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“Nuestra recompensa se encuentra en el esfuerzo y no en el resultado. Un 

esfuerzo total es una victoria completa” 

(Mahatma Gandhi) 

http://www.frasecelebre.net/profesiones/pacifistas/mahatma_gandhi.html
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Resum 
 

Introducció: El càncer de mama (CM) és el més prevalent en dones, però cal 

remarcar segons dades de la Societat Espanyola d’Oncologia Mèdica (SEOM), que 

entre un 5-10% mostren algun component hereditari relacionat amb les mutacions 

germinals en gens de transmissió autosòmica dominant. Donat aquest punt, el consell 

genètic i les Unitats de Consell Genètic (UCG) adquireixen gran rellevància en 

l’abordatge d’aquesta malaltia; essent necessària una atenció multidisciplinar. 

Objectius: Es plantegen dos finalitats: la determinació del rol d’infermeria en la UCG i 

la seva contribució experta; i l’avaluació de l’impacte de la valoració genètica-infermera 

en la disminució de la llista d’espera a la UCG.  

Metodologia: Revisió bibliogràfica exhaustiva des de l’Octubre al Maig del 2016, en el 

qual s’han inclòs articles, revisions i documents disponibles en PubMed, Cuiden, 

Cocrhane, Scielo i Google Académico. 

Intervenció: Es basa en un model multidisciplinar. La identificació de les proves de 

cribratge i de valoració infermera permeten detectar els pacients susceptibles d’estudi 

genètic i realitzar un abordatge integral dels usuaris. La infermera pot educar, tot 

incidint en coneixements, habilitats i actituds de risc o de prevenció. 

Discussió i conclusions: Després de la realització del projecte, s’ha pogut observar 

que aquesta intervenció permetria incorporar infermeria en aquesta unitat hospitalària. 

Creiem que suposaria una reducció en la despesa sanitària i un augment en la 

satisfacció dels pacients, ja que permetria disminuir la llista d’espera i ampliar la 

valoració dels pacients. 

 

*Paraules Clau: Càncer de mama hereditari, Unitats de consell genètic, infermeria 

genètica, genòmica, assessorament genètic. 
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Abstract 
 
 

Introduction: Breast cancer is the most prevalent in women, but according to the 

Spanish Society of Medical Oncology (SEOM), between a 5 and a 10% of patients 

relate to hereditary germline mutations in autosomal dominant transmission genes. 

Reaching this point, genetic counseling and genetic counseling units (UCG) acquire 

great relevance in tackling this disease; being necessary multidisciplinary care. 

Objectives: Two purposes are raised: to determine the role of nursing in UCG and its 

expert contribution; and evaluating the impact of the genetic-nursing assessment in 

reducing the waiting list in the UCG. 

Methodology: Exhaustive record review from October to May 2016, which has 

included articles, reviews and avaiable files on PubMed, Cuiden, Cocrhane, Scielo and 

Google Académico. 

Intervention: It is based on a multidisciplinary model. The identification of the 

screening tests and nursing assessment to detect patients being susceptible to genetic 

testing and a complete approach of the users. The nurse can educate, and causing an 

impact upon knowledge, skills, risk attitudes and prevention. 

Discussion and conclusions: After the project, it has been observed that this 

intervention would allow to include nurses in this hospital unit. We believe that it would 

suppose a reduction of expenses in health budget and an increase in patient 

satisfaction, because it would reduce the waiting list and expand the assessment of 

patients. 

 

*Keywords: Hereditary breast cancer, units of genetic counseling, nursing genetics, 

genetic counseling. 
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1. Introducció  

 

Segons la Organització Mundial de la Salut (OMS), es va poder observar que el 

CM és un dels càncers més comuns en dones a nivell mundial, ja que l’any 

2012 es varen diagnosticar un total de 1,67 milions de nous casos, fet que 

representa prop del 12% de la totalitat de casos de càncer i el 25% de tots els 

càncers en dones (1). Segons dades de la SEOM, es va observar que entre un 

5-10% de tots els tumors de mama presenten algun component hereditari 

directament relacionat amb les mutacions germinals en gens de transmissió 

autosòmica dominant. Per altra banda, cal destacar que d’un 15 a un 20% 

addicional dels individus afectats, presenta alguna forma d’història familiar de la 

malaltia, sense un patró d’herència clar. Actualment, els gens BRCA 1 i BRCA 

2 es troben associats a patir en major proporció càncer de mama i ovari (CMO) 

de tipus hereditari (2). 

Arran d’aquestes evidències, neixen les UCG, les quals cerquen un abordatge 

multidisciplinar dels pacients. Segons la revisió realitzada, en el context 

espanyol aquest camp d’actuació és bastant desconegut i es troba en via de 

desenvolupament. Tot i així, a nivell Europeu es pot detallar la rellevància del 

personal d’infermeria en aquest àmbit (3).  

Així doncs, en aquest projecte es planteja una revisió del paper de la infermeria 

genètica i una intervenció basada en la rellevància del paper infermer en 

aquest camp, des d’un caire pràctic. Una vegada estudiades les necessitats en 

el context específic de l’Hospital Universitari Arnau de Vilanova (HUAV), ens 

plantegem disminuir la llista d’espera en la UCG a partir de l’avaluació 

genètica-infermera dels usuaris inicials que consultin per CM.  

El treball es presenta amb tres apartats, seguint la següent estructura: 

El primer apartat és el marc teòric, en el qual s’ha realitzat una recerca 

bibliogràfica exhaustiva del tema a tractar, des de la seva epidemiologia, així 

com també s’ha tractat en profunditat tot el relacionat amb la tipologia de 

càncer hereditari escollit, el CM.  
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En el segon apartat s’han incorporat els objectius  i la metodologia emprada per 

tal de dur a terme la recerca bibliogràfica pertinent, a més, també s’hi ha inclòs 

una síntesi de la cerca realitzada. A més, de la incorporació del cronograma 

seguit per la realització del treball.  

A continuació, en un tercer apartat, s’hi troba la intervenció proposada, 

especificant cadascuna de les activitats que es portaran a terme en aquest 

projecte de fi de grau, destacant elements com les consideracions ètiques i la 

avaluació de la intervenció proposada. 

Finalment es detalla la discussió, les conclusions i la bibliografia.   
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2. Marc Teòric 

2.1  Visió del càncer: segons dades epidemiològiques 

  

El càncer és una de les patologies més freqüents i amb major índex de 

morbiditat i mortalitat en els darrers anys en tot el món. Segons estudis portats 

a terme per la OMS, aproximadament un 30% de les morts per càncer són 

produïdes principalment per cinc factors de risc conductuals i dietètics, tals 

com: l’índex de massa corporal elevat, la ingesta reduïda de fruites i verdures, 

la manca d’activitat física, el consum de tabac i d’alcohol (4). A banda 

d’aquests, també es poden identificar altres factors inherents a cada individu 

com són: les mutacions genètiques o l’herència familiar, entre altres. 

En un estudi prospectiu realitzat per la SEOM, l’any 20121 es va veure que la 

incidència de la totalitat de casos de càncer fou de 215.534 casos. Envers 

aquest nombre de casos, cal destacar que al voltant de 2/3 parts eren persones 

≥ 65 anys i que el risc de presentar càncer abans dels 75 anys era d’un 25,1% 

(5,6). 

Si fem una distinció de la incidència de càncer en la població espanyola, per 

sexes cal dir que els homes varen presentar un major nombre de casos amb 

135.954 del total d’entre els quals la tipologia cancerígena més comuna era el 

càncer de pròstata, seguit del de pulmó i per últim, el càncer colorectal.  

En el sexe femení, cal dir que la incidència total de casos de càncer que van 

presentar va ser de 91.122, d’entre els quals calia destacar el CM, seguit del 

colorectal i el de coll d’úter (6). 

 

En relació a la incidència del CM, objecte d’estudi d’aquest projecte, cal dir que 

a nivell mundial és el segon càncer més comú, i destaca sobretot en el sexe 

femení, ja que es va estimar una incidència de 1,67 milions de casos nous; fet 

que representa del 25 al 29% de tots els càncers (4,6). En aquest tipus de 

neoplàsies intervenen molts factors, però entre ells i dels quals faré menció en 

aquest treball hi ha les mutacions genètiques. 

                                                           
1
 Aquestes han estat les últimes dades disponibles en el moment de realitzar el treball. 
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A partir de les dades extretes de l’Organització per la Cooperació i el 

desenvolupament Econòmics2 (OCDE) entre els anys 1998 i 2012, podem 

observar com ha evolucionat i s’ha incrementat aquesta patologia (7) (Vegeu 

gràfic 1).  

 

Gràfic 1: Evolució del nombre de casos de CM en el sexe femení a Espanya. Font: elaboració 
pròpia amb dades extretes de la OECD (7). 

Pel que fa a les dades obtingudes per l’estudi GLOBOCAN 2012 envers la 

incidència del CM, segons les diferents edats, podem veure els següents 

resultats (8) (Vegeu gràfic 2): 

 

 

Gràfic 2: Percentatge de dones afectades pel CM segons les edats. Font: elaboració pròpia 
amb dades extretes de la OMS (8). 

                                                           
2
 Organisme de cooperació internacional, format per 34 estats dels quals l’objectiu és coordinar 

les seves polítiques econòmiques i socials. 
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A través de les dades de la incidència del CM, es pot afirmar que aquest tipus 

de càncer en el sexe femení augmenta clarament amb l’edat. 

A la Regió Sanitària de Lleida3, la incidència el 2014 d’aquesta tipologia de 

càncer en dones d’entre 50 i 69 anys que varen ser incloses en el programa de 

detecció precoç, es varen observar uns 103 casos sospitosos de malignitat. 

D’aquestes, 54 van estar diagnosticades de CM, fet que va suposar una taxa 

de 4,21 de càncers cada mil dones cribades. Donats els resultats obtinguts, es 

va poder observar que juntament amb la resta de Catalunya i de l’estat 

espanyol, aquesta xifra de dones diagnosticades de CM, s’està estabilitzant 

quedant així inclosa en els estàndards de qualitat definits a la guia Europea de 

cribatge, que són de 2,3 i 4,6 per cada mil dones cribades. 

Un cop diagnosticades les dones amb CM, es va poder observar que un 

18,52% eren de tipus in situ i el 81,48% restant de tipus invasiu. 

En relació a les dades generals de mortalitat obtingudes per l’institut Nacional 

d’Estadística (INE), val a dir que a Espanya, a l’any 2013, es va poder observar 

que les principals defuncions en la població masculina eren esdevingudes 

principalment pels tumors, i quant a la població femenina, es produïen per 

malalties del sistema circulatori (9).  

En relació a la mortalitat produïda, cal assenyalar que va ser d’unes 12.762 

persones, d’entre les quals la gran majoria d’aquestes eren ≥ de 65 anys (6). 

Un cop observades les dades generals de mortalitat, cal fer una visualització de 

les defuncions que han estat causades pels diferents tumors, i més 

concretament, pel que fa al CM. Envers aquesta tipologia de tumor, es van 

observar un total de 6.589 morts (9).  

D’entre totes aquestes defuncions, la població femenina presenta una major 

mortalitat respecte a la població masculina, ja que es varen produir 6.477 morts 

equivalents al 98,3% i 112 corresponents al 1,70% respectivament (9) (Vegeu 

gràfic 3).  

 

                                                           
3
 Dades no publicades, facilitades pel departament de Sanitat de Lleida.  
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Gràfic 3: Mortalitat de CM entre sexes. Font: elaboració pròpia amb dades extretes de l’INE (9). 

 

2.2 Carcinogènesi 

 

Els éssers humans ens trobem formats per uns cent bilions de cèl·lules, totes 

elles diferenciades per complir funcions específiques, exceptuant les cèl·lules 

nervioses (7). Cadascuna de les estructures cel·lulars té per funció reproduir-se 

per tal de reemplaçar aquelles cèl·lules que han envellit, les quals acaben 

morint (7).  

La morfologia i la funció cel·lular, incloent la seva reproducció, està dirigida des 

dels núclids on 23 dels cromosomes heretats són de la mare i 23 del pare, dins 

dels seus gens es troben els codis que seran els que s’emetran en les accions 

vitals (10). Tot el material genètic del qual disposem, es troba en ordenament 

de quatre bases, que són: l’adenina, la timina, la guanina i la citosina. Aquestes 

es troben sustentades per una pentosa fosforilasa4, la desoxiribosa de les quals 

permet formar un àcid nucleic denominat ADN (10,11). Tot el material genètic 

heretat es concentra en dues còpies de cada gen dels progenitors, denominats 

així al·lels, que al seu torn es destinen principalment a codificar una mateixa 

proteïna. Si ambdós al·lels codifiquen de manera idèntica, això es denomina 

gen homozigòtic (10). 

                                                           
4
 Es tracta d’una ruta metabòlica estretament relacionada amb la glucòlisi, durant la qual 

s’utilitza glucosa per generar ribosa, la qual es necessària per la biosíntesi de nucleòtids i àcids 
nucleics. A més, s’obté poder reductor en forma de NADPH (nicotinamida adenina dinucleòtid 
fosfat) que s’utilitza com a enzim propi del metabolisme anabòlic.  



        Treball Final de Grau                                                                                                        2015-2016 

 

 

                                                                                                                  15 
 

Cadascun dels gens posseeix sectors, que són els anomenats exons, els quals 

permeten regular la transcripció del codi a partir del gen cap al citoplasma, i així 

produir la síntesi de proteïnes estructurals o enzimàtiques (10). Aquesta 

transcripció es duu a terme per l’ARN (àcid ribonucleic d’on procedeix el sucre 

desoxiribosa el qual és reemplaçat per la ribosa i la base de timina per l’uracil) 

(10). L’ARN és el que permet realitzar la transducció del missatge, al ribosoma 

localitzat en el citoplasma cel·lular. És en aquest punt on es fabricarà la 

proteïna que complirà amb les funcions específiques tant dins com fora de la 

cèl·lula (10). 

En el material genètic del que disposem, es coneix que hi ha aproximadament 

uns 30 gens supressors i 100 de protooncògens. En condicions de normalitat, 

els primers permeten estimular normalment la divisió cel·lular per tal de 

mantenir la vida (10,11). D’aquest procés depèn el desenvolupament 

embrionari, la cicatrització de ferides i la reposició de les cèl·lules, que 

generalment envelleixen i moren desprès de dur a terme la seva diferenciació 

(10). Tot i així, pot donar-se el cas que aquests protooncògens presentin 

algunes alteracions en la seva estructura, com a conseqüència de canvis en la 

seqüència dels àcids nucleics, és a dir mutacions (10). Altres modificacions que 

es podrien produir són: la pèrdua d’alguns segments del cromosoma, és a dir 

les delecions5, o també el trasllat d’un sector cromosòmic amb un altre 

cromosoma, que seria el cas de les translocacions6; convertint-se així en 

oncògens (10).  

Especificant una mica més, s’ha pogut observar que alguns tipus d’oncògens 

es sobreexpressen en diferents tipologies neoplàsiques. Com després 

detallarem, aquest projecte es basa en el CM, així doncs en relació a la 

carcinogènesi podem detallar que l’oncògen –erbB2 es troba activat en el 30% 

d’aquesta tipologia de càncers, i se li associa una major agressivitat tumoral, 

major compromís axil·lar i una menor supervivència (12).   

 

                                                           
5
 És una anomalia estructural cromosòmica, que consisteix en la pèrdua d’un fragment de ADN 

d’un cromosoma., produint així un desequilibri.  
6
  És un desplaçament d’un segment de cromosoma a un nou lloc del genoma. 
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Tal i com s’havia comentat anteriorment, en condicions normals les cèl·lules 

neixen, creixen, es multipliquen i després moren. Perquè una cèl·lula normal 

canviï el seu fenotip i es converteixi en una cèl·lula neoplàsica, es requereix de 

diverses mutacions en diversos gens. Aquest succés es pot donar després de 

molt de temps, fins i tot anys d’estar exposats a un agent carcinogenètic (10). 

El càncer s’inicia en una cèl·lula, la qual perd el control de les seves funcions 

abans esmentades, de tal manera que es torna anàrquica, i inicia així un 

procés de generació de més cèl·lules anàrquiques, que a la vegada poden 

comportar canvis en les cèl·lules veïnes (10).  

La mutació genètica condueix així a la modificació dels productes que 

codifiquen el gen normal i la via de la carcinogènesi, cosa que dóna origen als 

càncers hereditaris, els quals venen esdevinguts per la mutació en un o 

ambdós al·lels de les cèl·lules germinals (10). El resultat consisteix en 

l’activació d’aquests gens, estimulant la proliferació o la protecció contra la mort 

cel·lular (oncògens) i en la inactivació dels mateixos, que actuarien tot inhibint 

la proliferació (gens supressors del tumor) (10). 

Tot aquest procés de creació cancerigen esmentat anteriorment es coneix com 

a carcinogènesi, i es troba estructurat químicament en tres etapes, que són: la 

iniciació, la promoció i la progressió (13) (Vegeu imatge 1). 

 

Imatge 1: Fases del procés de carcinogènesi. Font: elaboració pròpia a partir de dades extretes 
de diversos articles (10,13–16). 

 

La primera fase, la d’iniciació, comença en el moment en què hi ha una 

exposició a un agent carcinògen, el qual produeix un canvi en el genotip de la 

cèl·lula mare diana, produint el que coneixem com una mutació (13,16). Una 

primera mutació no és suficient per generar un càncer, però n’és l’inici (16).  
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Com a resultat d’aquest procés, les cèl·lules afectades, anomenades cèl·lules 

iniciades, comencen a multiplicar-se a una velocitat superior a la que els és 

habitual, i transmeten d’aquesta manera la mutació adquirida als seus 

descendents (13). Durant l’inici, l’agent carcinògen o els seus metabòlits actius 

(derivats per la degradació simple o pel procés enzimàtic actiu), interactuen 

amb els àcids nucleics que condueixen a mutacions dels oncògens i 

antioncògens (13,15).  

Les característiques individuals que presenta aquest procés tant a nivell 

morfològic com a nivell biològic són les següents: és un procés irreversible de 

la cèl·lula, la qual no es distingeix morfològicament de la cèl·lula normal (15). 

També és necessari que es produeixi al menys un cicle cel·lular complert, amb 

la divisió de la cèl·lula perquè es fixi el dany induït, i per últim l’eficiència del 

procés pot arribar a ser modulada per agents exògens i/o hormones endògenes 

(13).  

La fase de promoció, es produeix en una cèl·lula latent, la qual està 

sobreexposada a agents carcinògens, cosa que provoca un augment de la 

multiplicació cel·lular, i s’incrementa així la probabilitat de que es produeixin 

noves mutacions genètiques (15). Un carcinògen no només afecta la cèl·lula 

diana, sinó que també li produeix modificacions en molts factors 

microambientals (15). Hi ha certs factors que influencien directament en la 

promoció de les cèl·lules, que són: els factors de creixement, les citocines, la 

immunodepressió, les amines biogèniques i hormonals i també els desequilibris 

metabòlics (15,16). 

Un altre dels aspectes que cal considerar és que un carcinògen de tipus 

complert afecta ambdues etapes de la carcinogènesi abans esmentades, 

mentre que els promotors tumorals només afecten la fase de promoció (14). 

Per últim, hi ha la fase de progressió, que és aquella en la qual les cèl·lules 

iniciades i promocionades pateixen noves mutacions i es fan cada cop més 

anòmales pel que fa al seu creixement i comportament (10,13,14). En aquesta 

fase adquireixen una capacitat d’invasió local i s’infiltren tant en els teixits del 

voltant, com en la distància, i originen així les metàstasis (13,14,16).  
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Totes les fases esmentades anteriorment, es troben representades 

esquemàticament en la següent imatge (Vegeu imatge 2). 

 

 

 

 

 

 

 

 

Imatge 2: Representació de les fases de carcinogènesis. Font: article de revisió  (17). 
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2.3 Càncer de mama des de la vessant d’una malaltia hereditària 

 

A mode de breu repàs anatòmic i per centrar el tema, podem detallar que la 

mama és una glàndula sudorípara modificada, aquesta glàndula és formada 

per 15 o 20 seccions anomenades lòbuls, separats entre ells per teixit 

connectiu i adipós (2,18). Cadascun d’aquests lòbuls es troba dividit per unes 

petites seccions anomenades lobulets, que són els que contenen les glàndules 

encarregades de produir llet en el període de lactància (2,18).  Aquesta llet que 

es produeix flueix cap al botó mamari, per uns tubs anomenats ductes (2). A la 

part central de cada pit hi trobem una zona circular que és l’arèola, la qual 

conté petits corpuscles anomenats corpuscles de Montgomery (18). 

A més d’aquestes estructures, la mama conté vasos limfàtics, els quals tenen la 

funció de protegir-nos contra les bactèries, les cèl·lules tumorals i d’altres 

substàncies nocives (2,18). Per altra banda, cal dir que es troba irrigada per 

vasos sanguinis (2,18).  

Pel que fa al CM pròpiament, s’ha pogut observar que és una malaltia d’origen 

multifactorial en la qual els factors genètics i ambientals contribueixen a la seva 

aparició (19,20). En un percentatge reduït però important, es produeix una 

mutació germinal en un gen amb predisposició al càncer d’alta penetrància, el 

qual és un dels factors determinants en aquesta patologia (21). Algunes de les 

mutacions conegudes que produeixen una alta incidència de CM, són la 

mutació del BRCA1 (localitzat en el braç llarg del cromosoma 17) i el BRCA2 

(localitzat en el cromosoma 13 i p53) (19); aspectes que aprofundirem 

posteriorment. 

La relació d’altres factors influents en el CM, són els elements reproductius 

associats a una exposició prolongada a estrògens i/o endògens, com és el cas: 

d’una menarquia precoç, nul·liparitat, tenir > 30 anys en el primer embaràs, ús 

d’ACO (Anticonceptius Orals), menopausa tardana, teràpia de reemplaçament 

hormonal, augment de l’edat o una alta densitat del teixit mamari.  

També s’ha pogut observar una gran influència si es presenta alguna història 

prèvia de càncer, especialment si aquest és de mama, i que a més es presenti 

una menopausa tardana i una edat madura (19,21).   
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Atenent a altres factors de caire ambiental que són influents a l’hora de 

desenvolupar un CM, cal anomenar els factors nutricionals, l’activitat física, la 

història i la duració de la lactància materna, l’obesitat en la postmenopausa, 

fumar, consumir alcohol, l’exposició a radiacions ionitzants i per últim el nivell 

socioeconòmic (19,22). Per altra banda, cal destacar l’efecte protector que 

presenta la lactància materna davant d’aquesta patologia (19,21). 

Finalment s’ha observat que entre un 5-10% de tots els CM presenten algun 

component hereditari directament relacionat amb les mutacions germinals en 

gens de transmissió autosòmica dominant (2). 

2.3.1 Càncer de Mama Hereditari (CMH) 

 

L’espècie humana presenta un patrimoni genètic construït per 23 parells de 

cromosomes, d’entre els quals 22 són de tipus autosomes i el parell restant 

pertany als cromosomes sexuals (20). Les alteracions en els cromosomes es 

poden produir pel nombre (aneuploïdies7), o per la estructura, (translocacions o 

delecions) (20,23). Per altra banda, cal destacar que les malalties genètiques 

poden ser d’origen autosòmic, lligades al sexe o a les malalties mitocondrials, 

les qual presenten unes característiques especials vinculades quasi 

exclusivament a l’ovòcit i conseqüentment a l’herència materna (20,23). A més, 

poden tenir un caràcter monogènic8 o poligènic9 (20).   

L’aparició de l’associació del CM amb els components genètics va ser ja 

documentada l’any 1866, quan el cirurgia francès Paul Broca va publicar el 

primer arbre genealògic familiar amb la presència de CM (22). Posteriorment, 

després de la realització d’aquest estudi, es van dur a terme d’altres 

investigacions que relacionaven les funcions i les alteracions genètiques i la 

seva associació amb el CM (22,23).   

A partir de conèixer la fisiopatologia del CMH, es va poder observar que 

l’estructura que presenta la glàndula mamaria juga un paper important (23,24).  

                                                           
7
 És un nombre anormal de cromosomes, aquesta succeeix en la divisió cel·lular  

8
 Determinat per un únic gen. 

9
 Determinat per més d’un gen. 
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Aquesta, en els adults és formada per tres línies, d’entre les qual destaquen les 

cèl·lules mioepitelials, les cèl·lules de l’epiteli ductal i les cèl·lules de l’epiteli 

alveolar (23,24). Dites tipologies cel·lulars corresponen a l’epiteli de la capa 

basal dels ductes i dels alvèols, la línia del lumen dels ductus i les proteïnes per 

a la síntesi làctia, respectivament (23,24). Dins de les mames, també podem 

identificar una població de cèl·lules de tipus progenitores o cèl·lules mare, les 

quals són les que permeten que s’esdevinguin la proliferació i el 

reemplaçament cel·lular (23,24). En diversos estudis realitzats tant in vitro com 

in vivo, s’ha pogut demostrar que les cèl·lules progenitores es troben en la part 

superior de la jerarquia en els antecedents de les cèl·lules mamàries. (24). 

A més a més, a partir de l’anàlisi de l’estat de metilació de marcadors 

polimòrfics de DNA en gens lligats al X, es va mostrar que el teixit complert dels 

lòbuls de la glàndula mamària reté un mateix patró d’inactivació del cromosoma 

X en totes les línies cel·lulars, fet que suggereix un origen clonal d’aquesta 

glàndula (24).  

Aproximadament el 10,5% de tots els càncers succeeixen en pacients amb 

síndrome de càncer hereditari, i més freqüentment en els de mama i d’ovari 

hereditari, juntament amb la síndrome de Lynch (25). La Síndrome del càncer 

hereditari, és la que causa en major proporció mutacions heretades, és a dir 

mutacions procedents dels gens BRCA1 i BRCA2 (2,22,26,27), essent el risc 

del 55 al 87% en les persones de 70 anys d’edat, en canvi el risc per als 

portadors sense mutació és tan sols del 8% (22,24,25). Addicionalment, en 

aquests pacients trobem un major risc de malignitats després del primer 

diagnòstic (25). Per altra banda, cal destacar que d’un 15 a 20% dels individus 

afectats presenta alguna forma d’història familiar de la malaltia, sense un patró 

d’herència clar (2).  

En funció de la població estudiada, les mutacions heterozigòtiques en aquests 

gens d’alta penetrància són responsables d’entre un 20 a un 30% dels casos 

de CM familiar (26). També s’ha pogut evidenciar que les mutacions 

heterozigòtiques delatades en el gen de PALB2 es troben presents en l’1-2% 

dels CMH (27). Aquest gen permet fer una codificació d’una proteïna que 
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interactua amb BRCA2, que estabilitza l’acumulació del gen en els llocs on s’ha 

produït un dany en l’ADN dins del nucli de la cèl·lula (26). 

En relació a les proteïnes abans esmentades dels gens BRCA1 i BRCA2, han 

mostrat tenir una escassa homologia10 entre elles i amb d’altres proteïnes 

conegudes (28). El gen BRCA1 presenta en el seu extrem (N-terminal) una 

regió altament conservada en forma de dit de zinc11, aquesta tipologia de 

seqüència permet facilitar la interacció de les proteïnes amb l’ADN i de les 

proteïnes entre elles (22,28). A nivell cel·lular, aquests dos gens esmentats 

presenten un paper fonamental en la resposta del dany en l’ADN (26).  

Addicionalment, una investigació duta a terme l’any 2014 va poder observar 

que un gen PALB 2 anormal augmenta de 5 a 9 vegades més en el CM, quasi 

bé tant alt com el BRCA1 anormal o el gen BRCA 2 (27). Les dones amb un 

gen anormal de PALB 2 presenta un risc del 14% de desenvolupar CM als 50 

anys i un 35% als 70 anys (27). 

D’altres gens que s’han pogut relacionar amb el CM són els següents (Vegeu 

quadre 1) (27,29,30): 

Gen Que és? Relació amb el càncer  Relació altres patologies 

ATM Gen que ajuda a reparar 
l’ADN danyat.  

L’herència d’un gen ATM 
anormal provoca una major 
incidència de CM. 

Dues còpies anormals 
d’aquest gen causen la 
patologia atàxia-
telangiectàsia

12
. 

CDHI1 Gen que produeix una 
proteïna que ajuda les 
cèl·lules a unir-se entre 
elles per formar teixits. 

Si es troba alterat té un major 
risc de CM lobular invasiu. 

Produeix un tipus estrany 
de càncer d’estómac amb 
una edat molt primerenca. 

CHEK2 Proporciona instruccions 
per fer una proteïna que 
atura el creixement del 
tumor. 

De manera anormal causa la 
síndrome de Li-Fraumeni

13
, 

duplicant el risc de patir CM. 

Associat en el 
desenvolupament de la 
Síndrome de Li-Fraumeni 
en el cas que sigui heretat.  

MRE11A MRE11A+RAD50+NBN, 
el formen complex 
MRN, que ajuda a la 
reparació de danys en 
l’ADN de les cèl·lules. 

Vinculat al trastorn atàxia- 
telangiectàsia, augmenta 
incidència de càncer. 

 

                                                           
10

 Relació de correspondència que ofereixen entre si parts que en diversos organismes tenen el 
mateix origen encara que la seva funció pugui ser diferent. 
11

 És la denominació que rep una estructura de proteïnes que pot arribar a coordinar un o més 
ions de zinc, per tal d’ajudar a estabilitzar els plecs. 
12

 Malaltia que afecta el desenvolupament del cervell i debilita el sistema immunològic. 
13

 Un trastorn que fa desenvolupar un càncer de teixits tous a una edat molt jove. 
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NBN Ajuda a la reparació de 
danys en l’ADN de les 
cèl·lules. 

Es creu que del complex MRN, 
el gen que presenta un vincle 
més fort amb el CM és el NBN 
anormal. 

Pot causar el síndrome de 
Nijmegen

14
, el qual 

augmenta el risc de patir 
càncer especialment de 
mama. 

P53 o 
TP53 

Proporciona instruccions 
al cos per fer una 
proteïna que permet 
aturar el creixement 
tumoral. 

 La seva distribució es troba 
molt lligada als subtipus de 
tumors moleculars, dels tumors 
HER2 amplificat, en CM de 
molècules apocrines i en els 
carcinomes de tipus basal. 

Causa el síndrome de Li-
Fraumeni. 

PALB2 Aquest gen s’anomena 
parella i localitzador de 
BRCA2. Permet 
proporcionar 
instruccions per fer una 
proteïna que funciona 
amb BRCA2 i permeti 
reparar el ADN danyat  i 
aturar el creixement del 
tumor. 

Si és anormal, augmenta de 5 a 
9 vegades més en el CM, quasi 
bé tant alt com el BRCA1 
anormal o el gen BRCA2.  

El fet d’heretar gens 
anormals de PALB2 
provoca anèmia de Fanconi 
tipo N

15
. Augmenta el risc 

de tenir càncer sobretot 
ronyons i càncer de cervell. 

PTEN Ajuda a la regulació del 
creixement cel·lular 

En condicions de anormalitat causen el síndrome de 
Cowden

16
.  

 

RAD50   Aquest gen forma 
complex amb MRE11 i 
NBN, actua reparant 
ADN. 

S’ha relacionat amb un major risc 
de CM, ja que s’atura en la 
reparació del ADN danyat. 

 

RECQL Proporciona instruccions 
per fer helicases

17
 

RecQ. 

En condicions anormals, hi ha 
major risc de CM. 

 

RINT1 També anomenat 
RAD50 interactor 1 , 
ajuda a la regulació de 
la divisió cel·lular. 

Es troba associat al CM. Un gen anormal de 
RINT1 s’associa a 
càncer de Lynch

18
. 

Quadre 1: Funcions de cada tipologia de gen. Font: elaboració pròpia amb dades extretes de 
Breastcancer (27,29,30). 

Un cop detallades les funcions de cadascun dels gens influents en el CM, tot 

seguit parlarem de les unitats assistencials especialitzades en el consell 

genètic a la població. 

                                                           
14

 Creixement lent en la infància, fet pel qual els porta a tenir un retard. 
15

 Suprimeix la funció de la medul·la òssia i condueix a nivells extremadament baixos de les 
cèl·lules vermelles de la sang, cèl·lules blanques i plaquetes. 
16

 Trastorn poc comú en el qual les persones tenen un major risc tant de tumors de mama 
malignes com benignes, així també com altres vies digestives, tiroides, úter i ovaris 
17

 Són uns enzims vitals per a tots els organismes vivents, que separen les dues cadenes aparellades 
d’àcids nucleic, emprant energia extreta de la hidròlisi de ATP. 
18

 Síndrome de càncer de còlon, recte, estómac ,intestí prim, fetge, vesícula, vies urinàries superiors, 
cervell, ovaris, revestiment de l’úter i la pell. 
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2.4 Unitats assistencials de Consell Genètic 

 

Les UCG varen ser creades l’any 1947 amb la finalitat de descriure la relació 

entre els genetistes clínics i el personal responsable de proveir la informació en 

relació a l’etiologia, a la historia natural i als riscos de recurrència de les 

malalties hereditàries (31). Un altre dels motius que va portar al 

desenvolupament d’aquestes unitats, va ser la baixa incidència i prevalença de 

les síndromes de càncer hereditari, així com la seva complexitat en les 

diferents etapes del procés de consell genètic i l’abordatge multidisciplinar que 

requerien (32).  

A Espanya, a Israel i als Països Baixos o Regne Unit l’accés dels pacients amb 

sospita de càncer d’origen hereditari a les UCG, es realitza a través d’atenció 

primària, mentre que en altres països com: Alemanya, Bèlgica, Itàlia o França 

hi ha un accés directe amb l’especialista (33). A més d’aquestes particularitats, 

també cal destacar que existeixen variabilitat en les diferents comunitats 

autònomes, destacant sobretot Catalunya, la qual ha mostrat tenir un gran 

interès per la identificació d’individus i famílies amb predisposició al càncer 

hereditari (33). El primer pla de salut de la Generalitat de Catalunya que es va 

començar a definir va ser els anys 1999-2001, en el qual es recollia la 

necessitat d’iniciar la cerca activa d’individus amb alt risc de predisposició de 

càncer (34). En posterioritat a aquest pla, es va crear el Pla director 

d’Oncologia els anys 2001-2004, el qual va establir com a prioritat identificar els 

individus i famílies amb predisposició hereditària al càncer (34). Així doncs, els 

successius plans directors d’Oncologia han establert com a prioritat oferir una 

cobertura assistencial que inclou l’assistència en les UCG (33) . 

L’atenció als pacients amb sospita de càncer d’origen hereditari haurà d’estar 

estructurada en tres nivells assistencials amb diferents criteris de actuació: 

l’atenció primària, les unitats hospitalàries de càncer hereditari i les unitats de 

referència especialitzades en càncer hereditari (33). Així doncs, la interacció 

que es produeix entre els diversos nivells ha de garantir el correcte accés al 

diagnòstic precoç així com també la corresponent continuïtat assistencial (33). 
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Aquestes unitats abans esmentades, són àrees de tipus assistencial formades 

per un equip multidisciplinar: metge oncòleg, psicòleg clínic, biòlegs moleculars, 

infermera entrenada per al procés, així com un documentista (33). Tots aquests 

professionals tenen la funció d’avaluar els individus i famílies en relació als 

factors mèdics, psicosocials i genètics relacionats amb el risc de patir càncer i 

les mesures de prevenció recomanades (32,35). Aquestes mesures de 

prevenció s’apliquen principalment a les persones que pateixen de manera 

inherent una predisposició genètica d’alt risc a un determinat tipus de càncer, 

les quals són candidates d’adherir-se a les mesures de detecció precoç, així 

com dur a terme les corresponents mesures de prevenció i/o de reducció del 

risc (36).  

Les UCG es dediquen a avaluar el risc personal i familiar de susceptibilitat 

hereditària al càncer (32), a més de la possibilitat de realitzar un diagnòstic 

molecular, l’estimació del risc i d’adequar les estratègies de seguiment i de la 

seva reducció (32). Cal destacar, també, que no es valoren únicament els 

aspectes individuals de la persona que acudeix a fer-se la prova, sinó que 

també es centra en la informació de tipus familiar (32). 

Dins de les consultes de consell genètic, s’identifiquen quatre fases, les quals 

tractarem tot seguit (Vegeu imatge 3)(32): 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

Imatge 3: Representació de les consultes de consell genètic. Font: elaboració pròpia a partir de 
les dades de la SEOM (32). 
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a) Primera visita: Identificació d’individus o famílies amb riscs: 

És la primera consulta que es porta a terme en aquesta població. En aquest 

moment es procedeix a avaluar si ens trobem davant d’un procés de càncer 

hereditari o familiar. Per això, és important recollir les dades de filiació, més els 

aspectes d’interès sobre altres factors exògens de risc oncològic (hàbits de 

salut, hàbits tòxics, etc.). La tasca principal que es realitza, és un interrogatori 

detallat de la història familiar (tipus de càncer, quins membres de la família ho 

han patit, a quina edat, en el cas que hagués mort algun membre a quina edat i 

quina va ser la causa). Per altra banda, cal recollir informació d’altres 

patologies que puguin relacionar-se amb les síndromes hereditàries concretes,  

la qual cosa pot ajudar a emmarcar la persona amb una síndrome concreta. 

 
b) Segona visita: Consell genètic pretest i la firma del consentiment 

informat 

Posteriorment, en la segona visita, després d’un temps de reflexió per tal de 

decidir si realitzar o no el test genètic, es procedeix a l’extracció de sang per a 

l’estudi de gens que poden estar implicats en la síndrome que se sospita. Per al 

dit procediment, és indispensable la firma del consentiment informat autoritzant-

ne la realització. En aquesta etapa s’informa a l’usuari dels riscos, beneficis i 

limitacions de l’estudi genètic.  

En el quadre posterior es presenten de forma esquematitzada els riscos, 

beneficis i limitacions vinculades a la prova (Vegeu quadre 2). 
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Quadre 2: Riscos, beneficis i limitacions en el consell genètic. Font: elaboració pròpia amb 
dades extretes de la SEOM (32). 

 

 

c) Tercera visita: Realització del test genètic 

En la tercera consulta, es procedirà a explicar a l’usuari el resultat del test, però 

prèviament es realitza un ràpid recordatori de la síndrome hereditària i les 

implicacions que haurà de conèixer davant del resultat del test, tant per a ell 

com per a la resta dels seus familiars.  

Respecte als resultats del test, es poden classificar en dos grans grups (32) 

(Vegeu quadre 3): 
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Quadre 3: Resultats del test genètic. Font: elaboració pròpia amb dades extretes de la SEOM 

(32). 

1) Test informatiu (32): 

S’hi inclouen dues subcategories que són:  

a) Vertader positiu: 

Situació en la que, coneixent prèviament l’estatus de portador de la 

família per una determinada mutació patogènica, es detecta un 

portador/a de la mateixa mutació.  

b) Vertader negatiu: 

L’obtenció d’aquest resultat, és aquella situació que coneixent 

prèviament l’estatus de portador de la família per a una determinada 

mutació patogènica, en realitzar l’estudi en una persona sana de la 

família, no es detecta la mutació. En aquest cas, podem informar 

aquesta persona que el risc de patir algun dels tumors associats amb 

aquesta síndrome és semblant al de la població general, i que, per tant, 

no cal sotmetre’s a cap tipus de seguiment especial. Només en els 

casos en què s’ha identificat una mutació patogènica responsable de 

l’augment de la susceptibilitat hereditària al càncer en la família, la no 

presència d’aquesta alteració en un membre de la família es pot 

considerar com un resultat negatiu, que permet descartar la major 

susceptibilitat en aquest individu. 
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2) Test no informatiu: 

És aquell resultat negatiu en absència de mutacions conegudes d’una família 

amb criteris clínics d’alt risc per a un síndrome hereditari.  

Existeixen diverses raons en la no detecció de les alteracions (32,37): 

a) Problemes amb les tècniques d’anàlisi molecular.  

b) Selecció equívoca del provant, és essencial seleccionar la persona amb 

més possibilitats de ser portadora de la mutació. Per aquest motiu, 

intentarem que el test es realitzi a aquella persona que ha patit càncer, a 

més que el tipus de càncer sigui un dels que defineixen la síndrome i, si 

és possible, que ho hagi patit en una edat jove.  

c) Fenocòpia: és habitual que es pensi que tots els càncers que existeixen 

en una família amb predisposició són causats per mutacions germinals. 

No obstant, en una família amb síndrome hereditari de càncer poden 

existir casos de càncer esporàdic que ens portin a error a l’hora 

d’interpretar el resultat. 

d) Implicació de gens desconeguts: Actualment hi ha certa desconeixença 

dels gens implicats en les síndromes hereditàries de tal manera que no 

es pot explicar de manera molecular el perquè de la producció d’aquests 

tumors. 

e) Resultats de significats desconeguts. Aquest cas es dóna quan 

s’identifica una mutació de la qual es desconeix el significat patogènic.  

Concretant en l’aplicabilitat d’aquest resultat al CM, dir que la no identificació 

d’alteracions en els gens BRCA1 i BRCA2 no s’ha de considerar com un 

resultat negatiu, sinó com un resultat no informatiu (32,37). És a dir, no podem 

descartar que l’alteració genètica responsable de la major susceptibilitat 

personal o familiar resideixi en un gen no identificat fins al moment i, per tant no 

estudiat. Així com també podria donar-se el cas que l’alteració genètica no hagi 

estat possible de detectar per factors externs com serien les limitacions 

tècniques (32,37). 
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Posteriorment, un cop explicat el resultat, es procedeix a informar de les 

opcions de maneig per tal de detectar de manera precoç el possible càncer 

(32). Algunes d’aquestes opcions de diagnòstic ràpid són: la ressonància 

mamària i la mamografia anual a partir dels 25-30 anys (37). A banda 

d’aquestes tècniques, hi ha altres actuacions preventives que es poden dur a 

terme en aquestes situacions i en aquesta tipologia de síndrome, que seria la 

realització d’una mastectomia bilateral i la salpingooforectomia bilateral 

profilàctica19 (37). Aquesta última és una tècnica preventiva que es duu a terme 

en aquelles dones que presenten una mutació en el BRCA, ja que en els últims 

estudis s’evidencia que certs tipus de mutacions en el BRCA poden arribar a 

predisposar càncer d’ovari (32,37). S’ha pogut observar que el càncer d’ovari 

es diagnostica en menys del 2-3% de les dones que presenten BRCA1 o 

BRCA2 (37–40). Per a les dones que presenten un BRCA1, el risc de càncer 

d’ovari s’incrementa durant els 40 anys amb un 10-21% (37–40). Per contra, les 

dones amb mutacions en el BRCA2, presenten un menor risc abans de la 

menopausa, però a llarg termini aquest risc augmenta d’un 26% fins a un 34% 

(38–41). 

La pràctica de la mastectomia bilateral com a mesura preventiva és indicada 

quan existeix risc histològic, familiar i/o genètic (Vegeu imatge 4).  

 

Imatge 4: Indicadors de la pràctica en mastectomies bilateral. Font: SEOM i l’Institut Català 
d’Oncologia (ICO) (32,37). 

                                                           
19

  És la extirpació bilateral d’ambdós ovaris de manera profilàctica en casos de predisposició 
genètica. 
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Un cop observats els indicadors principals que se segueixen a l’hora de 

realitzar una mastectomia bilateral, la revisió bibliogràfica mostra els diversos 

articles de discussió.  

Güemes, A; Sousa, R; Navarro, A; Val, P; et. al.(42) van observar en el seu 

estudi la tècnica quirúrgica de la mastectomia bilateral juntament amb els 

aspectes histopatològics (42). En aquest estudi, es va treballar amb una mostra 

de 65 pacients amb una edat mitjana de 34 anys, a 56 pacients de les quals 

se’ls va realitzar una mastectomia bilateral i a la resta una mastectomia 

unilateral (42). Posteriorment, el seguiment de les pacients es basava a  

observar complicacions per les cicatrius hipertròfiques i doloroses en un 

període de 4 anys (42). En els resultats no es va observar cap lesió a excepció 

d’una dona que va presentar un nòdul, i a la qual se li va practicar una biòpsia i 

va revelar canvis cicatricials secundaris a la intervenció quirúrgica (42). També 

cal destacar la poca evidència envers aquesta tècnica, ja que els gens que 

produeixen el CM presenten una penetrabilitat variable i una baixa sensibilitat a 

les proves de detecció (42). 

Segons l’ICO (43), considera la mastectomia bilateral profilàctica com una 

tècnica molt agressiva i la qual no hauria de ser recomanada en aquelles dones 

d’alt risc de CM que no presentin una mutació documentada en els gens 

BRCA1 i 2, ja que no s’ha trobat prou evidència per poder presentar aquesta 

estratègia en la incidència i en la seva supervivència (43). Tot i així, els experts 

recomanen realitzar una valoració acurada i individualitzada en cada cas (43). 

Per altra banda, es considerarà l’opció d’aquest tipus de tractament per a 

aquelles dones portadores de mutacions en els gens BRCA1 i BRCA2 

afectades de CM, donat que hi ha un risc anual de càncer de mama 

contralateral del 3% i amb un risc als 10 anys d’aproximadament el 25-30% 

(43). A més, un altre factor que caldrà tenir en consideració, és que el risc de 

CM ipsolateral secundari i/o recidivant és del 27% (43). 

 

 

 



        Treball Final de Grau                                                                                                        2015-2016 

 

 

                                                                                                                  32 
 

d) Quarta visita: Consell genètic posttest i el seguiment 

En aquesta visita es defineixen clarament les mesures que cal prendre i 

s’avalua l’impacte psicològic del resultat del test (32). L’avaluació psicològica es 

porta a terme durant tot el procés, però en aquesta visita presenta un paper 

important, perquè la persona ja ha tingut un temps per processar la informació i 

les possibilitats del maneig (32). 

2.5 Consell genètic en el càncer de mama 

 

Segons els estudis duts a terme per ICO, s’estableixen uns criteris de derivació 

per realitzar en les UCG de CM. En el següent quadre podrem observar els 

criteris de derivació segons l’ICO (Vegeu quadre 4) (36,40,43): 

Els criteris de derivació a la UCG 

Diagnòstic de CM abans dels 35 anys. 

Diagnòstic de CM bilateral abans dels 40 anys. 

CM i ovari/trompa de Falopi/peritoneal primari sincrònic
20

 o metacrònic
21

. 

CM en l’home 

Famílies amb ≥ 2 familiars directes afectades de CM i/o ovari/trompa de Falopi/peritoneal 

primari. 

Risc valorat per BOADICEA
22

 (Breast and Ovarian Analysis of Disease Incidence and Carrier 

Estimation Algorithm) > 17% al llarg de la vida. 

CM i familiars de primer o segon grau que hagin patit: sarcoma, càncer de tiroides no 

medul·lar, càncer adenocortical, càncer de pàncrees, tumors cerebrals, càncer gàstric difús, 

leucèmia. 

Quadre 4: Criteris de derivació a la unitat de consell genètic. Font: elaboració pròpia amb dades 
extretes de l’ICO (43). 

 

 

 

                                                           
20

 Són els tumors primaris en ambdues mames que són diagnosticats simultàniament. 
21

 És refereix a l’aparició tardana d’un segon tumor en la mama contrària, es a dir quan ha 
passat més temps del que és normal per complir criteris d’un tumor sincrònic. 
22

 És un model matemàtic de tipus predictiu, el qual permet calcular la probabilitat de ser 
portador d’una mutació en els gens BRCA 1 i BRCA2, així com també permet estimar el risc de 
desenvolupar CM o ovari en una edat determinada del CMO. 
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Després d’anomenar els criteris de derivació a les UCG, es creu convenient 

esmentar els criteris de susceptibilitat genètica del càncer de mama i/o ovari 

dels gens BRCA1 i BRCA2 dins de la línia germinal23 (Vegeu quadre 5). 

Criteris de susceptibilitat genètica al càncer de mama i/o ovari 

CM triple negatiu ( RE-,RP- Her2/neu-)
24

, diagnosticat entre els 30 i 35 anys 

CM bilateral diagnosticat abans dels 40 anys. 

CM  i ovari sincrònic
25

 o metacrònic
26

. 

Famílies amb ≥ 3 familiars de primer grau 

afectades de CM i/o ovari, que a més compleixin 

algun dels següents factors de risc: 

1. Ambdós casos diagnosticats abans dels 

50 anys. 

2. Un d’ells sigui un CM en l’home. 

3. Un CM i un càncer d’ovari. 

4. ≥ 2 familiars afectades de càncer 

d’ovari, independentment de l’edat. 

Quadre 5: Criteris de susceptibilitat genètica al CM i/o ovari. Font: elaboració pròpia amb dades 
extretes de l’ICO (43). 

 

2.6 Rol de la infermeria genètica 

 

La infermera especialitzada en genètica és aquella professional que 

s’encarrega de realitzar una protecció, una promoció i una optimització de la 

salut (3). A més, permet dur a terme un alleujament del patiment a través del 

diagnòstic de la resposta humana, i la promoció de la cura de la salut genètica i 

genòmica dels individus, les famílies, les comunitats i les poblacions (3).  

Aquesta atenció es pot dur a terme en les consultes d’infermeria, en els 

domicilis i també en les àrees d’atenció especialitzada en les unitats 

oncològiques i als hospitals de dia (3).  

                                                           
23

  Són línies cel·lulars precursores de les gàmetes, com ara els òvuls i els espermatozoides, en 
els organismes que es reprodueixen sexualment. Aquestes cèl·lules contenen material genètic 
que es transmetrà a d’altres generacions. 
24

 És un tumor de mama en què les cèl·lules no compten amb receptors d’estrògens (RE), 
receptors de progesterona (RP) o grans quantitats de proteïna HER2/neu negativa.  
25

 És quan el tumor és de tipus simultani. 
26

 Quan es tracta de tumors successius. 
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Addicionalment, el fet de poder realitzar una atenció amb aquests serveis, 

permet de fer una aproximació i una avaluació a les famílies amb predisposició 

familiar al càncer (31).  

Pel que fa al rol que desenvolupen les infermeres especialitzades en genètica 

en el consell genètic al territori espanyol no és una funció gaire documentada i 

reconeguda fins a l’actualitat, en comparació amb d’altres països (3). Tot i així, 

cal dir que les infermeres en el consell genètic hi són presents i que 

desenvolupen una tasca important. Les funcions que duen a terme més 

rellevants són: realitzar l’assessorament per tal de poder ajudar els usuaris en 

la comprensió, l’adaptació i l’ús de la informació genètica (3). Així com també té 

la funció d’educar i incidir en aquells comportaments, hàbits de vida o 

capacitats dels individus enfront a la pressa de decisions respecte a la seva 

salut (empowerment) (31). A més a més, cal dir que els professionals 

d’infermeria que són a les UCG hauran d’emprar l’escolta activa i les habilitats 

terapèutiques per tal d’establir una comunicació òptima amb els usuaris (3,44); 

de tal manera que proporcionin un assessorament clar adaptat als valors i a les 

preferències del client, pel qual fet promou la presa de decisions de manera 

informada i es basa en les fites acordades (3,44). No obstant, sempre s’ha de 

tenir en consideració que en el moment de realitzar l’assessorament a aquestes 

persones, es necessari respectar l’autonomia del client i que aquest estigui  

lliure de perjudicis (3).  

La revisió documental mostra dos funcions en la pràctica de la infermera 

genètica: la bàsica i l’avançada (3,44). Tant una com l’altra inclouen l’aplicació 

de la genètica i la genòmica amb el coneixement de l’avaluació de riscos, 

identificació de resultats, intervenció i avaluació (3,44). Aquests nivells de 

pràctica d’infermeria genètica es distingeixen per la preparació educativa, 

l’experiència professional, la pràctica d’enfocament, els rols, les funcions 

específiques i la certificació de l’especialitat o credencials (3). 
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Funcions d’infermeria bàsica:  

En aquest nivell i segons l’Oncoguia, realitzada per l’Agència d’Avaluació de 

Tecnologia i Recerques Mèdiques, el personal d’infermeria de la UCG 

s’encarrega de realitzar l’extracció d’una mostra de sang (37). 

Prèviament a l’extracció sanguínia cal recomanar a la persona afectada que 

sigui avaluada amb unes proves psicomètriques, les quals permetran identificar 

si la persona es troba capacitada o precisa de tractament psicològic 

complementari (37). Per tal de realitzar aquestes proves, es duen a terme tres 

tipus diferents de qüestionaris, que són els següents (Vegeu quadre 6) (37,45):  

Prova Què és Funció Peculiaritats 

 

 

Qüestionari 

general  de salut 

(Vegeu annex 1) 

És una 

eina de 

28 

ítems. 

Permet avaluar els 

trastorns psiquiàtrics 

en població no 

psiquiàtrica, emprat 

per pacients 

oncològics o amb risc 

hereditari de càncer. 

Hi ha 4 subclasses: 

- Símptomes somàtics 

- Ansietat 

- Insomni 

- Difusió social  

- Depressió greu 

Presenta una puntuació total de 28 i 

la puntuació de tall és de ≥ 5, és la 

recomanada per  indicar presència 

de trastorn psiquiàtric. 

 

Escala de 

preocupació de 

càncer  

(Vegeu annex 2) 

És una 

escala 

de 6 

ítems. 

Permet valorar el grau 

de preocupació de 

l’usuari de 

desenvolupar càncer.  

Empra la escala de Likert que és de 

tipus qualitatiu. 

El rang de puntuació va de 6 a 24. 

Una puntuació alta indica més 

preocupació per desenvolupar 

càncer. 

 

Escala 

d’esdeveniments 

vitals 

(Vegeu annex 3) 

És una 

escala 

que 

consta 

de 15 

ítems. 

Permet determinar el 

nivell de malestar 

emocional (distress), 

per pensaments en 

relació amb el risc de 

desenvolupar càncer) 

en els últims 7 dies. 

La puntuació total ha de ser de 0 a 

40. Si s’obté una puntuació alta, 

indica freqüents pensaments 

intrusius/evitatius en relació amb el 

risc de desenvolupar càncer. 

Quadre 6: Proves psicomètriques realitzades a les unitats de consell genètic. Font: elaboració 
pròpia amb dades extretes de l’Oncoguia (37). 
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Funcions d’infermeria avançada: 

La infermera genètica avançada és l’encarregada de proporcionar 

assessorament  genètic i educació específica per a qüestions genòmiques, en 

aquest cas es tracten temes com ara: la discussió de possibles beneficis i 

limitacions de les proves genètiques, les alternatives a les proves genètiques i 

les implicacions dels resultats.  

Les persones que poden beneficiar-se d’aquesta atenció són (3): 

a) Les persones que es troben en qualsevol etapa de la vida que presenten 

uns condicionants genètics específics. 

b) Les persones que són susceptibles a malalties de component genètic. 

c) Persones que la necessiten i/o sol·liciten. 

2.7 Aspectes psicològics dels usuaris davant la sospita i amb càncer 

hereditari 

 

Múltiples estudis mostren que el càncer comporta molts canvis en la vida de les 

persones pel gran impacte emocional i social que provoca dita patologia. Hi ha 

una escala que permet fer una valoració objectiva de l’impacte de tenir un 

càncer, aquesta és la EPC (escala de preocupació pel càncer) (45).  Aquesta 

escala permet avaluar el nivell de preocupació d’una persona de patir càncer 

(45). Aquest tipus d’avaluació pot emprar-se tant en primària com en 

especialitzada, per tal de fer-ho servir com a instrument de cribatge de la 

població sana, i en conseqüència poder identificar individus amb elevats nivells 

de preocupació pel càncer (45). 

Concretant una mica més, en el CM les dones poden experimentar diversos 

processos d’adaptació psicològica i social (46). En un estudi publicat l’any 

2010, es va poder observar que el diagnòstic del càncer es trobava molt lligat a 

sentiments de vulnerabilitat, desconeixement i indefensió, fet pel qual es 

desencadenava un procés estressant en l’individu (46,47).  

De fet, es pot observar que un 30% dels pacients amb càncer mostren tenir un 

cert grau d’afectació psicològica, la qual requereix atenció professional (47). Un 
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dels trastorns psiquiàtrics que presenten una major associació amb el càncer, 

és la depressió (48). Els principals problemes que s’hi associen són  

bàsicament els trastorns físics generats per la malaltia i els tractaments, així 

com els elevats nivells d’estrès relacionats amb les condicions de salut que 

comporten conflictes en el nucli familiar, social i laboral (48). Per exemple, en 

relació al tractament de mastectomia, l’estudi de Hernández, F; Landero, R. 

(48), va mostrar que les conductes regressives van augmentar i que es varen 

produir canvis negatius en les relacions interpersonals (48). A més, 

presentaven una major fragilitat psicològica, fet pel qual les portaven a 

desenvolupar conductes inhibidores tot avergonyint-se físicament d’elles 

mateixes (49).  

Per altra banda, en les mastectomies bilaterals profilàctiques, segons un estudi 

realitzat en el 2010 es va poder observar que les dones sotmeses a dit 

tractament es van veure satisfetes, tot i els resultats estètics i les complicacions 

quirúrgiques sorgides (50).  

En un estudi dut a terme per Mehnert, A y Koch, U. (51), es va avaluar la 

simptomatologia de trastorns d’estrès agut (TEA) i trastorns d’estrès 

posttraumàtic (TEPT) amb pacients amb CM o amb sospita de malignitat (51). 

Es va observar que el TEPT després de la cirurgia era del 18,5% i als sis 

mesos d’haver-s’hi sotmès, es reduïa lleugerament a un 16,3% (51). La relació 

que existeix entre l’estrès percebut i el TEPT afecta la seguretat de la pròpia 

persona i també el seu futur, de tal manera que posa en perill el benestar 

individual (48). 

Tan bon punt s’ha analitzat a grans trets l’impacte psicològic de les pacients 

amb malaltia de CM, passem a valorar específicament la intervenció del consell 

genètic. Una de les variables psicològiques més estudiades en la literatura, és 

l’ansietat que produeix saber que tens una major probabilitat de patir un càncer 

(31). L’ansietat acostuma a presentar-se en diferents moments en la vida de les 

persones amb història familiar de càncer. Aquest sentiment de vulnerabilitat 

predisposa a una sobreestimació del seu risc en alguns casos, percebent com 

a superior el que realment no ho és, o en altres casos infravalorar-ho, 

minimitzant les mesures preventives indicades pel seu risc personal (31). 
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A més a més, poden mostrar-se poc receptives i tenir alts nivells d’ansietat, els 

quals comporten que es produeixin conceptes erronis respecte a la informació 

que se’ls ofereix (31).  

En quan a la família, molts estudis han analitzat com el fenomen de la 

preocupació pel càncer en persones amb agregació familiar poden condicionar 

el seu estil de vida, els comportaments preventius i provocar així una 

inestabilitat emocional que desencadeni canvis negatius en la seva vida (31).  

Davant d’aquests elements mostrats, cal remarcar la importància de l’avaluació 

psicològica en la totalitat del procés genètic oncològic (52). També cal ressaltar 

l’elevada importància del suport psicooncològic, el qual permet aprendre noves 

habilitats d’autoregulació emocionals, cognitives i conductuals que els permetin 

l’adaptació al llarg del procés (53). La infermeria, en aquest punt de psicologia, 

presenta un paper molt important, ja que s’encarrega d’ajudar les pacients amb 

CM, a fer front al dolor. A més, contribueixen en la gestió de l’energia per tal 

que pugui ser utilitzada per la recuperació de la malaltia i en el procés 

d’adaptació, que es presenta a la nova situació (46) 

Els resultats d’estudis realitzats sobre l’impacte que provoca a les persones 

assistir a les unitats de consell genètic són similars: alts nivells de preocupació i 

una sobreestimació del risc (45,54). Aquest fet, tal i com s’ha pogut observar en 

els estudis citats anteriorment, pot arribar a comportar diferents actituds davant 

el seu estat de salut, per una banda pot portar-los a tenir una inhibició en els 

comportaments preventius i per altra unes excessives mesures preventives 

(45,54). Addicionalment, cal remarcar un estudi fet a Espanya sobre dita 

temàtica en que s’evidencia que les persones que presenten un grau més alt 

d’informació tenen un menor nivell d’ansietat.(31).  

En contraposició, Cabrera, E; Blanco, I; Yagüe, C i Zabalegui, A. (55) observen 

en un dels seus estudis que els pacients que acudeixen a les unitats de consell 

genètic tenen una percepció inexacta del seu risc de càncer, així com també 

desconeixen les mesures preventives que cal realitzar. Tot i així, s’ha pogut 

observar que després de les intervencions que es duen a terme a les UCG, els 

pacients incrementaven els coneixements, realitzaven un major seguiment de 
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les mesures preventives, realitzaven canvis saludables en l’estil de vida i en 

conseqüència es reduïa l’angoixa generada davant la malaltia (55). 
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3. Objectius  
 

3.1 Objectiu General 

 

- Determinar el rol d’infermeria en la UCG i la seva contribució experta. 

- Avaluar l’impacte de la valoració genètica-infermera en la disminució de la 

llista d’espera a la UCG . 

 

3.2 Objectius específics  

 

- Identificar les proves de cribatge específiques que cal realitzar, per 

classificar els usuaris mitjançant la valoració genètica-infermera.  

- Determinar els usuaris susceptibles a estudi genètic de CM. 

- Determinar el temps d’espera de la primera visita dels usuaris a la UCG. 

- Identificar el nivell de satisfacció dels usuaris en relació a l’atenció rebuda. 
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4. Metodologia 

 

La població diana del treball són dones que es troben entre 25 i 50 anys 

d’edat, i que compleixen amb els criteris de susceptibilitat genètica al CMH 

familiar.  

Inclusió: 

- Dones amb sospita de CMH derivades a la unitat d’UCG. 

Exclusió: 

- Persones que presenten algun trastorn cognitiu, amb les quals es fa difícil la 

comunicació i la interacció.  

- També s’han exclòs els usuaris amb CM de sexe masculí. 

Va dirigit a tots aquells professionals que formen part de les UCG com són: 

- Infermeria 

- Oncòlegs  

- Psicòlegs 

Les preguntes plantejades per tal d’elaborar l’objectiu d’intervenció del present 

treball són: 

- El  triatge realitzat per infermeria en una consulta genètica pot millorar la 

classificació dels usuaris i la seva satisfacció? 

Metodologia de cerca 

Per tal de portar a terme el present treball s’ha realitzat una cerca bibliogràfica 

exhaustiva emprant les bases de dades PubMed, Cuiden, Scielo i Google 

académico i Cocrhane. A l’hora de fer la cerca s’han utilitzat diversos filtres per 

tal d’ajustar-ho a la població diana, els filtres han estat: dones en una franja 

d’edat d’entre 25 i 50 anys, que els articles es trobessin amb text lliure i fossin 

dels darrers 10 anys.  
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Base de 

dades 

Estratègies de cerca 

 

Nombre 

de 

resultats 

Documents 

escollits 

1 Scielo Cáncer de mama 173 4 

2 Scielo  Consejo genetico 17 3 

3 
Google 

Academico 

“El papel de la enfermera en el cancer de mama” 
98 3 

4 
PubMed ("Breast Neoplasms"[Mesh]) AND "Genetic 

Counseling"[Mesh] 79 6 

5 
PubMed ("Mastectomy"[Mesh]) AND "Breast 

Neoplasms"[Mesh] 
123 2 

6 

PubMed (prophylactic[All Fields] AND ("mastectomy, 

simple"[MeSH Terms] OR ("mastectomy"[All 

Fields] AND "simple"[All Fields]) OR "simple 

mastectomy"[All Fields] OR "mastectomy"[All 

Fields] OR "mastectomy"[MeSH Terms])) AND 

("loattrfree full text"[sb] AND "2006/01/08"[PDAT] : 

"2016/01/05"[PDAT] AND "humans"[MeSH 

Terms]) 

126 5 

7 
Cuiden "consejo")AND(("genetico")AND(("en") 

AND(("el")AND(("cancer")AND(("de")AND"mama" 
4 4 

8 Cuiden ("cancer")AND(("de")AND("mama")) 70 7 

9 Cuiden ("mastectomia")AND("preventiva") 2 1 

10 
Cuiden ("Genetic")AND(("counseling")AND(("in") 

AND(("breast")AND("cancer") 3 2 

11 

Biblioteca 

Cochrane 

Plus 

Genetic Counseling 

108 5 

12 

Biblioteca 

Cochrane 

Plus 

Breast Neoplasms WITH QUALIFIERS GE 

192 4 

13 

Biblioteca 

Cochrane 

Plus 

(MASTECTOMIA PROFILACTICA):TA 

4 2 

14 

Biblioteca 

Cochrane 

Plus 

(PROPHYLACTIC MASTECTOMY):TA 

56 6 
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Síntesi de la cerca 

L’elecció d’aquest treball s’ha esdevingut principalment per l’elevada 

importància que representa en la nostra comunitat el CM, i sobretot en la 

població femenina, ja que en el món hi ha aproximadament un 1,67 milions de 

persones afectades per aquesta tipologia de càncer (4).  

Diversos estudis consultats mostren que el CMH ocupa entre el 5% al 15% de 

la totalitat dels CM, per mutacions en l’herència dominant (21,25,26). 

Actualment els gens que es coneixen que presenten una major rellevància 

envers el CM de tipus hereditari són el BRCA1 i BRCA2, en els estudis 

realitzats s’ha pogut observar un risc acumulat d’un 55% a un 85% (21,25,26).   

Les UCG van ser creades el 1947 amb la finalitat de descriure la relació que 

s’estableix entre els genetistes clínics i el personal responsable de proveir la 

informació en relació a l’etiologia, a la historia natural i als riscos de la 

recurrència de malalties hereditàries (31). A banda d’aquests motius inicials, la 

complexitat de les diferents etapes del procés del consell genètic, així com 

també els requeriments d’un abordatge multidisciplinar, varen fer precisa la 

creació d’aquestes unitats especialitzades (32). L’abordatge multidisciplinar és 

imprescindible per a una valoració acurada i individualitzada de cada cas (43). 

En el Pla director d’Oncologia de Catalunya dels anys 2001-2004, es va establir 

com a prioritat identificar individus i famílies amb predisposició hereditària al 

càncer (33). En posteriors plans directors d’Oncologia, es va establir per 

prioritat una cobertura assistencial cap al consell genètic.  

Actualment, la funció principal de les UCG és avaluar el risc personal i familiar 

de susceptibilitat hereditària al càncer, així com també adequar estratègies de 

seguiment i de reducció del risc (32). Les UCG es troben formades per equips 

multidisciplinars: metge oncòleg, psicòleg clínic, biòlegs moleculars, 

documentista i infermera (32). 

La infermera especialitzada en genètica, desenvolupa un paper molt important 

dins de les UCG, ja que realitza l’assessorament genètic corresponent, amb la 

finalitat d’alleujar el patiment que comporta la dita intervenció, a partir d’ajudar 
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els usuaris en la comprensió, l’adaptació i l’ús de la informació genètica (3). A 

més d’educar i incidir en aquells comportaments, hàbits de vida o capacitats 

dels individus enfront a la presa de decisions respecte a la seva salut 

(empowerment) (31).  

A més, l’infermer/a elabora les seves intervencions mitjançant escolta activa, i 

aplica habilitats terapèutiques que permeten establir una bona comunicació 

amb els usuaris (3,44). Per tant, pot treballar de forma directa sobre l’impacte 

que provoca a les persones assistir a les unitats de consell genètic: alts nivells 

de preocupació i una sobreestimació del risc (45,54). Cal detallar, a més, que 

les conseqüències també poder ser a nivell familiar, per aquest motiu la gestió 

de la informació és molt rellevant, ja que pot arribar a condicionar els estils de 

vida i els comportaments preventius, així com també provocar inestabilitat 

emocional que desencadeni canvis negatius en la vida d’aquestes persones 

(31). 

5. Cronograma 

 

 CRONOGRAMA DEL  TREBALL 

   MESOS 

   set oct nov  des gen feb mar abr mai Juny 

 Presentació assignatura TFG                     

 Assignació tutora TFG                     

 Primera tutoria de grup                     

 Cerca d'informació general                     

 Primera tutoria individual i elecció tel tema                     

 Planificació del treball                     

 Marc Teòric                     

 Cerca bibliogràfica específica                     

 Concretar objectius                     

 Tutories de seguiment                     

 Primera presa de contactes amb UCG                     

 Desenvolupament de la metodologia                     

 Elaboració de la intervenció i avaluació                     

 Discussió i Conclusions                     

 Lliurament del TFG                     

 Defensa del TFG                      
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6. Intervenció  
 

S’ha decidit que la intervenció del present projecte de fi de grau es durà a 

terme a l’HUAV, ja que és l’hospital de referència de tota la regió sanitària de 

Lleida, de l’Alt Pirineu i l’Aran (56). Per tal de tenir unes nocions bàsiques 

d’aquest hospital, val a dir que és un centre que pot arribar atendre a un total 

de 450.000 habitants. En relació a la seva gestió i finançament, també cal dir 

que és de caràcter públic i pertany a l’Institut Català de la Salut (ICS). Pel que 

fa a la seva estratificació, és un centre de tercer nivell format per 463 llits (56).  

Des del 1995 fins a l’actualitat aquest centre hospitalari col·labora amb la 

Universitat de Lleida (UdL) en la formació d’estudiants tant de medicina i 

d’infermeria com d’altres especialitats biomèdiques. A més, des de l’any 1984 

es troba formant residents de les especialitats mèdiques quirúrgiques, i 

d’infermeria en l’especialitat de llevadora i de salut comunitària (56).  

Context de la intervenció 

El lloc en el qual es durà a terme la intervenció és a la UCG de l’HUAV, ubicada 

en la segona planta de l’edifici antic, a les consultes externes.  

En relació als recursos humans, aquesta àrea està conformada per: una 

oncòloga especialista en genètica, una consellera genètica, una psicooncòloga 

la qual es troba compartida amb la unitat d’oncologia del mateix centre, i per 

últim, una administrativa. Segons la informació que he pogut obtenir per part de 

l’oncòloga especialista en genètica de la unitat, Dra. Noemí Tuset Der-Abrain, 

vull destacar que aquesta unitat, a hores d’ara, no disposa de personal 

d’infermeria, com a conseqüència dels problemes econòmics esdevinguts en 

els darrers anys. Tot i així, en altres departaments de referència com són per 

exemple l’ICO o a l’Hospital Vall d’Hebron, es disposa d’una infermera 

especialista per a dita unitat.  
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Criteris/requisits del professional participant 

Tot el professional sanitari present a la UCG, ha d’estar correctament format en 

assessorament genètic, per tal de dur a terme una òptima atenció i actuació als 

usuaris. Actualment a Espanya la formació és acreditada per la European 

Board of Medical Genetics Counsellor Division, en un màster que es porta 

realitza a la Universitat Pompeu Fabra de Barcelona, ubicat a l’Hospital del 

Mar. La formació és de caràcter presencial de dilluns a dijous amb un total de 

120 ECTS. La present formació es troba dirigida a totes les persones que 

disposin d’una titulació universitària en l’àmbit de les ciències, tals com: 

biologia, química, bioquímica, farmacèutica, medicina, així com també de 

psicologia i infermeria.  Aquestes dues últimes titulacions requereixen realitzar 

un curs de formació previ a la realització del màster, ja que actualment en el pla 

d’estudis d’ambdues titulacions no hi ha incorporada cap matèria específica en 

genètica.  

A més d’aquesta formació prèviament explicada, els oncòlegs poden cursar un 

altre tipus de formació específica per a l’especialitat d’assessors genètics. 

Segons els metges o el comitè encarregat, els metges residents en oncologia i 

radioteràpia poden rebre formació específica on-line, a través del programa E-

oncologia. Aquest es realitza en col·laboració amb la SEOM i la SEOR 

(Societat Espanyola d’Oncologia Radioteràpica) (57).  

Els objectius que es persegueixen en la formació específica en assessorament 

genètic són el correcte maneig dels aspectes psicosocials, educatius, afectius, 

biològics i mèdics de les malalties de base genètica i dels problemes específics 

dels usuaris i famílies que els pateixen o que presenten cert risc associat.    

Funcionament de la unitat 

 

L’any 2007 es va crear la UCG a Lleida, a l’HUAV. Donada la poca informació 

envers aquesta unitat a la població de Lleida, vaig decidir posar-me en contacte 

amb el servei d’UCG de l’Arnau de Vilanova. Mitjançant aquest primer contacte, 

vaig poder concertar cita per dur a terme una entrevista amb la referent en el 

servei, la Dra. Noemí Tuset Der-Abrain (Vegeu annex 4). Després d’aquesta 
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primera presa de contacte, se’m va oferir la possibilitat d’anar a observar la 

pràctica que es realitzava en aquest servei, i així permetre’m de fer una 

aproximació a la realitat. 

 

Primerament, amb la doctora vàrem parlar de l’estructura que tenia la unitat a 

Lleida. Em va comentar que a l’inici, el servei de consell genètic tan sols el 

formaven l’administrativa, la psicooncòloga compartida amb la unitat 

d’oncologia i la pròpia oncòloga especialista en genètica. A hores d’ara, a la 

unitat s’hi ha incorporat una assessora en genètica amb formació de 

biomedicina.  

Seguidament vàrem parlar de la vinculació que hi ha amb els altres centres, i 

em va comentar que la Unitat de Consell Genètic en Càncer Familiar de Lleida 

es troba estretament vinculada a la Unitat d'Alt Risc i Prevenció del Càncer de 

l'Hospital Vall d’Hebron. A més de relacionar-se íntimament amb aquesta 

última, també compta amb el suport de l’ICO i de l’Hospital Clínic de Barcelona. 

 

Després de parlar de l’estructura i del volum de treball que actualment presenta 

la UCG a la ciutat de Lleida, és especialment important identificar quines són 

les principals tasques que es duen a terme en aquest tipus d’unitats.  

Pel que fa a la seva activitat, cal dir que una de les principals pràctiques és la 

realització d’estudis genètics exhaustius, a partir de mostres analítiques en què 

s’extreu l’ADN dels usuaris susceptibles a estudis genètics.  

Cal detallar que els usuaris són derivats per part del metge d’atenció primària o 

bé pels propis especialistes de consultes externes. Aquests estudis genètics, 

ens permeten conèixer si són portadors d’algun gen que augmenti la 

predisposició a patir CM o qualsevol altre tipus de càncer relacionat amb 

l’herència dominant. 
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Detecció de necessitats 

Després d’observar el funcionament i l’activitat que es porta a terme en aquesta 

unitat, he detectat certs aspectes de millora els quals podrien solucionar-se si la 

dita secció disposes d’una infermera especialitzada en assessorament genètic.  

Una consulta de cribatge o triatge d’infermeria en la UCG tindria la finalitat de 

disminuir la llista d’espera que hi ha actualment en aquest servei, a més de 

proporcionar altres millores; tenint en compte les competències de les quals 

disposa i es troba capacitada la infermera.  

 

Segons les dades facilitades per la Dra. Tuset, vàrem poder observar l’elevat 

increment en quant al nombre de primeres visites que havia experimentat la 

UCG de l’HUAV de Lleida en els darrers temps. Aquestes dades incloïen el 

període que va d’abril del 2014 a l’abril del 2015, en el qual es van realitzar un 

total de 167 primeres visites. A hores d’ara, aquestes han augmentat fins a 

unes 196 entre el maig del 2015 i el gener del 2016. Aquest augment es creu 

que s’ha esdevingut principalment per l’elevada coneixença de la unitat per part 

dels professionals que realitzen les corresponents derivacions. 

 

Per altra banda, destacar la importància que s’ha pogut observar respecte el rol  

d’infermeria en les UCG, el qual hi juga un paper molt important, ja que no 

només permet realitzar un assessorament genètic adient, sinó que també 

permet elaborar una visió més integral respecte als usuaris (3,31,43,44). A 

més, d’elaborar uns objectius i intervencions específiques per les necessitats 

d’aquests, així com també educar-los i fer-los partícips, en la seva salut 

(3,31,43,44). 

 

Per altra banda, val a dir que tot i la bibliografia consultada, no s’han pogut 

observar estudis de cribatge duts a terme en aquestes unitats en concret. Tot i 

així, s’ha buscat certa similitud respecte a d’altres serveis, on el paper 

d’infermeria és molt important per tal d’elaborar un bon triatge, com és, a tall 

d’exemple, el cas dels serveis d’urgències (58–60). Segons un dels articles 

consultats, s’afirma que a nivell legal i segons la Societat Espanyola 
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d’Infermeria d’Urgències, es reconeix el dret d’assumir i proporcionar l’activitat 

corresponent a la recepció, acollida i classificació; és a dir, el triatge (58). 

Aquesta activitat és concretament reconeguda en els articles 52, 53 i 54 del 

Reial Decret 1231/2001, de 8 de novembre i la llei 44/2003, de 21 de 

novembre, d’ordenació de les professions sanitàries en els articles 5.1 a i b i c; 

article 7.1 i 2 a (58). 

La definició del triatge, permet realitzar una gestió del risc clínic per tal de poder 

portar a terme una atenció adequada i amb seguretat, en funció del flux 

d’usuaris quan la demanda i les necessitats clíniques superin els recursos 

disponibles (60). Actualment es segueixen dos tipologies clarament 

identificades, que són: la del sistema espanyol de triatge (SET), i la del sistema 

de triatge de Manchester (MTS) (60). 

 

Els avantatges que s’han pogut contemplar a través de bibliografia consultada i 

realitzant una adaptació a la proposta d’intervenció, són (59): 

 Proporcionar informació clara a l’usuari envers el seu estat de salut i el 

temps aproximat d’espera, guanyant d’aquesta manera temps de 

satisfacció. A més, permet crear un entorn idoni per tal de poder dur a 

terme tasques d’educació sanitària, disminuint l’ansietat i el nerviosisme 

dels usuaris. 

 Crear un primer contacte de la seva demanda amb l’estructura sanitària, 

proporcionant-li una resposta clara en funció del seu estat de salut.  

 L’ús d’un manual de triatge i una unitat ambulatòria ha suposat realitzar 

una unificació de criteris, major seguretat en el personal d’infermeria, així 

com també amb una millora en l’assignació de propietats per atendre els 

pacients. 

 La jerarquització de necessitats permet estalviar diners.  
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Intervenció 

La meva intervenció pren com a referència l’esquematització de les fases que 

prèviament havia esmentat en l’apartat de les unitats assistencials de consell 

genètic, es portarà a terme en la primera fase, en la qual es realitzarà una 

primera avaluació mitjançant la incorporació dels patrons funcionals dels 

usuaris, així com també dels seus antecedents, per tal de poder conèixer si ens 

trobem davant d’un procés hereditari o de tipus familiar. 

 

Un cop centrat el meu objectiu d’intervenció, a continuació especificaré 

l’activitat que duria a terme per tal de fer un cribatge dels usuaris en les UCG.  

El primer pas que realitzaria, després de tenir el vist i plau de l’oncòloga del 

servei i de la direcció del centre, seria el de crear una agenda específica 

d’infermeria. En aquesta agenda, s’haurien d’anotar totes aquelles primeres 

visites dels usuaris derivats per part dels centres d’atenció primària i pels 

metges especialistes de consultes externes. En el moment en el qual rebés 

cadascuna de les peticions corresponents, la infermera procediria a validar els 

motius de derivació a la unitat.  

 Aquesta activitat es portaria a terme els dijous i els divendres, ja que la resta 

de dies de la setmana estaria prestant les meves funcions com a infermera en 

la planta d’oncologia, a més, l’oncòloga de la unitat estaria realitzant les 

consultes successives. Pel que fa a l’interval de temps que s’haurien de 
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programar aquestes visites, seria d’uns 60 minuts, de tal manera que es 

podrien arribar a realitzar un total de cinc primeres visites en un dia (Vegeu 

quadre 7). El temps queda justificat per la necessitat d’elaborar un bon cribatge, 

així com també poder complimentar-ho amb una correcta història familiar.  

 

 Dilluns Dimarts Dimecres Dijous Divendres 

08:00-09:00 Sessió d’equip mèdic 

Primera 

visita 

 

Primera 

visita 

09:00-10:00 
Visites 

successives 

Visites 

successives 

Visites 

successives 

Primera 

visita 

Primera 

visita 

10:00-11:00 
Visites 

successives 

Visites 

successives 

Visites 

successives 

Primera 

visita 

Primera 

visita 

11:00-12:00 
Visites 

successives 

Visites 

successives 

Visites 

successives 

Primera 

visita 

Primera 

visita 

12:00-13:00 
Visites 

successives 

Visites 

successives 

Visites 

successives 

Primera 

visita 

Primera 

visita 

Quadre 7: Programació de l’agenda d’infermeria en la UCG. Font: elaboració pròpia.  

 

Per la realització de les visites i la seva sistematització s’ha creat un model de 

formulari específic que ajudi a la recopilació de la informació. El present 

formulari ha estat dividit en tres parts clarament diferenciades, per tal de 

realitzar tota la recollida de dades necessàries de l’usuari. En el primer apartat, 

s’han inclòs aquelles dades de l’usuari del tipus sociodemogràfiques. En el 

segon apartat, s’han contemplat aquelles dades corresponents als antecedents 

personals i familiars, en els quals s’ha d’especificar les malalties presents, la 

medicació que es prenen els usuaris habitualment o aquells hàbits tòxics que 

presenta l’usuari, entre d’altres. Per altra banda, en quant a la informació de 

tipus familiar, anotarem la patologia de tipus cancerígena que han presentat els 

membres de la família, el grau de consanguinitat corresponent a cadascun 

d’ells i, per últim, caldrà reflectir si el familiar és viu o mort. En el tercer i últim 

dels apartats inclosos en el formulari, s’han presentat aquells criteris d’inclusió i 

exclusió per a la corresponent realització de l’estudi genètic, pel que fa al CM 

en concret, es podria fer una adaptació amb qualsevol càncer de tipus 
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hereditari. Aquest formulari s’hauria de validar a la pràctica. La seva 

configuració respon a la cerca realitzada (Vegeu annex 5). A més d’aquest 

formulari, un altra de les actuacions que incorporaríem seria realitzar el 

qüestionari general de salut, el qual ens permetria obtenir informació dels 

problemes psicosocials en relació als esdeveniments estressants que presenta 

l’usuari (Vegeu annex 1). A banda del qüestionari, en el moment de la visita 

elaboraríem una valoració infermera mitjançat la qual es podrien detectar 

respostes dels usuaris i els possibles problemes de salut reals o potencials; 

imprescindibles per elaborar una atenció integral de qualitat (Vegeu Annex 9). 

Un altre aspecte que cal considerar, és la informació que caldrà donar en funció 

dels antecedents patològics i familiars, així com també dels diferents tipus de 

resultats que es podrien donar. Aquesta informació que comentàvem 

prèviament, la facilitaríem a nivell oral i escrit (Vegeu annex 7). A més, se’ls 

facilitarà un document en el qual ells donarien el corresponent consentiment 

informat per tal que se’ls realitzes l’estudi genètic corresponent.  

Per altra banda, un altre aspecte a considerar és que en les UCG es contempla 

la possibilitat de que la persona interessada (el/la usuari que s’ha realitzat 

l’estudi genètic), no pugui recollir el resultat, per motius molt diversos, un 

d’aquests seria en cas que es produís una defunció sobtada de l’usuari al qual 

se li ha realitzat l’estudi genètic. És per aquest motiu que cal deixar constància, 

mitjançant un altre tipus de consentiment informat, del nom d’alguna persona 

propera, la qual es pugui fer càrrec de la recollida dels resultats pertinents. 

En donar la informació de manera oral caldrà fer especial èmfasi a comentar 

que en el cas que el resultat de l’estudi genètic fos positiu, el que voldria dir és 

que hi ha un increment de la predisposició de desenvolupar un càncer de tipus 

hereditari, en comparació amb la població que no presenta aquest factor. Així 

com també caldrà especificar, que en el cas que el resultat sigui negatiu, no 

eximeix la persona de patir càncer o que aquest sigui una tipologia de càncer 

de tipus hereditària. Ja que a hores d’ara no s’han pogut realitzar estudis de 

tots els gens que interfereixen i produeixen el càncer, sobretot pel que fa al CM. 
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 Tal i com havíem comentat anteriorment, hi ha molts gens que s’han vist 

implicats en dita alteració genètica però els estudis només recullen l’evidència 

de dos d’aquests gens, com són BRCA1 i BRCA2. 

En tercer lloc, un altre dels punts que s’hauran de tractar tal i com havíem 

comentat anteriorment, són els antecedents familiars. Gràcies a aquesta 

informació, podrem elaborar un arbre genealògic per tal d'establir algun enllaç 

en relació a la presentació de càncers de tipus hereditaris, així com també 

podrem observar el tipus de risc que es presenta segons el grau de 

consanguinitat, ja sigui estàndard, moderat o d’alt risc. Concretant una mica 

més, en el cas del CMH, s’ha d’anar amb molt de compte ja que és una malaltia 

que afecta múltiples generacions, seguint així un model d’herència autosòmica 

dominant (Vegeu annex 6)  (61).  

Així doncs, després de la recollida de la informació de dades personals 

prèviament comentades i la realització de l’arbre genealògic, en el cas que 

l’usuari fos candidat a realitzar un estudi genètic, explicaríem que la prova que 

s’hauria de realitzar seria una extracció de sang, la qual realitzaríem nosaltres a 

la consulta, per tal que es pogués dur a terme el corresponent estudi genètic.  

Si per contra, en la recollida de dades s’ha observat que no es compleixen 

criteris per realitzar l'estudi genètic, s’informarà correctament els usuaris de les 

conductes generadores de salut que han de seguir, així com la resta de la 

població per tal d’evitar i detectar de manera precoç l’aparició d’un càncer.  

En aquest últim cas, tal i com hem esmentat, donaríem unes pautes de 

seguiment de salut. En el cas del CM caldrà informar que és molt important que 

segueixin les instruccions generals establertes pel departament de Sanitat, tals 

com: realitzar-se una mamografia anual a partir dels 50 anys fins als 69 anys, 

així com també realitzar-se una citologia anual. 
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Altres propostes que incorporaria en relació al funcionament de la dita unitat, 

serien: 

- Es realitzés un retorn amb l’informe de cada usuari, al personal sanitari 

el qual ha realitzat la derivació a la UCG, amb un doble objectiu: donar a 

conèixer els resultats i conscienciar dels criteris de derivació. 
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7. Consideracions ètiques 

 

Principis d’autonomia 

Segons l'Oncoguia realitzada per Balil, A; Balmaña, J; Bellosillo, B; Blanco, I 

Brunet, J. et al (37), s'afirma que el principi d’autonomia es basa en que tota 

persona tingui accés al consell genètic, que haurà de ser lliure i no imposat. En 

relació a les decisions que prengui l’individu, hauran de ser tan autònomes com 

sigui possible, implicant que l’assessorament no ha de ser directiu i que el 

procés d’informació ha de ser comprensible i adequat. Aquest és materialitza 

principalment pel consentiment informat, ja que aquest recull tota aquella 

informació sobre els procediments que se li realitzaran i les possibles 

conseqüències (62). 

La predicció del càncer hereditari es basa en càlculs probabilístics, no es 

possible saber “el quan” i no sempre es disposa de mesures efectives de 

prevenció. En molts casos, la percepció del risc de càncer dins d’una família ja 

és alt i acostuma a haver-hi prou motivació com per prendre mesures de 

prevenció. Cal respectar el dret a no saber si s’és portador o no d’una mutació, 

essent el més important el fet de promoure aquelles actituds positives cap a la 

prevenció (37,63). Cal ressaltar que la decisió de fer-se un estudi genètic és 

molt difícil o que pot canviar amb el temps en funció de les circumstàncies 

personals, laborals, familiars, etc. 

Aquest principi d’autonomia s’ha d’aplicar tant a l’individu com a la resta de 

membres de la família, tot evitant actituds de coacció per part del professional 

del UCG o per part dels mateixos membres de la família. Per tal de facilitar el 

respecte al dret a decidir fer o no fer un estudi dels mateixos membres de la 

família, és convenient fomentar la participació dels diferents membres en la 

presa de decisions (37,63). Dins de la relació professional sanitari/pacient, al 

camp de la predicció genètica de malalties és important que aquest sigui el 

centre del procés assistencial, des de l’inici (accés) fins al final (assessorament 

posttest) (37). 
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Principi de no maleficència  

El segon principi que no es pot vulnerar és el principi de no maleficència, que 

haurà de ser present en el transcurs de tot l’assessorament genètic. No obstant 

això, si aquest assessorament es fa de manera correcta, es minimitza la 

possibilitat que es generin danys, com els psicològics o desequilibris en les 

relacions familiars (37,63). En l’assessorament genètic en el càncer, és 

important recomanar sempre una avaluació psicològica abans de fer la prova, 

de tal manera que sigui l’individu qui ponderi els riscos i els beneficis (37,63). 

Aquest és un dels principis els quals formen part de la capacitat del 

professional per tal de poder identificar aquelles situacions en les quals l’estudi 

genètic pot provocar danys, de tal manera que s’ha d’individualitzar cada cas. 

Principi de beneficència 

El tercer principi que s’haurà de tenir en compte en el cas de les UCG , és el 

principi de beneficència. Presenta una gran rellevància, ja que implica actuar de 

manera correcta per tal de fer un bé als pacients o usuaris. Concretant una 

mica més, la idea d'allò que és bo per a l’individu no es troba tant en mans del 

professional com del mateix individu un cop hagi rebut la informació 

comprensible i adequada (37,63). En el moment d’elaborar l’assessorament 

genètic en el càncer, el professional sanitari de la unitat no s’ha de deixar 

influenciar pel principi de beneficència, ja que si no, podria quedar  

desmerescut el principi d’autonomia de la persona en referència i el de no 

maleficència (37).  

Principi de justícia  

En darrer lloc, hi ha el principi de justícia. Atesa l’elevada incidència d’aquesta 

malaltia, la previsió de persones que poden ser tributàries de realitzar-se un 

estudi genètic o de sol·licitar l’assessorament implica destinar recursos 

sanitaris en aquest camp (37). Els estudis genètics tenen uns costos molt 

elevats. Un cop acceptat aquest assessorament genètic en el càncer com una 

prestació sanitària més, tant sigui en l’àmbit espanyol com també en les 
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recomanacions de la Comissió Europea, s’ha d’intentar que no es produeixin 

desigualtats socials i territorials en l’accés a aquests serveis (37).  

En termes de justícia distributiva, el professionals que treballen en aquest camp 

han de tenir presents els elevats costos d’aquests estudis per tal de poder 

ajustar-ne les indicacions i ser capaços de diferenciar el que és un estudi 

genètic per a diagnòstic, els costos del qual aniran a càrrec del sistema 

nacional de salut (37,63). Dins del concepte de justícia, es poden englobar 

també aquelles conseqüències que podria tenir l’accés de la informació 

genètica d’un individu a tercers. Tant les dues declaracions de la UNESCO com 

el Conveni d’Oviedo prohibeixen la discriminació per raons genètiques, tant en 

els aspectes socials, com en els laborals, assegurances, etc (37). 
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8. Avaluació de la intervenció 
 

L’avaluació pretén valorar la correcta implementació de la intervenció, segons 

els objectius plantejats. La dita avaluació es portarà a terme durant dos 

períodes, un a curt termini (6 mesos) i un a llarg termini (12 mesos).  

Variables: 

Les variables que es consideren oportunes d'estudiar en la intervenció són les 

següents: 

a) Tipus sociodemogràfiques: edat, estat civil, estudis, situació laboral, fills, 

residència. 

b) Antecedents mèdics i familiars. 

c) Centre o unitat de derivació. 

d) Pacients susceptibles a estudi genètic i els que no ho són. 

e) El temps d’espera. 

f) La satisfacció dels usuaris. 

La informació pertinent a totes aquestes variables a estudiar, es recolliria 

mitjançant un full d’Excel en el qual ja hi fossin contemplades, a més de la 

corresponent implementació del programa estadístic SPSS (Vegeu Quadre 6).  

 

Quadre 8:Representació de les variables d’avaluació de la intervenció en format Excel. Font: 
elaboració pròpia. 

 

Totes les dades comentades anteriorment, seran enregistrades en el moment 

de la visita, amb un període de recollida fins a 12 mesos començant el mes de 

setembre del 2016, aproximadament. Posteriorment, en acabar la visita es 
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procedirà a realitzar un qüestionari amb dades de tipus qualitatiu, el qual ens 

permetrà valorar la satisfacció dels usuaris. A més de permetre’ns conèixer la 

seva satisfacció, també obtindrem altres punts de vista i possibles millores en el 

programa d’intervenció. 

Si avaluem cadascun dels objectius específics plantejats, els resultats que 

s’han obtingut han estat els següents: 

a) Identificar les proves de cribatge específiques que cal realitzar, per 

classificar els usuaris mitjançant la valoració genètica-infermera.  

Aquest objectiu ha estat assolit en l’apartat del marc teòric. Les proves a 

utilitzar són: un formulari en el que s’incorpori la informació tant personal 

com familiar que ens pugui donar informació del CMH, així com elaborar 

un arbre genealògic de l’usuari en concret. 

 

b) Determinar els usuaris susceptibles a estudi genètic de CM. 

Aquest objectiu específic proposat es valoraria a través d’establir les 

freqüències i percentatges. A més d’utilitzar mesures de tendència central i 

variabilitat. Aquestes s’observaran en relació a les dades 

sociodemogràfiques, antecedents mèdics i familiars, i el centre de 

derivació dels usuaris.  

 

c) Determinar el temps d’espera de la primera visita dels usuaris a la 

UCG. 

En el període de valoració es recollirà el temps d’espera dels usuaris. Les 

dades obtingudes ens permetrien establir aquest període. S’utilitzaran 

també percentatges i mesures de tendència central.   
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d) Identificar el nivell de satisfacció dels usuaris en relació a l’atenció 

rebuda. 

Però per tal d’avaluar això, caldria realitzar una enquesta de satisfacció a 

tots els usuaris. L’enquesta seria qualitativa, autoadministrada, amb 

preguntes obertes que ens permetin de conèixer l’opinió amb profunditat. 

Les dimensions serien: instal·lacions, tracte del professional, utilitat de la 

informació rebuda, nivell de confiança aconseguit i valoració del temps 

d’espera. 
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9. Discussió 
 

L’objectiu principal que perseguia el present treball era de determinar el rol que 

desenvolupa infermeria en la UCG i la seva contribució experta. A més 

d’avaluar l’impacte que presentaria una valoració genètica-infermera en la 

disminució de la llista d’espera a la UCG.  

La seva utilitat pràctica queda avalada per l’evidència cercada en d’altres 

àmbits assistencials en els que s’ha dut a terme, i en els quals s’ha pogut 

observar una gran millora en el seu funcionament. 

Per altra banda cal destacar la viabilitat que presenta el dit projecte a nivell 

econòmic i en l’estructura actual sanitària a HUAV.   

He pogut observar que la incorporació d’un infermer/a en una unitat tan 

especifica com aquesta pot aportar múltiples avantatges i enriquir l’assistència 

que s’ofereix als usuaris de la UCG, tal i com s’ha descrit en l’apartat del marc 

teòric. Aquest ha estat un dels motius que m’ha motivat a redactar el present 

treball, de tal manera que m’ha permès descobrir una nova funció per als 

professionals d’infermeria.  

El principal dels avantatges que permetria el fet d’incorporar el rol d’infermeria 

en aquestes unitats és la reducció de les despeses sanitàries i un augment en 

la satisfacció dels usuaris, ja que es disminuiria la llista d’espera. Això es 

produiria gràcies a l'elaboració d’una consulta de cribatge dels usuaris 

susceptibles a estudis genètics, tot excloent tots aquells que no complissin els 

requisits establerts. El segon avantatge més rellevant que s’assoliria amb 

aquesta nova incorporació seria el de realitzar un assessorament genètic més 

ampli, a través d’una visió més integral de les persones que acudeixin a les 

esmentades unitats. 

En contraposició als grans avantatges que s’han pogut observar que aportaria 

el personal d’infermeria a la UCG, cal dir que hi ha hagut certes limitacions pel 

que fa a la informació específica envers aquesta vessant infermera.  

Una d’aquestes limitacions a detallar de la meva intervenció, és que no hi ha 

experiències publicades en la temàtica i per infermeria és encara un camp molt 

innovador. Però hi ha experiències similars en cribatge les quals avalen la seva 

realització. 
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Una altra de les limitacions presents en el present treball ha estat la limitació a 

l’accés de dades de tipus econòmic de les quals disposen actualment les UCG 

a l’Hospital Arnau de Vilanova, ja que un dels objectius que es perseguia era 

conèixer la viabilitat econòmica que tindria aquesta intervenció en la realitat. 

Així doncs, tot i que es va procedir a establir contacte amb la Càtedra 

Santander d’Emprenedoria de la UdL per realitzar l’estudi esmentat 

anteriorment, la manca de dades econòmiques va fer impossible la realització 

de l’estudi de viabilitat a nivell econòmic del projecte. 

Per últim, he cregut convenient elaborar algunes propostes de millora, les quals 

es podrien incorporar al funcionament actual de la unitat. La principal 

d’aquestes propostes seria que s’elaborés un informe de cada usuari i  aquest 

sigui retornat al professional que ha iniciat la corresponent derivació.   
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10. Conclusions 
 

Arribat en aquest punt del treball, m’agradaria destacar com a conclusions 

finals aquells aspectes que m’ha aportat a nivell professional i personal la 

realització d’aquest projecte.  

Un dels principals aspectes que voldria reflectir, és que m’ha permès ampliar 

els meus coneixements envers un tema totalment desconegut i molt innovador 

per a mi, com era el cas de les UCG.  

Una altra aportació a nivell personal ha estat el fet de plantejar-me noves 

sortides laborals i formatives, així com també proposar un futur lloc de treball 

per als professionals d’infermeria a la UCG de l'HUAV.  

A banda de la pròpia temàtica, vull dir que també m’ha enriquit personalment 

per la seva estructura i complexitat. Per una banda, m’ha permès perfeccionar 

la cerca bibliogràfica. Per altra banda, m’ha permès elaborar un treball on he 

pogut incorporar gairebé bé tots els coneixements adquirits en la formació de 

grau, a més de tractar alguns aspectes innovadors com són la genètica i la 

genòmica o l’assessorament genètic pròpiament, entre altres. 

Finalment, m’agradaria concloure aquest treball destacant la importància de la 

presència infermera a les UCG, tant a nivell d’assessorament genètic, com a 

nivell de tracte i comprensió amb els usuaris. Sobretot per la visió integral que 

té infermeria envers la persona i les competències que pot desenvolupar 

enfront a d'altres professionals.  
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12. Annexos 
 

Annex 1 

Qüestionari de salut GHQ28: 
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Annex 2  

Escala de preocupació del càncer: 
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Annex 3  

Escala sobre esdeveniments vitals: 
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Annex 4 

Preguntes elaborades en la entrevista: 

 

1. Quan es va crear la UCG del HUAV  a Lleida? 

2. Quin personal disposava llavors? 

3. Amb quins centres de referència es troba vinculada aquesta unitat?  

4. Quines són les últimes dades estadístiques disponibles, donat que 

només he obtingut les del 2012? 

5. Com funcionen les UCG a Catalunya? I a Lleida? 

6. Quins professionals intervenen en dites UCG? Infermeria quin paper hi 

desenvolupa? 

7. Quin és el temps d’espera mitja que hi ha en les consultes de consell 

genètic? 

8. Quina és la franja d’edat de les dones que formen part de les UCG en el 

càncer de mama familiar? 

9. Quin és l’impacte psicològic que es produeix en els pacients desprès de 

donar la informació pertinent? 

10. Quan són aconsellables les mastectomies profilàctiques? És una  

pràctica molt utilitzada? 

11. Quan són aconsellables les ooforectomies? 

12. Quin és el perfil de pacients que atenen a les UCG? 

13. Quina és l’activitat enregistrada? 

14. Com s’aconsegueix disposar d’una visita en la UCG? 

15. Hi ha uns criteris d’inclusió o d’exclusió específics per tal de realitzar un 

estudi de tipus genètic? 
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Annex 5 

 

Dades sociodemogràfiques 

Nom i Cognoms: 

Edat:                   Sexe: H/D                                    Telèfon de contacte: 

On viu:                                              Amb qui viu:                       A què es dedica: 

Dades personals i familiars 

Motiu de la consulta:                                         Qui els ha enviat a la UCG: 

Concepte de la unitat : 

Dieta:                                                                          Exercici físic: 

Medicació habitual: 

 Antecedents familiars 

 

Hàbits 

tòxics: 

 

Fumar: Sí/No Quantitat: 
Grau consanguinitat i 

edat 
Patologia 

Viu o 

Mort 

Alcohol: Sí/No Quantitat:    

Altres:    

*Dones: 

Menarquia:    

Tipus d’anticonceptius: 

Ús de DIU: 
   

DUR
27

:    

TPAL:    

Menopausa i edat:    

Antecedents personals: 

 

 

 

   

Dades d’inclusió i/o exclusió a estudi genètic 

Susceptibilitat específica càncer de 

mama i/o ovari 

Susceptibilitat familiar de ≥3 familiars de primer 

grau afectades de càncer de mama i/o ovari, amb 

els següents factors de risc: 

Càncer de mama triple negatiu( RE-,RP- 
Her2neu)

28
, diagnosticat entre els 30 i 

35 anys  
Ambdós casos diagnosticats abans dels 50 anys. 

Càncer de mama bilateral diagnosticat 
abans dels 40 anys. 

Un d’ells sigui un càncer de mama en el baró. 

Càncer de mama i ovari sincrònic o 
metacrònic. 

Un càncer de mama i un càncer d’ovari. 

≥2 familiars afectades de càncer d’ovari, 
independentment de l’edat. 

                                                           
27

 Data de l’última menstruació. 
28

 És un tumor de mama que les cèl·lules no compten amb receptors  d’estrògens (RE), receptors de 
progesterona(RP)o grans quantitats de proteïna HER2/neu negativa.  
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Annex 6 

 

Exemple d’arbre genealògic que es realitza a les UCG: 
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Annex 7 

 

FULL INFORMATIU DE LA UNITAT DE CONSELL GENÈTIC 

 A través d’estudis científics, s’ha pogut comprovar que un 80% dels càncers que 

es diagnostiquen són de tipus esporàdic, mentre que l’altre 5-10% són de tipus 

hereditari. Així doncs, aquestes unitats estan pensades per tal de poder identificar 

aquesta població pertanyent al 5-10%.  

 

 

 

Les persones, des que naixem, ens trobem formats per informació genètica coneguda 

també com ADN, aquesta informació es rep una còpia d’ambdós progenitors (pare i 

mare). En condicions generals, aquesta informació no es troba alterada, però passen 

els anys i hi ha factors externs que danyen aquesta informació, fins que una 

d’aquestes còpies deixa de funcionar o queda alterada, tot i així en aquest punt les 

persones continuen essent sanes. Segueixen passant els anys i aquests factors 

externs continuen produint d’anys a nivell cel·lular, fins que acaben afectant l’altra 

còpia que estava sana, i és en aquest precís moment en el qual es desenvolupa el 

càncer.  

Aquest procés canvia amb els individus el quals presenten alguna alteració genètica, 

és a dir, amb aquesta informació que heretem quan naixem. Així doncs, en aquests 

individus el que passa és que tal i com hem comentat anteriorment, una de les còpies 

d’ambdós progenitors ja es troba alterada des que naixem, però tot i així continua 

essent una persona sana. De la mateixa manera que en els éssers que no presenten 

aquesta alteració, amb el pas dels anys hi ha factors extrínsecs o mutàgens 

ambientals o químics que poden arribar a afectar les cèl·lules i produir les mutacions i 

finalment acabar produint càncer. Es presenta una major predisposició al càncer, 

perquè ja partim del fet que una de les còpies resulta afectada.  

Posteriorment, s’hauran d’aportar totes les dades familiars d’interès perquè la persona 

experta en assessorament genètic elabori un arbre genealògic familiar i observar el 

risc que l'usuari presenta.  

5-10% 

85% 
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Annex 9 
VALORACIÓ PER PATRONS EN UCG 

Patrons Valoració Problemes 

1. Percepció de salut Qüestionari general de salut  

Vacunes 

Al·lèrgies 

Ingressos hospitalaris  

2. Nutrició i metabolisme Nº menjades al dia:  

Tipus de menjar: 

Antropometria: 

Pes: 

Alçada: 

IMC: 

Estat de la boca: 

3. Eliminació Patró intestinal:                     Característiques:  

Patró miccional:                    Característiques: 

Sudoració : Si / No 

Excreció anòmala del pit: Si/ No 

Aparença: 

 

4. Activitat i exercici Activitat en el temps d’esbarjo:  

Activitat física:            Qualitat: lleu/moderada/alta 

Dades CV: 

TA: mmHg 

FC:       x’ 

Arítmies: Si/No  

5. Son i descans Hores descans:         Ajuda de ttm:  

Qualitat del son: bona/ regular/dolenta 

Irritabilitat: Si/ No  Quan:  

Amb que ho associa: 

6. Cognitiu/ perceptiu És conscient de la situació de salut: Si/No  

Necessita ajuda per comunicar-se: Si/No  

Quina: 

Malestar físic: Si/No  Quin: 

7. Autopercepció/autoconcepte Qüestionari d’esdeveniments vitals i preocupació de 

càncer. 

 

8. Rol/relacions Amb qui viu:  

Com es viu la malaltia a la família: 

Situació laboral: estudia/ treballa/ atur 

Aficions: 

9. Sexualitat/reproducció 

Dones 

Menarquia  

DUR: 

Menopausa: 

TPAL: 

Mètode anticonceptiu: 

Molèsties en l’últim temps en el sexe: Si/No 

Quina: 

 

10. Tolerància a l’estrès Últims diagnòstics de CM o  càncer familiar : Si/No  

Quan:  

 

Com ho va acceptar/tolerar: Be/Regular/Malament 

11. Valors i creences És religiós: Si/No 

Quina:         Importància: Si/No 

 

Interferències en l’estat de salut i religió: Si/No 

Opinió del càncer: 

Opinió de la mort: 

 


