no manifestd arrepentirse de recibir los resultados (pregunta 21: n= 213
nunca, n=3 raramente, n= 3 algunas veces). Respecto a la preocupacion por el hecho
de que sus hijos puedan tener cancer (item 22: 80 a menudo, 66 algunas veces,
22 raramente, 4 nunca) esto no se reflejaba con la misma frecuencia en sentirse
culpables de transmitir el riesgo a sus hijos (item 23: 31 a menudo, 35 algunas veces,
36 raramente, 70 nunca). En el mismo sentido y dentro de los resultados de los items
de la seccion 3 el mayor porcentaje de pacientes no consideran que el test genético
les haga mas dificil afrontar el cancer (item 24: n=174 nunca, n=28 raramente, n=8
algunas veces, n=4 a menudo), y una buena parte (item25: n=109) consideran que los
resultados del test genético les facilita afrontar el cancer. Es importante destacar que,
de las 35 pacientes con resultados positivos de estudio genético al responder esta
misma pregunta, contestaron que la realizacion del estudio genético les facilitaba
afrontar el cancer a menudo (n=22) o algunas veces (n=10).
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5. Discusion

Al investigar sobre impacto psicoldgico del asesoramiento genético suele resultar
dificil discernir entre impacto del proceso de asesoramiento y el de los resultados de
los estudios genéticos. El disefio experimental de este trabajo tuvo como principal
objetivo evaluar el impacto emocional de los resultados del EG solicitado por
diagndstico oncologico personal y sospecha de sindrome hereditario, aplicando el
Cuestionario (MICRA)12,

Cuando los pacientes con enfermedad oncoldgica son derivados a la consulta
genética en muchos casos cuentan ademdas con una historia familiar relacionada
con la enfermedad y temen por las generaciones futuras. Comprender dichos
antecedentes, tener pautas de vigilancia acorde al riesgo y poder tomar decisiones de
acuerdo con los valores y creencias personales, permitiria aumentar la sensacion de
control personal (empowerment o empoderamiento).

Se considera que el MICRA, puede ser mas sensible que otras escalas de malestar
mas generales utilizadas en otros estudios anteriores, de hecho, el MICRA fue
disefiado especificamente para medir el impacto emocional asociado a la recepcion
de un resultado positivo de BRCA 1y 2. Si bien el trabajo original de Cella aporto
datos especificos de pacientes con resultados de estudio genético para pruebas de
BRCA 1/2, nuestra poblacion de pacientes presentd sospecha de diversos sindromes de
cancer hereditario, y aunque no pudo establecerse una comparacion estadisticamente
significativa, las puntuaciones mostraron un comportamiento similar, lo que podria
implicar que el MICRA puede ser una herramienta valiosa no so6lo en la evaluacion
de pacientes con resultados de BRCA 1/2.

6. Conclusiones

Como conclusion principal y a partir de los puntajes obtenidos, se desprende
de manera general que recibir los resultados de EG, no produciria un impacto
psicolodgico adverso para las participantes. Es importante destacar que si se
observaron diferencias estadisticamente significativas segin tipo de resultado:
pacientes portadoras de una variante patogénica, mostraron una modesta elevacion
del nivel de malestar emocional y menor puntaje en la escala de experiencias
positivas, respecto de aquellas pacientes que presentaron resultados no informativos
o inciertos. Este aumento moderado del malestar no es evidencia de disfuncion
psicologica clinicamente relevante. No se hallaron diferencias estadisticamente
significativas segtin pacientes con hijos y sin hijos, edad menor o mayor de 50 afios,
tiempo transcurrido entre la realizacion del estudio y la aplicacion del MICRA.
Estos resultados son coincidentes con los reportados por otros trabajos que
utilizaron el mismo instrumento de evaluacion que el nuestro'%'* e incluso que estas
diferencias se mantendrian en el tiempo'®!D. Un hallazgo importante se desprende
del analisis descriptivo del item 25: de las 35 pacientes con resultados positivos
de estudio genético al responder esta pregunta contestaron que la realizacion del
estudio genético les facilitaba afrontar el cancer a menudo (n=22) o algunas veces
(n=10). Estos primeros resultados en poblacion latinoamericana son coincidentes
con los hallados en poblacion espanola® y ayudarian a desmitificar el supuesto
malestar emocional que se pretende evitar a los pacientes oncoldgicos cuando no
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se los deriva a la consulta genética teniendo criterios de sospecha y pudiendo verse
beneficiados al ser estudiados. Es probable y s6lo a modo de hipdtesis que, para
estas pacientes, el resultado positivo de su EG les permita atribuirle una causa
a su enfermedad oncologica, siendo esta una de las principales preocupaciones
de las personas que reciben un diagnostico. Ademas, es importante destacar que
actualmente, en muchas ocasiones, un resultado genético positivo permite a los
pacientes con diagnéstico oncoldgico, una opcion terapéutica especifica. Por
ejemplo, el resultado de BRCA1/2 aporta informacion sobre la efectividad de los
inhibidores del PARP lo que se conoce como test genético orientado al tratamiento
(en inglés treatment focused genetic testing o TFGT). Las mujeres diagnosticadas
de cancer de ovario a las que se les ofrece TFGT en el momento del diagnostico
indican que la principal razoén para aceptar el estudio es su implicacion en el
tratamiento!.

Limitaciones

Por las caracteristicas de la muestra no se pudo establecer un analisis multivariado
segun sexo (mayoria sexo femenino), tipo de estudio solicitado (PMG vs dirigido,
mayoria dirigido) de sindrome sospechado (mayoria SCMOH) o tipo de diagndstico
oncoloégico (mayoria ca de mama).Es importante destacar que la totalidad de los
participantes tenian antecedentes personales de cancer siendo esta una experiencia
muy diferente y por lo tanto no comparable a las personas que reciben resultados
de estudio genético pero que nunca fueron diagnosticadas. Al igual que en otros
estudios de deteccion de malestar emocional en poblacion oncolodgica los resultados
obtenidos pueden verse sesgados positivamente al estar centrados en quienes acceden
a participar.

Al centrarnos en el impacto emocional de los resultados de los estudios
genéticos, diversas circunstancias clinicas y psicosociales de los pacientes no
fueron evaluadas por lo que es necesaria mayor investigacion para determinar
la influencia de factores como antecedentes psicopatologicos previos, tipo de
personalidad, vivencia emocional de riesgo previa al asesoramiento genético,
etc. También queda para futuras investigaciones validar si estos hallazgos sobre
el impacto emocional de los resultados de estudios genéticos se mantienen en el
tiempo y si difieren en poblacion sin diagnostico oncolégico. En cuanto al uso del
MICRA, las puntuaciones altas de esta escala podrian ser usadas para identificar a
pacientes con malestar emocional a causa de los resultados obtenidos y ofrecerles
un seguimiento psicooncoldgico especifico durante el proceso posterior que
incluye la comunicacion familiar, toma de decisiones sobre cirugias reductoras de
riesgo, opciones reproductivas, etc.
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