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RESUMEN

Introduccion: Las genodermatosis son enfermedades genéticas con afectacion
de la piel y sus anexos. Se necesita de un consenso cientifico que permita
acciones diagnosticas, terapéuticas y preventivas a desarrollar en la atencién de
estos pacientes.

Objetivo: Fundamentar la validacion de una metodologia para la atencion a los
pacientes con genodermatosis.

Métodos: Se realizd una investigacion de innovacion y desarrollo, cualitativa y
cuantitativa. Se aplicd el método Delphi como técnica de consulta a expertos,
para lo cual se consulté a un grupo de 30 especialistas cubanos de las
especialidades de dermatologia, genética médica clinica y pediatria, con alto
nivel cientifico y experiencia en el trabajo con pacientes con genodermatosis.
Las recomendaciones y criterios de los expertos, tras haberse realizado las

rondas de consulta, constituyeron la base para elaborar la metodologia de
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atencion a pacientes con genodermatosis. En la fase final se solicité la
valoracién en cuanto a larelevancia, pertinencia y aportes de los resultados. Para
evaluar fiabilidad del instrumento se utilizé la media y la desviacion estandar y
para probar el nivel de acuerdo entre ellos, se utilizo el coeficiente de Kendall.
Resultados: En la segunda ronda los expertos coincidieron en considerar el
instrumento como muy adecuado, se obtuvieron medias de 27 (SD=3,7416575)
y coeficiente de Kendall de 0,9, lograndose consenso entre los expertos.
Conclusiones: Los criterios de los expertos permitieron la elaboracién de una
metodologia para la atencién de los pacientes con genodermatosis y su
validacion mediante el coeficiente de Kendall de 1,0.

Palabras clave: genodermatosis; genética médica; método Delphi; consenso;

expertos.

ABSTRACT

Introduction: Genodermatoses are genetic diseases with involvement of the skin
and its adnexa. A scientific consensus is needed to allow diagnostic, therapeutic
and preventive actions to be developed in the care of these patients.

Objective: To support the validation of a methodology for the care of patients
with genodermatosis.

Methods: Qualitative and quantitative innovation and development research was
carried out. The Delphi method was applied as a technique for consulting experts,
for which a group of 30 Cuban specialists from the specialties of dermatology,
clinical medical genetics and pediatrics, with a high scientific level and
experience in working with patients with genodermatosis, was consulted. The
recommendations and criteria of the experts, after the consultation rounds had
been carried out, formed the basis for developing the methodology for the care
of patients with genodermatosis. In the final phase, the assessment was
requested in terms of the relevance, relevance and contributions of the results.
To evaluate the reliability of the instrument, the mean and standard deviation
were used, and to test the level of agreement between them, Kendall's coefficient

was used.
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Results: In the second round, the experts agreed that the instrument was very
adequate, with means of 27 (SD=3.7416575) and a Kendall coefficient of 0.9, and
consensus was reached among the experts.

Conclusions: The experts' criteria allowed the development of a methodology for
the care of patients with genodermatoses and its validation using the Kendall
coefficient of 1.0.

Keywords: genodermatosis; medical genetics; Delphi method; consensus;

experts.
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Introduccion

Las genodermatosis son enfermedades de origen genético cuya expresion
fenotipica en la piel es su manifestacion clinica principal o diagndstica.
Constituyen un grupo de afecciones heterogéneas que tienen en comun,
mecanismos vinculados a los genes, y en la que no influyen factores
ambientales. En su mayoria son monogénicas, pero pueden ser poligénicas o,
por alteraciones cromosomicas.(!)

Las genodermatosis son consideradas raras de forma individual, pero en
conjunto se presentan en un numero importante de pacientes que precisan de la
atencion multidisciplinaria de dermatologos, genetistas, pediatras y otras
especialidades afines, segun la afectacién que presente cada paciente.?

Es dificil reunir datos precisos sobre la prevalencia de las genodermatosis (sobre
todo en los paises en desarrollo), debido a la gran diversidad de enfermedades
que conforman este grupo y a que muchos casos no llegan a diagnosticarse. En
las genodermatosis mas estudiadas los resultados difieren de un pais a otro. No
obstante, se ha reportado la prevalencia e incidencia para algunas

genodermatosis, como el sindrome de Ehlers Danlos con 1:5000 habitantes® la
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enfermedad de Hailey-Hailey con 1:40,000-50,000 habitantes;® y el xeroderma
pigmentoso con 1:1,000,000 habitantes.® A nivel mundial, la incidencia de:
neurofibromatosis tipo 1 es de 1:3000-4000 nacidos vivos,® la ictiosis, segin su
forma clinica varia de 1:2000-300,000 nacimientos,” la mastocitosis cutdnea
con 2:300,000 nacimientos,”) la hipomelanosis de Ito con 1:10,000 nacidos
vivos,® |a displasia ectodérmica con 7:10,000 nacimientos,® la incontinencia
pigmenti con 1:40,000-50,000 nacimientos,('1%') |a esclerosis tuberosa con
1:5000-10,000 nacidos vivos,('? el sindrome de Noonan con 1:1000-2500
nacimientos,('®) la epidermdlisis ampollar con 1:500,000 nacidos vivos,('¥ Esto
permite deducir que aunque no se cuenta con bases de datos suficientes y las
estadisticas relacionadas no se reflejan en los anuarios estadisticos, de forma
que se pueda tener una idea precisa de la incidencia y prevalencia de estos
padecimientos, si se puede inferir aproximadamente la presencia de estas
enfermedades dentro de la poblacion, fundamentalmente la pediatrica.

Desde el afno 1963, la OMS instd a los estados miembros a considerar la
posibilidad de adoptar el control y prevencion de las enfermedades genéticas.('®
En los paises desarrollados existen numerosas fundaciones para la atencién de
algunas enfermedades genéticas, pero falta la vision integradora de involucrar a
todos los niveles de atencién de salud. A partir del aino 1980, el Sistema Nacional
de Salud de Cuba implemento el Programa Nacional de Diagndstico, Atencion y
Prevencion de Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos, el cual sera
identificado en lo adelante como PNG (Programa Nacional de Genética).(1®)

En Cuba se han realizado pocos estudios poblacionales relacionados con las
genodermatosis. Se pueden citar algunos autores como Campo Diaz,('”) quien
publicé una caracterizacion del sindrome de Ehlers Danlos tipo Ill, realizado en
la provincia de Pinar del Rio, desde 2010 al 2011, en el cual el 100 % de los 181
pacientes estudiados presentaron afectaciones cutaneas, y se encontraron
trastornos hemostéticos en el 59,3 %. También en Pinar del Rio, Orraca('® realiz6
una caracterizacién epidemioldgica, clinica y genética de la NF1, en la cual la
prevalencia fue de 1:1141 en edad pediatrica, resultado que estuvo por encima
de las tasas internacionales descritas para esta enfermedad. Mas recientemente,

en el municipio pinarefio de San Juan y Martinez, Sdnchez-Alvarez('9 realizé un
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estudio observacional, en el periodo 2018-2019, en el que predominé la presencia
de ictiosis (27,5 %), epidermdlisis ampollar (25 %), neurofibromatosis tipo 1 (20
%) y mastocitosis (7,5 %).

En Las Tunas, provincia oriental de Cuba, en un estudio realizado en 2015, se
evidencié que de las enfermedades genéticas atendidas en el Departamento
Provincial de Genética Médica (DPGM), el 85 % se diagnosticaron en edades
pediatricas y el 222 % correspondi6 a enfermedades genéticas
dermatoldgicas.(0

En un estudio poblacional que abarco 30 anos de implementado el PNG en Las
Tunas se determin6 que neurofibromatosis tipo 1 con 13,6:100,000 habitantes,
sindrome de Ehlers Danlos con 7,1:100,000 habitantes y la ictiosis vulgar con
5:100,000 habitantes.@"

A pesar de contar con el PNG y un manual de normas y procedimientos sobre los
servicios de genética médica en Cuba; en relacion con las genodermatosis, se
necesita del consenso cientifico, que permita acciones diagndsticas,
terapéuticas y preventivas a desarrollar en la atencion de estos pacientes.

El método Delphi fue creado en la década de los cincuenta en los EE. UU. por la
organizacién de investigacion y desarrollo Rad Corporation of Santa Mdnica en
California. Su utilizacién ha sido verdaderamente efectiva a la hora de recoger
informacién de un grupo que haya sido considerado como un conjunto Unico
para analizar y resolver un problema especifico.(®?

El objetivo de esta investigacion fue fundamentar la validacion de una

metodologia para la atencidn de los pacientes con genodermatosis.

Métodos

Se realiz6 una investigacion de innovacion y desarrollo, cualitativa y cuantitativa,
en la cual se aplicé la variante Delphi del método de expertos.

En la fase preliminar se conformaron dos grupos encargados de validar el
instrumento disefiado, en este caso el grupo coordinador y el grupo de expertos.

El término “experto” es ambiguo, y es preciso que, con independencia de los
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titulos, funcién o nivel jerarquico, el experto sea elegido por su capacidad de
avizorar el futuro. La falta de independencia de los expertos podria constituir un
inconveniente, razon por la cual sus opiniones debian ser recogidas de forma
anonima, con el fin de reducir el riesgo de obtener informacion tergiversada por
un proceso de grupo.

El grupo coordinador se conformé a partir de los miembros del grupo de
Investigacion que tuvieron la responsabilidad de seleccionar el grupo de expertos
de acuerdo con su nivel de conocimientos y competencia. Entre sus funciones
estuvo la elaboracion del cuestionario en primera instancia, para consultarlo con
los expertos, interpretar los resultados parciales y finales de la investigacién y
supervisar su marcha correcta, lo cual permitiria realizar los ajustes y
correcciones necesarias.

Para la seleccion del grupo de expertos, el primer paso fue fijar como criterio
fundamental de seleccion la competencia de los candidatos en el area del
conocimiento en que se inserta la investigacion, sobre la base de su curriculo
personal. Se preselecciond un grupo de especialistas en Dermatologia, Genética
Médica Clinica y Pediatria fundamentalmente, con un alto nivel cientifico,
reconocido prestigio y vasta experiencia en la atencion a este grupo de
pacientes. Para evaluar su inclusion en la investigacion, a todos se les aplicé una
encuesta y fueron seleccionados los de mayor coeficiente de competencia (K),

que se determin6 mediante la ecuacion 1:

K =% (kc + ka) (1)

donde kc es el coeficiente de conocimientos y ka es el coeficiente de
argumentacion. (@)

Se obtuvo primero el coeficiente de conocimientos Kc, mediante la
autovaloracion, y por medio de la argumentacion que realiz6 el experto se pudo
obtener el coeficiente de argumentacion ka comparando los argumentos con
respecto a un patrén. Posteriormente se sumaron todos los valores obtenidos y
ese resultado fue el coeficiente de argumentacién de cada experto.

El cédigo para la interpretacion de K fue el siguiente:(23)
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— Si0,8 =K=1 el coeficiente de competencia del experto es alto.
— Si0,5=K<0,8 el coeficiente de competencia del experto es medio.

— SiK<0,5 el coeficiente de competencia del experto es bajo.

La aplicacién del coeficiente de competencia se ha llevado a cabo en diferentes
trabajos, en los que se mostré como una poderosa estrategia para afinar en el
procedimiento de seleccidon de los expertos mas adecuados para que formen
parte del estudio. Al mismo tiempo han permitido confirmar que las valoraciones
realizadas fueron diferentes.®

El panel de expertos se selecciond teniendo en cuenta los siguientes criterios de
inclusion: Ser especialistas relacionados con la atencién de las
genodermatosis, titulo de master o grado de doctor en ciencias con
experiencia en la atencion de estos pacientes, tener 10 afios de experiencia o
mas en el sector de la salud o en el ejercicio de la docencia y obtener un
coeficiente de competencia entre 0,5y 1 (0,5 <k < 1).

Para el célculo de la cantidad minima de expertos®4 se utiliz6 la ecuacion 2:

KB tpn-1/a)? (2)

donde K: Numero minimo de expertos participantes y B: Coeficiente de variacion.
tp, n-1: coeficiente de Student, (tabulado en dependencia de n y la probabilidad
de confianza p), n-1: grados de libertad y a: valor relativo del intervalo de
confianza.

En la fase exploratoria el grupo coordinador confecciond la primera versién del
cuestionario, y se sometio, en una segunda ronda, a la validacion por el grupo de
expertos seleccionados con la intencion de recabar los criterios cuantitativos y
cualitativos mas estables. El envio y recepcion del cuestionario se realizdé por
correo electronico en archivo adjunto. Se le asigné un numero a cada experto
para garantizar el anonimato. Se realizaron tres rondas de consulta a expertos.
El cuestionario agrup6 los items en siete categorias: necesidad de Ia

metodologia, seguridad y autonomia del paciente, documentacién y registro del
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paciente, componente diagndstico, componente terapéutico, componente
preventivo y seguimiento.(?4

Las recomendaciones y criterios de los expertos, tras haberse realizado las
rondas de consulta constituyeron la base para elaborar la metodologia de
atencion a pacientes con genodermatosis, que incluye protocolos diagnostico,
terapéutico y preventivo, en los tres niveles de salud, y un algoritmo de
seguimiento. Se consideré que la relevancia era lo mas importante de la
investigacion para la obtencidn de nuevos conocimientos y esta era pertinente
en la medida que respondia a las necesidades generadas en el marco social que
le sirve de contexto.® En la fase final se solicito la valoracién por parte de los
expertos en cuanto a la relevancia, pertinencia y aportes de los resultados. Los
expertos otorgaron evaluacion cualitativa, que se cuantifico desde uno hasta
cinco, mediante la escala tipo Likert,?¥ utilizando los siguientes indicadores:
muy adecuado (MA) = 5, bastante adecuado (BA) = 4, adecuado (A) = 3, poco
adecuado (PA) = 2 e inadecuado (I) = 1.

Se realizaron mediciones epidemioldgicas de frecuencia mediante calculo de
porcentajes. A partir de la evaluacion realizada por los expertos en las dos rondas
que se llevaron a cabo se procesaron los resultados para demostrar la
confiabilidad y de esta manera proporcionar mayor autenticidad al estudio,
mediante célculo de la media y desviacién estandar (SD). Para probar el nivel de
acuerdo entre ellos, teniendo en cuenta el grado de coincidencia de las
valoraciones realizadas se utilizé el coeficiente de coincidencia de Kendall (W),
cuyo valor debia oscilar entre 0 y 1. EIl W = 1 significé una concordancia de
acuerdos total y el valor W = 0 un desacuerdo total, entre los expertos. El valor
0,5 indico un equilibrio entre los expertos y los menores de 0,5 se consideraron
como una tendencia al desacuerdo entre los expertos.?¥ Los resultados del
andlisis de esta etapa fueron expuestos mediante poligono de frecuencia y
tablas de N x N.

La validacion de la metodologia se realizé mediante el método Delphi, con un
enfoque cldsico de la busqueda de consenso de expertos, de vasta experiencia
en la atencion de pacientes con genodermatosis y utilizando indicadores

estadisticos.
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Son cuatro las caracteristicas definitorias del método Delphi en su versién
clasica: el anonimato de un panel de expertos, el suministro iterativo del test, la

retroalimentacion controlada, y la respuesta estadistica de grupo.?”)

Bioética
El protocolo de la investigacion se sometié a la aprobacién del Comité de Etica
de la investigacion y al Consejo Cientifico del Hospital Pediatrico Provincial
Docente Martires de Las Tunas como institucion ejecutora, acorde con los
principios de la Declaracion de Helsinki.(2®)
Para la participacion en el estudio, se obtuvo el consentimiento informado de los

expertos.

Discusion
Entre los inconvenientes descritos del método Delphi estan la no existencia de
directrices que marquen el consenso entre los expertos y que los resultados son
las percepciones de los expertos. En cuanto a las ventajas, permite que expertos
distribuidos geograficamente participen en el procedimiento de validacion, lo

que lo convierte en una técnica factible.(2%

Resultados

Para la aplicacion de la variante Delphi del método de expertos, se seleccionaron
30 expertos entre los cuales predominaron los especialistas en dermatologia y
genética, ambos con el 33,34 % y los pediatras con el 16,67 % (tabla 1). Referente
a sus categorias predominaron los profesores auxiliares y los masters en
ciencias ambos con el 66,66 % y el 63,33 %, respectivamente, y eran especialistas

de segundo grado.
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Tabla 1 - Expertos segun la especialidad, grados cientificos y académicos

3 o Grado
Categoria docente Categoria cientifica cientifico Total de

Especialidad Ax T MsC DrC 2do expertos

n % n % n % n % n % n %
Dermatologia 6 20 4 133 6 20 4 133 7 233 10 333
Genética 7 233 3 10 7 233 3 10 6 20 10 333
Pediatria 3 10 2 6,6 3 10 2 6,6 3 10 5 16,6
Imagenologia 1 33 0 0 1 33 0 0 0 0 1 33
Neonatologia 1 3.3 0 0 1 3,3 0 0 1 3.3 1 3.3
Anestesia 1 33 0 0 1 33 0 0 0 0 1 33
Epidemiologia 1 33 0 0 1 33 0 0 1 33 1 33
Inmunologia 0 0 1 33 0 0 1 33 1 33 1 33
Total 20 66,6 10 333 20 66,6 10 333 19 63,3 30 100

Con respecto al coeficiente de competencia, el mas bajo registrado fue de 0,7 K
(medio) y el mas alto de 0,9 K (alto), y cuyo promedio general fue de 0,8. Por ello

se pudo plantear que el coeficiente de competencia fue alto (figura).

{cc) 20| Esta obra esté bajo una licencia: https://creativecomons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




% EQ‘I(MEEEGS Folia Dermatolégica Cubana. 2024;18(2):e373

Coeficiente de competencia
9

8
7
6
54
4
3
2

1

0,7KC 08 KC 09 KC
Coeficienie de competencia

Especialidades de los expertos:
«~4- Dermatologia
~f- Genética médica clinica
Pediatria

== Otras especialidades

Fig. - Expertos segun la especialidad y coeficiente de competencia.

Al consultar al grupo de expertos se observé que, en la primera ronda, aunque
predomind la evaluacion del cuestionario como muy adecuada con una media de
14 y SD = 10,783586, no hubo tendencia al consenso entre los expertos que
alcanzo W = 0,47.

En el analisis de la segunda ronda de las propuestas consultadas no hubo
criterios inadecuados, ni poco adecuados. Los expertos coincidieron en
considerarlas como muy o bastante adecuadas, obteniéndose medias de 27
(SD = 3,7416575) y 1,86 (SD = 2,4159336), respectivamente. Se alcanzé W =
0,90, por lo que se consider6 que se logré consenso entre los expertos. Los
criterios emitidos por los expertos permitieron la elaboracion de la

metodologia (tabla 2).
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Tabla 2 - Distribucion de la frecuencia de las consultas a expertos

Categorias

Necesidad de la metodologia
Seguridad y autonomia de paciente
Documentacion y registro paciente
Componente diagndstico
Componente terapéutico
Componente preventivo
Seguimiento

Media

SD

W =047

Necesidad de la metodologia

Seguridad y autonomia de paciente
Documentacion y registro paciente
Componente diagndstico
Componente terapéutico
Componente preventivo
Seguimiento

Media

SD

W =0,90

Primera ronda

PA A
n % n %
0 0 0 0
0 0 3 10
0 0 0 0
1 3,33 18 60
1 3,33 5 16,67
1 3,33 12 40
1 3,33 15 50
0,57 7,57
0,49487165 6,8213353
Segunda ronda
0 0 0 0
0 0 0 0
0 0 0 0
0 0 3 10
0 0 3 10
0 0 2 6,67
0 0 0 0
0 1,14
0 1,3552618

BA
n %
0 0
11 36,67
0 0
7 23.33
16 53.33
12 40
9 30
7,86
5,591539
0 0
0
0
6 20
5 16,67
2 6,67
0 0
1,86
2,4159336

MA
n %
30 100
16 53,33
30 100
4 13,34
8 26,67
5 16,67
5 16,67

14

10,783586

30 100
30 100
30 100
21 70
22 73,33
26 86,66
30 100

27

3,7416575

Los expertos consideraron que el conocimiento sobre estas enfermedades fue

pobre tanto en la poblacion, como en el personal médico, lo que contribuy6 a la

no deteccidn de los casosy, por tanto, no se implementé el PNG adecuadamente.

Se hizo necesario proponer modificar los criterios diagndsticos de la NF1 dada

la similitud clinica con el sindrome de Legius. Otros aspectos evaluados fueron

los criterios diagndsticos para el xeroderma pigmentoso (XP) dada la dificultad

de diferenciarlo del dafio actinico crénico (DAC). Se planteé la necesidad de

personalizar los tratamientos acordes al diagnéstico, la edad del paciente, el

estado dermatologico, la extension de las lesiones y la presencia de

manifestaciones extracutaneas. Se propuso involucrar al dermatélogo en

acciones diagnosticas, preventivas y en el seguimiento de los pacientes.
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En la etapa final, para validar la metodologia, se evalto la opinion de los expertos
en relacién con la relevancia, pertinencia y aporte de los resultados. El 100 %
concord6 con W = 1, que la metodologia es relevante para la atencién de los
pacientes con genodermatosis monogénicas mas comunes, y responde a las

necesidades que generaron su elaboracion.

Conclusiones
El método Delphi pemiti6 a los expertos seleccionados participar en el
procedimiento de elaboracion y validacion de la metodologia para la atencion a
pacientes con genodermatosis. A través de los resultados se demostraron su

aporte practico y validez.
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