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;.Clinical Genetic.\" is a specialty Chal studie." di.\"ease.\" cau.\"ed by
genetic factors that may prodl/ce chromosomic abnonnalitie.\". genic or

O" multifactorial di.\"eases. Its aim Ul health care is primary or secolldary

prevention, treatment atld rehabilitntion 01 patients with genetic di."ea.\"es.
.., and educatioll both of health professionals and of the commwzity. In this" field several ethical dilemmlls llave to be considered: environmental factors

underestimated in relation to the genetic ones. availability and access to
diagnostic and therapeutic services. voluntary basis for tlzese procedures.

respect for patients' autonomy. confidentiality. atld privacy of all genetic
infonnation. The po.\"sibility of predicting gene tic di.\"ease and the ethical
problems ofprenatal diagnosis have special importance. Parents should be ¡
respected in their right to make their own decission,\" w!len Ul a pregnancy ;
their fet/l.\" is diagno.\"ed G.\" having a gene tic abnonnality. On the other lIando
each person has the right to be respected in his/lzer Izuman dignity. to be ¡

supported when in need of medical careo atld not to be discriminated for i
gene tic characteristics. Genetic counseling Izas to be voluntary non directed. !
atld the imposition of vallle.\" other tlzan tlze pntients SIzOltld be avoided. ;

I

I

I

RESUl\fO

A Genética é UTnll disciplina que ocupa-se das doent;as causadas

por fato res genéricos qlle podem producir alterat;oes cromossomicas.

doent;as genicas O multijtztoriais. Sua act;lio na stll¡de esta encaminhada a
-prevent;áo primaria ou secundaria, tratamento e reabilitt;iio dos pacientes

afetos, e edUCllt;lio para profe.\"ionai.\" e ao público em geral. Neste campo

geram-se diversos dilemas éticos que devem ser con."iderado: subestimat;iio

delatores ambientais re.\"peito ir aIltonomia das pes.\"oas, confidencialidade
e privacidade da infonnat;áo gen ética. É particulannente importante a

predit;lio de doent;as gen éticas e os dilemas expostos pelos diagnósticos ,
' o .I

prevlo ao nasclmento. :

Os casais devem ser respeitados no seu direito de decidir quando
enfrentar a evidencia duma gestat;lio com um fillzo aleto duma anomalia
gen ética. De otro lado, toda pessoa que nasce tem direto a ser respeitada
sua dignidade Izumana, a ser atendida em suas necessidades medicas e nlio 95 ;
ser discriminada pelas suas características gené¡icas. O as.\"esoramento :

genético necessario deve ser voluntario e nlio-diretivo, com especial enfase ¡
., ; em evitar impar valores alheios aos propio.\" dos pacientes. I
::, I' ,.
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INTRODUCCIÓN sociedad, y la mejor adaptación 2.
posible de la familia a esta realidad. debidas

Antesdeabordarlosaspec- En tercer lugar, se ocupa de coor- princip:-
tos éticos de la práctica de la gené- dinar el manejo longitudinal del mente,
tica clínica, conviene revisar el al- paciente y la familia en todas sus recesiv:
cance de esta disciplina y la pro- necesidades: tratamiento, rehabili- cen m.,
blemática médica determinada por tación. guía anticipatoria de proble- génicas
las enfennedades genéticas. La ge- mas, educación, etc. En cuarto lu- ciones (
nética clínica es la disciplina médi- g.ar, mediante el asesoramiento cucnci~
ca que se ocupa de las enfenneda- genético. el genetista clínico res- 2.500 Y

~ des causadas por factores genéticos. ponde a las inquietudes de la farni- junto,
Como veremos enseguida. en algu- lia con respecto a la probabilidad afectan
nas enfermedades los factores ge- de recurrencia de la misma afección Ejempl
néticos son el componente princi- en hijos futuros, y las alternativas brosis (
pal de la etiología. mientras que en reproductivas disponibles para ton, di~
otras el componente genético con- afrontar ese riesgo. Finalmente, la
fiere sola?I~nte una pr.edisposi.ci6n. genética clínica interacciona con la 3. .
En esta ulti.mas, l~ mteraccIones salud pública y la epidemiología en tonale
con el, medIo, a~b~ente a 10 largo diseñar programas poblacionales de e?tre f

de la vI~a dell~divIduo son las que diagn6stico precoz de enfermeda- div~rs('
dctcrInlnarán SI se desarrolla cnfer- des gcnéticas tratables (tamizajc n~tica (
m,e?ad o no. .La~ ~nfermedades ge- metab61ico neo natal) y de detecci6n c~6n dl
neticas son mdl~l~u.aln:ente p?co de ricsgos genéticos en poblaci6n cI6n d(
frecuentes y de dIfiCIl dlagn,6s.tico. sana (detecci6n de portadores de en la cr
Por otro lad.o. afectan a mul~ples genes recesivos frecuentes y caso. f
6rganos y SIstemas, son cr6rucas, tamizaje sérico prenatal). tran v;
determinan diversos tipos de disca- (P'.ej: f

pacidad física y/o mental y son de ..diopatídifícil tratamiento. Además. presen- Se dIStinguen tres catego- des COI
tan un impacto importante en la fa- rías principales de enfennedades betes,
milia desde el punto de vista psico- genéticas, de acuerdo al tipo de de- neopla
social y económico. Los elementos fecto genético involucrado: menta]
de preocupaci6n incluyen el futuro enfenr
del indi viduo afectado (general- l. Alteraciones cromosómi. catego
mente un ~ño) y la pro?abilidad de cas, caracterizadas por el exceso o 10 y 2.

~ecurrencla de l,a afecc16n en cue~- deficiencia de material cromos6mi-
.6n en otros mIembros de la fam~- co. La frecuencia global de las al-

lIa (gcneralmente hermanos SI-, .han ha
guientes o hi.os del afectado). teraclone.s crom?s6~cas es 0.5 % el con!

J de los recIén nacIdos VIVOS; esta fre- mana.
Esta problemática esboza- cuencia es mayor a medida que au- genes

da de las enfcrmedac.les gcn6ticas menta la edad mat~rn~. General- humal
determina las características de la mente no son heredItarIas y suclen cerca (
genética clínica como especialidad c~usar retardo .mental y. mal forma- de los

96 médica. En primer lugar, se ocupa clones, congénItas. El ejemplo más do y ;
del diagn6stico de estos trastornos. conocIdo es el síndrome de Down, ellos. J
En segundo lugar. procura la acep- antiguamente mal llamado "mon- terrnir
taci6n e incorporaci6n del niño golismo", donde existe un cromo- la pro'
afectado en el seno familiar y en la soma N° 21 extra (trisomía 21). nados
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:i6n 2. Enfermedades génicas, quística y la distrofia muscular). El I
dad de.bi~as a una alteraci6n en un gen área de mayor aplicaci6n de estos I
oor- pnncIpal. Se ttansmiten hereditalia- adelantos es en el diagn6stico de en-
del mente, ya sea en forma dominante. fennedades genéticas, aún antes de
sus recesiva o ligada al sexo. Se cono- la manifestaci6n de síntomas. En

bili- cen mas de 5.000 enfermedades cambio, se ha avanzado mucho
Ible- génicas diferentes, con manifesta- menos en el tratamiento de estas
> lu- ~ ciones clínicas muy diversas y fre- dolencias. enfatizando, por un lado,
~nto .cuencia individual baja (entte 1 en la importancia de la prevenci6n y
res- 2.500 y 1 en 100.000). En su con- haciendo resaltar, por el otro, dile-
lffii- junto, las enfermedades génicas mas éticos considerables, que dis-
id" ~ afectan al1 % de los recién nacidos. cutiremos luego de revisar los prin-
cil...": Ejemplos: hemofilia. talasemia. fi- cipales objetivos de la genética en
jvas brosis quística. corea de Hunting- el área de la salud.
Jara ton, distrofia muscular.
e, la OBJETIVOS DE LAS
>n la 3. Enfermedades multifac- ACCIONES DE GENÉTICA
:a en toriales, debidas a la interacci6n ~IÉDICA
~ de entre factores medioambientales
eda- diversos y una predisposici6n ge- Los objetivos de las accio-
zaje nética determinada por la combina- nes de salud en genética pueden
ci6n ci6n de varios genes. La contri bu- categorizarse de la siguiente mane-
ci6n ci6n de la predisposici6n genética ra (1):
s de en la causalidad es. variable en cada
:s y caso. En esta categoría se encuen- 1. Prevención primaria de

tran varios defectos congénitos las enfermedades genéticas: Se
(p.ej: fisura de labio y paladar, car- entiende por prevenci6n primaria la
diopatías congénitas) yenfermeda- prevenci6n de la ocurrencia del

~go- des comunes del adulto (p.ej: dia- trastorno en cuesti6n en un indivi-
ldes betes, arteriosclerosis coronaria, duo en riesgo. Dado que la consti-
~ de- neoplasias diversas, enfennedades tuci6n genética de un individuo se

,.~ mentales, etc). Dependiendo qué fija en el momento de la concep-
...,.., enfermedades se incluyan en esta ci6n, la prevenci6n primaria de las

¡mi- categoría, su frecuencia varía entre alteraciones cromos6micas y las
so o 10 y 25 % de la poblaci6n.. enfermedades génicas está relacio-
5mi- nada con medidas preconcepciona-
s al- .En los últimos diez años les. Por ejemplo, protecci6n de los
5 % han habl~o ~vances fenomenales en progenitores de la exposici6n a
fr el conOCImIento de la genética hu- agentes capaces de dañar el mate-

: a e= mana. Del total estimado dc 80.000 rial genético (radiaciones, drogas,: 
~ genes que constituyen el genoma contaminantes ambientales, etc), o

.~ -humano, se han ubicado (mapeado) promoci6n de concepciones en las
e en cerca de 3.000 en sitios específicos edades reproductivas 6ptimas (de
ma- de los cromosomas y se han clona- 20 a 35 años).
más do y analizado varios cientos de 97
)wn, ellos. En algunos casos ya se ha de- También se podría hacer
.1on- terminado la funci6n específica de prevenci6n primaria de enfermeda-
mo- la proteína que producen detenni- des genéticas si aquéllos con ries- .
). .:~, nados genes (p.ej. en la fibrosis go elevado de transmisi6n heredi-
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taria de una enfexmedad genética (in- asesoramiento genético a las mis- fundado
dividuos afectados con enfermeda- mas; y el ofrecimiento de diagnós- de la ge
des dominantes, mujeres portadoras tico prenatal de la afección en cues- genética
de genes ligados al cromosoma X o tión. El asesoramiento genético y y respct(
parejas portadoras de genes recesi- el diagnóstico prenatal son servi- mía de 1;
vos) optan por evitar la reproduc- cios voluntarios centrados en la fa- debe ir d
ción. La experiencia indica que la milia con el objeto que las parejas público
información genética no influye en pu.edan tomar decisiones reproduc- salud, au
la formación de las parejas huma- tivas autónomas, en conocimiento tes de la
nas; por lo tanto, la prevención pri- de sus riesgos genéticos y de las
maria requeriría la abstención repro- posibilidades concretas de prevenir ASPE(
ductiva voluntaria de parejas yafor- la ocurrencia de la enfermedad en P)
madas, cuando se determine un ele- cuestión en la descendencia. Unas GE
vado riesgo de enfermedades gené- 300 dolencias graves ya son posi-
ticas en la descendencia. bles de prevención secundaria y (

servicios de este tipo están dispo- near algl
Por otra parte, se sabe que nibles a las parejas que lo solicitan lemas éü

varios defectos congénitos no ge- en la mayoría de países del mundo. práctica
néticos ocurren principalmente por dica.
la acción postconcepcional de agen- 3. Tratamiento y rehabili-
tes ambientales (teratógenos) que tación: La mayoría de los niños con 1. 1
interfieren con el desarrollo fetal enfermedades genéticas y defectos bientale~
normal: drogas, radiaciones, infec- congénitos nace sin signos previos ca actual
ciones, contaminantes ambientales, de alarma, de parejas que no sos- material
etc. La prevención de la exposición pechaban riesgo genético alguno. forma ac
a estos agentes durante la gestación, Esto implica que los programas de nes com(
la nutrición adecuada. la prevención prevención basados en la detección pales de
y tratamiento de infecciones, la de riesgos genéticos preconcepcio- mal y p:
atención prenatal y la suplementa- nales o prenatales nunca podrán papel de!
ción vitamínica periconcepcional evitar una proporción importante de menos e~
son medidas de prevención prima- defectos congénitos. Por consi- esencial
ria de defectos congénitos. guiente, las acciones de salud en genes y 1:

genética deben también contemplar notipos. J
2. Prevención secundaria de todos los servicios requeridos para les reduc(
las enfermedades genéticas: Las minimizar el impacto médico, emo- cons ;c
medidas de prevención primaria cional y social que producen las mental el
mencionadas arriba son difíciles de enfermedades genéticas en los afec- medades

f implementar a nivel poblacional. tados y sus familias. Estos incluyen rísticas (
.Por ello, la mayoría de los métodos servicios de diagnóstico médico -orientaci(
I de prevención existentes son de tipo genético, tratamiento, seguimiento son falsa:

secundario, dirigidos a asegurar a longitudinal y prevención de com- cienfifico
la pareja que solicita voluntaria- plicaciones, rehabilitación física y to negati'
mente el servicio, que sus hijos no mental, apoyo psicológico y social sobre los
tendrán la enfermedad grave para y asesoramiento genético. les respol

98 la cual están en riesgo. Estos pro- las enferr
gramas se basan en: la detección de 4. Educación: La educación con comp
individuos y/o parejas con riesgo de la sociedad a todos niveles es contamin
elevado de transmitir a la descen- esencial para desmitificar la breza. el s
dencia una afección particular; el genética, evitar que prejuicios in- etc. (2).

"
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mis- fundados influyan en las decisiones Entre los numerosos

n6s- de la gente y que los servicios de ejemplos que se podrían citar para i

:ues- , genérica sean realmente voluntarios ilustrar esta problemática, pode-

co y Y respeten la dignidad y la autono- mos mencionar el del cáncer. En

~rvi- mía de las personas. La educación los últimos años nos hemos acos-

a fa- .' debe ir dirigida a diversos sectores: tumbrado a escuchar que el cán-

rejas público general, profesionales de cer es una "enfermedad genética".

duc- salud, autoridades de salud, dirigen- Esto se basa en que se han aisla-

ento ! tes de la comunidad, etc. do numerosos genes cuya altera-

~ las ción predispone al cáncer. Sin

fenir ASPECTOS ÉTICOS EN LA embargo, hay que aclarar que la

d en pRACTICA DE LA alteración de esos genes es pro-

Jf'~ GENÉTICA MÉDICA ducida por factores ambientales,

)OSí! como el tabaco, la contaminación

:ia y Corresponde ahora deli- ambiental, la nutrici6n inadecua-

spo- near algunos de los principales di- da, el stress cr6nico, etc. La atri- .

:itan lemas éticos que se presentan en la bución exagerada del cáncer de
ndo. práctica actual de la genérica mé- mama a un gen predisponente, por .

dica. ejemplo, está derivando en la pro- ~

,bill- moción acrítica de análisis ;

; con 1. Factores genéticos y am- genéticos para determinar "pre- ;

:ctos bientales: La fascinación científi- disposición" como panacea para

:vios ca actual por el conocimiento del la "prevención" de esta enferme- ;

so s- material genérico está llevando en dad, sin prestar atención a los pro- "uno. forma acrí?ca a postul~~ a lo~ g~- fundos dilemas éticos que ello

15 de n~ como los respOnsables princ¡- determina. I

:ci6n -pales de la variación humana nor- ¡

x:io- maLy patológica. En cambio, el El reduccionismo geneti-

'drán paperaci medio ambiente se toma zante además transforma a Ías víc-

.tede menos en cuenta, a pesar de ser "fi'iñas (de enfermedades) en culpa-

>nsi- esencial para la expresi6n de los bles (por su constitución genérica)

d en genes y la determinaci6n de los fe- absolviendo de culpa al sistema

:tI.' "¡ notipos. Estas explicaciones causa- social que genera las agresiones

pará les reduccionistas para las cuales la ambientales a las personas. Tam- I

~mo- constituci6n g:nétic,a es 10 funda- b~én influye, a través de l.a. asig?a- I

tl las mental en la etiologla de las enfer- clón de recursos y la legitImación ¡

afec- medades y en determinar caracte- profesional, en determinar la orien-

uyen rísticas como la inteligencia, la tación de las investigaciones bio-

:dico -orientación sexual o la criminalidad médicas en el sentido hegem6nico.

iento son falsas desde el punto de vista La consecuencia es que se promQ: j

:om- científico. Además, tienen el efec- cionan enfoques de Drevenci6~ y I

ica y to negativo de desviar la atención tratamiento de enferme~~de~ I

ocial sobre los factores socioambienta- ticas basadas en enfoques su!!!a-- !

les responsables de la mayoría de _mente biologici§tas, en detrimento I

las enfermedades (aún de aquéllas -ae-i:ina concepción hoiíillca del ser 99 !

ICi6n con componente genérico) como la Fiümano en ínteraccíOn con el me- :

:s es contaminaci6n ambiental, la po- ~ amffiente. Acá es donde cabe la I

r la breza, el stress, las drogadicciones, ~usión sObre la responsabilidad

s in- etc. (2). ético-social del médico genetista.
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Por su conocimiento y liderazgo 30 Voluntariedad de los ser- les de
en este campo, el genetista clfni- vicios: Existe consenso entre los condic

~ebe pro~over u!:ta concep- médicos genetistas que los servicios ficado
ciOn de causalidaa Que rescate la de genérica solamente pueden ser tión. P
!mportancia de la interaccion oe voluntarios y nunca impuestos las per:

~s ~tor~ g~néticos y ambien: (4,5). La mayoría de estos servicios dir so
tales en la determinación de to- tienen que ver con predicciones intelfeJ

-~s las características humanas, sobre desarrollos futuros de ent°er- deben 1
~l~e!!dO las~n~ermeQades~e m~dad o discapacidad en el indivi- ese der
esta manera, se evitarán conse- duo o en su descendencia. Esto es den sin
cuencias éticas negativas, como asÍ, por ejemplo, con las nuevas
la asignaci6n inapropiada de re- pruebas para deternlinar si el hijo
cursos en la investigaci6n o en de un afectado con la enfermedad la cual
los servicios y la discriminación de Huntington hered6 o no el gen de un ;'
por características genéticas de defectuoso, o si en una familia con zaje ("~
las personas (2). fuerte historia de cáncer de mama Ir 'adl

alguien posee un gen predisponen- dv o>e Cl
2. Accesibilidad a los servi- te. Es obvio que la utilidad de estos primer
cios: Al igual que con las otras pres- análisis predictivos variará no sólo graves
taciones de salud, el dilema ético ~~_~~lón de las opciones médi- tratami(
fundamental que se confronta en el cas disponibles sino también d~ te despl
campo de la genérica médica es la ~u~ a los_valor!!:s, objet~ nilketoJ
!nequidad en la distribuci6n de los circunstancias de difefe"fi:fes perso: génito)
servicios (3). Es común que los ser- nas. haber u

-vicios no sean accesibles acorde -ta que j
con la necesidad (por ejemplo, en Por otra parte, los análisis y el tra!
funci6n de la magnitud del riesgo' genéricos para detectar portadores tos niñ<
genérico) sino con la capacidad de de deteITl1inados genes recesivos (p. rantiza<
pago. Barreras socioeconómicas, ej. talasemia, fibrosis quística, etc.) do yac
culturales y lingufstic~s~}nte~- y las pruebas diagn6sticas prenata- El benc

..!!~n frecuentemente entre la nece: les para descartar un trastorno nes par:
~~ ~ .el serviFioo La responsabi- genérico en el feto, tienen como con cre

lidad ética es de asegurar que los objetivo brindar informaci6n sobre sobre 1;
servicios de genérica estén organi- posibles riesgos de enfeITl1edad gra- por su <
lados y financiados de manera de ve en la descendencia. Los posibles
maximizar el acceso equitativo por cursos de acci6n que surgen para 4. \
parte de la población necesitada. El prevenir el problema están íntima- Y tera)
derecho a la salud debe incluir el mente relacionados con decisiones enferm
acceso a la informaci6n sobre ries- reproductivas: confiar en la suerte se dijo
gos genéricos y a las medidas de y correr el riesgo, abstención de te- 16gicos
prevención de los mismos por los ner hijos propios, adopci6n, cables;
métodos voluntarios del asesora- inseminación artificial, diagn6stico sí peITl1
miento genérico y el diagnóstico prenatal con interrupción de un ro de'
prenatal. ASimismo,~" ~~~L~t;~~~ embarazo afectado, etc. Estas de- asociad

100 nacen co~ enfermedades geneticas -~ones dependerán en !!ran ~i- tes .qu'
-tienen derecho al mejor tratamien-- ~~ la ~ev~rls!as! del problema, de c~íIllcan
W y rehabT1~ disoonibre:--]!i:. _l!l-.!:-1ag~tuddel ri~s~o y ~e jQS Jra- dile:na
~endientemente de su capacidad tamientos dispOnibles. Pero tam- v~IlIenc

de pago (3):-- bién intervienen valores individua- diagnós

.
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los ser- les de los futuros padres sobre la b_~n~cio Qr~venti.vo o terapéutico-:ntre 
los condic.i6n m<?~al del feto y el signi- Estas consideraciones incluyen los

ervi ci os ficado de la enfermedad en cues- análisis "pre-sintomáticos" para
den ser ti6n. Partiendo de la premisa que dolencias hereditarias como la en- I)uestos 

-las personas tienen derecho a deci- fermedad de Huntington, o los de~rvicios 
dir sobre su reproducción sin "predisposici6n" para cáncer de:ciones 
interferencias, los análisis genéticos mama. ~ estos casos debe prim~

e ent"er- , deben pennitir el mejor ejercicio de ~~~l~!ciónpar!}o caul§~~l 
indivi- ese derecho, y por lo tanto no pue- (No Maleficencia). El conocimien-
Esto es den sino ser voluntarios. to anticipado de que se desarrolla-
nuevas rá una enfermedad grave en el fu-
el ..¡o La única circunstancia en turo para la cual no existe preven-rrntúad 

la cual sería ética la obligatoriedad ci6n ni tratamiento no tiene ningún) 
el gen de un análisis genético es el tami- beneficio médico y puede generar

ilia con zaje ("screening") de ciertas enfer- estigmatizaci6n social y consecuen-
~ mama medades en el recién nacido, cuan- cias psicol6gicas negativas. Para :¡;ponen- 

do se cumplen varios requisitos. En estos análisis se requiere mucha 'je 
estos (D primer lugar, se trat~ ~e tr~stornos educación y asesoramiento previo,

no sólo raves ue son curables s6lo si el así como consentimiento inforrna- ;; 
médi- tratamiento se IrucIa mme atamen- do y apoyo psicol6gico durante I

'ién de tedespués del nacimIento (M" fe.- todo el proceso. En estas circuns- :
.ivos y nilketonuria e hipo tiroidismo con- tancias el.P!incipio de Autononúa
j perso- ~ -gémto). l:.n-segundo lugar, debe es fundamental, pues se debe ase- I

haber una política pública explíci- gurar que no existan presiones o I
ta que incluya la getecci6n I2recoz- coerciones de ninguna naturaleza Ianálisis 
Y el tratamiento de por vid~ d~s- en la decisi6n (3). Itadores 

_tos~ñ~s co~o u~a ~restaci~~ ga- i;ivos 
(p. ranuzada y f~nan.cI~d~ por .e~a- En el caso de menores de '

:.1, etc.) do y acces1O1e a toda lal2O~cI6n. edad, el principio a s~uir es eldd I)ren.1ta- 
El-Beneficio obvio de estasaccio- ~ejo! inte~és del ~~o, poniendo enlstorno 
nes para los niños afectados supera la balanza los posibles beneficios y1 

r- 110 con creces los prejuicios te6ricos ¡::erjuicios que pueden den var de los
,n SlJore sobre la autonomía de los padres análisis. En principio, los análisislad 

gra- por su obligatoriedad (4). genéticos predicti vos s610 se justi->osibles 
fican si hay evidencias fuertes que I

~n para 4. Capacidades diagnóstica redundarán en un claro beneficio iíntima- 
y terapéutica, y predicción de médico para el niño (medidas pre- ¡:isiones 
enfennedades genéticas: Como ya ventivas o terapéuticas). En caso de

I1 suerte se dijo arriba, los adelantos tecno- incertidumbre con respecto a bene-
n de te- 16gicos en genérica no son aún apli- ficios, el médico debe discutir to-
pci6n, cables al tra~amiento. En cambio, dos los pro y contra con los padres,
n6stico sí permiten diagnosticar un núme- y aconsejar postergar el análisis
de un ro de "características genéticas" para más adelante. Sin embargo,

itas de- asociadas a enfermedades, aún an- esta posición debe ser flexible y1 
medi- tes que éstas se manifiesten ajustada a cada caso, pues ocasio- 101

~ma, de clfnicamente en el individuo (6). El nalmente los padres tienen razones
los tra- dilema ético es establecer la con-= legítimas para solicitar el análisis.
.0 tam- veniencia de utilizar estos recursos Si en cambio, el médico consideraividua- 

diagn6sticos cuando-ñO1iay rungun que los perjuicios potenciales su¡::e-

~
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: ran a los posibles beneficios, debe ciente y de apoyo a sus decisiones, derechos
desaconsejar el análisis y no está que debe asistir a todo aquel que liderazg(
obligado a proveerlo (7,8). necesite informaci6n sobre la do- genetista

lencia que lo afecta o para la cual ! falsas prt.
5. Respeto a la autonomía está en riesgo. Consiste en la expli- i de 1920 (
d~ las personas: ~~is~on~ c.ación a los consultantes sobre los I rilizaron
etectuarse un anm"S1Sge?ético. y.los rIesgos de desarrollar una enferme. .sonas, pc
cursos de acci6n posteriores deben dad genética y/o de transmitirla a j "debilida

-ser tomadas por las pe~sonas en f~ la descendencia. Los consultantes j y "epilep
~utónoma sin Dresione~.2 f.Qf.}- suelen ser individuos y/o parejas! consider::

Iciones de runguna naturaleza. En con riesgos genéticos posiblemen- I tica en e~
-xñiérica Latiña el conceptOde au- te superiores al promedio de la po- dos estat
tonomía tiene menos gravitación blación general, debido a su histo- racismo.
que en otros países. Una razón para ria médica, su origen étnico, su "ciencia"
ello es que el médico ticndc a ejcr- edad, la presencia de una enferme- tos grupo:
cer un cierto paternalismo sobre sus dad genética en la familia, o un re- con qu
pacientes, por sus conocimientos y sullado anormal de un análisis ción de le
su posición social más alta. De esta genélico. El papel del- as~sgr restringie
manera, se piensa que el médico genético es Qrocurar que las deci- judíos y e
sabe mejor quc cl paciente cuál dc- -~s QUC se ~Qman para e~lre~!!}!; En la Ale
cisi6n es la más adecuada. Esta COll- un ries o enético sean racionales nas se "pt:
cepciún puede justificarse cuando basadas en información objetiva y' de pantal:
se trata de indicar un tratamiento ~isten.t~s co~ l~§ :y!!:.l~~~~~,c~ esterilizal
frentc a una ent.ermedad. En cam- cias y cultura de los consultantes. pacientes
bio es más difícil de defender cuan- ~p~incipio el asc~or gen¿tico nQ ticas, segl
do se trata de decisiones reproduc- debe influenciar, y debe estar dis- díos y git
tivas basadas en riesgos genéticos. puesto a apoyar-las decisiones de
En estas situaciones el paternalis- las parejas, aún si no coinciden con t'-
mo es un mal sustituto de los es- lo que el asesor piense o con las que e.vjst.
fuerzos por educar al paciente so- expectativas implícitas o explícitas posibles :
bre el problema y ayudarlo a tomar de la sociedad. Esto es 10 que se lla- la actuali(
decisiones propias. ma asesoramiento no-directivo, es muchr

aunque se reconoce que en la prác- ten evide
Otra crítica frecuente de la tica no siempre es fácil de imple- ción gené

autonomía en América Latina es mentar, dado que todo genetista tie- lias oara
que no toma en cuenta las redes de nc sus propias opirúones y valores. cot ur~
afectividad familiar y solidaridad La responsabilidad ética es no im- ses, algur
social e.vjstcntes, dejando librado al poner esos valores sobre los pacien. menzandl
individuo asu propia suertc. Enrea- les (9). paradetet
lidad esta es una concepci6n saluden s
mecarúcista de la autonomía. La La defensa de la autonomía de llevar
verdadera autonomía debiera per- en genética médica es un resguar-
mitir al sujeto aprovechar al máxi- do para evitar avasallamiento de f
mo la opiru6n y el apoyo de los que derechos individuales por razones cia de no,

102 conforman su red de apoyo farni- "de Estado" o la converuencia eco- tas consl
liar y social. nómica dc sectores de poder. La "mejore~

genética tiene una triste historia en mantienc
El asesoramiento genético este siglo pues en su nombre se co- Ilos que ~

es un scrvicio de educaCIón al pa- metieron groseras violaciones de ferentes'.

, ~'..: .:':,';, :::::.l;'
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:s decisiones, I derechos humanos (10-12). Bajo el 6. Privacidad de la infonna-Jo 
aquel que liderazgo de los más connotados cion genética confidencialidad: ;

sobre la do- genetisras de la época, y basados en La informacion sobre las caracte- .I 
para la cual j falsas prenúsas, durante la década ríS.tic~ .ge!:!étic~ ge las personas ";s i

e en la expl!- ! Q~ 1920 en Estados Unidos se este- ~vativa de cgda individuQ. La his-ltes 
sobre los I ~lizaron decenas de miles de Der- toria de los abusos de la genéticauna 
en~~rme- I ~on~,.por razones,ambiguas ,como en el pa~ado enseña que se debe serransmiurla. 

a I deb!~Idad mental' , "alcoholismo" muy cuidadoso en proteger la pri-
consultantes I y "epilepsia", que erróneamente se vacidad de los pacientes. En la ac- .; 
y/o parejas ¡ consideraban hereditarias. La gené- cualidad, entre los interesados en l

posiblemen- I tica en esa época en Estados Uni- averiguar sobre las características ::dio"'" 
la po- I dos estaba teñida fuertemente de genéricas de las personas están las ¡lo 

a_.. histo- I racismo, y fue utilizada como companias de seguros, los emplea- ¡
n étnico, su "ciencia" para demostrar que cier- dores que desean una fuerza de tra- :Jna 

enferme- '1 tos grupos humanos eran inferiores, bajo "sana", las escuelas y agencias ¡

1ilia, o un re- con lo que se facilitó la promulga- del estado, etc. I
un análisis I ción de leyes antiinnúgratorias que I
del asesor: I restringieron la entrada al país de Existe consenso entre los !que 

las. deci- I judíos y europ~os de~ sur y del est~. g~neti.stas que pa~a evit~r discri- I,ara 
enfrentar En la AlemanIa nazI, estas doctn- mi nacIones genérIcas, la Informa- I

,n rJ.cionales, .1 nas se "perfeccionaron" y sirvieron cion que se obtiene en las prue- ¡m 
objeti va y I de pantalla pseudocientífica para la bas genéricas efectuadas por cua1- Illores, 

creen- esterilización, y luego asesinato, de quier moti vo ~o ~eben di ~ul~- :
,consultantes. I pacientes con enfermedades gené- se a terceros sin el consentimie!!;.genérico 

no ticas, seguido del externúnio de ju- to e~plícito y escrito del intereg:,. I
:be estar dis- díos y gitanos. do (13,14). !!ecisiones de -

oincidencon No es de extrañar entonces En la práctica de la Ise 
o con las I que exista preocupación sobre los genética clínica se presentan a me- I

s o explícitas. I ~les abusos de la ~enética en nudo dilemas éticos en el manejo '
1lo que se lla- I ~actua1idad, cuandola tecnología de la información genética. Una deIo-f'-ectivo, 

-es mucho más poderosa. Ya exis- ellas es el descubrimiento fortuito
~e t.. la prác- I ten evidencias del uso de informa- de falsa paternidad en base a análi-
:il de imple- I ción genérica de individuos o fami- sis genéricos etectuados por otras
genetista tie- 1ias E~a r~~tri~gi~ g en~arecer--.!!.!:!. razones. Esta circunstancia es deli- Iles 

y vJ.lores. cobertura de salud. En ciertos paí- cada y debe abordarse con suma:ca 
es no im- ses, aigunosenlpieadores están co- cautela, priorizando el derecho a lare 

los pacien- I menzando a usar análisis genéticos privacidad de la mujer y poniendo
I para detectar posibles problemas de en la balanza los riesgos y benefi-
.salud en sus empleados, lo que pue- cios de divulgar una información nola 

autonollÚa de llevar a la pérdida del trabajo. ..!!!édica y no solicifada-orevia y~-:-
i un resguar- plícitamente oor los consultantes.
lJ.miento de En general, la persisten- Existe consenso entre los genetistas
por razones cia de nociones falsas de que cier- que la falsa paternidad no debe di-:niencia 

eco- tas constituciones genéticas son vulgarse sin el consentimiento ex- 103:~ 
poder. La "mejores" que otras genera y/o plícito de la mujer.:~ 
historia en mantiene la intolerancia de aque-Jmbre 

se co- llos que son percibidos como "di- Otros dilemas éticos comu-,1J.ciones 
de ferentes". nes se presentan cuando la informa-

.
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...~ ci6n genética obtenida en un pa- infonnaci6n, hayan fracasado. cientement
ciente implica por sus característi- ganizaci6n
cas que otros miembros de la fam!- 7. Dilemas éticos del diag- cluye!110s :
lia puedan estar en riesgo de pade- nóstico prenatal: El diagn6stico j a) Lo:
cer o transmitir a la descendecia una prenatal incluye todos los métodos J tico prenat
enfermedad genética. Si bien la ]~~inar el_esta~o de sal~,a , bles de acu,
mayoría de las veces el propio pa- ~~to durante e~ e!;!!b~~. Al- 1 dica, indep
ciente está interesado en colaborar gunos de estos métodos (tarnizaje : pacidad de
para infonnar a sus familiares so- de ma.rcadores bioquímicos en san- ! b) El
bre esos riesgos potenciales, en oca- gre materna, ultrasonografía fetal) 1 no directivc

.siones algún individuo preferirá son no invasivos y se suelen ofre- .; n6stico pre
mantener esa infonnacion confi- cer de rutina en la atenci6n prena- j cusi6n exh
dencial. Un ejemplo frecuente es el tal, mientras que otros (amniocen- I beneficios'
hallazgo de una .!f-a~locaci6n};IQ: tesis y biopsia cori6nica), por su j c) El"
mos6mica~~ ~ en un pa- carácter invasivo y su costo, se ofre- 1 debe ser opciente, que generalmente se trans- cen s610 cuando hay indicaci6n "1 d) ~ a J

mite familiarmente: estas personas médica de riesgo aumentado de una j da objéy ¡al
son sanas pero pueden te~er hijos enfennedad genética seria. I clínicamern
con anomalías cromosómlcas gra- I n6stico prel
ves. Otro ejemplo es el caso de El objetivo del diagn6sti- 1 e) Se l
~~.!:.t:!~d~~lig~Q~§-,~_I_s_e~~, co prenatal es proveer a la pareja 1 las motival
~- ~ la ~em~~ el síndrome frá- con informaci6n sobre si el feto 1 procedimiel
gil X Y la distrofia rnuscular-de padece o no la enfennedad genéti- -1 se toman II
~~~~-aon&Ta5ñierrnañáSy ca para la cual esa gestaci6n está ~ pueden ser

;;' úas maternas de un nifio afectado en riesgo aumentado. La decisi6n ~
..pueden ser portadoras del gen y del curso de acci6n awmar si el 1 En

tener hijos varones afectados. ~~ult;d~ ~ ~onnal (p.ej. contl- ~ recurren al
¿Cuál es el deber ético del paciente nuar o interrumpir el embarazo) es ! buscan el rt
y del genetista en el manejo de esta privativa de la pareja y cualquier 1 do normal,
infonnaci6n? ¿ C6mo se define el interferencia con este derecho de la .1 es en la rna.
límite entre entrega de informaci6n, pareja por parte del médico sería j que los riesj
violaci6n de confldencialidad, e contrario a la ética. Las decisiones bajos. En r
intrusi6n en la privacidad de otras reproductivas basadasen un diag:- .chos más lo
personas? ¿Existe lugar aquí para ~sfico prenatal anormal so~ cian y prosi
el "derecho a no saber"? En gene- Cl es y angustiantes. El rol del 1¡ tico prenat:
ral,~ayoría de l~s tx=~~o~~- genetista-cifni-CO no es- pontificar al rrump' a
ficren estar enteradas de sus ries- paciente sobre lo que debe hacer en -1 Frente á un

~~~~ilcos. Por otra parte, el de- esas circunstancias, sino procurar ¡ embargo, a
i)er <Jet geneiTsta es educar a su ~ que la pareja llegue a sus propias i sean evitar

...ciente en la conveniencia y~ conclusiones en base al mejor co- l .deciden in!
efICo-aebrin-¿ra:r-esa lñf~aci6n a nocimiento posible sobre la dolen- J Esta decisi
~~~~n riesgQ-: El conseñ: cia en cuesti6n y a sus valores per- table, y así t
so-enrr--egenetistas es que ~ cO!!D:- sonales y morales. Ciertamente no ! Comisione'
dencialidad puede ser violada é_ti- es ético que el médico pretenda 1 yor parte d

104 camente "ara nrevenir un mal ma- imponer sus propios valores mora- jas en ries¡
yor p.ej. tener un hijo afectado por les o religiosos al paciente. n6stico an<

~rancia del riesgo), luego de que pararse pa'
múltiples intentos de convencer al Los linearnientos éticos del nifio con UI
paciente, que se niega a di vulgar la diagn6stico prenatal han sido re- es éticamer

-'
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cientemente publicados por la Or- resultado anonnal, la responsabili-
ganizaci6n Mundial de la Salud in- dad ética del profesional que ofre-dlag- 

I cluye!llos siguientes (3): ce el diagn6stico prenatal es noIstico 
¡. ("i) Los servicios de diagn6s- imponer sus convicciones persona-:odos 
i '-rico prenatal deben estar disponi- les sobre lo que haría en ese caso y,salud 

-1 bles de acuerdo a la necesidad mé- en cambio, sí respetar y apoyar lal. 
Al- I dica, independientemente de la ca- decisi6n de la pareja en base a suslizaje, 

pacidad de pago. propios valores.
1 san- .(!j) E1 asesoramiento genético
fetal) no directivo debe preceder al diag- El tema del aborto genético
ofre- n6stico prenatal e incluir una dis- suscita siempre controversias y de-rena- 

cusi6n exhaustiva de sus riesgos, bates ya que hay muchas perspec-
)Ct ~neficios y limitaciones. tivas culturales diferentes sobre
:>r su c El diagn6stico prenatal cuándo comienza la vida humana y
ofre- ebe ser optativo y voluntario. sobre la justificaci6n moral de in-
lci6n @) La pareja debe ser informa- terrumpir un embarazo afectado Ie 

una da objetivamente de todo hallazgo con un defecto grave. Dada la di-
clínicamente pertinente del diag- versidad de posiciones, y la baja !
n6stico prenatal. probabilidad de que nunca haya I16sti- 

(él Se debe tener en cuenta que acuerdo universal en este tema, lo l
areja las motivaciones para recurrir al mejor es proceder sobre la base de i
feto procedimiento, y las decisiones que reconocer y aceptar las posiciones:néti- 

se toman luego de los resultados, de los otros, sin establecer juicios ,, 
está pueden ser variables. subjetivos y culpógenos. Se debe I

isi6n tener en cuenta que la interrupci6n
Isi el En general, las parejas que del embarazo en estos casos nunca

onti- recurren al diagn6stico prenatal es una decisi6n "deseada" sino que I
o) es buscan el re aseguro de un resulta- se toma como mal menor, en cir-
~uier do normal, y afortunadamente así cunstancias de crisis y gran angus-
de la es en la mayoría de los casos, dado tia por parte de los padres. E1 deber
sería que los riesgos genéticos suelen ser ético es hacer saber a los pacientes
onp.s , -bajos. En otras palabras, son mu- que sobre estos temas hay variasji..- 

.I .chos más los embarazos que se ini- posiciones aceptables, y que la opi-
muy ! cian y prosiguen gracias al diagn6s- ni6n del genetista no es la única1 
del I rico prenatal que los que se inte- valedera. De ninguna manera el:ar 
al I rrumpen a causa de esta técnica. genetista debe juzgar, a través deer 
en Frente a un resultado anormal, sin sus propios valores, los valores de:urar 

embargo, aquellas parejas que de- los pacientes o de los otros colegas)pias 
sean evitar tener un hijo afectado, en estos temas controversiales.r 

co- deciden interrumpir el embarazo.)len- 
Esta decisi6n es éticamente acep- En este punto, conviene

per- table, y así está contemplado por las aclarar que la defensa del derechote 
no I Comisiones de Bioética en la ma- de la pareja a decidir sobre el desti-enda 

yor parte del mundo. A otras pare- no de un embarazo afectado, de
lora- jas en riesgo, en cambio, el diag- manera alguna establece un juicio 105

n6stico anonnalles sirve para pre- negativo sobre el valor de la vida
pararse para el nacimiento de un de las personas con enfennedades

IS del niño con un defecto, y esto también genéricas y otras discapacidades.) 
re- es éticamente aceptable. Frente a un Toda persona que nace tiene dere-

.
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~~~i;.':.:~".'.~~:';~:" cho a ~er respetada~!:! su digrudaQ resuelto ~roblemas ~e salud de ori- fenneda( ~~
, ' : "... ~a, a ser atendida en sus ne- gen ambIental y socIal; 1-~~~~ ml2i~a~ ~_~_n_~~~ d) la diversidad de opiruones I p anteati

~minada oor sus caractensucas sobre el valor moral dcl fcto y so- prenatal,
genéticas. bre el sigruficado de las discapaci- respetadl
--dades en la sociedad; cltarldo s

El usQ del diagnóstico pre- e) la ignorancia y la mitifica- de Ln~! con objetivos ~x~afios a la ción que existe en la sociedad so- ln en,
medicina; como ser el diagnóstico bre los reales alcances de la genéti- lado con
de sexo fetal con el sólo propósito ca médica. I Por otra
de seleccionar el sexo deseado, es nace tien
antiético y afecta la digrudad huma- Es necesario educar al pú- ¡ en su digr
na y la igualdad de los géneros. blico y a los protesionales de la sa- dod~bién es atentat~rio .de l.a ,Qigpi- lud sobre el valor social y biológi- I l a en so

~ dad humana recurrir a las tecnolo- co de la diversidad genética de los I a no ser o

gías genétiCaS con. objetivos trivia- seres hu~an.°s y asegurar el respe- ! racterísti,
les como la seleccl6n de caracterís- to a la dIgnIdad humana en todas I mier 7f'
ticas humanas normales (estatura, las acciones médicas genéticas. ! voluntari
color de la piel, etc). La búsqueda ., /

:.' del "hijo perfecto" es una superche- RESUNIEN peclal el!
'...:':' nadado que tal perfecci6n no exis- valores aj

.' .te a nivel individua!, Lo único que lLz gen ética clínica es una pacientes
se acerca a la perfección en el ser o"humano es la variaci6n genérica que dlscLplma que se ocupa de las en-

existe entre los individuos y que fennedadeo\" causada.\" por factores REFERE:
.constituye el tesoro genético de la genéticos que pueden producir al-

humarúdad. te raciones cromosólnÍcas, enfenne- l. Penc
d d ' o l :1: ol S y Sal

CONCLUSIONES a es genlcas o mu tz)actona es. u Orga
acción en salud e,\"tc¡ destinada a la na d.

Los adclantos en genética prevención primaria o secundaria, 1993

prometen contribuir sigruficativa- tratamiento y rellabilitació/l de los 2, Pcnc
mente a la salud individual y co- pacientes cljectados y educación a indi't.lectiva en el futuro. Los dilemas ' " , Ojici
éticos que plantean las aplicaciones profe,\"lonales y al pubúco en gene- cana
de la genérica están determinados ralo Se generan en este ccunpo de
principalmente por: acción diver,\"os dilemas éticos que 3. r .t!

deben ser considerados: ,\"ubestima- K¡ .G

1 á ' d ssuc
a) la b:echa e.ntre os r p~ ~s ción de factore,\" ambientales en re- ~Vorll
adelantos dIagnóstIcos y predlctI-

1 , , 1 ' t ' O .b' l '

Gvos y los más lentos progresos te- acLon a os gene lC s, acce,\"L 1 1- cnc

rapéuticos' dad equitativa a lo,\" servicios diag- .
, , a! 'b' l 'd d ,. d 1 t ' d d 4. [nstl b) la deslgu accesl I I a a nostlcoS y e apoyo, vo un arte a Assc:

los servicios de genética por facto- de estos servicios, respeto a la au- Natí,
106 res econ6micos y culturales; tonomía de las per,\"onas, confiden- ~Vaslt

c) los conflictos en la deter- o o ,. '
o .ó d 1 o 'd d d d ti, clalldad y prLvacLdad de la l1Ifor- 5 Cmlnacl n e a pnon a e es -, , , , o. .OU1!

nar recursos a la patología genética maClon genetlca. Particular zmpor- COI1lI
.en paises donde todavía no se han rancia tienell la prediccióII de ell- gres,"
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