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• La Genomics Policy Unit de la Universidad de Glamorgan y la Escuela 

de Ciencias de los Cuidados de la misma Universidad, siguiendo las di­
rectrices marcadas por el Sistema Nacional de Salud del Reino Unido en 
su Libro Blanco sobre Genética, tomaron la iniciativa de realizar un 
análisis de las implicaciones que los nuevos conocimientos sobre el ge­
noma humano pueden tener en la práctica de la Enfermerfa. Fruto de 
este trabajo es la publicación de las guías en las que se establece el 
marco de competencias, conocimientos y habilidades que los profesio­
nales enfermeros necesitan para integrar dichos conocimientos de la 
Genética en la práctica diaria, de manera que ello repercuta en benefi­
cio de los pacientes y sus familias. 

• En este articulo se presenta un avance de esos trabajos. 
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Nursing practice in the era of Genetics: 
a new framework of competences 

• The Genomics Policy Unit of Glamorgan University and the Schoo/ of 
Care Sciences of the same University, following the guidelines estab/is­
hed by the National Health System of the United Kingdom in its Whi­
te Book on Genetics, took the initiative to perform an analysis on the 
implications that new knowledge of the human genome can have in 
the nursing practice. Because of this work, guidelines estab/ishing the 
framework of competences, knowledge and abilities that the nursing 
professionals need to integrate such knowledge into Genetics in their 
daily practice, ha ve been Publisher, so that the new information bene­
fits the patients and their families. This paper presents an advance of 
those publications. 
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Genetics; Nursing; education; competences. 
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Introducción 
El Proyecto sobre el Genoma Humano ha dado lugar a 
un rápido avance en la identi f icac ión de genes huma­
nos impli cados en trastornos mendelianos, así como 
en el conocimiento de la susceptibilidad frente a enfer­
medades multi factori ales comunes, tales como el cán­
cer, las enfe rmedades ca rdi acas, la diabetes y el Alz­
heímer, haciendo posible la identi f icac ión de portado­
res con el fin de conseguir la detecc ión precoz y la 
prevención de enfe rmedades en individuos considera­
dos de alto ri esgo (1 ). 

Asi mismo, se ha puesto de mani fiesto que los Si ste­
mas de Salud deberán "cambiar y adaptar sus servi­
cios" para afrontar estos retos. Por ello, no sol amente 
los centros espec ializados que tradic ionalmente han 
venido pres tando esos serv ic ios deberán continuar 
atendiendo a las personas con trastornos genéti cos 
poco frecuentes de ca rácter hereditario, sino que los 
profes ionales de otros se rvic ios hospitalari os y de la 
Atención Primari a se ve rán cada vez más involucra­
dos en la provisión de servi c ios para los trastornos co­
munes. Igualmente, la ll amada " revo luc ión genéti ca" 
va ha tener enormes impli caciones en la prácti ca, la 
fo rm ac ión y la investi gac ión enfermera, por lo que 
tanto en Estados Unidos como en Gran Bretaña se lle­
va n ya años trabaj ando en la inco rporac ión de los 
nuevos conoc imientos sobre Genét ica a la prácti ca 
as istencial de la En fe rmería (2-4). 

Con este artículo se pretende dar a conocer el infor­
me rea lizado por la Escuela de Ciencias de los Cuida­
dos, Universidad de Glamorgan, para el Departamen­
to de Salud del Sistema Nac ional de Salud del Reino 
Unido. Algunos de los cuadros que se presentan son 
una traducc ión directa de los que aparecen en el in­
fo rme, para lo que contamos con el permi so de los 
autores. 

Preparándose para la práctica 
O rganizado por el Servic io de Salud de Gales, el 21 
de jun io de 2004 se dieron a conocer las guías en las 
que se establece el marco de competencias, conoc i­
mientos y habil idades que los profes ionales de la En­
fermería neces itan para integ rar los conoc imientos 
de Genéti ca en su prácti ca di ari a, de manera que 
ell o repercuta en beneficio de los pac ientes y su fa­
mili a. 

Este nuevo marco de competencias, presentado bajo 
el títul o " Fit for practice in the genetic era: a compe­
ten ce based educa tion framework" (Preparándose 
para la prácti ca en la era de la genética: una compe­
tencia basada en la educac ión) (5), ha sido rea lizado 
por la Genomi cs Po li cy Unit de la Unive rsidad de 
Glamorgan y el Servicio de Genéti ca Médica de Ga­
les, liderado por las doctoras M agg ie Kirk y Hil ary 
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Burton (6) y financiado por el Departamento de Sa­
lud del Reino Unido, tras la publi cac ión en 2003 del 
Libro Blanco sobre Genéti ca, el cual enfa ti za en la 
neces idad de que los profes ionales de la sa lud se 
fo rm en en es ta materi a como un instrumento v ital 
para que los avances genéti cos sean tras ladados a la 
prácti ca di ar ia y mejo rar la as istencia, no só lo de 
aquell as personas afectadas por una enfe rmedad ge­
néti ca, sino también de aquell os portadores conoc i­
dos o de los que se sospeche una predi spos ic ión a 
padecer c iertas enfe rmedades comunes (cáncer, dia­
betes, enfermedades cardi ovascul ares, etc.) o aque­
ll os que tengan una fuerte hi stori a de herencia fami­
li ar. 

El método de trabajo empleado fue de consenso, utili­
zando la técni ca de grupo nominal. Se invitó a un am­
plio panel de expertos de di stintos ámbitos de los <;ui­
dados de sa lud, incluyendo a la poblac ión general, 
para deliberar acerca de las competencias en genética 
que estos profes ionales neces itan en los di ferentes ni­
ve les de la práct ica as istencial y en relac ión con los 
di ferentes grupos de pacientes. Se consideraron cinco 
ámbitos de cuidados: cá ncer, hemoglobinopatías, pe­
diatría, discapacidades de aprendi zaje y Atención Pri­
maria. 

La incorporación de la Genética 

a la práctica clínica enfermera requiere 

la revisión de los programas formativos 

y la inclusión de nuevos contenidos 

tanto en el ámbito de pregrado como 

de postgrado 

En dicho documento se desc riben siete competencias 
estándar que representan el mínimo común que las 
enfermeras y matronas deberán adquirir antes del ini­
c io de su ejerc ic io profes ional o del desempeño de 
un puesto de trabajo determinado, tanto en servic ios 
generales como en servi c ios espec ial izados, con la 
única diferencia en el grado de profundidad ex igido 
(Tabla 1 ). 

A .la vez que se definen esos siete estándares, se re­
comiendan los obj eti vos a alcanza r en cuanto a la 
formac ión y se definen indi cadores para cada una de 
las competencias de acuerdo al ni ve l de responsabi­
li dad y al servic io que preste cada profes ional. Para 
la mayor parte de ell as, lo que rea lmente establece 
las d ife rencias, más que la defini c ión general de la 
competencia en sí mi sma, son los conoc imientos re­
queridos, así como los indicadores para la prácti ca, 
que obv iamente deberán ajustarse al ro l del profe-
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Tabla 1. Las siete competencias basicas 

Todo profesional de Enfermería debe ser capaz de: 

l. Identificar a los individuos que puedan beneficiarse de los servicios y de la información genética. 
a. Comprendiendo la importancia de la historia familiar en el asesoramiento a la predisposición de la enfermedad. 
b. Buscando consejo de otros profesionales y derivando a expertos en Genética cuando sea necesario. 
c. Basándose en la comprensión de los componentes actuales en el proceso de Consejo Genético. 

2. Apreciar la importancia de adaptar la información y los servicios genéticos a la cultura del paciente. 
a. Reconociendo que las perspectivas raciales, culturales, religiosas y éticas pueden influir en la habilidad de los pa­
cientes para el uso de los recursos. 

3. Asegurar los derechos de los pacientes en la toma de decisiones informada y voluntaria. 
a. Basándose en un conocimiento histórico del mal uso que se ha realizado de la información genética humana. 
b. Comprendiendo la importancia de ofrecer formación y consejo genéticos de forma justa, precisa y sin coerción o 

prejuicios personales. 
c. Reconociendo que las creencias y valores personales pueden influir en el cuidado y ayuda que se preste a los pa­

cientes durante el proceso de toma de decisiones. 

4. Demostrar conocimiento y comprensión del rol de la Genética y otms factores en el mantenimiento de la salud y en 
la manifestación, modificación y prevención de la expresión de la enfermedad, para una buena práctica. 

S. Demostrar conocimiento y comprensión de la utilidad y limitaciones de las pruebas y de la información genéticas. 
a. Teniendo en cuenta los problemas éticos, legales y sociales relacionados con las pruebas y el registro de la informa­

ción genética. 
b. Incidiendo sobre las consecuencias físicas y/o psicológicas potenciales de la información genética para los indivi­

duos, familia y comunidad. 

6. Reconocer las limitaciones propias en relación con la experiencia en la prestación de servicios genéticos. 
a. Comprendiendo el rol profesional en la derivación, provisión y seguimiento de los servicios genéticos. 

7. Obtener y comunicar una información genética creíble, actual, para uno mismo, para el paciente y para otros profe­
sionales de la salud. 
a. Utilizando las tecnologías de la información de manera efectiva. 

Tabla 2. Ejemplo de competencias en varios niveles de responsabilidad 

(Profesionales recién graduados) 
Competencia 4 

Demostrar conocimiento y comprensión del rol de la genética y otros factores en el mantenimiento de la salud y en la 
manifestación, modificación y prevención de la expresión de la enfermedad, para una buena práctica. 

Indicadores sugeridos para la práctica 

l. Aplicar los conocimiento adquiridos en la identificación de información potencialmente relevante de una historia fa­
miliar. 

2. Demostrar habilidad en el uso de la información recogida en la historia familiar para ofrecer Educación para la Salud. 

Objetivos formativos 

A. Describir el rol de los factores genéticos en el mantenimiento de la salud y en la prevención de la enfermedad. 
B. Describir el rol de los factores genéticos en la manifestación de la enfermedad, usando ejemplos de enfermedades he­

reditarias comunes. 
C. Comprender cómo la expresión de la enfermedad depende de la interacción entre la genética y otros factores y varía 

en las diferentes etapas de la vida. 
D. Aplicar los conocimientos básicos de riesgo, para distinguir entre susceptibilidad genética y manifestación clínica de 

la enfermedad. 
E. Obtener y comunicar una información genética creíble, actual, para uno mismo, para el paciente y para otros profe­

sionales de la salud. 
l. Utilizando las tecnologías de la información de manera efectiva. 
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(Profesionales con dos o más años de experiencia) 

Demostrar conocimiento y comprensión del rol de la genética y otros factores en el mantenimiento de la salud y en la 
manifestación, modificación y prevención de la expresión de la enfermedad, para una buena práctica. 

Indicadores sugeridos para la práctica 

l. Aplicar los conocimiento adquiridos en la identificación de información potencialmente relevante de una historia fa­
miliar. 

2. Incorporar información de la historia familiar al realizar Educación para la Salud. 

Objetivos formativos 

A. Describir el rol de los factores genéticos en el mantenimiento de la salud y en la prevención de la enfermedad. 
B. Describir el rol de los factores genéticos en la manifestación de la enfermedad, usando ejemplos de enfermedades he­

reditarias comunes. 
C. Comprender cómo la expresión de la enfermedad depende de la interacción entre la genética y otros factores y varía 

en las diferentes etapas de la vida. 
D. Aplicar los conocimientos básicos de riesgo, para distinguir entre susceptibilidad genética y manifestación clínica de 

la enfermedad. 

(Profesionales especializados en un servicio de oncología) 

Demostrar conocimiento y comprensión del rol de la genética y otros factores en el mantenimiento de la salud y en la 
manifestación, modificación y prevención de la expresión de la enfermedad, para una buena práctica. 

Indicadores sugeridos para la práctica 

l. Aplicar los conocimientos adquiridos en la identificación de información potencialmente relevante de una historia 
familiar, teniendo conocimiento de las diferencias entre cáncer genético adquirido y heredado. 

2. Incorporar información de la historia familiar al realizar Educación para la Salud. 
3. Facilitar y dar apoyo a los individuos que acceden a las pruebas de screening, presentando un balance de las ventajas 

y las desventajas que puedan conllevar. 
4. Demostrar conocimiento acerca de los cáncer es poco frecuentes y de aquellos no hereditarios y adoptar las medidas 

de promoción para la salud necesarias. 

Objetivos formativos 

A. Discutir el rol de los factores genéticos en el mantenimiento de la salud y en la prevención de la enfermedad y en 
particular, en cánceres hereditarios. 

B. Discutir el lugar actual y futuro de la farmacogenética y la terapia génica en la prevención y el manejo del cáncer. 
C. Discutir el rol de los factores genéticos en la manifestación del cáncer, usando ejemplos de los cánceres hereditarios 

más comunes en nuestra práctica clínica, como cáncer colorectal y de mama. 
D. Analizar cómo la expresión del cáncer depende de la interacción entre la genética y otros factores y varía en las dife­

rentes etapas de la vida. 
E. Aplicar los conocimientos básicos de riesgo para distinguir entre susceptibilidad genética y manifestación clínica de 

la enfermedad. 

sional o al ámbito donde se realice la asistencia. En 
el Informe Final (4) se recogen ejemplos que ayudan 
a entender las diferencias de acuerdo al nivel de res­
ponsabi 1 idad. 

Para que pueda entenderse mejor, en el presente artícu­
lo las autoras hemos traducido (Tablas 2, 3 y 4) las 
competencias a adoptar según los diferentes niveles de 
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responsabilidad, tomando como ejemplo la competen­
cia número 4: 

• Un nivel básico, que sería el mínimo requerido al fi­
nal izar el pregrado. 

• Un nivel avanzado para profesionales que ejercen 
su trabajo en servicios que requieren cierto grado 
de especialización . 

Metas de Enfenn may 2005; 8(4): 50-55 ( Rielas • 
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• Un nivel de especialidad para profesionales que 
prestan sus servicios en unidades especializadas, 
como puede ser en una unidad de oncología, que 
requi ere niveles más altos de juicio profesional y 
formación para la toma de decisiones, por ejem­
plo, para el consejo genético en este ámbito. 

La situación en España 
Difiere mucho de la que existe en países como, por 
ejemplo, e l Reino Unido, ya que desconocemos 
cuántas enfermeras pueden estar involucradas direc­
ta o indirectamente en la prestación de servicios ge­
néticos . En un estudio realizado por la Asociac ión 
Española de Genética Humana (AEGH) (7) acerca de 
la situación de la genética clín ica en España, no apa­
rece información alguna sobre los profesionales de 
la Enfermería . 

La llamada "revolución genética" va a 

tener enormes implicaciones en la práctica, 

la formación y la investigación enfermera, 

de ahí que se lleven años trabajando en la 

incorporación de los nuevos conocimientos 

Por otro lado, tampoco existe una estrategia de ámbi­
to estata l, como ocurre en el Reino Unido, dirigida a 
coordinar los servicios de genética y a incorporar los 
conocimientos en la práctica asistencial en relación 
con las prioridades de asistencia sanitaria de los pro­
gramas estata les de Salud o de las Comunidades Au­
tónomas. Sin embargo, en estos momentos existe una 
gran actividad en torno a las Redes Temáticas (en 
concreto a las Redes de Genética existentes), finan­
ciadas por el Fondo de Investigación Sanitaria (FIS), 
que podría facilitar el desarrollo de este tipo de ini­
ciativas (8). 

Con relación a este tema, el Instituto de Salud Carlos 
111 ha apoyado las iniciativas que se han realizado en 
este sentido. Así, en septiembre de 2003, se organizó 
una reunión europea de expertos en investigación en 
Enfermería, coordinada por la Unidad de Coordina­
ción y Desarrollo de la Investigación en Enfermería en 
España (lnvestén), cuyos objet ivos eran conocer la si­
tuación de la investigación enfermera en los diferentes 
estados miembros de la Unión Europea y poner en 
contacto redes y grupos existentes, y donde se crearon 
varios grupos de trabajo, siendo uno de ellos sobre 
Genética (9). 

Los países que componen dicho grupo son España, 
Islandia , Malta, Suecia y Reino Unido, que actúa 
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como líder. Los objetivos planteados son los si­
guientes: 

1. Determinar los estudios necesarios para comprender 
e incorporar los conocimientos de Genética a la 
práctica enfermera. 

2. Identificar las vías de financiación disponibles en la 
Unión Europea. 

3. Conocer y diseñar la posible gama de competencias 
y capacidades que deberían tener los profesionales 
para abordar el tema. 

Con el fin de responder a estos objetivos se ha forma­
do, a su vez, un grupo español, integrado por enferme­
ras y matronas, tanto del ámbito clínico como del do­
cente. El grupo está coordinado por la Unidad lnvestén 
y la Red Temática INERGEN (Instituto de Enfermedades 
Raras de base Genética) . 

En un diagnóstico inicial realizado por el grupo sobre 
la situación en España, se ha identificado que son po­
cas las enfermeras que se dedican a ofrecer servicios 
genéticos y es poca la formación existente en torno a 
Enfermería y Genética. La formación se imparte, sobre 
todo, en la Especialidad de Matrona en relación con el 
diagnóstico prenata l, en cursos de postgrado mayorita­
riamente en cáncer hereditario y en el entorno de las 
Redes Temáticas de Genética. 

El grupo se ha fijado los siguientes objetivos de trabajo: 

1- Revisar la situación actual de los programas de for­
mación en Genética y Enfermería y las actividades 
que se están desarrollando en la práctica clínica, así 
como la identificación de aquellos profesionales im­
plicados en el ofrecimiento de servicios genéticos. 

2- Desarrollar una estrategia para la formación y entre­
namiento de los profesionales de la Enfermería. 

3- Desarrollar herramientas formativas y recursos de in­
formación para facilitar la integración de la Genética 
en la práctica profesional. 

Conclusiones 
En este documento hemos querido exponer la necesi­
dad de que los profesionales de la Enfermería inicien 
un proceso que integre los conocimientos en Genética 
en los programas formativos y en la práctica profesio­
nal. La Enfermería juega un papel muy importante, ya 
que es la profesión proveedora de servicios en todos los 
niveles as istencia les y en todas las etapas del ciclo vi­
tal , si bien, hasta ahora, son pocos los profesionales 
que ofrecen servicios genéticos. 

La incorporación de la Genética a la práctica clínica 
enfermera requiere la revisión de los programas forma­
tivos y la inclusión de nuevos contenidos tanto en el 
ámbito de pregrado como de postgrado, de manera que 
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incidan en los di ferentes nive les asistenciales (Atención 
Especializada y Atención Primari a) y en el desarrollo de 
protocolos de actuación. 

Los recursos ex istentes no son sufi cientes ni para una 
atención bás ica, ni mucho menos, para ofrecer asesora­
miento genéti co en otros ni ve les as istenc iales, por lo 
que es necesa ri o elaborar una estra tegia integrada en 
las políticas de sa lud de nuestro país. Esta estrategia de­
bería partir de los programas as istenciales ya existentes 
(di agnóstico prenatal y postn ata l, cáncer, Al zheimer, 
po líti cas de cribado, etc.) y de la situación actual de la 
provisión de los Servicios Genéticos y, desde ahí, desa­
rrollar aquellas po líti cas formati vas que dieran el apoyo 
y los recursos necesari os a los profesionales de la Enfer­
mería para rea li za r una adecuada prestación de esos 
serv icios. La construcc ión de esta estrategia ha de ser 
todos los organismos impli cados, los pacientes, las aso­
ciaciones científicas, las redes temáticas, etc. 

El marco de competencias defin ido por el Reino Unido 
es un importante paso ad~ l a nte para la Enfermería en 
este campo y requiere de la co laborac ión estrecha en­
tre docentes y clíni cos. Ese es nuestro interés y, por 
ell o, trabajaremos pa ra co laborar con todos aquellos 
grupos que quieran unirse a nosotros, tanto de nuestro 
país como de otros, para contribu ir a la mejora de los 
servicios a los ciudadanos. 

Integrantes del Grupo sobre Enfermería y Genética 
Además de las personas firmantes del artículo, pertene­
cen al grupo: 

G loria Sebasti á, Supervisora de Educación Sanitaria del 
Insti tuto Clíni co de Ginecología, Obstetricia y Neona­
to logía (ICGON) del Hospita l Clínic de Barcelona; Ana 
Rodríguez Cala, Supervisora de Educac ión Sani ta ri a del 
ICGON; Priscila Giraldo Matamoros, Consejería de Sa­
nidad y Consumo de la junta de Extremadura. Servicio 
de Epidemiología, Mérida; Mª Mercedes Acebes Ruiz, 
Coordinadora de la Unidad Docente de Matronas de 
Sevi lla y Adj unta de Enfermería del CS Gonza lo Bilbao 
de Sevi ll a. 
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Dirigido a diplomados en enfermeria, licenciados en medicina* y otros titulados universitarios en el ámbito de las cienc 
de la salud, con experiencia previa en la atención al enfermo critico y/o en urgencias. 

10 1 5 

Plan de estudios: 64 créditos impartidos !)n 2 cursos (de octubre de 2005 a mayo de 2007). 

Dirección del Máster 
Dr. Josep Maria Nicolás, Hospital Oinic de Barcelona. DE. Maria Maluenda, Corporació Sanitaria Pare Tauli. 

Lugar de impartición y horario 
Facultad de Medicina · C/ Casanova, 143. Barcelona. Miércoles, de 09.00 a 13.00 horas y de 15.00 a 19.00 horas. 

Preinscripción y precio 
Del 16 de mayo al 20 de septiembre de 2005. Primer año: 1.800 euros · Segundo año: 1.400 euros. 

Información: Secretaria del Máster 
Tel.: 93 227 54 00, ext. 2462 · nicolas@ub.edu · www.ub.édu/medicina/masters/mce/mce.htm 

* En el caso de los licenciados en medicina, el presente curso no faculta para el ejercicio de la Medicina Intensiva, ni acn 
tapara la obtención del titulo de Médico Especialista (RD 72717984 y 73912003). 
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