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ABSTRACT

Introduction: recent advances in molecular genetics and the use of artificial intelligence require professionals
whose work is related to clinical genetics to have a basic knowledge of dysmorphology. It is therefore
necessary to design a teaching strategy to improve their professional performance.

Objective: to identify learning needs in dysmorphology for professions related to clinical genetics.
Method: a descriptive cross-sectional observational study was conducted on a non-probabilistic accidental
sample of 80 professionals who attended the face-to-face conference “Dysmorphology: current challenges”
and who were willing to respond to an anonymous printed questionnaire. Descriptive statistical methods
were used to process the data.

Results: the average age of those who responded to the questionnaire was 46,83, the majority were female
(92,5 %), predominantly doctors (48,75 %), with an average of 23 years of professional experience. 51,25 %
were in teaching positions and 52,5 % were scientists. Most attendees were satisfied with the conference,
and the majority of proposals for postgraduate activities to be carried out during the course (63,3 %) included
the use of technology for diagnosis (100 %) and the use of nhomenclature in dysmorphology (95,5 %).
Conclusion: the handling of nomenclature in semiology and the application of technology for diagnosis were
identified as learning needs.

Keywords: Distance Education; Satisfaction; Prevention; Congenital Defect; Phenotype.
RESUMEN

Introduccion: los recientes progresos en Genética Molecular, y el uso de la inteligencia artificial, requieren
que los profesionales cuya labor sea afin a la Genética Clinica tengan conocimiento sobre fundamentos en
Dismorfologia, por ello se precisa disefar una estrategia docente, a fin de incrementar en ellos su desempeno
profesional.

Objetivo: identificar las necesidades de aprendizaje en Dismorfologia para profesiones cuya labor sea afin
a la Genética Clinica.

Método: se realizo un estudio observacional descriptivo transversal en una muestra no probabilistica
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accidental de 80 profesionales que asistieron a la conferencia presencial “Dismorfologia retos actuales”,que
estuvieron dispuestos a responder a un cuestionario impreso y anénimo. Se emplearon métodos de estadistica
descriptiva para el procesamiento de los datos.

Resultados: la media de la edad de los que respondieron el cuestionario fue de 46,83, en su mayoria fueron
del sexo femenino (92,5 %), predominaron los médicos (48,75 %), y con la media de experiencia profesional
de 23 afos. ELl 51,25 % tenian categoria docente y el 52,5 % cientifica. La mayoria de los asistentes quedaron
satisfechos con la conferencia y predominé entre las propuestas de actividades de posgrado a realizar el
curso (63,3 %), y que su contenido incluyera fundamentalmente el uso de la tecnologia para el diagnodstico
(100 %), y el manejo de la nomenclatura en Dismorfologia (95,5 %).

Conclusion: se identifico como necesidades de aprendizaje el manejo de la nomenclatura en semiologia, asi
como la aplicacion de la tecnologia para el diagnostico.

Palabras clave: Educacion a Distancia; Satisfaccion; Prevencion; Defecto Congénito; Fenotipo.

INTRODUCCION

La Dismorfologia es un campo de estudio emergente en Genética Clinica. Aborda el analisis semiologico
y nosologico de los defectos congénitos, en el que resulta esencial la recogida de la informacion a través
del interrogatorio y el examen fisico, este Ultimo con especial atencion a las alteraciones del crecimiento
desproporcionado de una region con respecto a otra, debido una morfogénesis globalmente alterada, también
conocidas como signos dismorficos. %3

Los recientes progresos en Genética Molecular, y el uso de la inteligencia artificial, han incrementado
la comprension del significado de los signos dismorficos, a partir de los cuales se pueden desplegar las
investigaciones necesarias para concluir un diagnostico certero, que permita desplegar medidas preventivas
basadas en el Asesoramiento Genético.®59%)

Uno de los problemas que dificultan la aplicacion de estos avances tecnologicos, es que los profesionales
cuya labor es afin a la Genética Clinica, y que conforman el equipo de estudio trans e interdisciplinario en la
atencion de los pacientes con defectos congénitos, no tienen conocimientos suficientes sobre la identificacion
de los aspectos semioldgicos genéticos, y en especial la identificacion de los signos dismorficos; lo que genera
una falta de motivacion en su interaccion con los servicios de Genética Clinica, y a la larga un incorrecto uso de
la tecnologia. Es por ello necesario disefar una estrategia docente, a fin de incrementar en ellos su desempeiio
profesional.”®

Al tener la educacion del posgrado como propdsito contribuir a la formacion permanente y la actualizacion
sistematica de los graduados universitarios, a través de la formacion continua y el perfeccionamiento de sus
conocimientos;® se realiza esta investigacion con el objetivo de identificar las necesidades de aprendizaje en
Dismorfologia para profesiones cuya labor sea afin a la Genética Clinica.

METODO
Se realizo un estudio observacional descriptivo transversal, a los asistentes a la conferencia presencial
“Dismorfologia retos actuales”, que se ofrecio por el mismo ponente en tres eventos:
1. | Jornada de enfermedades raras de Mayabeque 2024
2. VIl Taller Internacional de enfermedades raras Cienfuegos 2024
3. Diabetes 2024

Los contenidos de esta conferencia incluyeron:
e Fundamentos de Genética Médica
e Aspectos generales sobre Dismorfologia
e Retos actuales impuestos por la tecnologia.

Fue estudiada una muestra no probabilistica accidental de 80 profesionales inscritos en estos eventos, que
estuvieron dispuestos a responder a un cuestionario impreso y anénimo, previamente validado por uno los
autores de esta investigacion y discretamente modificado, de acuerdo a las particularidades de este estudio, al
anadirse una pregunta abierta final. "

El instrumento consta de 12 preguntas, de ellas 6 cerradas, en una de ellas se aplico la escala Likert de
opcion multiple. Entre las preguntas abiertas se incluyo una relativa a la recomendacion que propondria en
nuevas actividades docentes sobre Dismorfologia (ver Anexo 1). En ese instrumento se tuvieron en cuenta
variables epidemioldgicas y geograficas conformadas por el sexo (masculino y femenino); edad; provincia de
residencia. Todas categorizadas como cualitativas nominales, excepto la edad que se considerd cuantitativa.
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Fueron incluidas variables académicas: Grado cientifico /categoria académica (Doctor en Ciencias, Master
en Ciencias y los que no tienen); la profesion (Lic. Enfermeria, médico, otras profesiones): ambas variables
cualitativas nominales politdmicas, categoria docente (instructor, asistente, auxiliar, titular), categoria
cientifica (Aspirante a investigador, Investigador Agregado, Investigador Auxiliar e Investigador Titular); ambas
categorizadas como cualitativas ordinal. Por ultimo, se tuvo en cuenta los afos de trabajo (0-20, 21-40, mas de
40 anos). Esta Ultima definida como cuantitativa discreta.

El nivel de satisfaccion se definid como una variable tipo Likert en las siguientes categorias: Muy satisfactorio,
satisfactorio, mas satisfactorio que insatisfactorio, ni satisfactorio y ni insatisfactorio (o indeciso), mas
insatisfactorio que satisfactorio y muy insatisfactorio.

Adicionalmente se hizo un analisis del contenido de las respuestas correspondientes a pregunta abierta
sobre la recomendacion que proponian para una actividad de posgrado sobre esta disciplina, a fin de identificar
las motivaciones, las que se clasificaron en: tipo de actividad de posgrado propuesta y contenido en que se
interesa obtener mas informacion; y en todos los casos se tuvo en cuenta su profesion.

Técnicas de Procesamiento de la informacion
Se aplico el paquete estadistico Statistical Package of Socials of Science (SPSS), en su version 29,0 para la
confeccion de la base de datos y su adecuado procesamiento estadistico

Métodos estadisticos
Se empled el porcentaje y la frecuencia absoluta para variables cualitativas ordinales y cualitativas
nominales, en el caso de las cuantitativas se hallé la media y la desviacion estandar.

Consideraciones Eticas

Los resultados de esta investigacion pertenecen a un proyecto que fue discutido y aprobado por el Consejo
Cientifico y Comité Etica del Centro Nacional de Genética Médica. Se elaboré un acta de consentimiento
informado con el objetivo de respetar la autonomia de los asistentes a las conferencias de participar en la
investigacion. Se mantuvo confidencialidad de la informacion obtenida en la aplicacion de los cuestionarios
realizados a lo largo de la investigacion.

RESULTADOS

De los 80 asistentes a los distintos eventos que respondieron el cuestionario, 74 eran del sexo femenino
(92,5 %). La media de la edad fue 46,83 anos, con una desviacion estandar de 11,74. La media de los anos
de experiencia de trabajo profesional fue de 23 afos, con una desviacion estandar de 12. Del total de los
80 encuestados 38 (47, 5 %) fueron de Cienfuegos, 28 (35 %) de Mayabeque, 12 (15 %) de la Habana, los dos
restantes eran de Matanzas y Holguin (1,3 %, cada provincia).

En relacion a la profesion 39 fueron médicos, 10 licenciados en enfermeria y el resto tenian otras profesiones;
42 habian alcanzado categoria cientifica (Master en Ciencias 46,3 %, Doctores en ciencia 3,8 % y con ambas 2,5
%). EL 51,25 % habian obtenido alguna categoria docente: seis eran instructores (7,6 %), 20 asistentes (25 %), 11
Profesores auxiliares (13,75 %) y cuatro titulares (5 %). Del total 19 tenia categoria cientifica, de ellos dos eran
aspirante a investigador (2,5 %), 12 Investigadores Agregados (15,1 %), dos auxiliares (2,5 %) y tres titulares
(3,8 %).

La evaluacion de la conferencia por los asistentes fue satisfactoria independientemente de la profesion,
del grado cientifico y/o académico, y la categoria cientifica. Sin embargo, segin la profesion la evaluacion
otorgada por otros profesionales estuvo en la franja de la indecision, (ni satisfactorio, ni insatisfactorio). Este
mismo resultado se obtuvo para los que ostentaban la categoria docente de asistente.

Las respuestas a las sugerencias para realizar nuevas actividades docentes sobre Dismorfologia fueron
respondidas por 22 de los 80 encuestados, de ellos 19 eran médicos, una licenciada en enfermeria y dos de
otras profesiones.

Las proposiciones que realizaron en relacion al tipo de actividad docente de posgrado a efectuar fue cursos:
63,63 %, diplomado: 9,09 % y maestria: 27,27 %

Los temas de interés que propusieron fueran abordados en esas actividades incluyeron: Uso de la tecnologia
para el diagnostico (100 %), manejo de la nomenclatura en Dismorfologia (95,45 %) y Aspectos Basicos de
Genética: (27,27 %).

DISCUSION

Las enfermedades de causa genética son de baja frecuencia y requieren para su diagndstico y manejo el
concurso de un colectivo de profesionales de diversas disciplinas que integren sus conocimientos en un trabajo
en equipo para lograr un objetivo comun. ("2

En esta investigacion se aplican los principios vigentes de la pedagogia actual, que incluyen la blusqueda
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de las necesidades de aprendizaje a través de la exploracion individual, como eje del disefio curricular de la
superacion de posgrado.

La mayoria de los encuestados fueron del sexo femenino, lo que se corresponde con la composicion de
los profesionales de la salud.™ La edad, asi como los afos de practica laboral reflejan que los que asisten a
estos eventos mayormente se corresponde a profesionales de cierta experiencia, con interés de intercambio
académico. No obstante, también existe un grupo de menor de jovenes que tienen interés cientifico.

Las tres provincias mas representadas (Mayabeque, Cienfuegos y la Habana) se corresponde a los sitios
donde se efectuaron los eventos referidos, las cantidades en cada uno de ellos esta en relacion a los asistentes
a estos eventos. A su vez mayormente los que asistieron fueron médicos y Licenciados en Enfermeria, esto se
corresponde a la mayoria de los graduados universitarios del Sistema Nacional de Salud.™ La proporcion de los
participantes con categoria docente y grado cientifico fue mayor que los que presentaron categoria cientifica,
pues esta se trata de una calificacion superior.

En relacion al nivel de satisfaccion, la indecision reflejada por otros profesionales (que no eran médicos ni
licenciados en enfermeria) puede estar relacionada a su falta de motivacion derivada de su desconocimiento
sobre aspectos basicos no solo de Dismorfologia; sino incluso de Semiologia basica; sin embargo, esos mismos
individuos colaboraron respondiendo la ultima pregunta, lo que demuestra que comprendieron la importancia
que tiene el dominio de la practica del examen fisico, con la busqueda intencionada de signos dismorficos, y el
conocimiento de la nomenclatura actual para designarlos.—

El examen fisico dismorfologico es esencial para caracterizar las variantes morfologicas, como resultado de
este se requiere del registro de la descripcion clinica precisa, con el uso de los términos unificados para poder
realizar el analisis que conlleve al éxito del proceso de diagnostico, por lo que es necesaria aplicacion de la
nomenclatura estandarizada en Dismorfologia, incluida en el HPO (siglas del inglés Human Phenotype Ontology),
ontologia principal que integra todas las anormalidades fenotipicas descritas, lo cual es imprescindible para
tomar decisiones relativas al uso de la tecnologia.">®

La proposicion de cursos como actividad de superacion profesional se corresponde a las necesidades a
aprendizaje percibidas por los encuestados y son suficientes para los fines que se necesitan;"” el hecho de que
se mencionaran las maestrias, relativas a la formacion profesional de postgrado, es posible esté relacionado al
grupo de egresados en Cuba de las de Genética Médica y Asesoramiento Genético."®

Los resultados presentados son los parciales correspondientes a una investigacion en curso, con ellos se
impone el diseno de actividades de posgrado, fundamentalmente de superacion profesional correspondiente a
cursos que debe partir de una version que debe ser sometida a criterio de expertos

Limitaciones de esta investigacion
No existio una representatividad de todas las provincias del pais dado el tipo y alcance que tenian los
eventos donde se ofrecio la conferencia y se aplico el cuestionario.

CONCLUSION
Se identific6 como necesidades de aprendizaje el manejo de la nomenclatura en semiologia, asi como la
aplicacion de la tecnologia para el diagnostico.
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MATERIAL SUPLEMENTARIO

Deseamos su colaboracion de llenar este cuestionario con el objetivo de conocer el indice de satisfaccion
global, la fortalezas y debilidades para tenerlos en cuenta en similares experiencias. Agradecemos su sinceridad
y muchas gracias por su colaboracion.

SEXO M F Edad en afos:______ | Ahos de trabajo
PROVINCIA
Médico SI___ NO___ Si otra profesion, especificar:
MASTEREN CIENCIAS  [sI [ [NO | | Dr EN CIENCIAS [s1 | [No |
CATEGORIADOCENTE s | [No | |sitiene, especificar:
Categoria Investigativa | SI | | NO | | Si tiene, especificar:

QUE NIVEL DE SATISFACCION UD TIENE EN RELACION A LA CONFERENCIA

Muy satisfecho

Mas satisfecho que insatisfecho

Neutral

Mas insatisfecho que satisfecho

Muy insatisfecho

No concluyente
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