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Resum

Els estudis genétics en cancer hereditari permeten identificar mutacions com a
principal factor de risc de la malaltia. En funcié del risc associat d'aquestes
mutacions i previ assessorament genetic es poden recomanar proves o cirurgies
més 0 menys invasives que poden provocar un impacte emocional en la vivéncia

de les persones afectades.

L'objectiu d'aquest estudi €s coneixer quins sentiments, pensaments, reflexions
i vivencies desencadena en aquest col-lectiu aquests resultats i descriure com
els pot afectar a la seva vida, ja que s'han identificat escassos estudis a literatura

revisada.

Aquest estudi qualitatiu fenomenologic s'ha realitzat a cinc pacients oncologics
portadors d'una mutacio patogenica, a I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus.
Les dades han sigut recollides durant el mes de gener del 2023 i el mes de mar¢

de 2024 mitjangant I'entrevista semiestructurada.

L'analisi de les dades recollides mostren sentiments de por a la recaiguda o dels
familiars que hereten la mutacid, vulnerabilitat, patiment, expectacio, tristesa i
culpabilitat aixi com reflexions de rebuig envers la part del cos on esta indicada
la cirurgia per l'augment de risc de patir cancer. En els casos en que la cirurgia
no esta indicada, s'identifiquen reflexions positives, ja que, perceben un menor
risc i també hi ha un sentiment de privilegi de coneixer aquesta informacié. En la
majoria dels i de les pacients el resultat de mutacié afecta la seva vida diaria
alterant el descans nocturn, patiment pel resultat de les proves, expectacio,

incredulitat i incertesa.

Aquests resultats permeten als professionals sanitaris de la unitat de consell
genetic en cancer, realitzar intervencions orientades a acompanyar als i a les

pacients per a minimitzar els sentiments i aspectes identificats en I'estudi.
PARAULES CLAU:

assessorament genetic, mutacio, emocions, entrevista, neoplasies
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Abstract

In hereditary cancer, genetic analyses allow to identify mutations as the main
factor related to the disease. Depending on the risk associated with the disease,
invasive medical tests or surgeries that can have an impact on the lives of these
patients can be recommended.

The aim of this study is to find out which feelings, thoughts, and experiences are
triggered in selected patients by these results and to describe how they can affect
their lives. To date, this topic has not been investigated in the current literature.
This ethnographic qualitative study was carried out on five oncological patients’
carriers of a pathogenic mutation, at the Sant Joan de Reus University Hospital.
Data was collected between January to March of 2024 through semi-structured
interviews and properly analysed.

Data obtained revealed feelings of fear of recurrence in cancer patients.
Vulnerability, suffering, expectation, sadness, and guilt were identified in those
relatives who inherited the mutation and rejection towards the part of the body
where surgery is indicated due to the increased risk of cancer. In those cases,
without surgery recommendation, positive feelings could be identified because of
a perception of low risk and a feeling of being privileged to know this information
as well. In many of these patients, awaiting the result affects their daily life by
altering the night's sleep, suffering from the result of the tests, expectation,
disbelief, and uncertainty.

These results allow the healthcare professionals of the Cancer Genetic
Counselling Unit to carry out interventions to accompany these patients and to

help minimize these feelings and aspects identified in this study.
KEYWORDS:

genetic counselling, mutation, emotions, interview, neoplasms
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1. INTRODUCCIO | JUSTIFICACIO

Aproximadament un 5-10% dels casos de cancer son d’origen hereditari (1),
causats per una alteracié genética provinent d’'una de les cél-lules germinals que
posteriorment donara lloc al zigot. S’han descrit al voltant de 200 gens
responsables de sindromes hereditaries en cancer, que poden ser elevat,
moderat o baix risc (2). Cada gen i cada sindrome presenten una penetrancia i
expressivitat o heterogeneitat clinica caracteristica, que s’ha de tenir en compte
per dur a terme el procés d’assessorament genétic adequat. La identificacié
d’'una variant patogénica (VP) o variant probablement patogénica (VPP) en algun
d’aquests gens permet millorar el diagnostic precog, la qual cosa comporta una
reduccié de la mortalitat associada als tumors caracteristics de la sindrome.
Segons els autors Richards et al. (3) i Dogmala et al. (4) també es pot utilitzar
per a selecci6 terapéutica, com es el cas de pacients diagnosticats de cancer de
mama i/o ovari portadors de mutacions en els gens Breast Cancer Type 1
(BRCAL) Breast Cancer Type 2 (BRCA2) i que poden beneficiar-se dels agents
inhibidors de I'enzim poli ADP ribosa polimerasa (PARP).

L’assessorament genétic dels estudis genétic en cancer s’inicia a la primera visita
per la infermera, segons lautor Maani et al. (5) correspon a un procés
comunicatiu amb l'objectiu d’informar al pacient respecte a la malaltia genética i
que inclou la interpretacio de la historia individual i familiar. També es realitza
una educacid sobre els aspectes més complexes com I'estudi genetic amb les
corresponents implicacions cliniques, etiques i psicologiques. A més, s’expliquen
implicacions com la possibilitat de cirurgies preventives de risc, com es el cas de
la mastectomia bilateral i/o ooforectomia en el cas de la sindrome mama i ovari

hereditaria amb mutacions en els gens BRCA1/2 i PALB2.

El resultat de I'estudi genetic mutacio, el lliuren els oncolegs de la Unitat de
Consell Genétic als pacients i son aquests els que els realitzen el seguiment amb

les proves i/o gestionen les derivacions per les cirurgies pertinents.

Pero aquest procés no sempre implica la realitzacié d’un estudi genétic tal i com
es defineix a la Llei d’investigacio biomedica de I'any 2007 (BOE, 2007).

11
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Articulo9. “consejo genético”: procedimiento destinado a informar a una persona
sobre las posibles consecuencias para €l o su descendencia de los resultados
de un andlisis o cribado genéticos y sus ventajas y riesgos y, en su caso, para
asesorarle en relacion con las posibles alternativas derivadas del andlisis. Tiene
lugar tanto antes como después de una prueba o cribados genéticos e incluso

en ausencia de estos”

Actualment, I'estratégia dels estudis genétics és analitzar panells multigenic,
gracies a les noves tecnologies d’analisi basades en Next Generation
Sequencing (NGS). Aquests panells habitualment inclouen fins a un centenar de
gens relacionats amb cancer hereditari tot i que I'analisi es focalitza en els gens
relacionats amb la sindrome a estudiar. Per tant, mitjancant aquestes estratégies
es poden identificar mutacions que inicialment no s6n esperades per fenotip i per
antecedents familiars perd que poden tenir una rellevancia clinica per I'atencié
del i les pacients (6). Aquestes troballes incidentals, conegudes com Incidental
Findings (IF), s’han definit pel Col-legi America de Genética Médica (ACMG) (7)
com el resultat d’'una recerca deliberada de VP. El paper de I'lF tant en el maneig
de la salut dels pacients i dels seus familiars com de la correcta avaluacié dels
riscos de desenvolupar patologies, esta guanyant importancia (8). D’altra banda,
pocs autors han abordat les consideracions etiques pel que fa a la notificacié de

IF en un context clinic.

L’ACMG ha publicat recentment una actualitzacié de recomanacions per informar
dels IF que siguin accionables en contextos clinics, és a dir, aquells IF que serien

aplicables en el maneig clinic i que, per tant, haurien de ser informats al pacient.

Segons Pujol et al. (9) els pacients diagnosticats amb una sindrome de cancer
hereditaria es manegen amb una gran varietat d’enfocaments terapeutics
profilactics destinats a augmentar I'esperanga de vida i la prevencié del cancer,

perd que els poden generar un impacte emocional.

A la literatura revisada es poden trobar articles com el de Eijzenga et al. (10) que
exposa que l'impacte psicosocial de I'estudi genetic en cancer en un primer
moment augmenta els nivells d’angoixa, pero aquests tornen als nivells inicials

després del procediment d’assessorament genétic. Tot i aixd, el mateix estudi

12
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comenta que una quarta part de les persones assessorades experimenten nivells
d’angoixa durant i després de I'estudi genétic. L’eina més utilitzada per mesurar
aquest impacte emocional és l'escala d'Ansietat i Depressio Hospitalaria
(HADS). Els autors manifesten que aquests questionaris solen ser massa
generics i no capturen altres questions o inquietuds importants com poden ser
problemes relacionats amb la familia 0 amb el risc genétic i que per tant, calen

més estudis en aquesta linia.

A la literatura s’observa escassos estudis de com viuen els pacients el resultat
de mutaci6 sigui, incidental o no i com els pot influenciar a la seva vida. Es a dir,
estudiant aquesta tematica des d’'una perspectiva qualitativa que permeti al

pacient expressar-se ampliament.

Per tant, amb aquest estudi volem explorar quins sentiments, pensaments,
reflexions i vivéncies s’originen i com afecta la vida dels pacients oncoldgics que
se’ls ha realitzat un estudi genétic i en el que s’hagi identificat una mutacié
genética a la Unitat de Consell Genétic de Cancer Hereditari (UCGCH) de
I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus el mes de gener de 'any 2023 i el mes
de mar¢c de 2024 mitjancant la técnica entrevista semiestructurada de la

investigacio qualitativa.

2. MARC CONCEPTUAL

2.1 El cancer com a malaltia genetica i hereditaria

Tots els cancers sbén genétics, ja que aquesta malaltia es desencadena per un
dany a 'ADN (acid desoxirrubineic) que fa que les cél-lules no puguin parar de
reproduir-se i €s quan es formen els tumors que poden aparéixer en diferents
parts del cos. Per tant, el cancer es considerat una malaltia genética pero no per
aguest fet és hereditaria (11). El cancer pot tenir un origen esporadic, per
agregacio familiar i hereditari. En el cas del cancer esporadic, es dona en el 90-
95% de les persones que desenvolupen un cancer ho fan de manera esporadica,

és a dir, no existeix cap factor hereditari que pugui augmentar la probabilitat de

13
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patir la malaltia. Els canvis genétics o mutacions que desencadenen el cancer
es produeixen en les cel-lules diferenciades d’'un organ o teixit i no en 'ADN de
totes les cel-lules per aguest motiu en aquests casos no es transmet de
generacio en generacid i és el cancer que s’anomena esporadic. Aquest tipus de
cancer sol aparéixer en edats superiors als 50-60 anys generalment, per
'acumulacié gradual de mutacions somatiques que es produeixen des de
I'embrié fins a 'edat adulta de I'individu que poden ser causades per habits toxics
com el tabac i que no es transmeten a properes generacions, per tant, no

s’hereten.

El cancer d’agregacié familiar correspon al 15-20% dels i les pacients amb
cancer i es caracteritzen perqué tenen antecedents familiars previs de cancer,
és el que es denomina agregacio familiar. Aquest fet pot ser degut al fet que els
membres de la familia han estat exposats als mateixos factors ambientals, estils
de vida, etc. i fa que siguin més propensos a desenvolupar els mateixos tipus de

cancer.

El cancer hereditari correspon al 5 -10% dels pacients oncologics (12). En
aquests casos se’ls pot identificar una alteracié genética en un gen determinat
que pot explicar el desenvolupament del cancer propi i dels membres de la seva
familia, sén pacients que per branca paterna o materna han heretat la mutacié.
Solen ser tumors frequents a la poblacié com el cancer de mama o el de prostata,
perd que es diagnostiquen en edats joves, 40 anys o per sota, 0 tumors poc

frequents entre altres.

5-10%

8 Esporadico
® Familar

* Heredaano

Figura 1.Percentatge de cancer hereditari, familiar i esporadic a la poblacié en general. Font:
Morales. R. (11)
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Dins del cancer hereditari es poden diferenciar diferents tipus de sindromes. Els
meés frequients son: cancer de mama i ovari hereditari (CMOH) i el cancer de

colon no poliposic o també anomenat sindrome de LYNCH.

Cancer de mama i ovari hereditari BRCA1, BRCA2, PALB2, RAD51 Mama, ovari, prostata, pancrees
Lynch MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 Colorrectal, endometri, ovari, vies
urinaries, estémac, intesti prim

Poliposi Adenomatosa Familiar APC Colorrectal, duode, desmoides,
estémac, pancrees, osteomes

Li-fraumeni TP53 Leucémies, limfomes, sarcomes,
cervell, mama

Neoplasies endocrines multiples tipus 1 MEN1 Adenomes paratiroides, adenomes
d’hipofisi, tumors neuroendocrins

Neoplasies endocrines multiples tipus 2 RET Cancer medular de tiroides,
feocromocitoma, adenomes paratiroides

Von Hippel-Lindau VHL Ronyd, hemangioblastomes,
feocromocitoma

Figura 2. Principals sindromes de predisposicié a cancers hereditaris. Font: Morales.R. (11)
2.2 Sospita de predisposicié hereditaria al cancer

Les caracteristiques dels casos de cancer de la familia que poden ser sospitosos
d’hereditaris inclourien: el fet d’existir diversos casos de cancer del mateix tipus
a la familia o que estiguin relacionats (depenen de cada sindrome) en familiars
de primer grau (pares, fills i germans) de generacions successives. El diagnostic
de cancer en edat joves (abans dels 40-50 anys) de cancers relacionats amb
I'envelliment com és el cas del cancer de mama, colon i prostata. També, que un
mateix individu presenti tumors bilaterals, multifocals o més d’un tipus de tumor
i alguns tumors concrets com el cancer d’ovari serds d’alt grau entre altres (11).
Actualment, el Consens Catala de la Salut (13) format per una comissio d’experts
de les diferents Unitats de Consell Genetic de Catalunya ha actualitzat, al juny
de I'any 2023, els criteris on apareixen les indicacions d’estudi genétic en tumors

solids, hematologics i pediatrics.

El cancer hereditari com s’ha comentat anteriorment, és poc freqient a la
poblacio i implica un procés d’assessorament amb un abordatge multidisciplinari.
Les Unitats de Consell Genétic (UCG) o també anomenades Unitats de Cancer

Familiar Hereditari son les arees de treball dedicades en I'ambit assistencial i

15
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investigador del cancer hereditari i a I'assessorament genétic de pacients i

families.

2.3 Assessorament geneétic

Segons la Sociedad Espafiola de Asesoramiento Genético (14) 'assessorament
genetic o també anomenat consell genétic és el procés de comunicacié que
s’ocupa dels problemes humans associats a I'aparicié o al risc d’aparicié d’'una
malaltia genética familiar. Per tant, el consell genétic implica un procés
d’assessorament genétic on s’avalua el risc personal i familiar, aixi com la
susceptibilitat hereditaria al cancer, en aquest cas, la possibilitat de realitzar un
diagnostic molecular, millorar I'estimacid del risc, adequar les estratégies de
seguiment i reduccié de risc més adients per cada cas tenint sempre en compte

I'individu que acudeix a la consulta pero també la informacié familiar.

2.3.1 L’assessor genétic dins de la Unitat de Consell genétic

Donada la possible desconeixenga de la figura de I'assessor 0 assessora
genetica, aquest apartat pretén definir la seva funcio dintre de la UCG i la seva

formacio.

L’assessor genétic és un professional de la salut que s’ha format especificament
en assessorament genétic. Pot ser metge oncoleg, infermera, biodleg o psicoleg.
Té com a objectiu identificar el risc personal i familiar de cancer hereditari
mitjancant la recollida d’informacié personal i familiar del pacient. Identificar
quina sindrome pot provocar els casos de cancer familiars aixi com indicar

I'estudi genétic adient a cada cas si fos necessari.

Aquest procés requereix un assessorament geneétic adequat referent a la
incidencia del cancer hereditari aixi com de les implicacions dels estudis genétics
que es puguin derivar. En el cas de les families que no esta indicat I'estudi
genétic es tracta d’assessorar en les recomanacions preventives dels familiars

en funcié dels antecedents de cancer familiar.

La Sociedad Nacional de Asesores Genéticos (NSGC) (15) va elaborar la
seguent definicié d’assessorament “El asesoramiento genético es el proceso de

ayudar a las personas a comprender y adaptarse a las condiciones médicas,
16
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psicolégicas e implicaciones familiares de las contribuciones genéticas a la

enfermedad”.

Per tant, 'assessorament genétic implica un procés de comunicacioé que tracta
tant els problemes associats amb I'aparicié o el risc d’aparici6 d’'una malaltia
genetica en una familia i que pot requerir diverses visites en funcio de les

inquietuds dels pacients i familiars.

Segons Mcgoldrick (16) el procés d’assessorament genetic es divideix en 3

etapes:
1. Identificacié d’individus o families a risc:

A la primera visita s’avalua el risc de cancer hereditari de la familia. Per a aixo,
és necessari recollir les dades de filiacid, aspectes d'interes sobre altres factors
exogens de risc oncologics (habits de salut, habits toxics, etc.) i es pregunta de
manera detallada el pedigri o historia familiar de la persona que consulta. Amb
aquesta informacié s’elabora 'arbre genealdgic on es recullen totes les dades
referents a la historia oncologica de la familia: tipus de cancer, qui els ha patit, a
quina edat, si han mort, a quina edat i quina va ser la causa. De la mateixa
manera, es recullen les dades d'altres patologies que puguin relacionar-se amb
les diferents sindromes hereditaries. Aquesta primera visita, pot generar al
pacient reviure i parlar de situacions médiques familiars i personals que poden
tenir una carrega emocional. Per aquest motiu és important propiciar un ambient
tranquil, de confianca i de proximitat que permeti al i a les pacients expressar-se

lliurement.

Després d’aquesta recollida de dades es pot, en alguns casos, ubicar a la familia

en funcié del risc en tres escenaris:

Risc poblacional o risc _baix: Equival al risc poblacional i no requereix

modificacions de les recomanacions i estratégies de cribratge poblacional.

Risc intermedi 0 ric moderat: Representa un increment de risc respecte a la

poblacié general i pot implicar recomanacions com avancar I'edat de l'inici de
cribratges poblacionals com per exemple iniciar mamografies als 40 anys en
comptes de als 50 com la resta de la poblaci6 o augmentar la frequencia
d’aquesta prova a anual en comptes de bianual.
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Risc alt: representa un risc molt alt amb relacio a la poblacié general. Gairebé en
tots els casos es recomana la realitzacié d’'un estudi genétic aixi com mesures

de reduccié de risc especifiques encara que no s’hagi identificat la mutacio.

Es disposa de programes i aplicacions informatiques, aixi com de taules de risc
gue ajuden en lI'assessorament, la més utilitzada en cancer de mama és el model
“Breast and Ovarian Analysis of Disease Incidence and Carrier Estimation
Algorithm” (BOADICEA) (17) que consisteix en un algoritme computacional que
permet calcular el risc de cancer de mama i ovari basat en la historia familiar del
pacient. S'utilitza també per a calcular la probabilitat de ser portador de
mutacions en els gens BRCAL i BRCA2.

Si es sospita d’una sindrome hereditaria concreta, s'expliquen els aspectes
clinics i recomanacions mediques perque, amb aquesta informacio, el pacient
comprengui les possibilitats que l'assisténcia sanitaria ofereix de seguiment en
relaci6 amb aquesta informaciod, la possibilitat de patir-la, aixi com orientar-li
sobre la necessitat 0 no de realitzar un test genétic. Amb aquesta informacié el

pacient pren la decisio de realitzar-se I'estudi genétic o no.
2. Consell genétic pre-test i la signatura del consentiment informat:

A la segona visita, si el pacient esta d’acord, es procedeix a la signatura del
consentiment informat que autoritza a la UCG a la realitzacié d'aquest estudi.
Posteriorment, es procedeix a l'extraccid de sang per a I'estudi dels gens que

puguin estar implicats en la sindrome de la que es sospita.

En I'etapa de consell genétic pre-test es proporciona informacioé sobre els riscos,

beneficis i limitacions de I'estudi.

Els riscos de l'estudi genétic poden ser: trastorns psicologics (ansietat,
culpabilitat, autoestima o depressio), perdua de privacitat, canvis en la dinamica

familia i una falsa sensacio de seguretat.

Segons Steven et al. (12) els beneficis de I'estudi genétic dels que s’informa
inclouen identificar la causa dels casos de cancer familiar, poder realitzar
mesures preventives personals i familiars del cancer, individualitzant el risc de

cada individu. D'aquesta manera s'oferiran mesures de prevencio o de diagnostic
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precog i es pot ajudar a plantejar opcions reproductives per a evitar la transmissio

d'una mutacié a futures generacions.

Els estudis genétics tenen com a limitacions la possibilitat d’'obtenir un resultat
no concloent o variants de significat desconegut, resultats que no indiquen amb
certesa que la causa del desenvolupament del cancer sigui d’origen hereditari o

no. En aquests casos no sempre existeixen mesures d'intervencio eficaces.

Gonzalez et al. (18) comenta que els resultats del test genétic es poden

classificar en:

- Test Informatiu:

Es aquell resultat que permet assessorar correctament a la persona que s'ha
realitzat aquest test. Dins d'aquest grup haurien dues opcions:

- Veritable Positiu:

Es dona quan a la familia s’ha identificat la mutacié en un altre familiar afecte i
en aquest cas es detecta la mutacié en un familiar sa, és a dir, ha heretat la
mutacio familiar . En aquest cas es pot determinar de manera més concreta el
risc de cancer de la persona sana, aixi com les opcions preventives adients per

a la sindrome identificada.
- Veritable Negatiu:

Es aquella situacio en qué, coneixent la mutacié familiar en un familiar afecte, en
aquest cas no s’identifica la mutacié en una persona sana de la familia, és a dir,
no ha heretat la mutacié familiar. En aquest cas el risc de la persona de patir
algun dels tumors associats a aquesta sindrome és similar al de la poblacié
general i no s’ha de sotmetre a cap mena de seguiment especial, excepte el

recomanat a la poblacié general.

- Test no informatiu:

Es aquell resultat negatiu en que no s’identifica mutacié en una familia amb
criteris clinics d’alt risc per a una sindrome hereditaria concreta. Es a dir, tot i els

antecedents personals i familiars de cancer no s’identifica cap mutacié.
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Coneixer si una persona €s portadora d'una mutacio en un gen de predisposicio
a patir cancer és essencial en el maneig del proband, és a dir, de la persona que
es realitza I'estudi i de la seva familia. No obstant aixd, quan no es detecta

mutacio familiar pot ser degut a diferents raons:

Problemes técnics amb I'analisi molecular.

* Selecci6 equivocada de la persona a qui fem I'estudi genétic.

* Fenocopia cancers de la familia que no sén causats per la mutacio
identificada sind que son esporadics de la poblacio. Per aquest motiu el
proband s’intenta que sigui qui hagi tingut el cancer en edat més jove i
que el cancer sigui un tipus d’acord amb la sindrome que s’estudia.

* Implicacions de gens desconeguts. L'existéncia de gens que encara no
s’han descobert.

* Resultat de significat incert. S’identifica una variant de significat incert en

el gen, és a dir, una diferencia pero que a dia d’avui no se sap si esta

relacionada amb el cancer o no. Aquests resultats es van classificant a les
bases de dades de laboratori mundials i es recomana als pacients tornar

a consultar en dos anys per si s’ha classificat com a benigna o patogénica.
3. Assessorament geneétic post-test i seguiment:

En aquesta visita es determinen les recomanacions familiars definitives referent
a la prevencio del cancer, també s’avalua I'impacte psicologic que el resultat de
I'estudi genétic pugui a haver tingut en el pacient. Encara que es conegui el gen
alterat que produeix la malaltia no sempre es poden oferir mesures preventives

eficaces.

2.3.2 Regulacioé formativa de I’assessor genétic

Resta et al. (15) manifesta que la situacié d’assessorament genétic en I'ambit
internacional és heterogénia, aixi com la regulaci6 dels professionals
especialitzats en aquest ambit. En paisos com els Estats Units, Canada, Japo,
Australia i Regne Unit I'assessor genétic és una professido ben establerta i
reconeguda. En aquests paisos existeix un organisme encarregat de I'acreditacio
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dels professionals per poder exercir d’assessor genétic aixi com programes

d’assessorament especific.

A Europa recentment, s’ha promogut I'establiment d’una acreditacié europea per
als professionals especialitzats en assessorament genetic. Els requisits per
obtenir aquesta acreditacio europea depen de les normatives dels paisos als
quals ja existia una acreditacié prévia. En aquests casos, es requereix una
formacio especifica d’assessor genetic, dos anys d’experiéncia laboral i un
Master en centres acreditats. Amb aquests requisits es pot accedir a la prova
d’acreditaci6 European Board of Medical Genetics, Division of Genetic

counsellors.

A Espanya no existeix una regulacio clara ni especifica tot i la demanda per part
de professionals i de pacients, malgrat que hi ha més de 3 milions d’afectats de
patologies genetiques. Fet que contrasta amb les recomanacions europees i les
lleis vigents de I'estat, com diu I'Article 55 de la ley Espafiola de Investigacion
Biomédica de 2007 que exigeix I'existéncia d’un procés d’assessorament genétic
a priori i a posteriori de qualsevol prova genética, en concordanga amb I'article
12 de la Convencién Europea de los Derechos Humanos y biomedicina. No
obstant aix0, la llei no especifica quins professionals han de donar
assessorament genetic, només especifica que han de ser professionals
degudament formats. L'any 2014 la cartera de serveis del Sistema Nacional de
Salud (Orden SSI/2065/2014, de 31 de octubre, por la que se modifican los
anexos |, 1l y Ill del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre) també va
incorporar I'assessorament genétic com servei, explicant ampliament en que
consisteix, rellevancia i contextos en qué €s necessari pero sense explicar la

formacié dels professionals que la realitzen.

2.4 Sindrome Mama i Ovari Hereditari

Steven et al. (12) refereix que aproximadament un 7% dels cancers de mama i
un 11-15% dels cancers d’ovari es consideren hereditaris, a causa d’'una mutacié

genetica heretada d’un dels pares.
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Els gens BRCA1 i BRCAZ2 son els gens que més s’associen als casos de cancer
de mama i ovari hereditari, en concret al cancer d’ovari serés d’alt grau. S’han
descrit altres gens d’alta penetrancia associats al cancer de mama: TP53 (també
associat a la Sindrome Li-Fraumeni), PTEN (també associat a la Sindrome de
Cowden), STK11 (també associat a la Sindrome de Puetz -Jeghers) o PALB2;
altres gens de moderada penetrancia com ATM ATM, CHEK2 y NBN. Altres
gens associats al cancer d'ovari: gens Reparadors MMR (MLH1, MSH2,
MSH6), RAD51C, RAD51D y BRIP1.

2.4.1 Mutacions als gens BRCA1i BRCA2

L’autor Kuchenbaecker et al. (19) exposa que el gen BRCA1 esta localitzat al
brag llarg del cromosoma 17 (17921) i el gen BRCA2 al cromosoma 13 (13q12).
Les proteines BRCA1 i BRCAZ2 actuen en les vies de reparacio de ’ADN i la seva
inactivacié mitjangant una mutacié provoca indirectament I'aparicié del tumor per
'acumulacié de mutacions en altres gens que regulen directament el cicle

cel-lular.

La penetrancia fa referéncia a la probabilitat que una persona portadora d’una
mutaci6 a BRCAL1/2 desenvolupi un cancer al llarg de la seva vida, se sol

expressar amb risc acumulat de cancer fins als 70 anys.

Al nostre entorn, el risc acumulat als 70 anys de cancer de mama en portadores
de mutacions a BRCA1 oscil-la entre el 40% i el 87% per les portadores de
mutacions a BRCA2 entre el 27% i el 84%.

El risc acumulat de cancer d’ovari en portadores amb mutacions a BRCA1
oscil-la del 16% al 68% i de I'11% al 30% per portadores de mutacions a BRCAZ2.

Les anteriors estimacions de risc tenen amplis intervals de confianca a causa de
les diferéncies de les mostres, les caracteristiques de la poblacio, les mutacions,
els métodes analitics, altres factors genétics i I'estil de vida/ hormonals que

poden ser possibles explicacions de la variacié d’aquestes estimacions de risc.

Resta et al. (15) afegeix que respecte al risc de Cancer de Mama (CM) en homes

€s mes elevat en portadors de mutaci6 a BRCA1/2 respecte a la poblacio
22



N . - Y L . . UNIVERSITAT
Master Universitari en Investigacio en ciencies de la infermeria * ROVIRA | VIRGILI

general. La probabilitat de desenvolupar CM en portadors de mutacio
a BRCA2 és del 8%, i de I'1% en portadors de mutaciéo a BRCA1L. A la poblaci6
general el risc de CM en homes és del 0,1%.

D’altra banda, I'autor Kuchenbaecker et al. (19) exposa que les manifestacions
morfologiques i patologiques de les neoplasies malignes de mama i ovari varien
en funcid de si es tracta de mutacions a BRCAL, BRCA2 o si son derivades de
cancers no hereditaris. Les portadores de mutacions BRCA1 s’identifiquen el
13% dels tumors tipus Carcinoma Medul-lar i Carcinoma Ductal Invasiu amb
relacio al 5% que es detecta en els cancers no hereditaris. A més amb freqiencia
sén tumors amb receptors hormonals negatius i sense la sobreexpressio de la
proteina Her-2 ('anomenat cancer de mama triple negatiu). El 90% dels tumors

deguts a mutacions BRCAL sén triple negatius.

Els tumors deguts a mutacions a BRCA2, al contrari que els de mutacions a
BRCA1, sén tumors amb receptors hormonals positius assemblant-se més als

tumors no hereditaris o poblacionals.

En el cas del cancer d’ovari els tumors de tipus serosos son els més prevalents

en pacients portadores de mutacions a BRCA1 i BRCA2 en un 63%.

Per tant, les manifestacions morfologiques i patologiques dels tumors
conjuntament amb la historia familiar del pacient sén indicadors rellevants a tenir
en compte en el procés d’assessorament genétic per associar-les o no a la

sindrome Mama i Ovari Hereditari aixi com indicar el corresponent estudi genetic.

2.4.2 Tumors associats a mutacions als gens BRCA1 i BRCA2

Els portadors de mutacions a BRCAL i BRCA2 augmenten principalment el risc
de desenvolupar cancer de mama i ovari. D’'altra banda, s’ha estudiat que

aguests gens també poden augmentar el risc d’altres tumors.

En aquesta linia I'estudi del Thompson, et al. (20) va manifestar que els portadors
de mutacions a BRCA1 presenten un augment de risc de cancer de pancrees
(RR=2,26), carcinoma d’endometri (RR=2,65), cancer de Cérvix (RR=3,72) i de
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cancer de prostata en menors de 65 anys (RR=1,82) (el risc de cancer prostata

en majors de 65 anys no esta augmentat).

Respecte als portadors de mutacions a BRCA2 també s’ha documentat un
augment de risc d’altres tipus de tumors com el de prostata, en aquest cas més
significatiu que en els portadors de mutacié a BRCA1 amb un RR=4,65, cancer
de pancrees (RR=3,51), cancer de vesicula biliar i conductes biliars (RR=4,97),
cancer destomac (RR=2,59) i melanoma maligne (RR=2,58) a més les
mutacions en aquest gen també augmenten la predisposicié del cancer de mama
en homes. Es freqiient que en les families d’alt risc els casos de pacients homes

diagnosticats de cancer de mama siguin portadors de mutacié a BRCAZ2.

Per tant, les mutacions a BRCAL1 i BRCA2 augmenten principalment el risc de

cancer de mama i ovari i poden augmentar en menys risc altres tumors.

2.4.3 Prevencio i seguiment de portadors de mutaciéo a BRCA1 i
BRCA2

El risc d’altres tipus de cancers addicionals, com els comentats anteriorment no
es considera suficient per ser inclosos en les guies de maneig clinic i es realitza
recomanacions en funcié de la historia familiar de cada cas, sense existir un

protocol comuU en aquest aspecte.

Les recomanacions i mesures preventives per portadors de mutacions als gens
BRCA1 i BRCA2 es realitzen d’acord amb la guia Espafola elaborada per la
“Sociedad Espafiola de Oncologia Médica” (SEOM) (18) i la guia Europea
elaborada per la “European Society for Medical Oncology” (ESMO) (19) i inclouen

les seguents:

En dones portadores de mutacié als gens BRCA1/2 es recomana:

= Ressonancia mamaria (RM) anual a partir dels 25-35 anys fins als 70 anys
afegint la mamografia anual dels 30 als 75 anys. Aguest seguiment es
realitza fins que es realitza la mastectomia bilateral o en els casos que les

pacients no es volen sotmetre a la Mastectomia Bilateral Profilactica.
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* Mastectomia Bilateral Profilactica (MBP). Cirurgia que consisteix en
I'extirpacio de les dues mames amb reconstruccié immediata sempre que
sigui possible. Ha demostrat un 90% de reduccié de risc de desenvolupar
cancer de mama, pero no queda clar el benefici referent a la supervivéncia
relacionada amb el cancer de mama. La técnica més utilitzada de la
mastectomia profilactica és la mastectomia conservadora de pell amb

extraccié del mugro.

= Salpingooforectomia Bilateral Profilactica (SOBP) cirurgia que consisteix
en I'extirpacio d’ovaris i trompes. Es recomana realitzar-la entre és 35-40
anys per mutacions a BRCAL i entre els 40-45 anys en mutacions a
BRCAZ2 una vegada satisfet el desig reproductiu. La diferéncia d’edat varia
a BRCA1 i BRCA2 perqué les portadores de mutacio a BRCA1 tendeixen
a desenvolupar el cancer d’ovari en edats més joves que les portadores
de mutacié a BRCA2.

Aquesta cirurgia redueix el risc de desenvolupar cancer d’ovari, trompa i
peritoneal en un 80%. Tot i aix0, queda un 5% de risc de carcinoma peritoneal.
La SOBP aporta un important benefici pel que fa a la reduccié de risc de les
pacients, pero aquestes han de ser informades en el procés d’assessorament
genetic dels efectes secundaris de la SOBP que sbn: simptomes vasomotors,
sequedat vaginal, dispareunia i altres relacionats amb la menopausa preco¢ com

'augment de risc cardiovascular i osteoporosis.

Aquestes recomanacions s’ofereix tant en dones portadores sanes com en

dones amb historia de cancer de mama.

En homes amb sindrome de mama i ovari hereditari amb mutacié a
BRCA1/2:

= Cribratge del cancer de prostata amb determinacié del marcador tumoral
PSA en sang de manera anual a partir dels 40-45 anys.

* En homes amb ginecomastia es poden realitzar mamografia anual i en
absencia d’aquesta autoexploraciéo mensual de les mames.
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Segons Sessa et al. (21) les dues guies coincideixen amb les recomanacions
perd no existeix un consens internacional clar en el risc optim per a recomanar
seguiment per RM. Alguns experts recomanen iniciar vigilancia amb mamografia
a I'edat que el risc estimat a 5 anys s’aproxima al 1% i afegir RMN a 'edat de la
pacient que el risc es de 2.5% pero hi ha experts que troben més practic

comencar amb mamografia i RMN a la mateixa edat.

En el cas de les mutacions de risc moderat ATM, CHEK2,6 NBN,
RAD51C, RAD51D i BRIP1 es recomana seguiment per mitja de mamografia
anual i control analitic del marcador tumoral CEA 125 en les dones i en els homes

control analitic amb PSA .

generacion  Deteccion de cancer de mama Deteccion de cancer de ovario Otros examenes de deteccion de cancer
BRCAI/BRCA2  Mujer Semestralmente se puede considerar Cribado anual con PSA para cancer de prostataa

ecografiatransvaginaly Ca.125 desdelos  partir de los 40 afios, Recomendado en BRCA2,y

. 30 aros hasta la edad de RRSO o para ofertaen BRCA1(II,B)
RM de mama anual con contraste a partir delos  quienes no han elegido RSO (111,C)

al
30-70aros (11,A) Considerar la vigilancia del cancer de pancreas con
USE y RMen portadores con un familiar de primer
grado con cancer de pancreas desde los 50 afios 0 10
afos antes del diagndstico mas joven de la familia

Mamografia anual desde los 30 a los 75 afios
cd
(1,A) (10

Hombres Considerar el examen de la piel ylos ojos parala
deteccion de melanoma segln los factores de riesgo
personales/familiares (I11,C)

No hay evidenciade beneficio clinico del cribado

mamario (Ill, C) . Considerar lamamografia en el

casode ginecomastia

Figura 3. Cribratge de cancer en portadors de mutacions BRCA1/2. Font; Sessa et al. (21)

En aquesta sindrome hereditaria, existeix un biaix en les mesures terapéutiques

preventives entre homes i dones.

2.5 Cancer de Colon no Poliposic o sindrome de LYNCH

El 5-6% dels cancers colorrectals ( CCR ) es consideren hereditaris. La sindrome
de Lynch o de Cancer de Colon Hereditari No Poliposic és el principal
responsable. Es degut a mutacions en els gens MLH1, MSH2, MSH6, PMS?2 i
EPCAM.

L’autor Sessa et al . (21) manifesta que en la sindrome de Lynch el CCR es

caracteritza per aparéixer a una edat mitjana més primerenca que els casos
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esporadics, és a dir als 50 anys o per sota d’aquesta edat. El CCR es localitza
meés sovint en el colon dret i amb freqiiéncia apareixen tumors sincronics
0 metacronics. El segon tumor més frequient és el cancer d'endometri, seguit de

cancer d’ovari i cancer d’estébmac.

També que aproximadament en un 50-60% de les families amb criteris clinics de
Sindrome de Lynch no s'identifica una mutacié en els gens MMR. En l'actualitat,
I'ls de panells de gens multiples per sequienciacié massiva ha permés detectar
variants patogéniques altres gens com a POLE, POLD1, MUTYH, APC, BRCA1,
BRCA2, CHEK2 oATM. Hi ha families amb agregaci6 de casos
de CCR exclusivament, denominat Carcinoma Colorectal Familiar tipus X, en els
guals encara no s'ha pogut identificar un gen o gens responsables.

Les recomanacions preventives en aquest cas també es realitzen d’acord amb
la guia ESMO i la guia SEOM abans esmentades i que inclouen les seguents

mesures preventives:

Recomanacions en dones amb sindrome de LYNCH

* En aquesta sindrome a I'estar augmentat el risc de cancer d’ovari a les
dones se’ls ofereix SOBP de la mateixa manera que en la sindrome mama
i ovari hereditari. En el moment que la dona hagi complert desig

reproductiu als 35-40 anys aproximadament.

= Control analitic amb marcador tumoral CEA (marcador tumoral de cancer

de colon) i CEA 125 (marcador tumoral de cancer d’ovari).

= Biopsia endometrial anual.

= Mamografia anual i ressonancia mamaria. En aquest cas el risc de cancer
de mama és de dues vegades en comparacio a la poblacié i no s’ofereix
la mastectomia profilactica en comparacio amb la sindrome mama i ovari
hereditari que el risc de cancer de mama es tractava de 20 vegades més

en comparacié amb la poblacio.
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= Colonoscopies a partir dels 40 anys o 5 anys abans del diagnostic meés
jove a la familia i amb una freqiencia maxima de cada 5 anys. El

seguiment el realitza 'oncoleg de la UCG conjuntament amb el digestoleg.

Recomanacions en homes amb sindrome de LYNCH

= Colonoscopies a partir dels 40 anys o 5 anys abans del diagnostic més

jove a la familia i amb una freqiiéncia maxima de cada 5 anys.

= Control analitic anual del marcador CEA.
De la mateixa manera que succeeix amb la sindrome de MOH, existeix un biaix

de mesures preventives entre homes i dones també en la sindrome de LYNCH.

2.6 Impacte psicologic dels estudis genetics en cancer hereditari

L’autor Hirschberg et al. (22) comenta que els estudis genetics en cancer
hereditari podent tenir moltes implicacions per als pacients. Implicacions pel que
fa a intervencions preventives com les comentades anteriorment i també
psicologiques, ja que, durant el procés d’assessorament reben informacio del risc
de cancer propi i familiar, mesures de prevencié, opcions reproductives i la
responsabilitat de compartir els resultats amb els seus familiars. Es important
entendre l'impacte psicoldgic que aquest procés pot generar en aquests

pacients.

També manifesta que a part del resultat de I'estudi genétic hi ha altres factors
que poden influir en el benestar psicoldgic d’aquests pacients. Tenir antecedents
d’ansietat o depressio, tractament amb psicofarmacologia i sobreestimar el risc
de cancer familiar s’associen amb un major impacte psicologic durant I'estudi

genetic.

Aixi com, tenir fills i ser la primera persona de la familia en realitzar-se I'estudi
genétic també influeix en 'impacte emocional. Un altre factor és la mort recent

d’un familiar a causa del cancer, especialment si és el pare o la mare.
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Per altra banda el mateix autor expressa que la personalitat del pacient també
pot ajudar a predir 'impacte psicologic dels estudis genétics. Com és el cas

d’estils d’afrontament passius o d’evitacié també s’han associat amb més afliccié.

Factores Factores -
psicologicos familiares e
* Antecedentes de +*Tener hijos =Estilo de
ansiedad +Ser el probando afrontamiento
*Elevada ansiedad o || «-Muerte reciente de pasivo o evitativo
afliccion antes del un familiar debido
estudio a cancer
*Elevada hereditario
percepcion de
riesgo

Figura 4. Factors que s’associen a major impacte psicologic dels estudis genétics. Font: Sessa
etal. (21)

3. OBJECTIU

Coneixer els sentiments, pensaments, reflexions i vivencies dels pacients
oncologics als que se’ls ha identificat una mutacio en I'estudi genétic i descriure

com aquest resultat influeix en la seva vida.

4. METODOLOGIA

4.1 REVISIO BIBLIOGRAFICA

4.1.1 Termes utilitzats per la recerca bibliografica

La cerca bibliografica s’ha realitzat a partir de I'objectiu d’estudi plantejat.

A partir d’aquest objectiu s’ha realitzat la revisié bibliografica mitjangant les
paraules clau DeCS i MeSH : malestar emocional, cancer, estudio genético i

asesoramiento genético. A la seglent taula es mostren els termes utilitzats.
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Malestar emocional Emotional distress Emotional impact,

Psychologic implication

Céncer Cancer, oncology Hereditary cancer
Estudio genético Genetic study, Genetic testing,
Multigene panel actionability findings,

Hereditary syndromes

Asesoramiento genético Genetic Counselling Opportunistic screening

Taula 1. Termes utilitzats per la recerca bibliografica. Elaboracié propia.

4.1.2 Estrategies de recerca a les bases dades utilitzades

La cerca bibliografica d’aquests termes s’ha realitzat a les bases de dades
CUIDEN, PUBMED ,CINHAL i tesis en xarxa.

Les estratégies de cerca bibliografica s’han realitzat mitjangant diverses cerques
sistematiques de la literatura cientifica a les bases de dades abans esmentades

de la segient manera:

- CUIDEN: amb el tipus de recerca booleana amb els termes “Test AND

genetico AND cancer” es van obtenir 8 resultats.

- PUBMED: amb cerca avangada amb els termes “(Multigene panel) AND
(actionability findiy findings)” es van obtenir 135 resultats. En el cas de
cerca avangada amb els termes de cerca “(psychological implications)
AND (of secondary and incidental findings in cancer)’ es van obtenir 2

resultats.

- Alabase de dades CINHAL amb cerca basica amb els termes “hereditary

cancer/tots idiomes rang 2017-2024” s’obtenen 63 resultats.

- A tesis en xarxa amb cerca avancada amb els el terme “Asesoramiento

genético en cancer” es va obtenir 3 tesis.
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- S’ha realitzat una scoping review de la tematica seguint I'exploracio

d’articles que han estat sotmesos a una lectura critica i escollits per la

seva alta validesa utilitzant els criteris CASPe i també les recomanacions

PRISMA.

CUIDEN Study AND genetic 8
AND cancer

PUBMED Multigene panel) AND 135
(actionability find
findings)

PUBMED (emotional distress) 2
AND (of secondary and
incidental findings in
cancer

CINHAL Emotional distress 63

hereditary cancer/tots

Tesis en xarxa
en cancer

Asesoramiento genético 3

Taula 2. Estratégies de recerca a les bases dades utilitzades. Elaboraci6 propia.

4.1.3 Criteris d’inclusié i exclusié de la recerca bibliografica

Publicacions centrades en
oncologics amb estudis geneétics

pacients

Idioma ; Anglées i espanyol
Publicacions que parlin
hereditari

del cancer

Publicacions de l'impacte emocional als
estudis genétics

Altres patologies que no siguin cancer

Publicacions amb altres idiomes que no siguin
anglés i espanyol

Publicacions de més de 6 anys de publicacié

Taula 3. Criteris d’'inclusié i exclusio de la recerca bibliografica. Elaboracio propia.
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4.1.4 Seleccié d’articles

Abans d’iniciar la seleccio d’articles es va eliminar 25 articles duplicats identificats

en les diferents bases de dades utilitzades.

Després de la recerca bibliografica inicial es van identificar 211 articles en total
a la recerca conjunta de les bases de dades cientifigues esmentades
anteriorment. 152 van ser exclosos del total inicial de 211 articles després de
llegir el titol i el resum. Dels 59 restants, es van eliminar els duplicats i després
de llegir el titol i el resum es van seleccionar 49 i d’aquests es van excloure 10
articles que no complien amb els criteris d’inclusié. Es van obtenir 39 articles i
seguidament es van excloure 4 articles que no complien amb els criteris CASPe.

Finalment, se seleccionen 35 articles (veure figura 4).
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Identificacio de nous estudis per bases de dades i arxius |

Registres identificats mitjancant

la cerca a bases de dades: Registres eliminats abans de 1a

CUIDEN:n=2 seleccio:
E_,LJ@M];J;(: [n=1}3?) | Registres duplicats eliminats (25)

CINHAL: (63)
Tesis en Xarxa:(n=3)
Total n=211

o l
Registres seleccionats segons
tital i resum —

(n=59)

Registres després d'eliminar _
duplicats _ Registres exclosos
(n=43) (n=10)

l

Registres després d'avaluar-los

a text complet per elegibilitat ——»| Registres exclosos a text

(n=39) complet:

- Mo compleixen criteris
dinclusio (n =4 )

AChH

Identific

Registres exclosos
(n=152)

Cribratge

Repistres inclosos a la revisio
in=35)

Elegibilitat

Figura 4. Diagrama de flux. Elaboraci6 propia.
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4.2 DISSENY, METODOLOGIA | JUSTIFICACIO

Es va realitzar un estudi descriptiu transversal mitjancant la metodologia
qualitativa fenomenologica, en el que es van dur a terme entrevistes
semiestructurades individuals en dos periodes; el mes de gener de 2023 i el mes

de marg de 2024 a I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus.

En un primer periode, de I'1 de gener fins al 31 de gener de 2023 es van
entrevistar dos pacients oncologics i en un segon periode de I'1 de marg al 31 de
marg¢ 3 pacients oncologics més. El segon periode representa la continuacio i

ampliacié de I'estudi inicial que corresponent al mes de gener.

Es va elaborar un guié (annex 1) per poder fer les entrevistes semiestructurades
perque no es va trobar cap guio a la literatura revisada que permetés respondre
I'objectiu plantejat. El guié va constar d’11 items, el primer per recollir les dades
sociodemografiques i els deu restants que feien referencia a I'impacte emocional

gue podia tenir el resultat mutacié en els i les participants.

D’acord amb l'autor Navarrete (23) es va utilitzar I'enfocament fenomenologic, ja
que aquest enfocament permet a l'investigador/a aconseguir una comprensio
més profunda de l'experiéncia viscuda, prendre consciencia aixi com els

significats referents al fenomen d’estudi.

L’estudi es va dur a terme a la Unitat de Consell Genétic en Cancer (UCGCH)
de I'Institut d'Oncologia de Catalunya Sud (IOCS) de I'Hospital Universitari Sant
Joan de Reus (HUSJR).

4.3. POBLACIO | MOSTRA

En el primer periode, de I'1 al 31 de gener es van seleccionar 2 pacients, un
home i una dona diagnosticats de cancer, als que se’ls havia identificat una
mutacio genetica associada al cancer i que estiguessin realitzant controls a
I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus. En el segon periode, es va seleccionar

2 dones i 1 home amb les mateixes caracteristiques que els casos anteriors. Per
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la seleccid d’aquests participants es van establir els seguents criteris d’inclusio i

exclusio:
Criteris d’inclusioé
Pacients diagnosticats de cancer.

e Pacients que compleixen els criteris clinics del Servei Catala de la Salut per
sotmetre’s a l'estudi genétic que se’ls hagin realitzat el corresponent
assessorament genetic pretest.

e Pacients a qui se I'hagi identificat una mutacié genética incidental o no

indiferentment del sexe.

e Estiguessin realitzant controls a la UCG de 'HUSJR de la sindrome

hereditaria corresponent.
e Pacients majors d’edat.
Criteris d'exclusio

Pacients amb deficiencies cognitives i que no compleixen els criteris d’inclusio.

Procediment d’adquisicié de la mostra

La mostra es va definir en funcié de les caracteristiques previament descrites i
de la incidéncia del resultat mutacié identificat a I'estudi genétic. Es va adquirir

de la segient manera:

1. Identificacié de la poblacié d’estudi: La infermera que realitza la
investigacio és la mateixa que realitza 'assessorament genétic a la UCG.
Per tant, detectava als pacients que se’ls havia identificat una mutacio
genetica en el seu estudi genétic ja que, la Unitat de Biologia Molecular
del propi centre, que analitza les mostres, lliurava aquests resultats a la
infermera per la corresponent gestio i planificacié de les visites mediques
de seguiment, dintre de les seves tasques assistencials habituals. També

es van poder identificar aquests pacients en la tasca habitual de preparar
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els casos familiars per les agendes médiques de les dues doctores de la
UCG.

2. Inclusié a I'estudi: S’incloien els i les pacients en el moment que
acudien de manera programada a la visita de control amb les doctores
d’oncologia médica de la UCG pel corresponent seguiment de la sindrome

hereditaria identificada.

3. Contacte amb els participants: Al finalitzar la visita de control, la
investigadora principal explicava als possibles candidats, I'estudi i els
oferia la possibilitat de participar de manera voluntaria.

4.4 INSTRUMENTS DE RECOLLIDA D’INFORMACIO

Com a técniques per la recol-lecci6 de dades es va realitzar I'entrevista
semiestructurada als participants de la investigacié prévia signatura del
consentiment informat (CI) (annex 2). D’acord amb l'autor Hernandez (24) es va
seleccionar I'entrevista semiestructurada com a técnica qualitativa, perqué
permet valorar els sentiments, pensaments, reflexions i vivencies que el resultat
mutacié ha generat al pacient mitjancant les seves expressions i discursos. A
més l'autor Alegre (25), exposa que l'entrevista utilitzada amb un format
semiestructurat, pero alhora amb preguntes obertes permet als pacients

expressar-se de manera més o menys extensa.

L’entrevista es va portar a terme a la consulta d’infermeria de la UCG amb una
durada mitjana de 51 minuts (entre 45 i 57 min). Totes les entrevistes van ser
realitzades per la mateixa investigadora principal, de manera presencial. Les
entrevistes s’iniciaven amb la corresponent benvinguda i presentacio, es
recollien les dades sociodemografiques i finalment tenia lloc I'entrevista. Es va
aprofitar I'espai de la consulta d’infermeria per crear un entorn tranquil que
afavoris una relacio de confiangca amb els entrevistats i que aquests es poguessin

expressar sense interrupcions externes.

De la historia clinica es van extreure les dades sociodemografiques referents al
genere dels i les participants: dona/home i les variables cliniques: tipus de cancer

i tipus de mutacié identificada. Dades que també es pregunten a la entrevista.
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4.5 ANALISIS DE LES DADES

Les dades dels discursos van ser transcrites i analitzades d’acord amb els
metodes establerts d’analisi tematica inductiva que d’acord amb l'autor Fuster
(26) consisteix a realitzar una lectura exhaustiva de la transcripcié dels discursos
dels pacients per poder posteriorment classificar les dades per tematica o
categoria. Seguidament, té lloc la categoritzacié i codificacié d’aquestes dades
amb les quals s’identifica aquella informacié del text que il-lustra una idea
tematica relacionada amb el codi i es presenta com una abreviacio de la idea del
tema. En aquest cas, aquest procediment es va realitzar de manera manual.
Referent al tractament de les dades, es va realitzar a partir de I'explotacié del
material i de la lectura exhaustiva dels discursos dels pacients amb I'objectiu
d’entendre i comprendre els missatges que volen transmetre. Finalment, tal com
exposen lbarra-Saiz (27) i Piza (28) es va procedir a I'analisi exhaustiva de les
dades per categories procedint a la seva interpretacié relacionant cada categoria

mitjancant la verificacié de la bibliografia i del mateix sentit.

5. CONSIDERACIONS ETIQUES

En relacié amb els aspectes étics i legals, la present investigacié ha respectat en
tot moment el Reglament de la Unié Europea (UE) 2016/679 del Parlament i del
Consell, de 27 d'abril de 2016, relatiu a la proteccié de les persones fisiques
quant al tractament de dades personals i lliure circulacié d'aquests per a
assegurar I'anonimat de tots els subjectes entrevistats i la Llei organica 3/2018,
de 5 de desembre, de proteccié de dades personals i garantia dels drets digitals.
Dit aix0, el mateix dia de l'entrevista, es va informar els i les entrevistades de la
naturalesa i caracteristiqgues de I'estudi i tot seguit se'ls va proporcionar el CI.
D'aquesta manera, mitjancant la seva signatura, autoritzaven la participacio en
I'estudi.

L'emmagatzematge i I'accés tant de les dades de caracter personals com les
gravacions es va realitzar a I’'Hospital Universitari Sant Joan de Reus i van ser
limitats als investigadors de l'estudi. Per tant, aquests documents estan

Gnicament a l'abast de les investigadores sent elles les responsables del seu
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emmagatzematge. Una vegada el projecte es doni per conclos, aquesta

informacio i documentacié sera destruida en cinc anys.

Aquest estudi s’ha compromeés a ser objectiu i honest d’acord amb el fet que
I'etica és un element central a la integritat cientifica. L'estudi s’ha realitzat seguint

els criteris etics que estableix la declaracio de Helsinki (1946).

S’ha complert la normativa de la Ley de recerca biomédica y buenas practicas

en investigacion.

El projecte no ha implicat la utilitzacié de tractaments, productes farmacologics

ni proves diagnostiques que poguessin posar en risc la salut dels participants.
Per la realitzacio del projecte han estat presents els aspectes seguents:

- Autoritzacio del director del servei doncologia de 'HUSJR (annex 3).
L’autoritzacio es va sol-licitar per escrit mitjangant la carta de presentacio del

projecte (annex 4).

- Document de declaracié de responsabilitats de la Universitat Rovira i Virgili
(annex 5).

-L’estudi forma part del projecte d’investigacié “Programa de consell genétic en
predisposicié hereditaria al cancer” aprovat pel comité d’ética d’investigacié amb
medicaments (CEIm) de linstitut d’Investigacié Sanitaria Pere Virgili ('lISPV)
amb indicacié i coneixement del cap de servei d’oncologia, acceptat amb el codi
CEIM: 134/2018.

- Full informatiu i consentiment informat per tots els i les pacients que acceptin

participar en I'estudi.

- La proteccio de les dades personals s’ha realitzat de la segient manera:

e Elsiles pacients estan identificats al sistema SAP (sistema informatic de
I'entitat).

e El procés de codificacio el va realitzar la mateixa infermera investigadora
de l'estudi i va consistir a assignar al numero d’histdria un numero

comengant pel nimero 1.
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e Les dades s’han emmagatzemat en una base de dades d’us exclusiu del
personal investigador i protegit per mitja de contrasenya durant cinc anys
maxim permeés per llei, al servei d’oncologia de I'Hospital Universitari Sant
Joan de Reus en acceés restringit als investigadors del projecte.

e L’entitat responsable del tractament de les dades és el mateix Hospital
Universitari Sant Joan de Reus amb direccio postal a Avda Doctor Josep
Laporte,2, 43204 Reus, Tarragona. Tel. 977 310 300 ext. 50112.

L’autora declara que no existeixen conflicte d’interessos.

6. RESULTATS | DISCUSSIO
Caracteristiques sociodemografiques i cliniques dels i les participants

Es van incloure cinc participants, tres dones i dos homes, amb una mitjana d’edat
de 55 anys (40-70 anys). Tres dones diagnosticades de cancer de mama, dos
homes de cancer de colon. Dues de les dones portadores de mutacié en gens
BRCAL i BRCA2, la darrera dona al gen ATM, un dels homes al gen MLH1 i el

darrer home portador de mutacio al gen MSH6 (taula 4 i 5).

Edat mitja 55 anys
Geénere 3 dones 2 homes

Taula 4.Variables sociodemografiques dels i les participants. Elaboraci6 propia

Diagnostic oncologic 3 cancers de mama (dones)
2 cancer colon (home)

Mutaci6 genetica 1 BRCA 1 ( cancer mama)

identificada 1 BRCA2 (cancer mama)

1ATM ( cancer mama)
1 MLH1 (cancer colon)
1 MSH6 (cancer colon)

Taula 5. Variables cliniques dels i les participants. Elaboracié propia
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S’identifiquen quatre categories significatives recollides amb la técnica
qualitativa entrevista semiestructurada que corresponen a: sentiments,
pensaments, reflexions i vivéncies. Per interpretar les interlocucions, cada cita
directa va acompanyada d’una referéncia: (E) d’entrevista acompanyada del

numero d’entrevista en aquest cas: E1 ,E2, E3,E4 i E5.
e Sentiments

Aquesta categoria fa referéncia als sentiments i emocions que experimenten els
pacients quan els informen del resultat de mutacio6 a I'estudi genétic. La majoria
dels pacients coincideixen que el resultat els va generar sentiments de por,
vulnerabilitat, patiment, expectacio, tristesa i culpabilitat. Aquests corresponen a
matisos de la categoria sentiments, é€s a dir, subcategories que a continuacio es

detallen.
Por

Una de les pacients entrevistades, dona de 40 anys diagnosticada de cancer de
colon expressa “por astronomica” ( E1,42), “un caos mental” (E1,43), “el que més
em preocupava era que els meus fills poguessin tenir cancer” (E1,21), de la
mateixa manera la segona entrevista, home de 48 anys diagnosticat de cancer
de gastric “por a que els meus fills i germans puguin heretar el cancer” (E2,30),
una altre pacient diagnosticada de neoplasia de mama als 58 anys expressa “li
he de dir que els dies abans de la visita estava una mica nerviosa tenia por
d’haver-me de fer alguna altra cirurgia "(E3,10) , la reaccié d’una altre pacient va
ser “no puc viure aix0 també, encara estic amb tractament” (E4,15), “Tinc
por’(E4,17), coincideix amb una altre pacient que diu “és igual tot fora encara

gue em quedi sense pits” (E5,20).

D’altra banda, també s’observa que els pacients amb mutacié que no tenen
indicacio de cirurgies preventives expressen sentir-se més tranquils i disminueix
la por com comenta aquesta pacient “que no calgui cirurgia em va tranquil-litzar”
(E2,5).

Relacionat amb aquesta categoria, destaca l'article de I'autor Bosch et al. (29)

que va estudiar quins factors poden influir en el benestar dels pacients a qui se’ls
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ha identificat una mutacié genética. Aquest estudi multicéntric i amb una mostra
representativa de 155 participants, va utilitzar I'escala Hospital Anxiety and
Depression Scale (HADS) (29), escala amb traduccié validada a I'espanyol que
mesura I'ansietat i la depressio en el pacient hospitalitzat. Una de les preguntes
d’aquesta escala, dins de la valoracié de l'ansietat, t¢ a veure amb la por,
concretament la pregunta; “¢tiene la sensaciéon de miedo, como si algo terrible
fuera a suceder?” perd no es pot identificar en el resultat global d’aquest a
I'estudi, ja que aquesta pregunta forma part del conjunt d’items de I'escala per
avaluar l'ansietat i la depressié de manera global, pero entenem que si que
podria influir en el seu resultat. La investigacié va concloure que I'estudi genétic
no implica un augment significatiu d’ansietat i depressié amb aquests pacients.
El mateix estudi exposa que l'instrument utilitzat pot ser una limitacio, ja que no
és especific per aquesta tematica i proposa el Cuestionario Multidimensional de

la Evaluacién del Riesgo de Cancer (MICRA) (29) per a futures investigacions.

L’estudi Sanz et al. (30) utilitza aquest questionari per analitzar I'impacte
psicosocial dels estudis genetics en pacients amb resultat mutacio i als que no
se’ls ha identificat mutaci6. El resultat obtingut no va evidenciar diferéncies
significatives de malestar psicosocial ni en funcié del resultat, ni per diagnostic
de cancer previ. Els autors manifesten la necessitat de realitzar més estudis per
I'adaptacié espanyola del questionari MICRA aixi com disposar d’eines

especifiques per estudiar aquest impacte psicosocial en aquest col-lectiu.

En aquest estudi el sentiment de por es troba present en tots els pacients
entrevistats amb expressions com les comentades anteriorment. Es possible que
les discordances entre els resultats obtinguts de la bibliografia i aquest estudi
tinguin a veure amb el fet que no es disposa d’'una eina de mesura concreta per

aguesta tematica.
Vulnerabilitat

Aquesta subcategoria fa referencia al sentiment que en qualsevol moment es pot
perdre 'autonomia perque aparegui de nou la malaltia, és a dir, a la incertesa del
gue pugui passar amb expressions com la de la senyora abans comentada de la

segona entrevista “mai acabaré amb aixd” (E3,23), “sensacio que fas pena”
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(E3,36), en el cas d’'un pacient amb malaltia avangada “el resultat em fa sentir
encara mes vulnerable perqué el meu cos és més propens al cancer” (E4,41).
Coincideix amb un altre pacient que expressa “el resultat em fa sentir fragil
perqué tinc el gen que augmenta el risc” (E5,25) o la pacient de la primera
entrevista “el resultat m’empeny a una situacié de vulnerabilitat i de més por”
(E1,10).

Expectacio

Aquesta subcategoria fa referéncia al primer impacte o reaccié del pacient
referent a la noticia i la majoria el descriuen de la seguent manera: "em quedo
paralitzada” (E3,14), “expectante” (E2,48). “un xoc” (E1, 44),“ és la segona mala

noticia després del diagnostic de cancer” (E4,23).
Patiment

Es una paraula que trobem freqiientment durant totes les entrevistes amb
expressions com “un mes patint” (E1,39), “aixd vol dir que tindré cancer
d’estomac també, aixo és un patir constant” (E2,10), “pateixo pels meus fills i
germans” (E3,15), "significa patir sempre” (E4,18), “ara que ja havia acabat ara

torna a patir per una altre cirurgia i que no torni a sortir’ (E£5,30).
Tristesa

Sentiment molt freqlent també durant L’andlisi de les dades amb expressions
com les seguents: “he sentit compassio i tristesa” (E3,38), “he sentit pena i

tristesa per les filles” (E5,30), “em sento desolat, aixd no acabara mai” (E4,30).

Referent als sentiments de vulnerabilitat, expectacid, patiment i tristesa no s’han
identificat referéncies en que s'hagi estudiat aquesta tematica ni estudis
relacionats com en el cas anterior. Possiblement, per 'escas nombre d’estudis
qualitatius, ja que aquests permeten aprofundir en aquestes questions per mitja

d’altres tecniques de recollida de dades com pot ser I'entrevista.
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Culpabilitat

Sentiment que els genera el fet que la mutacié es pugui transmetre de generacio
en generacio, sensacio que posen en perill als familiars amb expressions com la
de la primera pacient entrevistada “culpable per transmetre la mutacié als meus
fills, m’han tocat el que més m’estimo” (E1,30), “em sap molt greu pels meus fills
i germans” (E5,40), “sort que no tinc fills, perdo em sap greu pels germans, i com

li dic aix0 als meus pares son grans se sentiran culpables” (E3,41).

D’altra banda, també s’observa que els pacients que no tenen fills aquest
sentiment té menys rellevancia, com és el cas d’aquesta pacient que explicava

“la veritat és que em sento més tranquil-la i com que no tinc fills...” (E2,24).

Pel que fa al sentiment de culpabilitat, 'autor Marcos. E (31) en la seva tesi
doctoral estudia les implicacions cliniques i psicologiques dels resultats de
mutacio IF i observa que els individus poden experimentar sentiments de culpa
per poder transmetre la mutacié a la descendéncia. Fet que coincideix amb

aguest estudi.
Pensaments

Aquesta categoria fa referencia als pensaments que els pacients expressen en
coneixer el resultat de la mutaci6. Amb les entrevistes coincideixen que el
pensament més freqlient és el de la preocupacié per tenir cancer de nou i la
preocupacio perque els fills puguin heretar la mutaci6 amb expressions com la
que comenta la primera pacient entrevistada “plantejar-me qué en qualsevol
moment podries tornar a tenir cancer” ( E1,10), o al segon entrevistat “em sap
greu pels meus germans i fills ficar-los en aquest lio” (E2,40), “és una mala noticia
el fet de saber la mutacio, la segona després del cancer per mi” (E2,32) “tot fora

encara que em quedi sense pits” (E5,20).

L’autor Oliveira et al. (32) no estudia directament els pensaments que pot implicar
el resultat mutacio, pero si que va investigar com influeixen les proves genetiques
a l'ansietat, depressié i a la qualitat de vida mitjangant un assaig amb la sindrome
hereditaria de cancer de mama i ovari amb tres escales: I'escala Hospital Anxiety
and Depression Scale (HADS) i el questionari de Calidad de Vida (CV) de
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I'Organitzacié6 Mundial de la Salut (OMS) (WHOQL_BREF) (32) obtenint el
mateix resultat que els estudis revisats, nivell d’ansietat i depressié no elevats
significativament. En aquest estudi, és rellevant el fet que els autors manifesten
que els i les pacients poden tenir altres reaccions emocionals que poden
comprometre el seu benestar psicoldgic com les preocupacions en I'ambit
individual i familiar, les preocupacions de risc de transmissio a la descendeéncia,
les preocupacions de desenvolupar altres tumors i I'eleccio d’estratégies de
prevencié i reduccid de risc també poden contribuir a una major angoixa
psicologica al llarg del procés d’investigacié genética. L’estudi conclou que se
sap molt poc referent al patiment psicoemocional experimentat pels pacients
sotmesos a proves genetiques i que calen més assajos clinics. Per tant, I'estudi
abans esmentat coincideix amb aquest estudi en qué els estudis genétics poden
generar preocupacions que poden influir en el benestar de les persones. A més,
també identifica la mancanca d’informacié referent al patiment emocional generat
per aquests estudis. Aquesta investigacio podria afegir evidéncia cientifica a

aguest estudi.
Reflexions

Aquesta categoria fa referencia a les reflexions que elabora el propi pacient
referent al resultat mutacié i també s’identifiquen les subcategories : rebuig a la

part del cos i reflexions positives.

Pel que fa a les reflexions de les dades recollides és frequent el voler operar-se
rapid per rebuig a la part del cos que pot tornar a tenir cancer amb expressions
com “un cop ho he sabut vull treure’m els pits i ovaris rapid, demanaré visita
rapid. Potser semblo pesada pero no ho necessito fora” (E3,50) i amb “és igual
tot fora encara que em quedi sense pits” (E5,20). També, s’observa que quan no
esta indicada la cirurgia la pacient se sent més tranquil-la tal com expressa
“bueno m’ha tocat a mi pero al no caldre cirurgia i com que voste m’ha dit que no
em preocupi perqué no augmenta molt el risc, la veritat €s que em sento més
tranquil-la i com que no tinc fills...“ (E2,24). D’altra banda, també hi ha reflexions
positives a aquesta informacié com la de la primera pacient entrevistada que
expressa que “crec que en el fons soc una privilegiada de saber-ho” (E1,45) “No
em puc queixar del seguiment” (E3,31).
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Vivencies

Aquesta categoria fa referencia a com viuen el resultat de mutacio, ja que poden
sorgir pensaments i sentiments relacionats amb aquest resultat que poden
afectar o no a la seva experiéncia, per tant, I'objectiu d’aquesta categoria és

analitzar com aquesta experiéncia pot afectar a aquests pacients.

Amb les entrevistes s’observa que en quatre pacients entrevistades els influeix
en la seva diaria, en el descans nocturn, implica patiment pel resultat del
seguiment de les proves els genera incertesa, i expressen viure-ho amb por i
patiment. La primera pacient verbalitza “no em passava pel cap” (E1,8), “va ser
com reviure el dia que em van diagnosticar el cancer” (E1,9), “no descansava a
la nit” (E1,17), “ho vaig viure fatal” (E1,16), “una incertesa constant” (E1,27), en
el cas de segona pacient “no em podia creure que aixo m’estigués passant a mi”
(E2,24), “durant el dia em ve al cap, estic sempre pendent d’aixo (E2,33),
“sempre em poso en lo pitjor” (E2,5) i també vivéncies positives com I'expressada
per la tercera pacient entrevistada “m’he sentit molt acompanyada pels

professionals, expliqueu les coses molt bé “(E3,40).

Pel que fa a les reflexions i vivéncies I'estudi de Di Mattei et al.(33) exposa que
els impactes emocionals viscuts poden afectar directament a la qualitat de vida
dels pacients amb cancer en tractament o en seguiment clinic i també depén de
la magnitud d’ansietat i de depressié que pot desencadenar el test genétic. Per
tant, la vivéncia de patir cancer o d’haver-lo patit afegit al test genétic pot afectar
a la qualitat de vida dels pacients. En el nostre estudi no s’ha estudiat I'impacte
emocional que els pacients tenien abans de realitzar I'estudi genétic i es podria
tenir en compte, ja que com diu l'autor pot agreujar-se en el procés de I'estudi

genetic.

En aquesta mateixa linia s’afegeixen autors com Ringwald et al. (34) que van
observar una perdua de benestar psicologic en pacients diagnosticats amb
mutacions i també en les seves families. Per tant, el resultat mutacié pot tenir
implicacions psicologiques significatives per als portadors i portadores de

mutacio pero també per les seves families.
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D'altra banda, s'observa el biaix entre homes i dones en el seguiment i mesures
preventives del cancer hereditari que podria influir en 'impacte emocional entre
ambdoés generes. Aquesta reflexid sorgeix després de la revisid bibliografica i
s’observa també en els discursos dels homes i de les dones entrevistades, pero

aquest fet no s’ha estudiat directament en aquesta investigacio.

En els articles comentats anteriorment i també en l'article de Cabrera-Torres et
al. (35) observem que és frequent mesurar I'impacte emocional mitjangant les
escales de mesura d’ansietat i depressio i amb escales de mesura de qualitat de
vida. Aquests estudis coincideixen en el fet que els nivells d’ansietat i depressio
d’aquests pacients no estan significativament elevats pel resultat mutacié i no

consideren significatiu 'impacte emocional d’aquest resultat.

Aquests resultats contrasten amb els resultats obtinguts amb el present estudi,
ja que els discursos dels pacients expressen sentiments, pensaments i reflexions
gue no han sigut identificades o estudiades en els estudis anteriors i que poden
provocar un patiment emocional. Creiem que aquest fet s’ha pogut produir pels
instruments de mesura dels que es disposen actualment, és a dir, les escales
utilitzades estan centrades principalment en la mesura de I'ansietat, la depressio
i de la qualitat de vida succés que no eximiria que els i les pacients que no tenen
puntuacions significatives en aquests instruments no poguessin experimentar
vivéncies, pensaments, sentiments que els puguin provocar un impacte
emocional que els pugui afectar a la seva vida diaria com s’ha observat en aquest

estudi.
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7. CONCLUSIONS

1. La majoria dels pacients que se’ls informa d’un resultat de mutacié
experimenten sentiments de por, vulnerabilitat, patiment, expectacio, tristesa i
culpabilitat, tenen pensaments de preocupacio, reflexions de rebuig i en alguns

casos reflexions positives referents a ser coneixedors d’aquesta informacio.

2. El resultat mutacio pot afectar a la vida diaria dels afectats alterant el descans
nocturn, generant patiment pel resultat de les proves, expectacio, incredulitat i

incertesa.

3. Coneixer aguests sentiments, pensaments, reflexions i vivencies que
descriuen els pacients permeten a les infermeres que realitzen assessorament
genetic poder planificar i organitzar intervencions per poder minimitzar aquests
aspectes i realitzar un acompanyament de qualitat durant tot el procés de I'estudi

genetic.

8. LIMITACIONS DE L’ESTUDI

Les entrevistes van ser realitzades per linvestigador principal, fet que pot
generar certa subjectivitat a I'hora d’interpretar les entrevistes. D’altra banda, la
mostra és petita i no permet generalitzacions a altres zones geografiques o
diferents grups d’edat i no es poden considerar les percepcions i opinions de
subjectes més joves. Una altre limitacié és la saturacio de les dades obtingudes

de les entrevistes.

9. APORTACIONS | INTERESSOS DE L’ESTUDI

Aquest estudi recull el desig d'acompanyar als pacients que se’ls ha identificat

una mutacio genetica associada al cancer.

La visi6 d’aquests pacients ajuda als infermers i infermeres assessores

genetiques de les unitats de consell genetic a planificar i desenvolupar
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estrategies i intervencions que donin suport aquests pacients i que els ajudin a

disminuir 'impacte emocional que pot generar el resultat mutacio.

L’article que es pugui derivar d’aquest projecte també permetria donar visibilitat

a aquesta tematica.

L’estudi permetria com a futures linies d’investigacio valorar aquests pacients en
diferents moments del procés de I'estudi genétic aixi com estudiar possibles

biaixos de genere en funcio de la sindrome hereditaria identificada.
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11. CRONOGRAMA

L’elaboracié d’aquest estudi es realitzara en 7 fases:
Fase |

Es portara a terme durant el mes 1. Aquesta fase incloura el plantejament de
com quedara definida lI'etapa prévia a la recollida de dades de l'estudi. Fa
referéncia a l'eleccié del tema d’estudi, plantejament de l'objectiu d’estudi,
recerca bibliografica i revisio critica de la literatura existent. EI mes 2 es redactara
el marc teoric, els objectius i hipotesis aixi com s’elaborara el guio per realitzar
I'entrevista. S’obtindra I'aprovacié del director de servei de la Unitat d’Oncologia
de I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus i es sol-licitara la valoracio pel comité
d’ética de I'hospital. S’establiran els criteris d’inclusié i es determinaran també
les dates previstes per la realitzacié de les entrevistes aixi com la manera de

realitzar el analisis de les dades.
Fase Il

La fase Il s’iniciara el mes 3. En aquesta fase tindra lloc la realitzacié de les
entrevistes als pacients prévia explicacié de I'estudi i signatura del consentiment
informat. Coordinant les entrevistes amb les visites d’oncologia médica de
seguiment de la sindrome hereditaria per evitar desplacaments als pacients. La

fase Il finalitza el dia 31 del mes 3.
Fase Il

Tindra lloc durant el mes 4. En aquests periode es realitzara la transcripcié de
totes les entrevistes i 'analisi exhaustiu dels discursos dels pacients i s’extrauran
les categories i subcategories obtingudes d’aquesta recollida de dades. Es
procedira a redactar els resultats obtinguts i es contrastaran amb la literatura

revisada.
Fase IV

S’iniciara el mes 5. Durant aquest temps s’acabara de redactar la memoaria de la
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investigacio, és a dir, es redactaran les conclusions, limitacions de I'estudi,
implicacions étiques i es realitzara una revisié completa d’aquesta per identificar

errors a modificar.
Fase V

El mes 6 es redactara la proposta d’article i es dissenyara la presentacié de
I'estudi final per ser exposada presencialment a la Universitat Rovira i Virgili
d’'Infermeria Campus Catalunya dintre de la formacié Master d’Investigacio i
Ciéencies de la Salut.

Es presentara també a la sessio clinica de la Unitat de Consell Genetic de

I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus.
Fase VI

Del mes 7 al 9 es realitzara la difusio dels resultats previs al congrés de la
Sociedad Espafiola de Oncologia Médica (SEOM) i a altres simposiums,
congressos i reunions cientifiques a nivell nacional e internacional a les que

sorgeixi 'oportunitat de participar.
Fase VI

El mes 11 s’elaborara I'article final amb els resultats per tal de realitzar una
publicacié cientifica a una revista indexada, preferiblement de primer quartil.

(veure figura 5).
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mes

Tasques 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12

FASE |

FASE Il

FASEIII

FASE IV

FASE V

FASE VI

FASE ViI

Figura 5. Diagrama de Gantt. Elaboracié propia

12. PRESSUPOST

Per la realitzacié d’aquest projecte seran necessaris els seglients recursos:

RECURS QUANTITAT IMPORT
gravadora 1 200 €
Programa informatic Microsoft

Office Professional 1 600€
TOTAL 800€

Taula 4. Pressupost de la investigacio. Elaboracio propia.
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13. ARTICLE

Proposta d’article per la revista SEOM (Sociedad Espafiola de Oncologia Meédica) per la
seccio d’assessorament genetic. Disponible en:
https://www.seom.org/seomcms/images/stories/recursos/493-496.pdf

CONVIURE AMB UNA MUTACIO GENETICA ASSOCIADA AL CANCER

LIVING WITH A GENETIC MUTATION ASSOCIATED WITH CANCER

Montserrat Querol Garcia

Hospital Universitari Sant Joan de Reus, Avda Doctor Josep Laporte,2, 43204 Reus,
Tarragona. Email: montserrat.querol@salutsantjoan.cat

Eva de Mingo Fernandez.

Universitat d’infermeria Rovira i Virgili(URV), facultat d’infermeria, Avinguda Catalunya
35,43002, Tarragona, Spain. Email: evamariade.mingo@urv.cat
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Resum

Introduccid: Els estudis genetics en cancer hereditari permeten identificar
mutacions com a principal factor de risc de la malaltia. En funcié del risc associat
d'aquestes mutacions i previ assessorament geneétic es poden recomanar proves
0 cirurgies més o menys invasives i que poden provocar un impacte emocional

en la vivencia de les persones afectades.

Objectiu: Coneixer quins sentiments, pensaments, reflexions i vivencies
desencadena en aquest col-lectiu aquests resultats i descriure com els pot

afectar a la seva vida.

Metodologia: Estudi qualitatiu fenomenologic realitzat a cinc pacients
oncologics portadors d'una mutacié patogenica, a I'Hospital Universitari Sant
Joan de Reus. Les dades han sigut recollides durant el mes de gener del 2023 i

el mes de marc¢ de 2024 mitjancant l'entrevista semiestructurada.

Resultats: Els i les pacients entrevistades mostren sentiments de por a la
recaiguda o dels familiars que hereten la mutacio, vulnerabilitat, patiment,
expectacio, tristesa i culpabilitat aixi com reflexions de rebuig. En els casos en
qué la cirurgia no esta indicada, s'identifiquen reflexions positives, ja que
perceben un menor risc de desenvolupar la malaltia i també sentir-se privilegiats
de conéixer aquesta informacié. En la majoria dels i de les pacients el resultat de
mutacié afecta la seva vida diaria alterant el descans nocturn, patiment pel

resultat de les proves, expectacio, incredulitat i incertesa.

Conclusions: Els resultats permeten al personal d’infermeria que realitza
'assessorament genétic planificar i realitzar intervencions orientades a

minimitzar els aspectes identificats en I'estudi.
PARAULES CLAU:

assessorament genetic, mutacio, emocions, entrevista, neoplasies
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Abstract

Introduction: In hereditary cancer, genetic analyses allow to identify mutations
as the main factor related to the disease. Depending on the risk associated with
the disease, invasive medical tests or surgeries that can have an impact on the
lives of these patients can be recommended.

Objective: Find out which feelings, thoughts, and experiences are triggered in
selected patients by these results and to describe how they can affect their lives.
To date, this topic has not been investigated in the current literature.

Methodology: Qualitative study was carried out on five oncological patients’
carriers of a pathogenic mutation, at the Sant Joan de Reus University Hospital.
Data was collected between January to March of 2024 through semi-structured

interviews and properly analysed.

Results: Data obtained revealed feelings of fear of recurrence in cancer patients.
Vulnerability, suffering, expectation, sadness, and guilt were identified in those
relatives who inherited the mutation and rejection towards the part of the body
where surgery is indicated due to the increased risk of cancer. In those cases,
without surgery recommendation, positive feelings could be identified because of
a perception of low risk and a feeling of being privileged to know this information.
In most of these patients, awaiting the result affects their daily life by altering the
night's sleep, suffering from the result of the tests, expectation, disbelief, and

uncertainty.

Conclusions: These results allow the genétic nurse to carry out interventions to
accompany these patients and to help minimize these feelings and aspects
identified in this study.

KEYWORDS:

genetic study, hereditary cancer, mutation, emotional impact, genetic counselling
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Introduccio

Aproximadament un 5-10% dels casos de cancer sén d’origen hereditari (1),
causats per una alteracid genética provinent d’'una de les cél-lules germinals que
posteriorment donara lloc al zigot. S’han descrit al voltant de 200 gens
responsables de sindromes hereditaries en cancer, que poden ser elevat,
moderat o baix risc (2). Cada gen i cada sindrome presenten una penetrancia i
expressivitat o heterogeneitat clinica caracteristica, que s’ha de tenir en compte
per dur a terme el procés d’assessorament genétic adequat. La identificacio
d’'una variant patogénica (VP) o variant probablement patogenica (VPP) en algun
d’aquests gens permet millorar el diagnostic precog, la qual cosa comporta una
reduccié de la mortalitat associada als tumors caracteristics de la sindrome.
Segons els autors Richards et al. (3) i Dogmala et al. (4) també es pot utilitzar
per a selecci6 terapeutica, com es el cas de pacients diagnosticats de cancer de
mama i/o ovari portadors de mutacions en els gens Breast Cancer Type 1
(BRCAL) Breast Cancer Type 2 (BRCA2) i que poden beneficiar-se dels agents
inhibidors de I'enzim poli ADP ribosa polimerasa (PARP).

L’assessorament genétic dels estudis genétics en cancer s’inicia a la primera
visita per la infermera. Segons 'autor Maani et al. (5) correspon a un procés
comunicatiu amb l'objectiu d’informar al pacient respecte a la malaltia genética i
qgue inclou la interpretacié de la historia individual i familiar. També es realitza
una educacid sobre els aspectes més complexes com I'estudi genetic amb les
corresponents implicacions cliniques, étiques i psicoldgiques. A més, s’expliquen
implicacions com la possibilitat de cirurgies preventives de risc, com es el cas de
la mastectomia bilateral i/0 ooforectomia en el cas de la sindrome mama i ovari

hereditaria amb mutacions en els gens BRCA1/2 i PALB2.

El resultat de I'estudi genetic mutacio, el lliuren els oncolegs de la Unitat de
Consell Geneétic als pacients i son aquests els que els realitzen el seguiment amb

les proves i/o gestionen les derivacions per les cirurgies pertinents.

Perd aquest procés no sempre implica la realitzacioé d’'un estudi genétic tal i com

es defineix a la Llei d’'investigacié biomédica de I'any 2007 (BOE, 2007).
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Articulo9. “consejo genético”: procedimiento destinado a informar a una persona
sobre las posibles consecuencias para €l o su descendencia de los resultados
de un andlisis o cribado genéticos y sus ventajas y riesgos y, en su caso, para
asesorarle en relacion con las posibles alternativas derivadas del andlisis. Tiene
lugar tanto antes como después de una prueba o cribados genéticos e incluso

en ausencia de estos”

Actualment, I'estratégia dels estudis genétics és analitzar panells multigenic,
gracies a les noves tecnologies d’analisi basades en Next Generation
Sequencing (NGS). Aquests panells habitualment inclouen fins a un centenar de
gens relacionats amb cancer hereditari tot i que I'analisi es focalitza en els gens
relacionats amb la sindrome a estudiar. Per tant, mitjancant aquestes estratégies
es poden identificar mutacions que inicialment no sén esperades per fenotip i per
antecedents familiars pero que poden tenir una rellevancia clinica per I'atencié
del i les pacients (6). Aquestes troballes incidentals, conegudes com Incidental
Findings (IF), s’han definit pel Col-legi America de Genética Médica (ACMG) (7)
com el resultat d’'una recerca deliberada de VP. El paper de I'lF tant en el maneig
de la salut dels pacients i dels seus familiars com de la correcta avaluacié dels
riscos de desenvolupar patologies, esta guanyant importancia (8). D’altra banda,
pocs autors han abordat les consideracions etiques pel que fa a la notificacié de

IF en un context clinic.

L’ACMG ha publicat recentment una actualitzacié de recomanacions per informar
dels IF que siguin accionables en contextos clinics, és a dir, aquells IF que serien

aplicables en el maneig clinic i que, per tant, haurien de ser informats al pacient.

Segons Pujol et al. (9) els pacients diagnosticats amb una sindrome de cancer
hereditaria es manegen amb una gran varietat d’enfocaments terapéutics
profilactics destinats a augmentar I'esperanga de vida i la prevencié del cancer,

perd que els poden generar un impacte emocional.

A la literatura revisada es poden trobar articles com el de Eijzenga et al. (10) que
exposa que l'impacte psicosocial de I'estudi genetic en cancer en un primer
moment augmenta els nivells d’angoixa, perd aquests tornen als nivells inicials

després del procediment d’assessorament genétic. Tot i aix0, el mateix estudi
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comenta que una quarta part de les persones assessorades experimenten nivells
d’angoixa durant i després de I'estudi genétic pero amb valors no significatius.
L’eina més utilitzada per mesurar aquest impacte emocional és ['escala
d’Ansietat i Depressio Hospitalaria (HADS). Els autors manifesten que aquests
guestionaris solen ser massa generics i no capturen altres questions o inquietuds
importants com poden ser problemes relacionats amb la familia o amb el risc

geneétic i que per tant, calen més estudis en aquesta linia.

A la literatura s’observa escassos estudis de com viuen els pacients el resultat
de mutaci6 sigui, incidental o no i com els pot influenciar a la seva vida. Es a dir,
estudiant aquesta tematica des d’'una perspectiva qualitativa que permeti al

pacient expressar-se ampliament.

Per tant, amb aquest estudi volem explorar quins sentiments, pensaments,
reflexions i vivéncies s’originen i com afecta a la vida dels pacients oncologics
que se€’ls ha realitzat un estudi genétic i en el que s’hagi identificat una mutacié
genética a la Unitat de Consell Genétic de Cancer Hereditari (UCGCH) de
I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus el mes de gener de 'any 2023 i el mes
de mar¢c de 2024 mitjancant la técnica entrevista semiestructurada de la

investigacio qualitativa.
Metodologia

Es va realitzar un estudi descriptiu transversal mitjancant la metodologia
qualitativa fenomenologica, on es van dur a terme entrevistes semiestructurades
individuals en dos periodes; el mes de gener de 2023 i el mes de marg de 2024

a I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus.

En un primer periode, de I'1 de gener fins al 31 de gener de 2023 es van
entrevistar dos pacients oncologics i en un segon periode de I'1 de marg al 31 de
mar¢ 3 pacients oncologics més. El segon periode representa la continuacio i

ampliacio de I'estudi inicial que corresponent al mes de gener.

Es va elaborar un guio6 per poder fer les entrevistes semiestructurades perqué no
es va trobar cap guio a la literatura revisada que permetés respondre I'objectiu

plantejat. El gui6 va constar d’11 items, el primer per recollir les dades
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sociodemografiques i les 10 restants que feien referencia a I'impacte emocional

gue podia tenir el resultat mutacié en els i les participants.

D’acord amb I'autor Navarrete (11) es va utilitzar I'enfocament fenomenologic, ja
que aquest enfocament permet a l'investigador/a aconseguir una comprensio
més profunda de l'experiéncia viscuda, prendre consciencia aixi com els

significats referents al fenomen d’estudi.

L’estudi es va dur a terme a la Unitat de Consell Genétic en Cancer (UCGCH)
de I'Institut d'Oncologia de Catalunya Sud (IOCS) de I'Hospital Universitari Sant
Joan de Reus (HUSJR).

Poblaci6 i Mostra

En el primer periode, de I'1 al 31 de gener es van seleccionar 2 pacients, un
home i una dona diagnosticats de cancer, als que se’ls havia identificat una
mutacio genetica associada al cancer i que estiguessin realitzant controls a
I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus. En el segon periode es va seleccionar
2 dones i 1 home amb les mateixes caracteristiques que els casos anteriors. Es

van establir els seglents criteris d’inclusio i exclusio:
Criteris d’inclusié

e Pacients diagnosticats de cancer.
e Pacients que compleixen els criteris clinics del Servei Catala de la Salut (12)
per sotmetre’s a I'estudi genétic que se’ls hagin realitzat el corresponent

assessorament genétic pretest.

e Pacients a qui se I'hagi identificat una mutacié genética incidental o no

indiferentment del sexe.

e Estiguessin realitzant controls a la UCG de I'HUSJR de la sindrome

hereditaria corresponent.

e Pacients majors d’edat.
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Criteris d'exclusio6

Pacients amb deficiencies cognitives i que no compleixen els criteris d’inclusio.

Procediment d’adquisicio de la mostra

La mostra es va definir en funcié de les caracteristiques previament descrites i
de la incidencia del resultat mutacio identificat a I'estudi genétic. Es va adquirir

de la segient manera:

1. Identificacié de la poblacié d’estudi: La infermera que realitza la
investigacio és la mateixa que realitza 'assessorament genétic a la UCG.
Per tant, detectava als pacients que se’ls ha identificat una mutacio
genetica en el seu estudi genétic ja que, la Unitat de Biologia Molecular li
lliurava aquests resultats per la corresponent gestio i planificacié de les
visites mediques de seguiment, dintre de les seves tasques assistencials
habituals. També es poden identificar aquests pacients en la tasca
habitual de preparacié de les agendes mediques de les dues doctores de
la UCG.

2. Inclusié a ’estudi: S’incloien els i les pacients en el moment que acudien
de manera programada a la visita de control amb les doctores de la UCG
pel corresponent seguiment de la sindrome hereditaria identificada.

3. Contacte amb els participants: Al finalitzar la visita de control, la
investigadora principal explicava als possibles candidats l'estudi i els

oferia la possibilitat de participar de manera voluntaria.
Instruments de recollida d’informacio

Com a técniques per la recol-lecci6 de dades es va realitzar I'entrevista
semiestructurada als participants de la investigacid previa signatura del
consentiment informat (CI) (annex 3). D’acord amb 'autor Hernandez (13) es va
seleccionar l'entrevista semiestructurada com a técnica qualitativa, perque
permet valorar els sentiments, pensaments, reflexions i vivencies que el resultat
mutacio ha generat al pacient mitjancant les seves expressions i discursos. A

més l'autor Alegre (14), exposa que l'entrevista utilitzada amb un format
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semiestructurat, pero alhora amb preguntes obertes permet als pacients

expressar-se de manera més extensa o menys.

L’entrevista es va portar a terme a la consulta d’infermeria de la UCG amb una
durada mitjana de 51 minuts (entre 45 i 57 min). Totes les entrevistes van ser
realitzades per la mateixa investigadora principal, de manera presencial. Les
entrevistes s’iniciaven amb la corresponent benvinguda i presentacio, es
recollien les dades sociodemografiques i finalment tenia lloc I'entrevista. Es va
aprofitar I'espai de la consulta d’infermeria per crear un entorn tranquil que
afavoris una relacié de confianca amb els entrevistats i que aquests es poguessin

expressar sense interrupcions ni interrupcions externes.

De la historia clinica es van extreure les dades sociodemografiques referents al
genere dels i les participants: dona/home i les variables cliniques: tipus de cancer

i tipus de mutacié identificada. Dades que també es pregunten a I'entrevista.

Analisis de les dades

Les dades van ser transcrites i analitzades d’acord amb els métodes establerts
d’analisi tematica inductiva que d’acord amb l'autor Fuster (15) consisteix a
realitzar una lectura exhaustiva de la transcripcio dels discursos dels pacients
per poder posteriorment classificar les dades per tematica o categoria.
Seguidament, té lloc la categoritzacio i codificacié d’aquestes dades amb les
quals s’identifica aquella informacié del text que il-lustra una idea tematica
relacionada amb el codi i es presenta com una abreviacié de la idea del tema.
En aquest cas, aquest procediment es va realitzar de manera manual. Referent
al tractament de les dades, es va realitzar a partir de I'explotacié del material i de
la lectura exhaustiva dels discursos dels pacients amb l'objectiu d’entendre i
comprendre els missatges que volen transmetre. Finalment, tal com coincideixen
els autors Ibarra-Saiz (16) i Piza (17) es va procedir a I'analisi exhaustiva de les
dades per categories procedint a la seva interpretacio relacionant cada categoria
mitjangant la verificacié de la bibliografia i del mateix sentit.
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CONSIDERACIONS ETIQUES

En relacié amb els aspectes etics i legals, la present investigacio ha respectat en
tot moment el Reglament de la Uni6 Europea (UE) 2016/679 del Parlament i del
Consell, de 27 d'abril de 2016, relatiu a la proteccié de les persones fisiques
quant al tractament de dades personals i lliure circulaci6 d'aguests per a
assegurar I'anonimat de tots els subjectes entrevistats i la Llei organica 3/2018,
de 5 de desembre, de proteccio de dades personals i garantia dels drets digitals.
Dit aix0, el mateix dia de l'entrevista, es va informar els i les entrevistades de la
naturalesa i caracteristiques de l'estudi i tot seguit se'ls va proporcionar el Cl.
D'aguesta manera, mitjancant la seva signatura, autoritzaven la participacié en
I'estudi.

L'emmagatzematge i I'accés tant de les dades de caracter personals com les
gravacions es va realitzar a I’'Hospital Universitari Sant Joan de Reus i van ser
limitats als investigadors de l'estudi. Per tant, aguests documents estan
Gnicament a l'abast de les investigadores sent elles les responsables del seu
emmagatzematge. Una vegada el projecte es doni per conclos, aquesta

informacioé i documentacio sera destruida en cinc anys.

Aquest estudi s’ha compromeés a ser objectiu i honest d’acord amb el fet que
I'ética és un element central a la integritat cientifica. L’estudi s’ha realitzat seguint

els criteris etics que estableix la declaracié de Helsinki (1946).

S’ha complert la normativa de la Ley de recerca biomédica y buenas practicas

en investigacion.

El projecte no ha implicat la utilitzacié de tractaments, productes farmacologics

ni proves diagnostiques que poguessin posar en risc la salut dels participants.
Per la realitzacio del projecte han estat presents els aspectes seglents:

- Autoritzacié del director del servei d’'oncologia de 'lHUSJR. L’autoritzacié es va

sol-licitar per escrit mitjancant la carta de presentacio del projecte.

- Document de declaracio de responsabilitats de la Universitat Rovira i Virgili.
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- L’estudi forma part del projecte d’investigacié “Programa de Consell genétic en
predisposicié hereditaria al cancer” aprovat pel comité d’ética d’investigacié amb
medicaments (CEIm) de [linstitut d’Investigacié Sanitaria Pere Virgili ('ISPV)
amb indicacio i coneixement del cap de servei d’'oncologia, acceptat amb el codi
el codi CEIM: 134/2018.

- Full informatiu i consentiment informat per tots els i les pacients que acceptin

participar en I'estudi.
- La proteccio de les dades personals s’ha realitzat de la segiient manera:

e Elsiles pacients estan identificats al sistema SAP (Sistema informatic de
I'entitat).

e El procés de codificacio el va realitzar la mateixa infermera investigadora
de l'estudi i va consistir a assignar al numero d’histdria un numero
comencgant pel nimero 1.

e Les dades s’han emmagatzemat en una base de dades d’us exclusiu del
personal investigador i protegit per mitja de contrasenya durant cinc anys
maxim permes per llei, al servei d’oncologia de I'Hospital Universitari Sant
Joan de Reus en accés restringit als investigadors del projecte.

e L’entitat responsable del tractament de les dades és el mateix Hospital
Universitari Sant Joan de Reus amb direccio postal a Avda Doctor Josep
Laporte,2, 43204 Reus, Tarragona. Tel. 977 310 300 ext. 50112.

L’autora declara que no existeixen conflicte d’interessos.
Resultats i Discussio

Es van incloure cinc participants, tres dones i dos homes, amb una mitjana d’edat
de 55 anys (40-70 anys). Tres dones diagnosticades de cancer de mama, dos
homes de cancer de colon. Dues de les dones portadores de mutacié en gens
BRCAL1 i BRCAZ2, la darrera dona al gen ATM, un dels homes al gen MLH1 i el

darrer home portador de mutacié al gen MSH6 (taula 4 i 5).

67



N . - Y L . . UNIVERSITAT
Master Universitari en Investigacio en ciencies de la infermeria * ROVIRA | VIRGILI

Edat mitja 55 anys
Genere 3 dones 2 homes

Taula 1.Variables sociodemografiques dels i les participants. Elaboracié propia.

Diagnostic oncologic 3 cancers de mama (dones)
2 cancer colon (home)

Mutacio geneética 1 BRCA 1 ( cancer mama)

identificada 1 BRCA2 (cancer mama)
1 ATM ( cancer mama)
1 MLH1 (cancer colon)
1 MSH6 (cancer colon)

Taula 2.Variables cliniques dels i les participants. Elaboracio propia.

S’identifiquen quatre categories significatives recollides amb la técnica
qualitativa entrevista semiestructurada que corresponen a:. sentiments,
pensaments, reflexions i vivéncies. Per interpretar les interlocucions, cada cita
directa va acompanyada d’una referéncia: (E) d’entrevista acompanyada del

numero d’entrevista en aquest cas: E1 ,E2, E3,E4 i ES.
e Sentiments

Aquesta categoria fa referencia als sentiments i emocions que experimenten els
pacients quan els informen del resultat de mutacié a I'estudi genétic. La majoria
dels pacients coincideixen que el resultat els va generar sentiments de por,
vulnerabilitat, patiment, expectacio, tristesa i culpabilitat. Aquests corresponen a
matisos de la categoria sentiments, és a dir, subcategories que a continuacio es

detallen.
Por

Una de les pacients entrevistades, dona de 40 anys diagnosticada de cancer de
colon expressa “por astronomica” ( E1,42), “un caos mental” (E1,43), “el que més

em preocupava era que els meus fills poguessin tenir cancer” (E1,21), de la
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mateixa manera la segona entrevista, home de 48 anys diagnosticat de cancer
de gastric “por a que els meus fills i germans puguin heretar el cancer” (E2,30),
una altre pacient diagnosticada de neoplasia de mama als 58 anys expressa “li
he de dir que els dies abans de la visita estava una mica nerviosa tenia por
d’haver-me de fer alguna altra cirurgia "(E3,10) , la reaccié d’una altre pacient va
ser “no puc viure aixo també, encara estic amb tractament” (E4,15), “Tinc
por”’(E4,17), coincideix amb una altre pacient que diu “és igual tot fora encara

gue em quedi sense pits” (E5,20).

D’altra banda, també s’observa que els pacients amb mutacié que no tenen
indicacio de cirurgies preventives expressen sentir-se més tranquils i disminueix
la por com comenta aquesta pacient “que no calgui cirurgia em va tranquil-litzar”
(E2,5).

Relacionat amb aquesta categoria, destaca l'article de I'autor Bosch et al. (18)
que va estudiar quins factors poden influir en el benestar dels pacients a qui se’ls
ha identificat una mutacié genetica. Aquest estudi multicéntric i amb una mostra
representativa de 155 participants, va utilitzar I'escala Hospital Anxiety and
Depression Scale (HADS) (18), escala amb traduccié validada a I'espanyol que
mesura I'ansietat i la depressio en el pacient hospitalitzat. Una de les preguntes
d’aquesta escala, dins de la valoracido de l'ansietat, t&¢ a veure amb la por,
concretament la pregunta; “stiene la sensacion de miedo, como si algo terrible
fuera a suceder?” perd no es pot identificar en el resultat global d’aquest a
I'estudi, ja que aquesta pregunta forma part del conjunt d’items de I'escala per
avaluar l'ansietat i la depressi6 de manera global, perdo entenem que si que
podria influir en el seu resultat. La investigacié va concloure que I'estudi genétic
no implica un augment significatiu d’ansietat i depressié amb aquests pacients.
El mateix estudi exposa que l'instrument utilitzat pot ser una limitacio, ja que no
és especific per aquesta tematica i proposa el Cuestionario Multidimensional de

la Evaluacion del Riesgo de Cancer (MICRA) (18) per a futures investigacions.

L’estudi Sanz et al. (19) utilitza aquest questionari per analitzar I'impacte
psicosocial dels estudis genétics en pacients amb resultat mutacio i als que no
se’ls ha identificat mutacio. El resultat obtingut no va evidenciar diferéncies
significatives de malestar psicosocial ni en funcié del resultat, ni per diagnostic
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de cancer previ. Els autors manifesten la necessitat de realitzar més estudis per
'adaptacié espanyola del questionari MICRA aixi com disposar d’eines

especifiques per estudiar aquest impacte psicosocial en aquest col-lectiu.

En aquest estudi el sentiment de por es troba present en tots els pacients
entrevistats amb expressions com les comentades anteriorment. Es possible que
les discordances entre els resultats obtinguts de la bibliografia i aquest estudi
tinguin a veure amb el fet que no es disposa d’'una eina de mesura concreta per

aquesta tematica.
Vulnerabilitat

Aquesta subcategoria fa referéncia al sentiment que en qualsevol moment es pot
perdre 'autonomia perque aparegui de nou la malaltia, és a dir, a la incertesa del
gue pugui passar amb expressions com la de la senyora abans comentada de la
segona entrevista “mai acabaré amb aixd” (E3,23), “sensacié que fas pena”
(E3,36), en el cas d’'un pacient amb malaltia avangada “el resultat em fa sentir
encara més vulnerable perqué el meu cos €s més propens al cancer” (E4,41).
Coincideix amb un altre pacient que expressa “el resultat em fa sentir fragil
perqué tinc el gen que augmenta el risc” (E5,25) o la pacient de la primera
entrevista “el resultat m’empeny a una situacié de vulnerabilitat i de més por”
(E1,10).

Expectacio

Aquesta subcategoria fa referéncia al primer impacte o reaccié del pacient
referent a la noticia i la majoria el descriuen de la seguent manera: "em quedo
paralitzada” (E3,14), “expectante” (E2,48). “un xoc” (E1, 44),“ és la segona mala
noticia després del diagnostic de cancer” (E4,23).

Patiment

Es una paraula que trobem frequentment durant totes les entrevistes amb
expressions com “un mes patint” (E1,39), “aixo vol dir que tindré cancer
d’estbmac també, aixo és un patir constant” (E2,10), “pateixo pels meus fills i
germans” (E3,15), "significa patir sempre” (E4,18), “ara que ja havia acabat ara

torna a patir per una altre cirurgia i que no torni a sortir” (E5,30).
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Tristesa

Sentiment molt freqient també durant I'analisi de les dades amb expressions
com les seguents: “he sentit compassio i tristesa” (E3,38), “he sentit pena i
tristesa per les filles” (E5,30), “em sento desolat, aixd no acabara mai” (E4,30).

Referent als sentiments de vulnerabilitat, expectacio, patiment i tristesa no s’han
identificat referéncies en que s'hagi estudiat aquesta tematica ni estudis
relacionats com en el cas anterior. Possiblement, per 'escas nombre d’estudis
qualitatius, ja que aquests permeten aprofundir en aquestes glestions per mitja

d’altres técniques de recollida de dades com pot ser I'entrevista.
Culpabilitat

Sentiment que els genera el fet que la mutacié es pugui transmetre de generacio
en generacio, sensacio que posen en perill als familiars amb expressions com la
de la primera pacient entrevistada “culpable per transmetre la mutacio als meus
fills, m’han tocat el que més m’estimo” (E1,30), “em sap molt greu pels meus fills
i germans” (E5,40), “sort que no tinc fills, perdo em sap greu pels germans, i com

li dic aix6 als meus pares son grans se sentiran culpables” (E3,41).

D’altra banda, també s’observa que els pacients que no tenen fills aquest
sentiment té menys rellevancia, com és el cas d’aquesta pacient que explicava

“la veritat és que em sento més tranquil-la i com que no tinc fills...” (E2,24).

Pel que fa al sentiment de culpabilitat, 'autor Marcos. E (20) en la seva tesi
doctoral estudia les implicacions cliniques i psicologiques dels resultats de
mutacio IF i observa que els individus poden experimentar sentiments de culpa
per poder transmetre la mutacié a la descendencia. Fet que coincideix amb

aguest estudi.
Pensaments

Aquesta categoria fa referencia als pensaments que els pacients expressen en
coneixer el resultat de la mutaci6. Amb les entrevistes coincideixen que el
pensament meés frequent és el de la preocupacio per tenir cancer de nou i la

preocupacio perqueé els fills puguin heretar la mutacié amb expressions com la
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que comenta la primera pacient entrevistada “plantejar-me que en qualsevol
moment podries tornar a tenir cancer” ( E1,10), o al segon entrevistat “em sap
greu pels meus germans i fills ficar-los en aquest lio” (E2,40), “és una mala noticia
el fet de saber la mutacio, la segona després del cancer per mi” (E2,32) “tot fora

encara que em quedi sense pits” (E5,20).

L’autor Oliveira et al. (21) no estudia directament els pensaments que pot implicar
el resultat mutacio, pero si que va investigar com influeixen les proves genétiques
a l'ansietat, depressié i a la qualitat de vida mitjangant un assaig amb la sindrome
hereditaria de cancer de mama i ovari amb tres escales: I'escala Hospital Anxiety
and Depression Scale (HADS) i el guestionari de qualitat de vida (CV) de
I'Organitzacié6 Mundial de la Salut (OMS) (WHOQL_BREF) (21) obtenint el
mateix resultat que els estudis revisats, nivell d’ansietat i depressié no elevats
significativament. En aquest estudi, és rellevant el fet que els autors manifesten
que els i les pacients poden tenir altres reaccions emocionals que poden
comprometre el seu benestar psicoldgic com les preocupacions en I'ambit
individual i familiar, les preocupacions de risc de transmissio a la descendencia,
les preocupacions de desenvolupar altres tumors i I'eleccié d’estratégies de
prevencio i reduccié de risc també poden contribuir a una major angoixa
psicologica al llarg del procés d’investigacié genética. L'estudi conclou que se
sap molt poc referent al patiment psicoemocional experimentat pels pacients
sotmesos a proves geneétiques i que calen més assajos clinics. Per tant, 'estudi
abans esmentat coincideix amb aquest estudi en qué els estudis genétics poden
generar preocupacions que poden influir en el benestar de les persones. A més,
també identifica la mancanga d’informacié referent al patiment emocional generat
per aquests estudis. Aquesta investigacié podria afegir evidencia cientifica a

aguest estudi.
Reflexions

Aquesta categoria fa referéncia a les reflexions que elabora el propi pacient
referent al resultat mutacié i també s’identifiquen les subcategories : rebuig a la

part del cos i reflexions positives.
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Pel que fa a les reflexions de les dades recollides és frequent el voler operar-se
rapid per rebuig a la part del cos que pot tornar a tenir cancer amb expressions
com “un cop ho he sabut vull treure’m els pits i ovaris rapid, demanaré visita
rapid. Potser semblo pesada pero no ho necessito fora” (E3,50) i amb “és igual
tot fora encara que em quedi sense pits” (E5,20). També, s’observa que quan no
esta indicada la cirurgia la pacient se sent més tranquil-la tal com expressa
“bueno m’ha tocat a mi pero al no caldre cirurgia i com que voste m’ha dit que no
em preocupi perque no augmenta molt el risc, la veritat és que em sento més
tranquil-la i com que no tinc fills...“ (E2,24). D’altra banda, també hi ha reflexions
positives a aquesta informacido com la de la primera pacient entrevistada que
expressa que “crec que en el fons soc una privilegiada de saber-ho” (E1,45) “No
em puc queixar del seguiment” (E3,31).

Viveéencies

Aquesta categoria fa referencia a com viuen el resultat de mutacio, ja que poden
sorgir pensaments i sentiments relacionats amb aquest resultat que poden
afectar o no a la seva experiéncia, per tant, I'objectiu d’aquesta categoria és

analitzar com aquesta experiéncia pot afectar a aquests pacients.

Amb les entrevistes s’observa que en quatre pacients entrevistades els influeix
en la seva diaria, en el descans nocturn, implica patiment pel resultat del
seguiment de les proves els genera incertesa, i expressen viure-ho amb por i
patiment. La primera pacient verbalitza “no em passava pel cap” (E1,8), “va ser
com reviure el dia que em van diagnosticar el cancer” (E1,9), “no descansava a
la nit” (E1,17), “ho vaig viure fatal” (E1,16), “una incertesa constant” (E1,27), en
el cas de segona pacient “no em podia creure que aixo m’estigués passant a mi”
(E2,24), “durant el dia em ve al cap, estic sempre pendent d’aixo (E2,33),
“sempre em poso en lo pitjor” (E2,5) i també vivéncies positives com I'expressada
per la tercera pacient entrevistada “m’he sentit molt acompanyada pels

professionals, expliqueu les coses molt bé “(E3,40).

Pel que fa a les reflexions i vivéncies I'estudi de Di Mattei et al.(22) exposa que
els impactes emocionals viscuts poden afectar directament a la qualitat de vida

dels pacients amb cancer en tractament o en seguiment clinic i també depén de
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la magnitud d’ansietat i de depressié que pot desencadenar el test genétic. Per
tant, la vivéncia de patir cancer o d’haver-lo patit afegit al test genétic pot afectar
a la qualitat de vida dels pacients. En el nostre estudi no s’ha estudiat I'impacte
emocional que els pacients tenien abans de realitzar I'estudi genétic i es podria
tenir en compte, ja que com diu I'autor pot agreujar-se en el procés de I'estudi

genetic.

En aquesta mateixa linia s’afegeixen autors com Ringwald et al. (23) que van
observar una perdua de benestar psicologic en pacients diagnosticats amb
mutacions i també en les seves families. Per tant, el resultat mutacié pot tenir
implicacions psicologiques significatives per als portadors i portadores de

mutacié pero també per les seves families.

D'altra banda, s'observa el biaix entre homes i dones en el seguiment i mesures
preventives del cancer hereditari que podria influir en I'impacte emocional entre
ambdds generes. Aquesta reflexié sorgeix després de la revisié bibliografica i
s’observa també en els discursos dels homes i de les dones entrevistades, pero

aquest fet no s’ha estudiat directament en aquesta investigacio.

En els articles comentats anteriorment i també en l'article de Cabrera-Torres et
al. (24) observem que és frequent mesurar I'impacte emocional mitjangant les
escales de mesura d’ansietat i depressio i amb escales de mesura de qualitat de
vida. Aquests estudis coincideixen en el fet que els nivells d’ansietat i depressié
d’aquests pacients no estan significativament elevats pel resultat mutacié i no

consideren significatiu 'impacte emocional d’aquest resultat.

Aquests resultats contrasten amb els resultats obtinguts amb el present estudi,
ja que els discursos dels pacients expressen sentiments, pensaments i reflexions
gue no han sigut identificades o estudiades en els estudis anteriors i que poden
provocar un patiment emocional. Creiem que aquest fet s’ha pogut produir pels
instruments de mesura dels que es disposen actualment, és a dir, les escales
utilitzades estan centrades principalment en la mesura de I'ansietat, la depressio
i de la qualitat de vida succés que no eximiria que els i les pacients que no tenen
puntuacions significatives en aquests instruments no poguessin experimentar

vivéncies, pensaments, sentiments que els puguin provocar un impacte
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emocional que els pugui afectar a la seva vida diaria com s’ha observat en aquest

estudi.
Conclusions

1. La majoria dels pacients que se’ls informa d'un resultat de mutacio
experimenten sentiments de por, vulnerabilitat, patiment, expectacio, tristesa i
culpabilitat, tenen pensaments de preocupacio, reflexions de rebuig i en alguns

casos reflexions positives referents a ser coneixedors d’aquesta informacio.

2. El resultat mutacio pot afectar a la vida diaria dels afectats alterant el descans
nocturn, generant patiment pel resultat de les proves, expectacio, incredulitat i

incertesa.

3. Coneixer aguests sentiments, pensaments, reflexions i vivencies que
descriuen els pacients permeten a les infermeres que realitzen assessorament
genetic poder planificar i organitzar intervencions per poder minimitzar aguests
aspectes i realitzar un acompanyament de qualitat durant tot el procés de I'estudi

genetic.
Limitacions de I'estudi

Les entrevistes van ser realitzades per linvestigador principal, fet que pot
generar certa subjectivitat a I'hora d’interpretar les entrevistes. D’altra banda, la
mostra é€s petita i no permet generalitzacions a altres zones geografiques o
diferents grups d’edat i no es poden considerar les percepcions i opinions de
subjectes més joves. Una altre limitacio és la saturacié de les dades obtingudes

de les entrevistes

Aportacions i interessos de I'estudi

Aquest estudi recull el desig d'acompanyar als pacients que se’ls ha identificat

una mutacio genética associada al cancer.

La visi6 d’aquests pacients ajuda als infermers i infermeres assessores

genetiques de les unitats de consell genetic a planificar i desenvolupar
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estrategies i intervencions que donin suport aquests pacients i que els ajudin a

disminuir 'impacte emocional que pot generar el resultat mutacio.

L’article que es pugui derivar d’aquest projecte també permetria donar visibilitat

a aquesta tematica.

L’estudi permetria com a futures linies d’investigacio valorar aquests pacients en
diferents moments del procés de I'estudi genétic aixi com estudiar possibles

biaixos de genere en funcio de la sindrome hereditaria identificada.

Conflicte d’interessos

Els autors declaren que no tenen cap conflicte d’interessos

Financament

Els autors no van rebre suport financer per la investigacio ni per la publicacio

d’aquest article.
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14. ANNEXOS
Annex 1. Guio de I'entrevista semiestructurada
Abans de comencar amb l'entrevista li preguntaré unes dades personals que té
llibertat absoluta per si vol respondre o no durant tota la entrevista.
Quina edat té?, fills? Amb qui viu? On? | de que treballa o ha treballat?
Quin tipus de cancer ha tingut?
Expliqui’m com ha viscut el resultat de I'estudi genétic?
Els primers dies de saber que era portador/a de la mutacié com ho va viure?
Com creu que afecta a la seva vida el fet de tenir una mutacio?
Quin va ser el primer pensament que li va venir al cap?
Expliqui’m qué és el que més el preocupa?
Quines reflexions en treus d’aquesta experiéncia?

Que troba a faltar del seguiment que esta realitzant per ser portadora de la

mutacio?

Expliqui’'m si li genera dificultats a la seva vida diaria i quins sentiments li generen

les proves preventives que realitza?

Si haguessis de definir amb una paraula o frase el que el va fer sentir o li fa sentir

aguest resultat com ho definiria?
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Annex 2. Full informatiu i consentiment informat

- | / Hn=pital Linivaraitari
\.‘_‘} H l JT L Sant Joan Full d'infarmacié al participant i consantiment infarmat

RELIS Unitat de conssll genétic en cancer,
Acranim de 'estudic PROCH
Versit 06-2023

FULL D'INFORMACIO AL PARTICIPANT
REALITZACIO D'ESTUDIS GENETICS | PARTICIPACIO EN LA COL-LECCIO DE MOSTRES
BIOLOGIQUES ONCOBANC

(Programa de Consell Genétic en Predisposicié Hereditaria al Cancer)

INTRODUCCIO:

La intencid d'aguest document s que voaté rebi la informacid correcta i sufficient per a gue pugui avaluar i jutjar quin
&3 el grav de participacid que vol tenir en aguest estudl, Par aied, llegelx aquest full informatie amb atencid | nosaltres
i aclariremn els dubtes gua [ puguin sorgir després de Mexplicacid. A més, pot consultar amb les persones que consideri

oportunes. Aquest estudi ha sigut aprovat pel Comité Fric o' lnvestigacid am® medicarments del nostre centre,

PARTICIPACIO VOLUNTARIA:
La mava participacio és totalment voluntaria, 51 aie’ ho desitja, en gualsevol moment vosta pot decidir da no particpar
o canviar la seva decisid | reticar la seva mostra del nostre col-leccid, 5ivoste decideix no participar, [ seva assisténcia

middica no es veurd afectada en cap aspecte.

DESCRIPCIO GENERAL DE L'ESTUDI:

El seu metge o assessor genétic i ha recomanat la realitzacid d un estudi gendtic, L'objectiu d'agquest estudi gendtic
&3 |z Identificacid d'alteracions en gens relacionats amb la predsposicld hereditiria al cancer, per a conéxer 'origen
dels casos de cancer de la seva familia.

La téenica wtilitzada per a aguests estedis &5 principalment ka seqlenciacid massiva (NGS) que permet seqienciar
molts gens alhora,

La prove es realitzard a partlr de material genétic que proveé d'una mostra blolégca obtinguda a través de sang, una
pidpsia de teixit o altres fluids biclégics, en quantitat | gualitat suficients, que seran necessaris per |'aillament i
purilicacia d'ADM ifo ARN, plasma, sérum..,

Sescollicd un o més panells de gens [grup de gens clinicament rellevants que poden associar-se amb la seva histdria
personzl o famillar de cancer] | s6n els gue s'inclouran 2n Vinforme final de resultats.

Durant aguesta analisi també s'obtindra la segléncia d'altres gens dels quals no es coneix amb certesa la seva
associacid amb el chneer familiar. En alguns casos, en funcid del tipus de tumosfs observats en la familia, el seu
assessor gendtic o metge | recomanard Pestudi d'altres gens o b8 afegir algun gen no inclés inclalment en el panell.

En aguest cas, s'indicara en I'annex de l'informe de resultats liurat.

BEMEFICIS | RISCOS

Els resultats d'aguest estudi genétic pot ajudar 2 vosté | al seu metge en la presz de decsions sobre la seva atencid
médica, sobre la realitzacid de proves de deteccid precog, cirurgies reductores de risc | altres estratégies
preventives/curatives. No obstant, existeix la possibilitat que vosté no cbtingui cap benefics d'aguests estugis.

Els estudis de seqlenciacid massiva generen una gran guantitat de dades | cal distinglr les que poden ser rellevants
per al pacient de les que poden no ser-ho. & més, hi ha certes limitacions tBonigues:

- L'estudi es limita a 'analisi d'un grup o panell de gans concret | per tant només es poden detectar alteracions

en aguests gens (Vinforme inclowrd quins sén aguests gens).
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REUE Unitat de consll genétic en cancer,
fsranim de l'estudi PROCH
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- No es pot descartar que existeld una variant gendmica gue no s'hagl detectat o que s trobl en un gen no
analizzat | que, per tant, no figuraria a I'informa da resultats lliurat.

Determinades regions de gens poden ser dificils danalitzar. En aguest cas, s'indicaria en informe de
resultats,

- La Interpretacid gendtica | clinica dels resultats es basa en la informacid | guies disponibles actualment. A
mesura que el conaixemant cientific avanci, |2 interpretacid dels resultats pot canviar. €5 possible qua en a
futur, una nova interpretacio dels seus resultats pugui desivar a nova informacid sobre 2 seva condicic
médica.

- Ber zlguns dels gens Inclasos en el panell actualment no es disposa de gules cliniques pel seu manelg, | les
recomanacions es faran en base als coneixements médics actuals | la sava histbria familiar.

Podria ser necessari sal-licitar | obtenic una nova mostra sanguinia si la rebuda al laboratori no reuneix les

condicions necessdries per al seu anslisi,

Possibles resultats de la prova :

Qe s'identifiqui una o més alteracions amb impacte diagndstic, prondstic o terapdutic de la malaltia en un
o més gens que es relacionan amb un risc incrementat de desenvolupar cancer. Pot ajudar al metge en la presa de
decisions per vosté i els seus familiars.

Clue no es detectin alteracions que puguin explicar la malzltia. En aguest cas, el metge o assessor genétic
decidird si es convenient ampliar Pestudi amb altres estudis addicionals.
- Que 5 detectin una o més atteracions de significat incert. En aquest cas, no es podrd confirmar o aclarir si
aquestas alteracions tenen algun impacte en el diagnastic, prondstic o tractament de la malaltia, de manara gue no
5 podran utilitzar per aguestes finalitats,
- e es detectin troballes no relacionades amb el motio de consulta. Aquestes es defireiven com a traballes
neidentzls | gue en alguns casos podrien ser heraditdries. En aguelles troballes que poden tenir implicacions
rellevants per a la salut del pacient ifo dels seus familiars, es valorara la idoneftat de complementar o ampliar algun

estudi per entendre @l paper de la troballa incidental,

CONFIDENCIALITAT | PROTECCIO DE DADES

El responsable del tractament de les dades

ldentificacid Hospital Universitar Sant loan de Reus

Direccld Postal Swda D, Josep Laporte, 2. 43204 REUS [Tarragona)

Diades de contacte del Delegat de Protectic de dades Fundacia Tic Salut Social. dpd@salutsantjoan.cat

UEDP Hospital Sant Joan de Reus tractara les seves dades com a responsable del tractament amb [l finalitat exposada
en el primer apartat &' aguest document, 5i esta d'acord en que la seva Informacid sigui utilitzads en aguest estudi,
se |l demanara que firm! aguest formular de consentiment informat. Momés 2 partir d’aquest moment es procedird

a extreure | gnalitzar les dades recollides en la seva histdria clinica.

CUINES DADES SERAN RECOPILADES?
Les dades gue s'extrauran de la seva histdria clinica, seran les seglents: Edat, sexe, pes, tractaments, dades

violgiques, dades anatomo-patologiques, dades bioguimigues | de tractament.
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COM SUTILZARA LA SEVA INFORMACIO PERSONAL?

La seva informacié personal &s informacid que l'identifica o que podria utilitzar-se per a identificar-lo, i inclou el seu
nom, direccid, any de naizement, dades de la seva histéria cinica | resultats d'exdmens, proves i procediments,

El metge | el personzl de Pestudl només recapilaren informacld personal sobre vastd de |z seva histieia clinica pera
comprendre els seus antecedents madics.

La seva informacié personal identificada i codificada <utilitzard pels fins d'agquest estudi &'observacic recollits en
acpuest Full d'informactd. La infarmacit recollida en Pestud: de manera identificada | codificada sobre vostd podrd ser
utllitzada en futurs projectes d' neestigacid médica relzclonats amb el cancer, els detalls especifics del qual poden no
condiker-se en la actwalitat. Aguesta investigacid meédica futura podnia incloure un examen meés detallat de la
seguretat o l'efichcia de qualsevel medicament o tractament inclosos en lestudi, la identificacia de nous usos medics
per gualseval medicament o tractament inclasos en estudi, un examen més detallat de 13/les malaltiajes) o
afeccid(ns) objecte de I'estudi per identificar nous consikements. Les dades identificades | codificades que s'ufilitzin

pera recolzar [ investigacié médica es remetran a Comités d'Etica o investigacio clinica,

CONFIDENCIALITAT DE LA SEVA INFORMACDID PERSONAL

Per tal de mantenir la confidencialitat en totes les dades, tota |z informacid | resultats recollits seran arxivats
consarvant 'anonimat, | mai es faciltaran les seves dades personals a tercers, La identificacio de mostres biclogiques
del Blobane serd sotmesa o un procés de codificacid, La st que vineula el seu codi amb el sew nom es guardard en
un lloc segur en el centre de Pestudi. La informacié que és important per a Mestud) s'entregard de manera codificada
al promotor de I"estudi, als representants del promotor (per exemple, organitzacions dinvestigacid per contracte),
les filials de Pestudi i els socis comercials per a portar a terme I'estedi d'investigacid, De la mateixa manera, tot i que
de vagades el reaultats obtinguts amb les seves mnstres 85 publigui en revistes cientifiques, [a seva identitat no serd
faciltada. Tota la Informackd clinica serd recollida | tractada de forma confidencial respactant &n tot moment els
principis &tics basics de la investigacid en mastres bioldgigues | segons el que estableix la legislacié vigent (LGS
14/1986, RGUE] 2016/679, LOPD-GDD 3/2018 sobre Proteccid de Dades Personals | Garanties de Drets Digitals,
LBRAP 41/2002, LIB 18/2007).

Amb Fobjectiv de verificar que les dades de I'estudi es registren amb precisid | que Pestudi s'estd realizzant
correctament, hi ha la possibilitat de que es faciliti 'accés als monitors i auditors, a les autoritats sanitéries i al Comita
o' Ftica de la Investigacio que supervisa lestudi a la informacid recopilada durant ef mateir, que pot incloure dades
codificades o no codificades, com la seva histiria clinica original. A més, sl el seu centre de I'estud| demana ajuda amb

la recopilzcid i introduccid de dades de Festudi, aguesta persona també podra tenir accés a |a seva histdria clinica.

DURANT QUANT TEMPS ES COMSERVARA LA SEVA INFORMACIO PERSONALY
Uinvestigador | el promotor estan obligats a consarvar les dades recollides per Pestud: durant la vida atil ds l=s
mateinas, Després d'aguest pericde, el centre només conservard |a seva informacid personzl per a gue pugui rebre

atencit misdica,

ELS SEUS DRETS RESPECTE A LA SEVA INFORMACIO PERSONAL
A més dels drets que ja coneix {d'accés, modificacid, objeccié | cancel-lacié), també poden restringir el tractament de
cades incorrectes, sol-igitar una copia o sol-licitar que es transfereixin a un tercer les dades que va propercicnar per

Pestuds (portabilitat). Per a exercir els seus drets, pos's en contacte amb linvestigador prncipal de 'estudi o amb el
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representant de proteccld de dades del centre en Delegat de proteccd de Dades de [Hospital Sant Joan de Reus
(Fundacié Tic Salut Social) a la seglent adrega, Aw. Dr. Josep Laporte, 2, 43204 Reus (Tarragona) o a través de correu
electrinic a dpd@salutsantjoan.cat. En qualsevol cas, ha d'indicar &l seu nem i cognoms, un domicili & efectes de
notificacic, adjuntar una fotocipia del document nacianal didentitat o bé del seu equivalent | indicar expressament
el dret que desitja exeroir o bé especificar “Revocacid de consentiment”. En cas de no estar d"acord amb el tractament
realitzet par Hospital S5ant Joan de Reus o considerar vulnerats els saus drats, pot presentar una reclamacid davant

I'Autoritat de Catalana de Proteccid de Dades al segiient enllag: httpfapdeat.gencat.cat, Recordi que les dades no

&5 poden esborrar, inchls després de que finalitz la seva participacid en 'estud, amb Fobjectiu de garantir |2 validesa

de la investigacid.

MOSTRES A RECOLLIR:

Com a part d'aquest projecte aprovat pel Comité Ftic ' Investigacid amb medicaments se li extrauré (o se li ha extret
ja) una mostra de sang, fluid corporal o teixit (segons les necessitats), que seran necessaris per a Faillamant §
purificacic d"ADM ifo AN, plasma, sérum..per utilitzar-la, amb Pabjectiv d'augmentar els ceneixements sobre la
patologla o procés d'estud], | desenvolupar noves estratégles | teriples aplicables a paclents. Algunes de les mostres
s'obtenan durant el seguiment habitual de la seva malaltia o procés, altres sdn sollicitades pergué sdn necessaries
per a complir amb els objectius d'aguest estudi. A continuacid, li expliguem quines son i els riscos associats als
precediments utilitzats per a la seva obtencid [en el cas de mostres que no son excedents de procediments de

dizgnistic o de seguiment clinic del donant):

SANG: L'extraccics ce sang no comporta més molésties gue una simple purxada a la vera cel brag, & vegades, molt
rarament, i pol acasionar un petit hematoma o una lleu inflamacié que remetrd en pecs dies.

BIOPSIA: L'extirpacid de telxit 25 rezlitza amb fins diagnbstics | terapdutics, perd fraguantment no o'estudia tota la
mastra sind gue, després de realitzar els estudis histopatolégics de les rones representatives de la lesid, s'acostuma
a destruir la resta del teixit. amb la firma daguest consentiment se i sol-igita part de la mostra excedent ger a

utilitzar-la en aguest projecte,

Les mostres | les dades associades es mantindran sota les condicions de seguretat adeguades | es garanteix gue els
subjectes no podran ser identificats a través de mitjans considerats racnabies fHr REracnes diferents a les
autoritzades. Es possible que sigul necessaria zlguna dada o mostres addiclonals. En aguest cas, el seu metge s
posara en contacte amb vosté per a sollictar-li de nou la seva col-laboracid. Se i informard dels motivs i se li

sol-licitard da now el seu consentimant {veure opcid sifne al final del full).

EMMAGATIEMATGE DE MOSTRES BIOLOGIQUES

#  Us de les mostres per investigacis:

Una vegada finalitzat estud, les mostres sebrants seran destruides, tret que vost® consenteix per a que puguin ser
emmagatzemades | utllitzades en futures Investigacions {veurs opcid sifno al final del full). La finalitat de

I'emmagatzematge o’ aguestes mostras és gue siguin utilitzades en projectes d'investigacid en un futur.
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*  Lloc d'analisi | emmagatzematge de les mostres

Durant el deservolupament de Pestudi les seves mostres poden ser analitzades a I'Hospital Universitar Sant Joan de
Aeus o en centres collaboradors | @5 mantindran emmagatzemades durant un minim de 20 anys, en previsid de gue
fos necessari repetir algun analisi addicional relacionat amb els objectius de Festudi. Durant aguest procés el

responsable de les mastres serd Mnvestigador principal del projecte,

»  Informacia sobre el desti de les mostres i ds futur

et maostres s'emmagatzemaran a la colleccld ONCOBAMC, inscrita al Registro Macional de Biobancos, seccid
“colecciones” amb el nomers C.O002282, en el Biobanc [15PV de Reus.

En llnstitut d"Oncelogia de la Catalunga Sud- EDP Hospital Sant Joan de Reus es realitza recerca biomedica del chncer
amb l'objectiu d'ampliar el conexement | d'intentar millorar el dizgnastic, prondstic | tractament d'aguesta malaltia.
Un cop finalitzat I'estudi genétic, li demanem la seva autoritzacié per a poder emmagatzemar i utilitzar les seves
mastres aixi com les seves dades clinigues per altres estudis de recerca relacionats amb el cancer, aprovals per un
Comité d'Frica o Investigacld. En cas de que es plantegés 'ds o cessia da les seves mostres en una investigacid diferent
es sollicitaria el seu consentiment. Wosté podrd dirigic-se a l'investigador principal per obtenir informacld dels
projectes en gue 5 hagin utifitzat les seves mostres, Les dades gue es derivin de la utilitzacid d'aquestes mostres en
futures investigacions es tractaran de la mateia manera que by resta de dades gue s"obtinguin durant aguest estudi
{veure apartat de confidencialitat].

Wosté w8 el dret de conéer les dades genatigues clinicament rel'evants que s'obtinguin 2 partir de Vanalisi de les
mastres donades, sempre que aix’ o desitgl i els sollicitl, La informacid que s'cbtingul pedria ser rellevant també pels
seus familiars, 5ifos aquest s cas, és decsio personal seva informar a aguests familiars — una cosa gque nosaltres
aconsellem —amb la finalitat de que, sl ells o desitgen, puguin ser estudiats | valorar quin és el seu risc personal | les
saves opcions de salut en un futur. El Comite Etic d'Investigacid amb medicaments decidira en quins casos serd
imprescindible que se li envil kb informacsd de manera indwvidualitzads, sempre que vosté ho hag autoritzat,

Vesté no rebrd cap benefici econdmic directe per la cessid de la mostra ni de les dades associades ni per la seva

participacid en els projectas de recerca.

CONTACTE EN CA5 DE DUBTE

5 durant la seva participacid t€ algun dubte o necessita obtenir més informacid, Possu-vos en contacte amb
Pinvestigador principat, Dr. Josep Guma a 'adreca oncologia@salutsantjoan.cat o a la Unitat de Consell Genétic en
cances, al teléfon 377310300 extensic 50112,

He rebut aquest Full d'Informacia
Data:
Nom | cognoms:

Firma:
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FULL DE CONSENTIMENT INFORMAT PER A LA REALITZACIO D'ESTUDIS GENETICS

Join

Wanifeste que:
He llegit o se m'ha llegit tota la informacid anterar | entenc la informacd en relacié amb estudl gendtic. He pogut
aclarir tots els meus dubtes al respecte | se m'ha explicat que puc retirar o sollicitar a2 medificacid d'aguest

consantiment en qualsevel moment sense haver de donar explicacions | sense que pugui afectar a la meva atencié

médica.
v Autoritzo Mestudi del panell de gens refacionats amb el meu cas sl j NO |_|
v Auteritzo Festudi de la resta dels gens del panell de cancer hereditari amb finalitat de recerca

s [0 [
B tncas afirmativ wal congixer els resultats que poden tenir alguna rellevancia clinica en la seva salut o lz dels

seus familiars 7 sl |_] ND |_|

® Encas de troballes incidentals on la utilitat clinica de les guals no es conegul amb certesa, vol condixer els
resuftats? sl J NO |_|

En cas de decidir no ser informat, entenc que malgrat aikd, guan aguesta informacid sigui necessaria per
avitar un grew prejudict per la salut dals meus familiars blolbgles, a criterl del metge responsable, es podra
informar girectament als afectats o al seu representant legalment autoritzat, En tot cas, la comunicaci es
limitara exclusivament a les dades necessaries per aquestes finalitats [Arz. 49.2 Ley de Investigocidn

Hiomédica),
v Autoritzo gue les meves mostres siguin emmagatzemades | utilitzades per finalitats de recerca
s w[
v Entene que auditors, personal de Vestudi, Cormités d'Ftica d'lnvestigacid | autoritats sanithries | de registre

podan revisar seccions tant de |2 meva histdria clinica com de dades madigues codificades recopilades durant
Pestudi quan slgul rellavant per la mava participacid en aguesta investigacid. Dong permis per a que aquestas
persones tinguin accés a la meva histiria clinica
s [] NO

¥ Ertenc que la meva participacid en aguest estudl és valuntaria. Ting total llbertat per a retirar-me de Mestedl
qguan ho desitgl sense necessitat d'indicar el motiv, Alxd no afectard a la meva atencié médica ni als meus
drats legals. Entend que les dades codificades que ja s'hagin recopilat no es poden ashorrar, a fl de garantir la
validess de la investigacid | complir amb les obligacions legals i els requisits d'sutoritzacid de medicaments.,

&l D ] [
¥ He llzgt | he comprés el consentiment/el full dinformacid pel pacient adult corresponent a I'estudi esmentat,

i he tingut termps suficient per analitzar la informacia. He tingut oportunitat de plantejar preguntes i he rebut
respostes satisfactbries 2 les matexes. Entenc que rebré una copia firmada | datada d'aquest document da

consentiment,
sl U NO J

v Estic d'acord amb |a transferdncia de les meves dades codificades personals. Entenc gue V'investigador ifo
promotor presdran mesures raonables per a mantenic la confidencialitat de la meva infoermacit sanithria

personal codificada.
sl D NO ]

¥ Autoritzo en ser contactat en el cas de necessitar més informacd clinlca o mastres bioldgigues addicionals.

5||] NO ]
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v En cas ¢e no poder contactar amb mi per @ entrega dels resultats genbtics, autoritzo que els resultats puguin
ser COmUmCats 3 B8 SESSRL s 1EEfOR de contacte
vevvneeeences DI {B0 £25 dincapacitat del pacient) o
Per la present dono el mew consentiment per a participar en aquest estudi:
Mo | cogroms del pacient Firma del pacient Data
Mom | cognoms del professionzl gue Firma del professional que explica el consentiment  Data
explica el consentiment
*5i el pacient t& un representant legal, aquast representant ha de documentar el seu consentimant.
L Mo escau
Mom i cognoms del representant legal *  Firma del reprasentant legal Dita

**5i ol pacient no pot legin o escriure, serd necessar que un testimeni imparcal docurmenti que el participant entén Festudi f el
procés de consentimant, | que ha acoedit @ participar.

| Noescau

Mom | cognorms del testimonl imparclal — Firma del testimanl imparcial data
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ANNEX ESTUDI GENETIC SOL-LICITAT {marcar amb una X la/les opcions escollida/es)

D1 panell de cancer de mama | ovark: BRCAY, BACAZ, MUY, NEH2, MSHS, BARD, PALSZ, CHEKZ, ATH, BRIL, PTEN,
RADEIC, RADELD [Jess O com
O Panell de cancer dlovar: BRCAL, BRCAZ, MLHL, MSH, MSHG, BRIPL, RADSLC, RADSLD, PALE2
D Panell de sindromes de predisposicia a cancer colorectal | endometri: BRCAT, BRCAZ, MLH1, MSHZ, MSHE,
EPCAM {gxpeis 3-9), MUTYH, POLE [axons 7-14), POLDY fewons 613 [] PMs2 [ Tesa
O Panell de sindrames hereditiries de poliposis BRCAL, BACAZ, MUEL, MSH2, MSHE, APC, MUTYH.POLE fexoes 7-14),
POLEY fmwons 6-13), NTHLL, BMPALASMADS, PTER, STK11
T panlt de ehneer ghstric hareditari: BRCAL, BRCAZ, MUK, MSH2, MSHE, COHI, CTIMIAL
O promatar aoc
L pamait de cancar pincrees heraditael: BRCAL, BRCAZ, MLH, MSH2, MS¥46, ATM, PALB2, CDRNZA, STE11
O st
[ anell de cancer prostata hereditari: B3CAT, BACA, MLH1, MSHE, MSHE, HOXE:3 (GB4E), AT, CHEK, PaLE
O anel de melanama familiar: BACAT, BRCAZ, MUHT, MSH2, WEHS, CORNIA, COKA [mx 2], POTL, BAFY, MITE (EZ18K)
ACD, TERT {promatar], TERF2IP
[ Panell de cancer renal hereditari: BRCAL BRCAZ, MLIL, MSH, WSHE, FH, FLCK, MET, VAL, SDHA, SOHE, SDHE, SOHD,
PTEN, BAP1 O sci O sc2 O wime (E318K)
[T panel de carcinoma medul-ar de tiraide: BRCAL, DACAZ, MLHL, MEHZ, MSHE, RET
[T panel de Feoeromocitoma/Paraganglioma: BRCAL BACAZ, MLHL, WEHZ, MSHE, FH, KIFLE, MAX, MENL, RET, SOHA,

SOHA, SOHC, SOHN, STHARL, TMEMIZT, WHL [Owe1
O panel de Hiperparatiroidisne primarl o MEN1/MENA: BRCAL, BRCAZ, MLH1, MSH2, MSHS, AR, CDCT3, COKNIE,
MEN1, RET Ocast Oar [ eaxasia

1 Fanell de cancer de tiroide sindrimic: BRCAL, BREAT, MUH1, WS, MSHS, FTEN, 40C, FREAR1A, DICER]

O] Fanell de GIST ftumor de lestroma gastrointestinall: BACAT, BACAZ, WLK1, NS, MSHE, SDHB, SBHE, S0HD T
O Fancil de Tumor Adrenocortical: SACAL, SRCAZ MLKL, MSHE, MSHE, ARC, FH, TPS3

O Panell de gens OPOATUNISTES: BRCAL, BACA2, ML, MSHE, MSHG

O panell de RECERCA: Tots s gens del pansl

ad Altres sindromes o gens addicionals segons fenatip [especificark:
O Determinacid directs (especifcar): ..
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Annex 3. Autoritzacio director de servei d’oncologia de ’THUSJR

- Autoritzacio director servei periode 1 de gener al 31 de gener de 2023

Hospital Universitar|
() Sant Joan

Or Josep Guma Padré amb dni 39858168L com a Director del servei
d'oncologia de I'nospital Universitari Sant Joan de Reus

Fa constar

Que coneix, accepta i esta d'acord amb que Montserrat Querol Garcia amb
dni 45649503T realitzi dues entrevistes a dos pacients portadors de mutacié
que voluntariament acceptin participar en aquesta investigacio. Amb motiu
del desenvolupament del treball de final de master amb titol conviure amb
una mutacit associada al cancer.

Director|de servei
01 de gener de 2023
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-Autoritzacié director servei periode 1 de marg al 31 de marg¢ de 2024

@mw

Dr Josep Guma Padré amb dni 39858168L com a Director del servei
d'oncologia de I'hospital Universitari Sant Joan de Reus

Fa constar:

Que coneix, accepta i esta d'acord amb que Montserrat Querol Garcia

amb dni 456495037 realitzi tres entrevistes a tres pacients portadors de

mutacio que voluntariament acceptin participar en aquesta investigacio

Amb motiu del desenvolupament del treball de final de master amb titol
@ m, conviure amb una mutacid associada al cancer
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Annex 4. Carta de presentacio del projecte al director del servei i
resposta del director

Carta de Presentacid

Hospital Universitan
Sant Joan

Benvolgut Dr Guma,

Hem dirigeixo a vosté com a director del servei d'oncologia de I'Hospital Universitari sant
loan de Reus per sol-licitar el seu permis per poder realitzar el treball de final de master:
Conviure amb una mutacid genética associada al cancer a la unitat de consell genétic del
mateix centre.

Motiu:

Els estudis genétics en cancer permeten identificar mutacions associades a la malaltia i
en funcio del risc que aquestes provoquen es poden recomanar proves o cirurgies que
poden ser meés o menys invasives. Conéixer aquesta informacié pot provocar un impacte
en la vivéncia d'aquestes persones.

LUobjectiu d’aquest estudi qualitativ és conéixer quins sentiments, pensaments,
reflexions | vivéncies desencadena en aquestes persones aquests resultats | descriure
com els pot afectar a |a seva vida, Ja que, aquest aspecte no esta investigat de manera
qualitativa a |a literatura actual.

Es seleccionaran a I'atzar pacients a qui se’ls ha identificat una mutacic geneética a la
Unitat de Consell Genétic en Cancer de I'Hospital Universitari Sant Joan de Reus. Es
realitzard una entrevista semiestructurada als participants.

D'aquestes entrevistes s"analitzaran les respostes | s’identificaran les categories d'estudi
obtingudes que permetran coneixer quins sentiments, pensaments, reflexions i vivencies
experimenten les persones a qui se’ls ha identificat una mutacio associada al cidncer aix|
com l'impacte que pugui tenir en la seva vida.

La finalitat d'aquests estudi és poder realitzar | planificar intervencions per poder
minimitzar aquests aspectes en quests pacients | acompanyar-los durant aquest proceés.

LUentrevista es dura a terme aprofitant la cita que els pacients tenen de seguiment de la

sindrome genética amb onco medica per evitar desplacaments Innecessaris als pacients
i dintre de la consulta d'infermeria de Ia unitat de consell genétic.

Resto a l'espera de la seva resposta

Atentament,

v

Montserra; Querol Garcia
Data 01 de gener de 2023
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Carta de resposta del director

, Hospital Universitari
(O Joi
Benvolguda Montserrat

En resposta a la carta rebuda referent al treball final de master amb titol
“Conviure amb una mutacié genética associada al cancer” com a cap de servei
d'oncologia autoritzo a la realitzacié de les entrevistes sol-licitades ia que aquest
treball formi part del projecte d'investigacié “Programa de Consell genétic en
predisposicio hereditaria al cancer”.

DNI 39858168L
Director de servei d'oncologia

Reus,1 de gener de 2023
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Annex 5. Declaracio responsable d’aspectes étics del treball de fi de
master

H

UNIVERSITAT ROVIRA i VIRGILI

Declaracioé responsable sobre els aspectes étics del
Treball de Fi de Master (TFM) / Treball de Fi de Grau (TFG) proposat

Els aspectes éetics son fonamentals per a la Universitat Rovira i Virgili. Per aixo, cal que
realitzeu la seglient avaluacid ética sobre el vostre treball de fi de master (TFM) / treball de fi
de grau (TFG), segons correspongui. Responeu Si / NO a les preguntes que es detallen a
continuacid. Si totes les vostres respostes sén NO, no es necessiten més detalls que la vostra
signatura. Si, en canvi, responeu Si a alguna de les preguntes segiients, es requereix, segons
objecte d’estudi i comité d’avaluacio i seguiment competent:

* CEIm-IISPV: .... Informe favorable

* CEEA:.......... Informe favorable

* CEIPSA: .......... Declaracié responsable i compromis formal del professorat i alumnat implicat
pel que fa al seguiment de la normativa aplicable, segons consta al final del document.

Nom del professor/a

responsable: Eva de Mingo

Ferndandez Nom de I'alumne/a:

Montserrat Querol Garcia

Ensenyament:

Master en investigacio en ciencies de la infermeria

Titol del & TEM / |:| TFG (marqueu la casella que correspongui)
Conviure amb una mutacié geneética associada al cancer
Breu descripcié del TFM / TFG (max. 1000 caracters, espais inclosos):

Els estudis genétics en cancer permeten identificar mutacions associades a la malaltia i en
funcié del risc que aquestes provoquen es poden recomanar proves o cirurgies que poden ser
més o menys invasives. Conéixer aquesta informacid pot provocar un impacte en la vivéncia
d'aquests pacients. L'objectiu d'aquest estudi qualitatiu és coneixer quins sentiments,
pensaments, reflexions i vivéncies desencadena en aquestes persones i descriure com els pot
afectar a la seva vida. Es seleccionaran a I'atzar cinc pacients oncologics. Es realitzara una
entrevista semiestructurada als participants després de rebre el resultat de I'estudi geneétic
per part de I'oncoleg. Després d'aquesta visita, la infermera investigadora de manera
presencial, oferira al pacient la possibilitat de participar i realitzara I'entrevista. S'inclouran
pacients majors d'edat, portadors de mutacio i ambdds sexes. S'exclouran pacients amb
deficit cognitiu. La codificacio es fara assignant al nom un nimero comencant per I'1.
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Indiqueu si el TFM / TFG que voleu desenvolupar inclou algun d’aquests aspectes.

Apartat Si  No

1. Embrions/fetus humans

.|

[

Implica cél-lules mare embrionaries humanes (CMEH)?

Implica I'is d’embrions humans?

]
X

Implica I'Gs de teixits / cél-lules fetals humanes?

]
X

Implica la participacid d’éssers humans?

- S6n voluntaris en I'ambit de les ciéncies socials o les humanitats?

- Son persones incapacitades per donar el seu consentiment informat?

- Sén individus o grups vulnerables?

- S6n menors d’edat?

- Son pacients?

- Sén voluntaris sans per a estudis médics?

OO X Oodgd g
XX O XX X|X|U

Implica intervencions fisiques en els participants?

3. Cél-lules/teixits humans

Implica cél-lules o teixits humans (diferents dels embrions/fetus humans de la
secci6 1)?

]
X

4. Dades de caracter personal i privacitat

Implica la recollida i/o tractament de dades personals?

- Implica la recollida i/o tractament de dades personals sensibles, com ara, salut,
vida sexual, raca, opinid politica, conviccions religioses o filosofiques?

- Implica el tractament d’informacié genética?

- Implica el seguiment o observacio tecnologic dels participants (com ara dades de
vigilancia o localitzacid, i dades WAN, com ara adreca IP, MAC, cookies, etc.)?

O (d| o (O
X X X X
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Implica un tractament de dades personals recopilades préviament a aquest
TFG/TFM (us secundari)? O X

Implica experimentacié amb animals 11X

6. Paisos tercers

Cas que es desenvolupi, de manera total o parcial, en paisos que no pertanyen a la
Unid Europea, el projecte d’R+D+l planteja problemes potencials d'ética? O X

Teniu previst utilitzar recursos locals (per exemple, mostres de teixits animals o
animals, material genéetic, animals vius, restes humanes, materials de valor historic, ]
mostres de fauna o flora en perill d'extincio, etc.)?

X

Teniu previst importar material (incloses les dades personals) de paisos que no
pertanyen a la Unié Europea a la Unié Europea? []

Teniu previst exportar material (incloses les dades personals) des de la Unié
Europea a paisos que no pertanyen a la Unié Europea? []

Cas que el projecte generi beneficis i impliqui paisos de baixos ingressos i/o baixos
ingressos mitjans, teniu previst les accions de repartiment de beneficis? []

XX X X

Podria la situacid al pais posar en risc els participants? []

7. Medi Ambient/Salut i proteccié

Implica I'ds d'elements que poden causar danys al medi ambient, animals o 01X
plantes?
Tracta sobre la fauna i/o flora en perill d'extincié i/o arees protegides? (11X

Implica I'ds d'elements que poden causar danys als humans, inclos el personal
investigador? X

8. Us dual

Implica productes de doble Us en el sentit del Reglament 428/2009' o altres articles
per als quals es requereix autoritzacié? O X

9. Focus exclusiu sobre aplicacions civils

Podria necessitar aclariments en relacié amb un enfocament exclusiu sobre
aplicacions civils? X

! productes de doble Us sén aquells productes, inclos el suport logic (software), i la tecnologia que puguin
destinar-se a usos tant civils com militars i que inclouen tots els productes que puguin ser utilitzats tant
per a usos no explosius com per ajudar a la fabricacié d’armes nuclears o altres dispositius nuclears
explosius. Veure Reglament CE 428/2009 del Consell de 5 de maig de 2009.
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Té potencial perque els seus resultats siguin utilitzats malament? (11X

Hi ha algun altre aspecte étic que hauria de ser pres en consideracid? Especifiqueu,

si us plau: 1| X

Confirmem que hem valorat tots els aspectes éetics descrits més amunt i que, en cas afirmatiu,
els signataris ens comprometem formalment, segons objecte d’estudi i comite d’avaluacid i
seguiment competent, a:

* CEIm-IISPV: .... Elaborar una descripcié dels problemes etics implicats i la documentacid
requerida, d’acord amb les indicacions de la “Guia de 'investigador/a”.

¢ CEEA: ............. Elaborar una descripcié dels problemes étics implicats i la documentacié
requerida, d’acord amb les indicacions de la “Guia de 'investigador/a”.

e CEIPSA: .......... Actuar d’acord amb la normativa aplicable en cas que el treball en gliestid
tingui implicacions etiques i respectar les recomanacions etiques que emanin d’aquest
Comite.

Seguir les directrius establertes a la “Guia de I'investigador/a” i la “Guia
sobre proteccié de dades personals en els Treballs de Fi de Grau i Master
de la Universitat Rovira i Virgili”.

Respectar la confidencialitat de les dades personals que es puguin obtenir
en l'activitat d’'R+D+l, tant pel que fa a I'Us académic com a la difusid
publica de les mateixes. Si considerem que algun resultat de I’activitat
d’R+D+I pogués arribar a afectar o pogués ser d’interés per a les persones
o col-lectius participants, ho comunicarem amb antelacié.

No utilitzar les dades personals obtingudes en el projecte per a altres
estudis diferents. En aquest darrer suposit, sol-licitarem abans el
corresponent permis d’aquest Comite.

Reus, 24 abril 2024

DE MINGO Signat digitalment per |V|0ntse 'l Firmado digitalmente por
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Signatura del professor/a responsable Signatura de I'alumne/a

Nota: Una vegada emplenat i signat, convertir el document a format PDF i enviar a I'adreca
carlos.garcia@urv.cat
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