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SUMMARY

Clinical Genetics is a specialty that studies diseases caused by
genetic factors that may produce chromosomic abnormalities, genic or
multifactorial diseases. Its aim in health care is primary or secondary
prevention, treatment and rehabilitation of patients with genetic diseases,
and education both of health professionals and of the community. In this
field several ethical dilemmas have 10 be considered: environmental factors
underestimated in relation to the genetic ones, availability and access to
diagnostic and therapeutic services, voluntary basis for these procedures,
respect for patients’ autonomy, confidentiality, and privacy of all genetic
information. The possibility of predicting genetic disease and the ethical
problems of prenatal diagnosis have special importance. Parents should be
respected in their right 1o make their own decissions when in a pregnancy
their fetus is diagnosed as having a genetic abnormality. On the other hand,
each person has the right to be respected in his/her human dignity, to be
supported when in need of medical care, and not to be discriminated for
genetic characteristics. Genetic counseling has to be voluntary, non directed,
and the imposition of values other than the patient's should be avoided.

RESUMO

A Genética é uma disciplina que ocupa-se das doengas causadas
por fatores genéticos que podem producir alteragdes cromossomicas,
doengas genicas o multifatoriais. Sua acgdo na saide esta encaminhada
prevengdo primaria ou secundaria, tratamento e reabilitcdo dos pacientes
afetos, e educagdo para profesionais e ao publico em geral. Neste campo
geram-se diversos dilemas éticos que devem ser considerado: subestimagdo
de fatores ambientais respeito & autonomia das pessoas, confidencialidade
e privacidade da informagdo genética. E particularmente importante a
predi¢do de doengas genéticas e os dilemas expostos pelos diagnésticos
prévio ao nascimento.

Os casais devem ser respeitados no seu direito de decidir quando
enfrentar a evidencia duma gesta¢do com um filho afeto duma anomalia
genética. De otro lado, toda pessoa que nasce tem direto a ser respeitada
sua dignidade humana, a ser atendida em suas necessidades medicas e ndo
ser discriminada pelas suas caracteristicas genéticas. O assesoramento
genético necessario deve ser voluntario e ndo-diretivo, com especial énfase
em evitar impér valores alheios aos propios dos pacientes.
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INTRODUCCION

Antes de abordar los aspec-
tos éticos de la prictica de la gené-
tica clfnica, conviene revisar el al-
cance de esta disciplina y la pro-
blem4tica médica determinada por
las enfermedades genéticas. La ge-
nética clinica es la disciplina médi-
ca que se ocupa de las enfermeda-
des causadas por factores genéticos.
Como veremos enseguida, en algu-
nas enfermedades los factores ge-
néticos son el componente princi-
pal de la etiologfa, mientras que en
otras el componente genético con-
fiere solamente una predisposicion.
En esta tltimas, las interacciones
con el medio ambiente a lo largo
de la vida del individuo son las que
determinardn si sc desarrolla enfer-
medad o no. Las enfermedades ge-
néticas son individualmente poco
frecuentes y de dificil diagndstico.
Por otro lado, afectan a miiltiples
6rganos y sistemas, son cronicas,
determinan diversos tipos de disca-
pacidad fisica y/o mental y son de
dificil tratamiento. Ademé4s, presen-
tan un impacto importante cn la fa-
milia desde el punto de vista psico-
social y econdmico. Los elementos
de preocupacién incluyen el futuro
del individuo afectado (general-
mente un nifio) y 1a probabilidad de
recurrencia de la afeccién en cues-
tién en otros miembros de 1a fami-
lia (generalmente hermanos si-
guientes o hijos del afectado).

Esta problemdtica esboza-
da de las enfermedades genéticas
determina las caracterfsticas de la
genética clinica como especialidad
médica. En primer lugar, se ocupa
del diagndstico de estos trastornos.
En segundo lugar, procura la acep-
tacién e incorporacién del nifio
afectado en el seno familiar y enla

sociedad, y la mejor adaptacién
posible de 1a familia a esta realidad.
En tercer lugar, se ocupa de coor-
dinar el manejo longitudinal del
paciente y la familia en todas sus
necesidades: tratamiento, rehabili-
tacién, gufa anticipatoria de proble-
mas, educacion, etc. En cuarto lu-
gar, mediante el asesoramiento
genético, el genetista clinico res-
ponde a las inquietudes de 1a fami-
lia con respecto a la probabilidad
de recurrencia de la misma afeccién
en hijos futuros, y las alternativas
reproductivas disponibles para
afrontar ese riesgo. Finalmente, la
genética clinica interacciona conla
salud piblica y 1a epidemiologiaen
disefiar programas poblacionales de
diagnéstico precoz de enfermeda-
des genéticas tratables (tamizaje
metabélico neonatal) y de deteccién
de riesgos genéticos en poblacién
sana (deteccién de portadores de
genes recesivos frecuentes y
tamizaje sérico prenatal).

Se distinguen tres catego-
rfas principales dc enfermedades
genéticas, de acuerdo al tipo de de-
fecto genético involucrado:

1. Alteraciones cromosémi-
cas, caracterizadas por el exceso 0
deficiencia de material cromos6mi-
co. La frecuencia global de las al-
teraciones cromosémicas es 0.5 %
de los recién nacidos vivos; esta fre-
cuencia es mayor a medida que au-
menta la edad materna. General-
mente no son hereditarias y suclen
causar retardo mental y malforma-
ciones congénitas. El ejemplo més
conocido es el sindrome de Down,
antiguamente mal llamado “mon-
golismo”, donde existe un cromo-
soma N° 21 extra (trisomfa 21).
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2. Enfermedades génicas,
debidas a una alteraci6n en un gen
principal. Se transmiten hereditaria-
mente, ya sea en forma dominante,
recesiva o ligada al sexo. Se cono-
cen mas de 5.000 enfermedades
génicas diferentes, con manifesta-
ciones clfnicas muy diversas y fre-
cuencia individual baja (entre 1 en
2.500 y 1 en 100.000). En su con-
junto, las enfermedades génicas
afectan al 1% de los recién nacidos.
Ejemplos: hemofilia, talasemia, fi-
brosis qufstica, corea de Hunting-
ton, distrofia muscular.

3. Enfermedades multifac-
toriales, debidas a la interaccién
entre factores medioambientales
diversos y una predisposicion ge-
nética determinada por la combina-
Ci6én de varios genes. La contribu-
cidn de la predisposicién genética
en la causalidad es variable en cada
caso. En esta categoria se encuen-
tran varios defectos congénitos
(p.ej: fisura de labio y paladar, car-
diopatfas congénitas) y enfermeda-
des comunes del adulto (p.ej: dia-
betes, arteriosclerosis coronaria,

" neoplasias diversas, enfermedades
- mentales, etc). Dependiendo qué

enfermedades se incluyan en esta
categoria, su frecuencia varia entre
10 y 25 % de la poblacién.

En los dltimos diez afios
han habido avances fenomenales en
el conocimiento de la genética hu-
mana. Del total estimado de §0.000
genes que constituyen el genoma
humano, se han ubicado (mapeado)
cerca de 3.000 en sitios espec{ficos
de los cromosomas y se han clona-
do y analizado varios cientos de
ellos. En algunos casos ya se ha de-
terminado la funcién especffica de
la protefna que producen determi-
nados genes (p.ej. en la fibrosis

quistica y la distrofia muscular). E1
4rea de mayor aplicacién de estos
adelantos es en el diagndstico de en-
fermedades genéticas, aiin antes de
la manifestacién de sintomas. En
cambio, se ha avanzado mucho
menos en el tratamiento de estas
dolencias, enfatizando, por unlado,
la importancia de la prevencién y
haciendo resaltar, por el otro, dile-
mas éticos considerables, que dis-
cutiremos luego de revisar los prin-
cipales objetivos de la genética en
el drea de la salud.

OBJETIVOS DE LAS
ACCIONES DE GENETICA
MEDICA

Los objetivos de las accio-
nes de salud en genética pueden
categorizarse de la siguiente mane-
ra(1):

1. Prevencidn primaria de
las enfermedades genéticas: Se
entiende por prevencion primariala
prevencién de la ocurrencia del
trastorno en cuestién en un indivi-
duo en riesgo. Dado que la consti-
tucién genética de un individuo se
fija en ¢l momento de la concep-
Ci6n, Ia prevencién primaria de las
alteraciones cromosémicas y las
enfermedades génicas est4 relacio-
nada con medidas preconcepciona-
les. Por ejemplo, proteccién de los
progenitores de la exposicién a
agentes capaces de daiiar el mate-
rial genético (radiaciones, drogas,
contaminantes ambientales, etc), 0
promocién de concepciones en las
edades reproductivas 6ptimas (de
20 a 35 afios).

También se podrfa hacer
prevencién primaria de enfermeda-
des genéticas si aquéllos con ries-
go elevado de transmision heredi-
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taria de una enfermedad genética (in-
dividuos afectados con enfermeda-
des dominantes, mujeres portadoras
de genes ligados al cromosoma X o
parejas portadoras de genes recesi-
v0s) optan por evitar 1a reproduc-
cién. La experiencia indica que la
informacién genética no influye en
la formacién de las parejas huma-
nas; por lo tanto, la prevencién pri-
maria requerirfala abstencién repro-
ductiva voluntaria de parejas ya for-
madas, cuando se determine un ele-
vado riesgo de enfermedades gené-
ticas en la descendencia.

Por otra parte, se sabe que
varios defectos congénitos no ge-
néticos ocurren principalmente por
la accién postconcepcional de agen-
tes ambientales (teratégenos) que
interfieren con el desarrollo fetal
normal: drogas, radiaciones, infec-
ciones, contaminantes ambientales,
etc. La prevenci6n de la exposicién
a estos agentes durante la gestacién,
la nutricién adecuada, la prevencién
y tratamiento de infecciones, la
atencién prenatal y la suplementa-
cién vitamfnica periconcepcional
son medidas de prevencién prima-
ria de defectos congénitos.

2. Prevencion secundariade
las enfermedades genéticas: Las
medidas de prevencidn primaria
mencionadas arriba son dificiles de
implementar a nivel poblacional.
Por ello, 1a mayorfa de 10§ métodos
de prevencién existentes son de tipo
secundario, dirigidos a asegurar a
la pareja que solicita voluntaria-
mente el servicio, que sus hijos no
tendrdn la enfermedad grave para
1a cual estdn en riesgo. Estos pro-
gramas se basan en: la deteccién de
individuos y/o parejas con riesgo
elevado de transmitir a la descen-
dencia una afeccién particular; el

asesoramiento genético a las mis-
mas; y el ofrecimiento de diagnés-
tico prenatal de la afeccién en cues-
tién. El asesoramiento genético y
el diagndstico prenatal son servi-
cios voluntarios centrados en la fa-
milia con el objeto que las parejas
puedan tomar decisiones reproduc-
tivas auténomas, en conocimiento
de sus riesgos genéticos y de las
posibilidades concretas de prevenir
la ocurrencia de 1a enfermedad en
cuestion en la descendencia. Unas
300 dolencias graves ya son posi-
bles de prevencién secundaria y
servicios de este tipo estdn dispo-
nibles a las parejas que lo solicitan
en la mayorfa de pafses del mundo.

3. Tratamiento y rehabili-
tacion: La mayorfa de los nifios con
enfermedades genéticas y defectos
congénitos nace sin signos previos
de alarma, de parejas que no sos-
pechaban riesgo genético alguno.
Esto implica que los programas de
prevencidn basados en la deteccién
de riesgos genéticos preconcepcio-
nales o prenatales nunca podrén
gvitar una proporcién importante de
defectos congénitos. Por consi-
guiente, las acciones de salud en
genética deben también contemplar
todos los servicios requeridos para
minimizar el impacto médico, emo-
cional y social que producen las
enfermedades genéticas en los afec-
tados y sus familias. Estos incluyen
servicios de diagnéstico médico
genético, tratamiento, seguimiento
longitudinal y prevencién de com-
plicaciones, rehabilitacién ffsica y
mental, apoyo psicoldgico y social
y asesoramiento genético.

4. Educacién: La educacién
de la sociedad a todos niveles es
esencial para desmitificar la
genética, evitar que prejuicios in-
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fundados influyan en las decisiones
de la gente y que los servicios de
genética sean realmente voluntarios
y respeten la dignidad y la autono-
mia de las personas. La educacién
debe ir dirigida a diversos sectores:
publico general, profesionales de
salud, autoridades de salud, dirigen-
tes de 1a comunidad, etc.

ASPECTOS ETICOS EN LA
PRACTICA DE LA
GENETICA MEDICA

Corresponde ahora deli-
near algunos de los principales di-
lemas éticos que se presentan en la
préctica actual de la genética mé-
dica.

1. Factores genéticos y am-
bientales: La fascinacién cientifi-
ca actual por el conocimiento del
material genético estd llevando en

forma acritica a postular a los ge-

nes como los responsables princi-

_pales de 1a variacién humana nor-
mal y patolégica. En cambio, el
papel del medio ambiente se toma
menos en cuenta, a pesar de ser
esencial para la expresién de los
_genes y la determinacién de los fe-
notipos. Estas explicaciones causa-
les reduccionistas para las cuales la
constitucién genética es lo funda-
mental en la etiologfa de las enfer-
medades y en determinar caracte-
rfsticas como la inteligencia, la
orientacidn sexual o la criminalidad
son falsas desde el punto de vista
cientffico. Ademds, tienen el efec-
to negativo de desviar la atencién
sobre los factores socioambienta-
les responsables de 1a mayoria de
las enfermedades (atin de aquéllas
con componente genético) como la
contaminacién ambiental, 1a po-
breza, el stress, 1as drogadicciones,
etc. (2).

Entre los numerosos
ejemplos que se podrian citar para
ilustrar esta problemética, pode-
mos mencionar el del cdncer. En
los dltimos afios nos hemos acos-
tumbrado a escuchar que el cin-
cer es una “enfermedad genética”.
Esto se basa en que se han aisla-
do numerosos genes cuya altera-
cién predispone al céncer. Sin
embargo, hay que aclarar que la
alteracién de esos genes €s pro-
ducida por factores ambientales,
como el tabaco, 1a contaminacién
ambiental, 12 nutricién inadecua-
da, el stress crénico, etc. La atri-
bucién exagerada del cidncer de
mama a un gen predisponente, por
ejemplo, estd derivando en 1a pro-
mocién acritica de andlisis
genéticos para determinar “pre-
disposicién” como panacea para
la “prevencién” de esta enferme-
dad, sin prestar atencién a los pro-
fundos dilemas éticos que ello
determina.

El reduccionismo_geneti-
zante ademds transforma a las vic-
timas (de enfermedades) en culpa-
bies (por su constitucién genética)
absolviendo de culpa al sistema
social que genera las agresiones
ambientales a las personas. Tam-
bién influye, a través de la asigna-
cién de recursos y la legitimacién
profesional, en determinar 1a orien-
tacién de las investigaciones bio-
médicas en el sentido hegemdnico.
La consecuencia es que se promo-
cionan enfoques de prevencién y
tratamiento de enfermedades gené-
ticas basadas en enfoques suma-
mente biologicistas, en detrimento

“de una concepcién holistica del ser
humano en interaccion con el me-
dio ambiente. Ac4 es donde cabe la

—discusion sobre la responsabilidad

ético-social del médico genetista.
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Por su conocimiento y liderazgo
en este campo, el genetista clfni-
co debe promover una concep-
cion de causalidad que rescate la
importancia de la interaccion de
los factores genéticos y ambien-
tales en lIa determinacion de to-
das las caracteristicas humanas,
incluyendo Tas'enfermedades. De
esta manera, se evitardn conse-
cuencias éticas negativas, como
la asignacion inapropiada de re-
cursos en la investigacién o en
los servicios y la discriminacién
por caracteristicas genéticas de
las personas (2).

2. Accesibilidad a los servi-
cios: Aligual que con las otras pres-
taciones de salud, el dilema ético
fundamental que se confrontaen el
campo de la genética médica es la
inequidad en la distribucién de los

3. Voluntariedad de los ser-
vicios: Existe consenso entre los
médicos genetistas que 1os servicios
de genética solamente pueden ser
voluntarios y nunca impuestos
(4,5). La mayoria de estos servicios
tienen que ver con predicciones
sobre desarrollos futuros de enfer-
medad o discapacidad en el indivi-
duo o en su descendencia. Esto es
asi, por ejemplo, con las nuevas
pruebas para determinar si el hijo
de un afectado con la enfermedad
de Huntington hered6 o no el gen
defectuoso, o si en una familia con
fuerte historia de cdncer de mama
alguien posee un gen predisponen-
te. Es obvio que la utilidad de estos

andlisis predictivos variaré no sélo
en funcion de las opciones médi-

¢as gisponibles sino también de

acuerdo a los valores, objetivos y .

circunstancias de diferentes perso-

servicios (3). Es comiin que 1os ser-
vicios no sean accesibles acorde
con la necesidad (por ejemplo, en
funcién de 1a magnitud del riesgo
genético) sino con la capacidad de
pago. Barreras socioeconémicas,

culturales y lingufsticas se interpo-
nen frecuentemente entre fa nece-

sidad y el servicjg, L.a responsabi-
“lidad ética es de asegurar que los
servicios de genética estén organi-
zados y financiados de manera de
maximizar el acceso equitativo por
parte de la poblaci6n necesitada. El
derecho a la salud debe incluir el
acceso a la informacién sobre ries-
gos genéticos y a las medidas de
prevencién de los mismos por los
métodos voluntarios del asesora-
miento genético y el diagndstico

prenatal. Asimismo, los nifios que
nacen con enfermedades genéticas

TS,

Por otra parte, los anélisis

- genéticos para detectar portadores

de determinados genes recesivos (p.
ej. talasemia, fibrosis quistica, etc.)
y las pruebas diagndsticas prenata-
les para descartar un trastorno
genético en el feto, tienen como
objetivo brindar informacién sobre
posibles riesgos de enfermedad gra-
ve en la descendencia. Los posibles
cursos de accién que surgen para
prevenir ¢l problema estdn intima-
mente relacionados con decisiones
reproductivas: confiar en la suerte
y correr el riesgo, abstencién de te-
ner hijos propios, adopcién,
inseminacién artificial, diagndstico
prenatal con interrupcién de un
embarazo afectado, etc. Estas de-

cisiones dependerdn en gran medi-

tienen derecho al mejor tratamien-

da delaseveridad del problema, de

1o y rehabilitacion disponible, in-
dependientemente de su capacidad

1a magnitud del riesgo y de los tra-
tamientos disponibles. Pero tam-

de pago (3).
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les de los futuros padres sobre la
condicién moral del feto y el signi-
ficado de la enfermedad en cues-
tién. Partiendo de la premisa que
las personas tienen derecho a deci-
dir sobre su reproduccién sin
interferencias, los andlisis genéticos
deben permitir el mejor ejercicio de
ese derecho, y por lo tanto no pue-
den sino ser voluntarios.

La dnica circunstancia en
la cual seria ética la obligatoriedad
de un andlisis genético es el tami-
zaje (“screening”) de ciertas enfer-
medades en el recién nacido, cuan-
do se cumplen varios requisitos. En
primer lugar, se trata de trastornos
graves que son curables s6lo si el

tratamiento se inicia inmediatamen-
te después del nacimiento (p.e;. fe-
nulketonuria e hipotiroidismo con-

genito). Ensegundo lugar, debe
haber una politica publica explici-
ta que incluya la deteccién precoz
y el tratamiento de por vida de es-
t0s nifios como una prestacidn ga-

rantizada y financiada por el Esta-
do y accesible a toda la poblacidn.
El beneficio obvio de estas accio-
nes para los nifios afectados supera
con creces los prejuicios tedricos
sobre la autonomia de los padres
por su obligatoriedad (4).

4. Capacidades diagnéstica
y terapéutica, y predicciéon de
enfermedades genéticas: Como ya
se dijo arriba, los adelantos tecno-
16gicos en genética no son atn apli-
cables al tratamiento. En cambio,
sf permiten diagnosticar un nime-
ro de “caracterfsticas genéticas”
asociadas a enfermedades, atin an-
tes que éstas se manifiesten
clfnicamente en el individuo (6). El
dilema ético es establecer la con-

veniencia de utilizar estos recursos

diagndsticos cuando no hay ningun

beneficio preventivo o terapéutico.
Estas consideraciones incluyen los
andlisis “pre-sintomdticos™ para
dolencias hereditarias como la en-
fermedad de Huntington, o los de
“predisposicién™ para cdncer de
mama. En estos casos debe primar

1a preo i usar dafio
(No Maleficencia). El conocimien-
to anticipado de que se desarrolla-
rd una enfermedad grave en el fu-
turo para la cual no existe preven-
cién ni tratamiento no tiene ningin
beneficio médico y puede generar
estigmatizacién social y consecuen-
cias psicolégicas negativas. Para
estos andlisis se requiere mucha
educacion y asesoramiento previo,
asi como consentimiento informa-
do y apoyo psicolégico durante
todo el proceso. En estas circuns-
tancias el principio de Autonomia

es fundamental, pues se debe ase-
gurar que no existan presiones o
coerciones de ninguna naturaleza
en la decisién (3).

En el caso de menores de
edad, el principio a seguir es el del

mejor interés del nino, poniendo en

[abalanza los posibles beneficios y
perjuicios que pueden derivar de los
andlisis. En principio, los andlisis
genéticos predictivos sélo se justi-
fican si hay evidencias fuertes que
redundardn en un claro beneficio
médico para el nifio (medidas pre-
ventivas o terapéuticas). En caso de
incertidumbre con respecto a bene-
ficios, el médico debe discutir to-
dos los pro y contra con los padres,
y aconsejar postergar el anélisis
para més adelante. Sin embargo,
esta posicién debe ser flexible y
ajustada a cada caso, pues ocasio-
nalmente los padres tienen razones
legftimas para solicitar el andlisis.
Si en cambio, el médico considera
que los perjuicios potenciales supe-
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ran a los posibles beneficios, debe
desaconscjar el andlisis y no estd
obligado a proveerio (7,8).

5. Respeto a la autonomia

de las personas: Las decisiones d¢
efectuarse un andlisis genético y los

cursos de accion posteriores deben

ser tomadas por las personas en for-

ma autdnoma sin presiones 0 Cogr-

ciones de ninguna naturaleza. En
América Latina el concépto de au-
tonomfa tiene menos gravitacion
que en otros paises. Una razén para
ello es que el médico tiende a ejer-
cer un cierto paternalismo sobre sus
pacientes, por sus conocimientos y
su posicién social m4s alta. De esta
manera, se¢ piensa que ¢l médico
sabe mejor que el paciente cudl de-
cision es la m4s adecuada. Esta con-
cepcién puede justificarse cuando
se trata de indicar un tratamiento
frente a una enfermedad. En cam-
bio es mds dificil de defender cuan-
do se trata de decisiones reproduc-
tivas basadas en riesgos genéticos.
En estas situaciones el paternalis-
mo es un mal sustituto de los es-
fuerzos por educar al paciente so-
bre el problema y ayudarlo a tomar
decisiones propias.

Otra critica frecuente de la
autonomia en América Latina es
que no toma en cuenta las redes de
afectividad familiar y solidaridad
social existentes, dejando librado al
individuo a su propia suerte. En rea-
lidad esta es una concepcidn
mecanicista de la autonomia. La
verdadera autonomia debiera per-
mitir al sujeto aprovechar al méxi-
mo la opinién y el apoyo de los que
conforman su red de apoyo fami-
liar y social.

El asesoramiento genético

ciente y de apoyo a sus decisiones,
que debe asistir a todo aquel que
necesite informacién sobre 1a do-
lencia que lo afecta o para la cual
estd en riesgo. Consiste en la expli-
cacién a los consultantes sobre los
riesgos de desarrollar una enferme-
dad genética y/o de transmitirla a
la descendencia. Los consultantes
suelen ser individuos y/o parejas
con riesgos genéticos posiblemen-
te superiores al promedio de 1a po-
blacién general, debido a su histo-
ria médica, su origen étnico, su
edad, la presencia de una enferme-
dad genética en la familia, o un re-
sultado anormal de un andlisis
genético. El papel del asesor

genélico es procurar que las deci-
Sioncs quc sc toman para enlrentar

“un riesgo genético sean racionales
basadas en informacién objetiva y

consistentes con los valores, creen-
“cias y cultura de los consultantes.

~En principio el asesor genético no

debe influenciar, y debe estar dis-

es un scrvicio de educacion al pa-

pueslo a apoyar las decisiones de
las parejas, atin si no coinciden con
lo que el asesor piense o con las
expectativas implicitas o explicitas
de la sociedad. Esto es lo que se lla-
ma asesoramiento no-directivo,
aunque se reconoce que en la préc-
tica no siempre es fdcil de imple-
mentar, dado que todo genetista tie-
ne sus propias opiniones y valores.
La responsabilidad ética es no im-
poner esos valores sobre los pacien-
tes (9).

La defensa de la autonomia
en genética médica es un resguar-
do para evitar avasallamiento de
derechos individuales por razones
“de Estado” o la conveniencia eco-
némica de sectores de poder. La
genética tiene una triste historia en
este siglo pues en su nombre se co-
metieron groseras violaciones de
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derechos humanos (10-12). Bajo el
liderazgo de los m4s connotados
genetistas de la época, y basados en
falsas premisas, durante la década
de 1920 en Estados Unidos se este-
rilizaron decenas de_miles de per-

sonas, por razones ambiguas como
“debilidad mental”, “alcoholismo”

y “epilepsia”, que erréneamente se
consideraban hereditarias. La gené-
tica en esa época en Estados Uni-
dos estaba tefiida fuertemente de
racismo, y fue utilizada como
“ciencia” para demostrar que cier-
tos grupos humanos eran inferiores,
con lo que se facilit6 la promulga-
cién de leyes antiinmigratorias que
restringieron la entrada al pais de
judios y europeos del sur y del este.
En la Alemania nazi, estas doctri-
nas se “perfeccionaron” y sirvieron
de pantalla pseudocientifica para la
esterilizacion, y luego asesinato, de
pacientes con enfermedades gené-
ticas, seguido del exterminio de ju-
dios y gitanos.

No es de extrafiar entonces
que exista preocupacién sobre los
posibles abusos de la genética en
Ta actualidad, cuando la tecnologfa
es mucho m4s poderosa. Ya exis-
ten evidencias del uso de informa-
cién genética de individuos o fami-
lias para restringir 0 encarecer su
cobertura de salud. En ciertos pai-

-t

ses, algunos empleadores estdn co-
menzando a usar anlisis genéticos
para detectar posibles problemas de
salud en sus empleados, lo que pue-
de llevar a la pérdida del trabajo.

En general, 1a persisten-
cia de nociones falsas de que cier-
tas constituciones genéticas son
“mejores” que otras genera y/o
mantiene la intolerancia de aque-
llos que son percibidos como “di-
ferentes”.

6. Privacidad de la informa-
cion genética confidencialidad:
La informacion sobre las caracte-
risticas genéticas de las personas es
privativa de cada individuo. La his-
toria de los abusos de la genética
en el pasado ensefia que se debe ser
muy cuidadoso en proteger la pri-
vacidad de los pacientes. En la ac-
tualidad, entre los interesados en
averiguar sobre las caracteristicas
genéticas de las personas estdn las
companias de seguros, los emplea-
dores que desean una fuerza de tra-
bajo “sana”, las escuelas y agencias
del estado, etc. :

Existe consenso entre los
genetistas que para evitar discri-
minaciones genéticas, la informa-
cion que se obtiene en las prue-
bas genéticas efectuadas por cual-
quier motivo no deben divulgar-
Se a terceros sin el consentimien-
to explicito y escrito del interesa-

do (13,14).

En la prictica de la
genética clinica se presentan a me-
nudo dilemas éticos en el manejo
de la informaci6n genética. Una de
ellas es el descubrimiento fortuito
de falsa paternidad en base a an4li-
sis genéticos efectuados por otras
razones. Esta circunstancia es deli-
cada y debe abordarse con suma
cautela, priorizando el derecho ala
privacidad de la mujer y poniendo
en la balanza los riesgos y benefi-
cios de divulgar una informacién no
médica y no solicifada previa y ex-

plicitamente por los_consultantes.

Existe consenso entre l0s genetistas
que la falsa paternidad no debe di-
vulgarse sin el consentimiento ex-
plicito de la mujer.

Otros dilemas éticos comu-
nes se presentan cuando la informa-
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cién genética obtenida en un pa-
ciente implica por sus caracterfsti-
cas que otros miembros de 1a fami-
lia puedan estar en riesgo de pade-
cer o transmitir a 1a descendecia una
enfermedad genética. Si bien la
mayorfa de las veces el propio pa-
ciente est4 interesado en colaborar
para informar a sus familiares so-
bre esos riesgos potenciales, €noca-
siones algin individuo preferird
mantener esa informacion confi-
dencial. Un ejemplo frecuentees el
hallazgo de una translocaci6n cro-
mosémica equilibrada en un pa-

ciente, que generalmente se trans-
mite familiarmente: estas personas
son sanas pero pueden tener hijos
con anomalfas cromosémicas gra-
ves. Otro ejemplo es el caso de
enfermedades ligadas al sexo,
como l1a hemofilia, el sindrome fra-
“gil X y la distrofia_muscular de

“Duchenne, donde Tas hermanas y

tfas maternas de un nifio afectado
pueden ser portadoras del gen y
tener hijos varones afectados.
;Cudl es el deber ético del paciente
y del genetistaenel manejo de esta
informacién? ;Cémo se define el
lfmite entre entrega de informacién,
violacién de confidencialidad, e
intrusién en la privacidad de otras
personas? ;Existe lugar aquf para
el “derecho a no saber”? En gene-
ral, 1a mayorfa de las personas pre-
ficren estar enteradas de sus ries-
gos genéticos. Por otra parte, el de-
ber del genetista es educar a su pa-
ciente en la conveniencia y deber
~&tico de brindar esa informacién a
Sus familiares en riesgo. El consen-
SO entic genetistas es que 1a confi-
dencialidad puede ser violada éti-

- Camente para prevenir un mai ma-
yor (p-€j. tener un hijo afectado por

ignorancia del riesgo), luego deque
muiiltiples intentos de convencer al
paciente, que se niega a divulgarla

- —atn o -

informacién, hayan fracasado.

7. Dilemas éticos del diag-

néstico prenatal: El diagndstico -

prenatal incluye todos Tos metodos
para determinar el estado de salud

“del feto durante el embarazo. Al-

gunos de estos métodos (tamizaje
de marcadores bioqufmicos en san-
gre materna, ultrasonograffa fetal)
son no invasivos y se suelen ofre-
cer de rutina en la atencién prena-
tal, mientras que otros (amniocen-
tesis y biopsia cori6nica), por su
carécter invasivo y su costo, se ofre-
cen s6lo cuando hay indicacién
médica de riesgo aumentado de una
enfermedad genética seria.

El objetivo del diagndst-
co prenatal es proveer a la pareja
con informacién sobre si et feto
padece o nola enfermedad genéti-
ca para la cual esa gestacion estd

en riesgo aumentado. La decisién

del curso de acci6n a _tomar si el

resultado es anormal (p.ej. conti-
nuar o interrumpir el embarazo) es
privativa de la pareja y cualquier
interferencia con este derechode la
pareja por parte del médico serfa
contrario a la ética. Las decisiones

———

reproductivas basadas en un diag-

nostico prenatal anormal son muy

diflciles y angustiantes. El rol del

genetista clinico no es pontificar al
paciente sobre 1o que debe haceren
esas circunstancias, sino procurar
que la pareja llegue a sus propias
conclusiones en base al mejor CO-
nocimiento posible sobre la dolen-
cia en cuestién y a sus valores per-
sonales y morales. Ciertamente no
es ético que el médico pretenda
imponer sus propios valores mora-
les o religiosos al paciente.

Los lineamientos éticos del
diagnéstico prenatal han sido re-
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cientemente publicados por la Or-
ganizacién Mundial de la Salud in-
cluyen los siguientes (3): )

Los servicios de diagnés-

1o prenatal deben estar disponi-
bles de acuerdo a la necesidad mé-
dica, independientemente de la ca-
pacidad de pago.

El asesoramiento genético
no directivo debe preceder al diag-
néstico prenatal e incluir una dis-
cusién exhaustiva de sus riesgos,

eneficios y limitaciones.

é} El diagndstico prenatal
ebe ser optativo y voluntario.

La pareja debe ser informa-
da objetivamente de todo hallazgo
clfnicamente pertinente del diag-
ndstico prenatal.

Se debe tener en cuenta que
as motivaciones para recurrir al
procedimiento, y las decisiones que
se toman luego de los resultados,
pueden ser variables.

En general, 1as parejas que
recurren al diagnéstico prenatal
buscan el reaseguro de un resulta-
do normal, y afortunadamente asf
es en la mayorfa de los casos, dado
que los riesgos genéticos suelen ser

- bajos. En otras palabras, son mu-

«hos m4s los embarazos que se ini-
cian y prosiguen gracias al diagnds-
tico. prenatal que los que se inte-
rmumpen a causa de esta técnica.
Frente a un resultado anormal, sin
embargo, aquellas parejas que de-
sean evitar tener un hijo afectado,
deciden interrumpir el embarazo.
Esta decisi6n es éticamente acep-
table, y asf est4 contemplado por las
Comisiones de Bioética en la ma-
yor parte del mundo. A otras pare-
jas en riesgo, en cambio, el diag-
ndstico anormal les sirve para pre-
pararse para el nacimiento de un
nifio con un defecto, y esto también
es éticamente aceptable. Frente aun

resultado anormal, la responsabili-
dad ética del profesional que ofre-
ce el diagndstico prenatal es no
imponer sus convicciones persona-
les sobre lo que harfa en ese caso y,
en cambio, si respetar y apoyar la
decisi6n de 1a pareja en base a sus
propios valores.

El tema del aborto genético
suscita siempre controversias y de-
bates ya que hay muchas perspec-
tivas culturales diferentes sobre
cudndo comienzala vida humana y
sobre 1a justificacién moral de in-
terrumpir un embarazo afectado
con un defecto grave. Dada la di-
versidad de posiciones, y la baja
probabilidad de que nunca haya
acuerdo universal en este tema, lo
mejor es proceder sobre 1a base de
reconocer y aceptar las posiciones
de los otros, sin establecer juicios
subjetivos y culpdgenos. Se debe
tener en cuenta que la interrupcién
del embarazo en estos casos nunca
es una decisién “deseada” sino que
Se toma como mal menor, en cir-
cunstancias de crisis y gran angus-
tia por parte de los padres. El deber
ético es hacer saber a los pacientes
que sobre estos temas hay varias
posiciones aceptables, y que 1a opi-
nién del genetista no es la dnica
valedera. De ninguna manera el
genetista debe juzgar, a través de
sus propios valores, los valores de
los pacientes o de los otros colegas
€n estos temas controversiales.

En este punto, conviene
aclarar que la defensa del derecho
de la pareja a decidir sobre el desti-
no de un embarazo afectado, de
manera alguna establece un juicio
negativo sobre el valor de la vida

de las personas con enfermedades

genéticas y otras discapacidades.
Toda persona que nace tiene dere-
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cho a ser respetada en su dignidad
humana, a ser atendida en sus ne-
cesidades médicas y a no ser dis-

Criminada pOr sus caracterisucas

genéticas.

El uso del diagndstico pre-
natal con objetivos extrafios a la
medicina, como ser el diagndstico
de sexo fetal con el s6lo propdsito
de seleccionar el sexo deseado, es
antiético y afectaladignidad huma-
na y la igualdad de los géneros.
También es atentatorio de 1a digni-
dad humana recurrir a las tecnolo-
gias genéticas con objetivos trivia-
les como la selecci6n de caracteris-
ticas humanas normales (estatura,
color de la piel, etc). La bisqueda
del “hijo perfecto” es una superche-
rfa dado que tal perfeccién no exis-
te a nivel individual. Lo tnico que
se acerca a la perfecci6n en el ser
humano es la variacién genética que
existe entre los individuos y que
constituye el tesoro genético de la
humanidad.

CONCLUSIONES

Los adclantos en genética
prometen contribuir significativa-
mente a la salud individual y co-
lectiva en el futuro. Los dilemas
éticos que plantean las aplicaciones
de la genética estdn determinados
principalmente por:

a) la brecha entre los rdpidos
adelantos diagndsticos y predicti-
vos y los mds lentos progresos te-
rapéuticos;

b) la desigual accesibilidad a
los servicios de genética por facto-
res econémicos y culturales;

c) los conflictos en la deter-
minacién de la prioridad de desti-
nar recursos a la patologfa genética
en paises donde todavfa no se han

resuelto problemas de salud de ori-
gen ambiental y social;

d) la diversidad de opiniones
sobre el valor moral dcl {cto y so-
bre el significado de las discapaci-
dades en la sociedad;

e) laignorancia y 1a mitifica-
cién que existe en la sociedad so-
bre los reales alcances de 1a genéti-
ca médica.

Es necesario educar al pd-
blico y a los profesionales de la sa-
lud sobre ¢l valor social y bioldgi-
co de la diversidad gendética de los
scres humanos y asegurar el respe-
to a la dignidad humana en todas
las acciones médicas genéticas.

RESUMEN

La genéticu clinica es una
disciplina que se ocupa de las en-
fermedades causadas por factores
genéticos que pueden producir al-
teraciones cromosémicas, enferme-
dudes génicas o multifactoriales. Su
accién en salud estd destinada ala
prevencién primaria o secundaria,
tratamiento y relabilitacion de los
pacientes afectados, y educacion a
profesionales y al piiblico en gene-
ral. Se generan en este campo de
accidn diversos dilemas éticos que
deben ser considerados: subestima-
cidn de factores ambientales en re-
lacién a los genéticos, accesibili-
dad equitativa a los servicios diag-
nésticos y de apoyo, voluntariedad
de estos servicios, respeto a la au-
tonomia de las personas, confiden-
cialidad y privacidad de la infor-
macidn genética. Particular impor-
tancia tienen la prediccion de en-
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Sfermedades genéticas y los dilemas
planteados por los diagndsticos
prenatales. Las parejas deben ser
respetadas en su derecho a decidir
cuando se enfrentan a lu evidencia
de un embarazo con un hijo afec-
tado con una anomalia genética.
Por otra parte toda persona que
nace tiene derecho a ser respetada
en su dignidad humana, a ser aten-
dida en sus necesidades médicas y
a no ser discriminada por sus ca-
racteristicas genéticas. El asesora-
miento genético necesario debe ser
voluntario y no-directivo, con es-
pecial énfasis en evitar imponer
valores ajenos a los propios de los
pacientes.

REFERENCIAS

1. Penchassadeh VB: Gendtica
y Salud Piblica. Boletfn de la
Organisacién Panamerica-
na de la Salud Vol 115:1-11,
1993.

- 2. Penchassadeh VB: Genética,

individuo y sociedad. Boletin
Oficina Sanitaria Panameri-
cana 119:254-263, 19935.

3. Werts DC, Fletcher JC, Berg
K. Guidelines on Ethical
Issues in Medical Genetics.
World Health Organisation,
Genevoa, 19985.

4. Institute of Medicine.
Assessing Genetic Risks.
National Academy Press,
Washington, 1994.

Council of Europe, Ad Hoc
Committee of Experts on Pro-
gress in the Biomedical

“

10.

11.

13.

Sciences. Prenatal Genetic
Screening, Prenatal Genetic
Diagnosis, and Associated
Genetic Counscling. Stras-
bourg, The Council, 1989.

Holtsman N. Procced with
caution: Predicting gencetic
risk in the DNA ecra.
Baltimore. Johns Hopkins
Untversity Press, 1989.

Working party on the Clinical
Genetics Society (UK). The
genetic testing of children. J
Med Genet 31: 785-797, 1994,

American Society of Human
Genetics/American College of
Medical Genetics Report.
Points to consider: Ethical,
Legal and Psychosocial
Implications of Genetic
Testing in Children and
Adolescents. AmJ Hum Genet
50: 460-464; 1992.

Penchassadeh VB. Aspectos
genéticos del asesoramiento
gendtico. Rev. Panamericana
de Biodtica (Buenos Aires).
En prensa.

Harper PS. Huntington
discase and the abusc of
geneties. Am. J. Hum. Genet.
50:460-164, 1992.

Kevles DJ. In the Name of
Eugcenics: Genetics and the
Uses of Human Heredity.
Berkeley, University of
California Press, 1985.

. Penchassadeh VB. Genédtica

yderechos humanos. Ciencia
Hoy, vol.3, No. 17: 51-33,
1992,

Natowics MR, Alper JK, Alper
JS. Genetic discrimination
and the law. Am J Hum.
Genet. 50:465-475, 1992.

107




k 14. Billings P, Kohn M, DeCue- . as a consequence of gencetic
vas M, Becwith J, Alper J, screening. Am. J. Hum. Ge- 4
Natowics M. Discrimination net. 50:476-482, 1992. ;

; h.a;;.;‘f PO

o hinde Lo

108




