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INTRODUCCIÓN

En unas pocas décadas, el explosivo avance de la ge-
nética y de la genómica ha revolucionado el conoci-
miento que teníamos respecto a nuestra salud. La ge-
nética tradicionalmente se asociaba a cuestiones 
relacionadas con la gestación y su producto. Actual-
mente, su implicación es considerada en cualquier 
condición a lo largo de la vida del individuo, tanto de 
salud como de enfermedad1.

El médico de familia (MF) debe adquirir competen-
cias para poder integrar dentro del conocimiento ge-
nómico de la persona el conocimiento psicosocial en 
el que esta se desenvuelve; esto es lo que algunos au-
tores denominan el personoma2.

Frente a esta necesidad creciente, choca la realidad 
de los planes formativos de Medicina de Familia, que 
se encuentran generalmente carentes de contenidos 
en medicina genómica; es, por tanto, necesario que el 
MF amplíe sus competencias en estas áreas, que abar-
can desde conceptos en genética clínica y medicina 
genómica hasta aspectos de salud pública, engloba-
dos dentro de la genética comunitaria3.

En la siguiente revisión, trataremos de desarrollar 
algunos conceptos del consejo genético. Si bien no es 
un trabajo, como veremos, que el MF tenga que abor-
dar directamente, también es cierto que, en numero-
sas ocasiones, en la consulta se plantean cuestiones 
relacionadas con el asesoramiento genético sobre las 
que el MF debe decidir, ser competente y saber orien-
tarlas.

SITUACIÓN EN ESPAÑA Y EL MUNDO

Aunque desde antiguo se ha prestado asesoramiento 
genético en las consultas médicas, no fue hasta 1979 
cuando se creó la asesoría genética como profesión4. 
Desde entonces, ha habido un crecimiento expansivo, 
aunque dispar, a lo largo del mundo5. En algunos paí-
ses, como Estados Unidos o Canadá, es una profesión 
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reconocida que precisa formación específica y una li-
cencia para ejercerla, mientras que en otros, como en 
América Central y del Sur, se considera una tarea más 
del médico6, 7. 

En Europa, en 2006, el Comité de Educación de la 
Sociedad Europea de Genética Humana y el proyecto 
EuroGentest (http://www.eurogentest.org/) definie-
ron las competencias básicas en genética para los pro-
fesionales de la salud y la formación necesaria para 
ello, normalizando el panorama heterogéneo que 
existía en formación y competencias8,9. En España, la 
profesión como tal no se encuentra reconocida, aun-
que existe la posibilidad de formación a nivel de más-
ter y doctorado y se recogen en la legislación los re-
quisitos y ámbito donde se aplica, como se verá más 
adelante. 

CONCEPTO

El consejo genético o, expresado más adecuadamente 
en castellano, asesoramiento genético, es un proceso 
de comunicación, educación y soporte al paciente o la 
familia sobre cuestiones genéticas realizado por pro-
fesionales formados para ello. 

El término asesoramiento genético fue acuñado 
por primera vez por Sheldon Reed en 1947 como un 
proceso de ayudar a las familias a enfrentarse a los 
efectos médicos y psicológicos de las enfermedades 

genéticas, sin connotaciones eugenésicas10. Este 
concepto ha ido evolucionando a lo largo del tiempo, 
incorporando progresivamente nuevos aspectos se-
gún ha ido avanzando el conocimiento científico y el 
ámbito de aplicación.

Actualmente, la American Society of Human Gene-
tics y la Sociedad Española de Asesores Genéticos 
coinciden en definir el asesoramiento genético11, 12 
como un proceso de comunicación en el que partici-
pan uno o varios profesionales formados específica-
mente donde se proporciona información médica 
compleja de manera sencilla al paciente o familiares 
sobre la enfermedad genética, su herencia, riesgo de 
recurrencia y las opciones disponibles, de manera que 
sean capaces de: 

• Entender los aspectos médicos de la enfermedad, 
incluyendo el diagnóstico, posibles causas, curso 
clínico y el manejo médico actual.

• Saber cómo la herencia puede contribuir a la en-
fermedad y el riesgo de transmisión a familiares. 

• Entender las opciones para reducir el riesgo de 
ocurrencia o de transmisión. 

• Escoger la actuación más apropiada en función del 
riesgo, la dinámica familiar y sus principios éticos 
o religiosos y actuar de acuerdo con estos princi-
pios.

• Adaptarse de la mejor manera posible a la enfer-
medad y al riesgo de transmitirla. 

• Entender las implicaciones, ventajas y limitaciones 
del estudio, de sus resultados y de las consecuen-
cias de este.

El objetivo final es facilitar la toma de decisiones de 
acuerdo con los valores y creencias del paciente y ac-
tuar de acuerdo con la decisión tomada. En la Tabla 1 
se resumen los principales contenidos de una consul-
ta de asesoramiento genético.

¿EN QUÉ CONSISTE LA CONSULTA  
DE ASESORAMIENTO GENÉTICO?

La consulta de asesoramiento genético presenta algu-
nas diferencias con respecto a otras consultas médicas, 
diferencias que, básicamente, podemos resumir en13:

• No es un acto aislado, sino que constituye todo un 
proceso de atención.

• No se enfoca solo al paciente, sino también a la 
familia.

Competencias básicas

http://www.eurogentest.org/
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• Tiene un marco legal propio.
• El eje central de la consulta son los aspectos psico-

sociales. 
• Puede aportar información incierta, no deseada o 

no buscada que, a veces, trasciende más allá de la 
propia consulta o del paciente, como, por ejemplo, 
ocurre con las pruebas de secuenciación masiva, 
donde pueden aparecer alteraciones no previstas.

• Puede incidir sobre terceras personas, a veces aje-
nas al proceso de asesoramiento.

• Aunque puede ser prestado de forma individual 
por un solo profesional, generalmente se ofrece 
mediante un equipo multidisciplinar. 

En el proceso de asesoramiento genético, podemos 
diferenciar claramente tres momentos: la entrevista 
previa, la realización de pruebas complementarias y la 
entrevista posterior. El apoyo psicológico al paciente 
y la familia es una constante a lo largo de todo este 
proceso (Figura 1). 

Tabla 1. Principales contenidos de la consulta de asesoramiento genético

• Analizar, recopilar, confirmar e interpretar los antecedentes personales y familiares, incluyendo la herencia étnica. 
• Evaluar la posibilidad de aparición o recurrencia de una enfermedad. 
• Ayudar a entender el riesgo de recurrencia de una enfermedad genética en su descendencia.
• Ayudar a entender las causas de las enfermedades y alteraciones genéticas, los patrones de herencia, las 

pruebas, los diagnósticos, el manejo, la prevención y los recursos disponibles. 
• Ayudar a entender las opciones e indicaciones de las pruebas. 
• Asesoramiento sobre el proceso de decisiones informadas en la selección de pruebas diagnósticas, en el manejo 

de la enfermedad o en la prevención de esta.
• Ayudar a comprender y adaptarse a los acontecimientos vitales relacionados con el riesgo padecer o de sufrir una 

enfermedad genética en sí mismo o en la familia. 
• Encontrar recursos y redes de apoyo.
• Favorecer la elección individual de opciones aceptables, respetando el principio de autonomía del paciente.

Fuente: elaboración propia
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Figura 1. Representación esquemática del proceso de atención del consejo genético
Fuente: elaboración propia
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Es preciso saber que, a pesar de lo importantes que 
puedan ser los resultados de las pruebas genéticas, 
estos no son siempre concluyentes ni suficientes ni 
imprescindibles para realizar un asesoramiento gené-
tico. Los resultados de un test genético pueden ser14:

• Test genético INFORMATIVO, cuando el estudio 
permite un asesoramiento correcto, ante el que 
pueden darse dos circunstancias:

 - Verdadero positivo: cuando se consigue identi-
ficar el cambio genético responsable de la en-
fermedad o de la susceptibilidad para padecerla. 
No implica patología per se, sino que se ha en-
contrado una relación entre una alteración ge-
nética y un efecto.

 - Verdadero negativo: los miembros que no por-
tan la mutación patogénica familiar quedan ex-
cluidos del riesgo hereditario y pasan a consi-
derarse con el mismo riesgo y con las mismas 
necesidades de seguimiento que la población 
general.

• Test genético NO INFORMATIVO o no concluyen-
te, cuando los resultados de la prueba genética no 
permiten confirmar ni descartar que pueda existir 
una asociación, bien porque no se detecta ninguna 
alteración genética pero sí hay un fenotipo o unos 
antecedentes familiares sugestivos, bien porque la 
mutación detectada no cuenta con suficiente in-
formación previa.

APLICACIONES EN MEDICINA  
DE FAMILIA

Aunque el consejo genético no se encuentra recogido 
dentro de la cartera de servicios de Atención Prima-
ria, no son infrecuentes las situaciones en las que el 
MF debe tomar decisiones y prestar ayuda en esta 
área. El asesoramiento genético ha trascendido de la 
valoración del riesgo de heredabilidad y de la toma de 
decisiones reproductivas. El MF se encuentra ante la 
necesidad de abordar dudas sobre la heredabilidad de 
enfermedades comunes, sobre la prevención y segui-
miento del cáncer hereditario y familiar, intervenir en 
salud reproductiva, en cuestiones farmacogenéticas o 
dar respuesta a cuestiones planteadas por el uso de 
test genéticos comerciales sin prescripción (DTC 
direct-to-consum), de uso cada vez más frecuente y 
extensivo. Por otra parte, el MF, con la formación 

necesaria, también puede integrarse en los equipos 
multidisciplinares que prestan asesoramiento genéti-
co. De cualquier manera, el MF debe saber, al menos, 
cuándo solicitar un consejo genético, en qué consiste, 
cuál es el significado de la información que proporcio-
na, conocer y saber comunicar los eventos de su com-
petencia en esta área y conocer el marco legal que lo 
soporta. 

La participación del MF de familia se puede concre-
tar en las siguientes áreas:

• Pruebas moleculares y paneles genéticos: a la con-
sulta del MF llegan básicamente dos tipos de con-
sultas sobre test genéticos: aquellos que se deben 
a una indicación médica y aquellos que no la preci-
san. Los primeros están incluidos dentro del pro-
ceso del consejo genético, tal y como se ha explica-
do anteriormente. Los segundos, los DTC, tienen 
una serie de características que deben ser conoci-
das. En primer lugar, no obedecen a una indica-
ción médica fundamentada por una necesidad y 
sustentada en los principios éticos, sino a una cu-
riosidad que se resuelve en el entorno de una acti-
vidad comercial. Si bien los DTC han generado un 
innegable atractivo sustentado en el principio de 
autonomía y en la esperanza de ofrecer informa-
ción clara sobre la salud futura, poseen importan-
tes limitaciones. Por una parte, tienen un valor 
predictivo muy bajo, especialmente cuando no hay 
antecedentes familiares de enfermedad. Por otro 
lado, la mayor parte de las enfermedades crónicas 
son poligénicas y están influenciadas de manera 
crítica por el medio ambiente y los estilos de vida. 
Los falsos positivos y negativos son frecuentes y 
generalmente se desconocen la profundidad y co-
bertura de las pruebas utilizadas. Un aspecto espe-
cialmente sensible obedece al uso de la informa-
ción proporcionada a las empresas que realizan las 
pruebas y las implicaciones legales que pueden 
tener sobre terceros15-19.

• Atención reproductiva: existen diferentes paneles 
orientados a valorar el riesgo de portadores en fa-
milias con deseos de procreación. En reproduc-
ción asistida, estos paneles se realizan de forma 
habitual, con una mayor o menor cobertura20, 21. En 
atención preconcepcional hay diferentes propues-
tas desde las distintas sociedades científicas. Ge-
neralmente, se aconsejan paneles en función de la 
etnia, consanguinidad y riesgos según los antece-
dentes familiares. De cualquier manera, todos es-
tos test deben indicarse previo consejo genético 

Competencias básicas



CONSEJO GENÉTICO

Nº 3 | mayo 2022 |     49

proporcionado por las unidades correspondientes. 
El papel del MF se limita a saber de su existencia, 
conocer las indicaciones y mecanismos de deriva-
ción y conocer el significado y alcance de los estu-
dios realizados, así como apoyar a las familias.

• Cáncer hereditario: el 5 % de los cánceres son he-
reditarios y en el 10 % existe una agregación fami-
liar, con lo que las consultas relacionadas con esta 
patología son relativamente frecuentes en Aten-
ción Primaria. Si bien el consejo genético en cán-
cer hereditario debe ser prestado, generalmente, 
por un equipo multidisciplinar especializado, tam-
bién es una realidad que al MF se le plantean con 
frecuencia cuestiones relacionadas con la enfer-
medad, con su heredabilidad o con el estado de 
portador, por lo que disponer de competencias en 
estas áreas es fundamental para el MF22.

• Enfermedades monogénicas: ya se ha comentado 
el uso de paneles de portadores en función del 
riesgo de transmisión. El MF debe saber que el 
portar una mutación no es sinónimo de enferme-
dad, sino de riesgo. La manifestación fenotípica se 
ve influenciada tanto por otros condicionantes ge-
néticos, como la expresividad, la penetrancia o la 
expresión de genes modificadores, como por fac-
tores ambientales y estilos de vida que pueden ori-
ginar cambios epigenéticos o patologías desenca-
denantes. También es importante saber que los 
descendientes que no porten la mutación no de-
ben tener seguimientos especiales, pues se consi-
deran a estos efectos con el mismo riesgo que la 
población general. Un último aspecto que debe co-
nocer el MF es la utilidad del uso de los paneles de 
portadores en poblaciones de alto riesgo y en et-
nias determinadas en la atención preconcepcional 
y la posibilidad de ofertar servicios de reproduc-
ción asistida y selección de embriones en aquellos 
casos en los que se encuentre indicado.

• Enfermedades crónicas y complejas: en estas en-
fermedades, el componente hereditario solo expli-
ca entre el 30 % y el 60 % de los casos. General-
mente, son enfermedades poligénicas, influidas de 
manera notable por la acción del medio ambiente y 
los hábitos de vida, a través de cambios epigenéti-
cos y modificaciones sobre partes no traducibles 
del genoma. La identificación de una mutación (o 
de varias de ellas) generalmente no explica ni pre-
dice la aparición de la enfermedad. El asesora-
miento pivota sobre las recomendaciones de dis-
minución del riesgo, que forman parte del trabajo 
del médico de Atención Primaria. Por otro lado, el 

MF se encuentra en la consulta con la necesidad 
de valorar los resultados de los DTC y test farma-
cogenéticos realizados motu proprio por el pa-
ciente23, 24.

¿CUÁNDO REMITIR A UN PACIENTE O A 
SU FAMILIA A REALIZAR CONSEJO 
GENÉTICO?

La organización de los servicios hospitalarios de gené-
tica difiere entre comunidades autónomas e incluso 
entre distintos hospitales dentro de la misma comuni-
dad. La ausencia de una especialidad específica de 
genética médica ha contribuido a que diferentes espe-
cialidades hayan tenido la necesidad de crear disposi-
tivos específicos de las mismas. Así, junto al servicio 
de genética puede existir el de genética oncológica, 
ligada a cáncer hereditario, neurogenética, cardioge-
nética, etc. Para el MF es importante conocer las vías 
de derivación a estas unidades en su medio de trabajo. 

También es importante que sepa qué pacientes de-
ben ser remitidos. Los motivos más importantes se 
encuentran resumidos en la Tabla 221, 22, 25, 26.

MARCO LEGAL

El consejo genético también tiene riesgos y limitacio-
nes y se encuentra ampliamente regulado. Desde 
hace años, la Comunidad Internacional es consciente 
de la relevancia de los datos genéticos de los indivi-
duos y de la necesidad de su control, por lo que se han 
promovido diversas declaraciones y leyes.

Así, en el año 1997, se publicó la Declaración Uni-
versal sobre el Genoma y los Derechos Humanos. En 
ella, se declaró al genoma humano como Patrimonio 
de la Humanidad y se remarcó el derecho a la infor-
mación y a la no información de los resultados de un 
análisis genético, así como el derecho a la confiden-
cialidad de los datos27.

Más tarde, en 2003, a la vista de la vulnerabilidad 
que podían generar los datos genéticos sobre las per-
sonas, se promulgó de forma más específica la Decla-
ración Internacional sobre los Datos Genéticos Huma-
nos28.

A nivel europeo, más concretamente, la regulación 
de los datos genéticos se enmarca en la reglamenta-
ción específica de la protección de datos de salud, de-
terminada por el Reglamento Europeo de Protección 
de Datos 2016/679 (GDPR), de aplicación en todos los 



50      | Nº 3 | mayo 2022

países de la Unión Europea, incluida España. Este re-
glamento establece un marco legal estandarizado en 
la protección de los datos de salud y otorga a los ciu-
dadanos el derecho a ser informado, al acceso a sus 
datos y a la rectificación y supresión de estos29.

En España, el desarrollo de la normativa europea 
para el uso de datos y consejo genético se regula fun-
damentalmente por la Orden SSI/2065/2014, de 31 de 
octubre, que modificó el Real Decreto 1030/2006, de 
15 de septiembre, donde se establece la cartera de 
servicios comunes del Sistema Nacional de Salud. En 
él se señalaba que “la atención a los pacientes y fami-
liares en el área de genética comprenderá el consejo 
genético y los análisis genéticos”. “El proceso de con-
sejo genético y de realización de análisis genéticos 
con fines sanitarios deberá ser efectuado por personal 
cualificado y deberá llevarse a cabo en centros acredi-
tados”, sin explicitar la formación específica de los 
profesionales que lo realizan. También define el con-
sejo genético como un procedimiento informativo de 
apoyo al paciente y su familia para la toma de decisio-
nes, enmarcado en el contexto clínico del diagnóstico 
y tratamiento25, 30.

La Ley de Investigación Biomédica 14/200731 define 
el consejo genético como “el procedimiento destinado 
a informar a una persona sobre las posibles conse-
cuencias para él o su descendencia de los resultados 
de un análisis o cribado genético y sus ventajas y ries-
gos y, en su caso, para asesorarla en relación con las 
posibles alternativas derivadas del análisis. Este pro-
cedimiento tendrá lugar tanto antes como después de 
una prueba o cribado genético e incluso en ausencia 
de los mismos”. El objetivo del consejo genético será 
“ayudar a la persona o familia a entender y adaptarse 
a las consecuencias médicas, psicológicas, familiares 
y sociales de una determinada enfermedad o trastor-
no genético”. También establece las indicaciones del 
consejo genético y exige el consentimiento informado 
previo, expreso, específico y por escrito para la reali-
zación de un análisis genético, que no podrá tener 
otro fin que el de su aplicación clínica. El uso de 
muestras destinadas para la investigación se recoge 
en el RD 1716/201, de 18 de noviembre, por el que se 
establecen los requisitos básicos de autorización y 
funcionamiento de los biobancos con fines de investi-
gación biomédica y del tratamiento de las muestras 
biológicas de origen humano32.

La información genética está especialmente prote-
gida (Ley Orgánica 3/2018, de 5 de diciembre, de Pro-
tección de Datos Personales y Garantía de los Dere-
chos Digitales)33 y es el paciente el que ostenta los 

Tabla 2. Criterios de derivación más frecuentes a la 
consulta de Genética

• Antecedentes:

 – Antecedentes familiares de primer grado de 
enfermedades hereditarias.

 – Antecedentes personales de enfermedad genética.
 – Hijo previo con enfermedades genéticas.
 – Consanguinidad.
 – Pertenencia a etnias con riesgo elevado de 

portador.

• Salud reproductiva:

 – Resultados positivos para aneuploidias en 
estudio prenatal.

 – Abortos de repetición.
 – Exposición a teratógenos o mutágenos.
 – Gestaciones previas con afectación genética.
 – Asesoramiento reproductivo:

 - Estudios y paneles de portadores.
 - Asesoramiento en pacientes afectados.
 - Asesoramiento sobre posibilidades del 

cribado neonatal.
 - Asesoramiento sobre alternativas a la 

gestación.

• Trastornos del neurodesarrollo:

 – Mortalidad neonatal no explicada.
 – Trastornos sindrómicos.
 – Retraso del aprendizaje. 
 – Retrasos o regresiones del desarrollo.
 – Trastornos del comportamiento.

• Sospecha de cáncer hereditario:

 – Agrupación familiar de tumores.
 – Presentación de tumores en edades tempranas.
 – Tumores síncronos y metacronos.
 – Afectación bilateral o multifocal.
 – Presentación de tumores asociados a cáncer 

hereditario.
 – Evidencia de afectación transgeneracional.

• Otros:

 – Interpretación de test genéticos.
 – Necesidad de consejo genético ante una 

condición genética determinada.
 – Patologías y estigmas asociados con trastornos 

genéticos.

Fuente: elaboración propia

Competencias básicas
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derechos sobre los datos genéticos, sin que la familia 
tenga potestad sobre ellos. Sin embargo, en ocasiones 
particulares, la familia puede ser informada cuando 
los resultados de los análisis tengan una especial rele-
vancia en los familiares, situación que no puede sa-
berse hasta no haberlos realizado. En estos casos, pri-
ma el derecho a la protección de la salud y a la integridad 
física sobre el derecho de acceso a los datos.

Un aspecto en ocasiones delicado es la solicitud de 
pruebas genéticas a menores por parte de familiares a 
fin de conocer el estado de portador de aquellos. Es-
tas pruebas se deben retrasar hasta que el menor ad-
quiera la capacidad de prestar su consentimiento, a 
menos que ese retraso sea perjudicial para su salud o 
bienestar31, 34.
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