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RESUMEN

La medicina predictiva busca, en la me-
dida de lo posible, prevenir enfermeda-
des y desarrollar nuevas propuestas
terapéuticas, garantizando la dignidad
humana y teniendo en cuenta el ambien-
te y el entorno sociocultural. Con el de-
sarrollo del proyecto Genoma Humano,
ha cobrado gran auge una aplicacién de
la medicina predictiva: la genética
predictiva. Se presenta en este articulo
un andlisis sobre los propdsitos y bene-

ficios tecnocientificos de la genética
predictiva, relacionandolos con los prin-

cipios éticos y los posibles conflictos

bioéticos que podrian surgir en un mo-
mento dado. Entre las ideas y topicos
que se desarrollan estan: La utilidad del
diagnostico predictivo genético, con

base en su historia familiar, para eva-
luar el riesgo de desarrollar un pade-
cimiento hereditario; los errores
histéricos fruto de un mal manejo de la
informacién sobre las enfermedades;
las posiciones acerca de la manipula-
cién de los genes al antojo del hombre;
la necesidad de que un individuo dé su
consentimiento y autorizacion, antes de
ser sometido a pruebas genéticas; las
potenciales limitaciones en el acceso a

los beneficios del Genoma Humano por
el aspecto econdmico; vy, la crisis del
concepto actual de salud.
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ABSTRACT

Predictive Medicine seeks, as possible,
to prevent diseases and to develop new
therapeutic alternatives, always
considering the human dignity and the
natural and social-cultural environment.
With the development of the Human
Genome project, there has been an
exponential growing in the application
of one Predictive Medicine branch: the
Predictive Genetics. In this paper an
analysis of technique—scientific
purposes and benefits of the Predictive
Genetics is shown, relating them with

the ethical principles and the possible
bioethical dilemmas. Some of the ideas
developed in this article are: The
predictive genetic diagnosis is useful,
with the family history as a basis, to
evaluate the risk to develop any
hereditary illness; some historical
mistakes have been caused by a
wrong management of the information
about diseases; there are various
controversial points of view around the
manipulation of genes that involve the
selfish will of scientists and physicians;
it is necessary a patient gives his/her
informed consent to be practiced
genetic tests; the economical issue
could be a limiting matter to get the
benefits of the Genome knowledge; and,
there is currently a crisis of the Health
concept.
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INTRODUCCION

Sin lugar a dudas, la genética predictiva
nace junto con el Proyecto del Genoma
Humano, uno de los desafios mas am-
biciosos que se ha propuesto el hom-
bre. Este proyecto se inicia como un
suefio en la mente de quienes se atre-
ven a desafiar las estructuras estable-
cidas y los conocimientos que poseen
como verdaderos, buscando y observan-
do mas alla de lo que a simple vista
puede verse y palparse. Desde 1990,
numerosos paises, liderados por Esta-
dos Unidos, han donado recursos, men-
tes agiles y brillantes, manos dispuestas
a trabajar y horas destinadas al desa-
rrollo de desentrafiar el Genoma Huma-
no, lo que ha significado la movilizacion
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de mucha gente y donde han confluido
varios campos de la ciencia, como la
biologia, la genética y la ingenieria, en-
tre otras, hacia un mismo rumbo.

La genética predictiva y sus
implicaciones no parecen ser ‘juego de
nifios’, sino méas bien, un asunto real-
mente importante que se ha discutido
en escuelas, universidades, entes gu-
bernamentales, la iglesia, y grupos de
paises y continentes, donde pareciera
ser que todo el mundo tiene algo que
decir al respecto. Para destacar su im-
portancia, se puede sefalar que el 11
de noviembre de 1997, la UNESCO pro-
mulg6 la llamada “Declaracién Univer-
sal sobre el Genoma Humano y los
Derechos Humanos”, donde se estable-
cen normas que todos los paises miem-
bros deben llevar a la practica. *

Desde que se empez06 a estudiar el
comportamiento humano, sus costum-
bres y actitudes, frente a los concep-
tos del bien y del mal, se pens6 que
debian establecerse principios que ri-
gieran la vida humana, y es asi como
se constituye la Etica, que proviene de
la palabra griega Ethds, el estudio filo-
séfico de nuestras convicciones mora-
les.

La ética forma parte de la vida del
hombre; es por ello que se encuentra
involucrada en todas las actividades del
ser humano. Se ha aplicado a la biolo-
gia, a la ingenieria, a la economia, al
derecho, a la medicina. En 1970, por
primera vez el oncélogo Van Ressenlaer
Potter utiliza el término Bioética, que
no es mas que “la biologia vista en el
espejo de la Etica”, que lleva posterior-
mente a grandes debates, a numero-
sos articulos y finalmente a la formacién
de grupos y comités de Bioética, los
cuales velan por que se respeteny cum-
plan los principios éticos. 2

La genética predictiva es un térmi-
no relativamente ‘nuevo’ que se ha
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puesto en boga en los Ultimos afios, lo
cual ya es un hecho para algunas en-
fermedades, como la de Huntington,
una enfermedad autonémica dominan-
te que se inicia en la vida adulta, se ca-
racteriza por movimientos involuntarios,
demencia y trastornos psiquiatricos,
gue progresan hasta la muerte del indi-
viduo después de un promedio de quin-
ce afios de enfermedad. ® Adn falta
mucho por descubrir, lo cual sera infor-
macion disponible, con respecto a las
enfermedades que podria uno sufrir en
el futuro. La medicina predictiva surge
como una consecuencia de la misma,
y su motivacién principal es prevenir,
en la medida de lo posible, enfermeda-
des, asi como también, desarrollar nue-
vas propuestas terapéuticas, con el
objetivo de curar, garantizando la digni-
dad humana, tomando en cuenta el
ambiente y el entorno sociocultural.
Ambas se interrelacionan e involucran
numerosos y diversos aspectos de la
vida del hombre, y es alli donde la éti-
ca no puede dejarse de lado e
ignorarse. Existen multiples aspectos
gue pueden desarrollarse al respecto,
porque es un campo virgen al cual el
hombre se enfrenta por primera vez, con
multiples posibilidades, muchas de
ellas inexploradas.

Dado que este tema no es solamente
un problema general, sino que nos con-
cierne a todos y cada uno de nosotros,
individualmente, porque estamos
inmersos en esa gran masa de perso-
nas, que recibiremos beneficios de es-
tos avances cientificos, resultado del
trabajo arduo realizado simultdneamen-
te en varios paises del mundo, y que
contaremos en un tiempo breve con el
mapeo y secuenciacion genética del
genoma humano, se hace necesario
abordar el tema lo méas francamente
posible, con una mirada objetiva, sin
dejarse llevar por la pasion y el entu-
siasmo inicial que caracteriza al ‘descu-
bridor’ de un fenémeno, interrogandonos
y respondiéndonos de ser posible, so-
bre qué actitud tomariamos frente a la

vida, al estar en ciertas circunstancias,
que nunca hubiésemos podido sofiar.
Son reflexiones éstas que debemos
hacer tanto por nosotros, como por
nuestros hijos.

Hablaremos entonces de la genética
predictiva, sus propésitos especificos,
junto con los beneficios tecnocientifi-
cos, relacionandolos con los principios
éticos y los posibles conflictos
bioéticos que podrian surgir en un mo-
mento dado.

¢ES UN GRAN AVANCE DE LA
CIENCIA?

Cada vez que el hombre descubre algo
nuevo, se regocija en su descubrimien-
to, lo disfruta y lo pregona a los cuatro
vientos, hasta que alguien llega y le
interrumpe su felicidad de varias ma-
neras: a) le demuestra que lo que des-
cubrié no es cierto, b) le hace ver que
su descubrimiento es incompleto o
inexacto, c) le demuestra hechos con-
traproducentes de su descubrimiento y
d) hace un analisis de su descubrimien-
to y sus consecuencias, muchas ve-
ces insospechadas que contraponen la
ciencia, el descubrimiento contra la vida
y la moral del hombre. ¢Acaso Nobel,
al descubrir la dinamita, previé las con-
secuencias de este producto quimico
como causante de la muerte de tantos
hombres?

Por supuesto, no siempre esto es
de esta forma, pero al enfrentarnos a
una tarea cientifica, al alcanzar un nue-
vo descubrimiento, sobre todo cuando
al creernos Prometeo, robamos el fue-
go a los dioses o jugamos a ser ellos,
se debe reflexionar, analizando las con-
secuencias y sus implicaciones en to-
dos los ambitos.

Dado que el hombre es un ser
tripartito, espiritu, alma y cuerpo, se-
gun los tedlogos y para algunos otros,
solamente esta constituido por materia
y alma, lo cual quiere decir que no pue-
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de tomarse como algo biolégico, sino
que es un ser mas complejo, capaz de
razonar, de tener sentimientos y
emociones, las consecuencias de
SuUS acciones nunca seran netamente
biologicas o corporales, por asi llamar-
lo. Por otro lado, el hombre vive en so-
ciedad y no es un ente aislado, las
consecuencias de sus actos se miden
también por la proyeccion que tienen
en la comunidad y sus efectos benefi-
Ci0SOS 0 nOocivos para sus semejantes.

El Proyecto del Genoma Humano,
base de la genética predictiva, se ha
dado a conocer en muchas partes del
mundo como un proyecto maravilloso,
del cual se debe esperar solamente lo
mejor; es la novedad de la genética y
en donde se han puesto muchas de las
esperanzas para batallar contra el su-
frimiento humano. El Proyecto es una
gran idea y hay que reconocerla como
tal, pero debe tenerse cuidado cuando
se habla del mismo, livianamente, sin
sopesar sus posibles partes débiles y
negativas.

Realmente, se podra saber si es 0
no un gran avance, importante de la
ciencia, que nos lleva al reto de mante-
ner y respetar los principios éticos o
quizds mover el horizonte de nuestra
ética en una dimension diferente. El
respeto a los conceptos éticos sin que
sean pisoteados por algunos que ven
en la salud un negocio o simplemente
no le dan la importancia a la vida que
se merece, quizas haga caer este nue-
vo paso de las ciencias biol6gicas en
un terreno oscuro, de criticas profun-
das y de grandes desafios.

¢ SE PUEDE CONOCER EL FUTURO
GENETICO?

El hombre siempre ha tratado de saber
su futuro, porque la incertidumbre y la
inseguridad que forman parte de su vida
diaria, son a veces muy dificiles de
sobrellevar. La perspectiva de saber
gué va a ocurrir en el futuro es una ten-

tacion casi comparable a la del jardin
del Edén, de comerse la manzanay ser
sabios como Dios.

Con respecto a la genética, gracias
al Proyecto del Genoma Humano, se
mapean y secuencian, es decir, se des-
cubre la localizacion de cada gen (nom-
bre dado por Johannsen a aquella
unidad biofisica, donde esta la he-
rencia, que esta constituida por DNA
conformado a su vez por bases
nitrogenadas), en qué orden se encuen-
tran los pares de bases nitrogenadas,
las variaciones que las mismas podrian
sufrir, las que nos permitirian explicar
la susceptibilidad de los individuos a lo
largo de la vida a ciertas enfermeda-
des; esto lleva implicito el hecho de que
incluso antes de padecer los sintomas,
el médico ya podria saber cual enfer-
medad tendra el paciente. Esto, sélo
para algunas enfermedades. *

Cuando se realiza un diagndstico a
un individuo asintomatico, con base en
su historia familiar, la cual sugiere que
esta en riesgo de desarrollar un pade-
cimiento hereditario, a eso se le ha lla-
mado diagnéstico predictivo genético. °

Sabemos que existen enfermeda-
des monogénicas, de las cuales se
conoce bien su causa y su mecanis-
mo, donde es solamente el defecto
genético quien se involucra en el desa-
rrollo de la enfermedad. En el otro ex-
tremo, se encuentran las enfermedades
poligénicas, las cuales ain no se com-
prenden del todo, debido a que
involucran en su origen mdultiples fac-
tores. En estos Ultimos casos, el pa-
ciente no padece la enfermedad, sino
que tiene “por ejemplo, 60% de posibili-
dades de que en un futuro pueda desa-
rrollar la enfermedad”. ¢ Esto nos haria
preguntarnos, ¢hasta qué punto podria-
mos decirle al individuo que tiene o no
tiene la enfermedad? No sabriamos a
ciencia cierta si el individuo va a desa-
rrollar la patologia o no.

Cabria preguntarse, ¢qué conse-
cuencias psiquicas traeria para el indi-
viduo el tener dicha informacion? La
imagen que tiene de si, su autoestima,
podria ser reducida a nada, solamente
con la siguiente frase: “Dentro de 20
afios vas a ser diabético”. {,Cémo pue-
de reaccionar este individuo? Esté cla-
ro que si a esa informacion se pueden
dar alternativas tales como, recomen-
dar una dieta, hacer ejercicio, elaborar
todo un instrumento de prevencion,
esto seria un gran avance para la sa-
lud, pero esta prediccion podria ser fa-
tal en el caso de una enfermedad
incurable, porque se convertiria en una
carga que el individuo a duras penas
podria soportar, mucho mas, cuando en
la actualidad no hay “remedio” para su
futura patologia.

Durante los afios setenta, algunos
de los gobernadores de los Estados
Unidos decidieron llevar a cabo una
campafa para detectar a los portado-
res del gen de la anemia falciforme, un
gen recesivo. Sin embargo, en aquella
época no se sabia lo que se sabe aho-
ra; por lo tanto, la deteccién de este “gen”
era basada en el andlisis bioquimico de
la hemoglobina. "8 Conviene que eche-
mos un vistazo a la historia de este
caso.

Los primeros estudios de una en-
fermedad genética se realizaron hacia
1937 y fueron en el diagnéstico de la
fenilcetonuria, la cual posee ciertas
caracteristicas que la hacen especial-
mente adecuada para una campafia de
prediccion (1961). Desde el primer dia
de vida del recién nacido, se puede
detectar facilmente, mediante un sen-
cillo andlisis de sangre, que en la ac-
tualidad se ha hecho obligatorio en la
mayoria de los paises desarrollados. El
tratamiento de esta enfermedad es muy
sencillo si se diagnostica tempranamen-
te; se basa en una dieta restringida, baja
en el aminoacido fenilalanina, durante
los primeros afios de vida. Los benefi-
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cios son enormes. Si no se trata, se
produce retraso mental, incluso la muer-
te; en cambio, con el tratamiento antes
mencionado, el nifio puede llevar una
vida perfectamente normal. En cuanto
a su incidencia, la fenilcetonuria afecta
aproximadamente a uno de cada 12.000
nifios; en la actualidad y gracias a es-
tas campafias de prevencion obligato-
rias, ésta es una de las enfermedades
genéticas mas benignas. °

La anemia falciforme es un caso
diferente, pero en esa época no se pu-
dieron prever las consecuencias que iba
a traer. De estas dos enfermedades, la
anemia falciforme tiene una frecuencia
mayor que la fenilcetonuria, y en la po-
blaciéon negra tiene una frecuencia de
un caso por cada 400 nifios. Como diji-
mos anteriormente, es una enfermedad
recesiva lo que significa que para que
se exprese o manifieste la enfermedad,
se necesita que el paciente haya here-
dado los dos alelos recesivos prove-
nientes de sus padres. Los pacientes
no pueden realizar esfuerzos, ya que
corren un grave riesgo de sufrir una in-
suficiencia respiratoria aguda que les
ocasione repentinamente la muerte; es
decir, no es en ningiin modo una enfer-
medad benigna. °

Por el contrario, los individuos
heterocigéticos son portadores absolu-
tamente sanos y pueden seguir una vida
perfectamente normal. Muchas perso-
nas de raza negra pensaron que al de-
sarrollarse la técnica de deteccion,
basada en el andlisis de la hemoglobi-
na también podria desarrollarse la cura
y tenian sus esperanzas en los cienti-
ficos de aquel momento; de hecho, pen-
saron que se tenia la cura para la
enfermedad. La realidad era otra; no
existia tratamiento alguno y esa cruel
diferencia se hacia patente cuando se
comparaba con la fenilcetonuria. Al ser
alguien diagnosticado con esta enfer-
medad, era poco lo que se podia hacer
por él, debido a que no existia la mas
remota esperanza de curacion. Asi pues
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que el diagnostico no representaba be-
neficio alguno para el paciente.

Debemos ademas agregar que,
para la época, no hubo ningin método
con el que se pudiese examinar al feto
en el Utero, para saber si estaba afec-
tado, por lo que la posibilidad de un
aborto justificado por el defecto
genético, en caso de que los padres
decidieran que no naciera el bebé, era
nula. De todas maneras, el aborto no
fue legal sino hasta después del afio
1973.

Esta campafa de deteccion desde
el inicio tuvo sus contrariedades; no era
recomendable realizar una proeza de
este tipo sin haber sopesado las con-
secuencias. El gobierno federal de los
Estados Unidos decidi6 financiar un
programa en todo el pais y en muchos
de los estados se declaré de manera
obligatoria realizar la prueba a los re-
cién nacidos y a los escolares. No se
realizé ni se tomo en cuenta que se ne-
cesitaba para aguel momento un pro-
grama paralelo de orientacion genética
gue pudiera ofrecer consejo a las fami-
lias que fueran afectadas.

Debido a la desinformacion sobre el
asunto, y al mal uso de los medios de
comunicacién, se empezé a tergiver-
sar la informacién y las personas no
sabian diferenciar entre los individuos
portadores y los individuos sanos. Asi
pues, muchos padres llegaron a pen-
sar que sus hijos padecian una terrible
enfermedad, cuando la realidad era que
s6lo eran portadores del defecto
genético. Esto hizo que se les some-
tiera a cuidados especiales que no
ameritaban, y que se pensase que se
encontraban en proceso de debilita-
miento, por lo cual se les restringieron
sus actividades diarias con la finalidad
de que no empeorasen.

Aunado a ello, Linus Pauling, quien
descubriese el método de anélisis de

la hemoglobina, sugirié que se “marca-
ra a los portadores” para que no contra-
jesen matrimonio entre si, o por lo
menos no tuvieran hijos. ! Este hecho
trajo consecuencias negativas en la
poblacién.

Progresivamente, se fue acentuan-
do la confusién entre individuos porta-
dores e individuos enfermos, gracias a
la inadecuada propagacién de la infor-
macion; un caso de ello fue un anuncio
que publicé la revista Ebony en 1972,
dirigida principalmente a los lectores de
color, donde afirmaba erroneamente que
los portadores del defecto genético eran
personas débiles. Todo esto con la fi-
nalidad de recaudar fondos para la in-
vestigacion contra la enfermedad. El
anuncio estaba financiado por American
Express y su texto integro decia lo si-
guiente:

“Es un asesino. Uno de cada diez
negros americanos es portador de un
trastorno en la sangre que puede ma-
tarlo o incapacitarlo. Se llama anemia
falciforme, porque deforma los globu-
los rojos, que adoptan forma de hoz.
Los que no mueren quedan debilitados.
Incluso los que padecen la modalidad
mas suave de la enfermedad -los “por-
tadores del caracter’- sufren. Por lo ge-
neral, deben evitar las actividades
fatigosas y acudir con regularidad al
médico”.

En el estado de Nueva York, la prue-
ba utilizada no solamente detectaba a
los enfermos sino también a los porta-
dores del gen, pero el problema no era
ese, sino lo que traia como consecuen-
cia, debido a que los portadores del
caracter, quedaban registrados como
enfermos, aunque la ley exigia que se
registrase sélo a quienes realmente
padecian la enfermedad. Entonces, esta
informacién se transcribia en el histo-
rial médico del nifio. Fue Loretta
Kopelman, quien en 1978 denuncié el
hecho. Las compaiiias de seguros co-
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menzaron a negarse a formalizar el
seguro si descubrian que su posible
cliente padecia anemia falciforme o era
portador del caracter.

En el &mbito laboral, el mercado de
trabajo discriminaba a los enfermos y
a los portadores. En las compaiiias
aéreas se negaron a darles trabajo a las
personas de raza negra portadoras del
defecto, y a los jévenes se les nego el
ingreso en la Academia de las Fuerzas
Aéreas, porque se pensaba errénea-
mente, que su sangre reaccionaria mal
a las bajas presiones que se experimen-
tan al volar a gran altitud. La Academia
no levantd las restricciones hasta 1981.

Pero los problemas involucraron la
vida familiar, debido a que se dieron
casos en algunos matrimonios donde
habia hijos enfermos, pero sélo uno de
los padres era portador del gen. Algu-
nos médicos les dieron explicaciones
incorrectas para tranquilizar a las per-
sonas, con la finalidad de evitar la rup-
tura de la estructura familiar. El doctor
Robert Murray opinaba que “cuando
existe un conflicto entre las relaciones
humanas o el bienestar humano y la
verdad cientifica, tiendo a sacrificar la
verdad”.

En un informe del Instituto de Inves-
tigacion de Etica Médica (el Hastings
Center) se citaba un caso en el que un
nifio habia fallecido porque su médico
—a quien su madre le habia dicho que
padecia anemia falciforme— pensé6 que
estaba sufriendo una crisis de esta en-
fermedad. En realidad, el nifio era por-
tador, pero no padecia la enfermedad,
y murié de apendicitis aguda. >4

La ansiedad y la angustia a la cual
va a estar sometido el individuo, puede
disminuir su fuerza y sus ganas de vi-
vir. La ansiedad puede ser tan perjudi-
cial, como la enfermedad bioldgica
misma. El individuo puede convertirse
en un perfecto hipocondriaco al pensar

que cualquier sintoma es el inicio de
su muerte inminente. ¢ Seria posible
qgue una informacién de éstas, sin el
asesoramiento respectivo, pueda con-
ducir a actos irracionales? ¢A depre-
sién? ¢A suicidios?

Aunado a ello, se sabe que el esta-
do emocional de una persona influye
en la actividad del sistema
inmunolégico, lo cual podria contribuir
a desencadenar el fenémeno patolégi-
co, en lugar de contribuir al bienestar
del individuo.

“Todo el mundo tiene derecho a sa-
ber qué enfermedades puede sufrir’, es
lo que se argumenta cuando se plan-
tea el asunto; sin embargo, esto podria
traer consecuencias fatales en perso-
nas que son sumamente nerviosas, en
los familiares de éstas y en la socie-
dad. Asimismo, “todo individuo deberia
tener el derecho, si asi lo desea, de ig-
norar el resultado de sus examenes
genéticos”, segun el principio ético de
la Autonomia, que establece que el in-
dividuo, como esta capacitado para ra-
zonar y tiene voluntad propia, puede
decidir, previa informacion, sobre su
salud y sobre la direccién que quiere
darle a su vida. ¢

Todo lo dicho anteriormente nos lle-
va a pensar que estariamos entonces
frente a otro tipo de sociedad y tendria-
mos “enfermos asintomaticos”, a quie-
nes no sabremos cémo tratar.

Sin embargo, vale la pena mencio-
nar aqui los estudios que se han reali-
zado relacionados con los efectos
psicoldgicos asociados con el diagnos-
tico predictivo de la enfermedad de
Huntington, siguiendo el protocolo es-
tablecido. ® 7 Cuando los individuos en
riesgo reciben un resultado positivo (es
decir, cuando presentan la mutacion
causal de la enfermedad), mejoran su
calidad de vida, al reducirse la incerti-
dumbre en la cual vivian. La mayoria

atraviesa por un largo periodo de adap-
tacién, que puede ser critico el primer
mes después de la prueba, mientras
gue otros entran en un prolongado es-
tado de estrés. De cualquier manera, la
mayoria no se arrepiente de haberse
sometido a la prueba. Los individuos que
reciben un resultado negativo, también
tienen problemas: si bien, disminuye su
angustia, aproximadamente al 10% le
cuesta trabajo adaptarse al resultado y
requiere de apoyo adicional. Esto se
debe, en gran medida, a la “culpa del
sobreviviente”, a tener expectativas
demasiado elevadas acerca de su cali-
dad de vida después de la prueba, o a
haber tomado decisiones, pensando en
gue iban a enfermarse, teniendo que
enfrentarse ahora a un futuro diferente.

En cuanto al suicidio, las estadisti-
cas son sorprendentes. En el diagnos-
tico predictivo con respecto a la
enfermedad de Huntington, menciona-
da anteriormente, la frecuencia es de
0,97%, es decir, inferior a lo que inicial-
mente se habia temido. No obstante,
todavia no se cuenta con estudios de
seguimiento a largo plazo, que permi-
tan evaluar el riesgo de que ocurra un
suicidio, cuando se inicien los sintomas
de la enfermedad o cuando el individuo
se dé cuenta de que ya esta enfermo.

Se han hecho estudios similares en
pacientes con diagnostico predictivo de
cancer y se ha visto que los mismos
guedan afectados psicolégicamente pero
en menor grado, aungque con una ma-
yor negacion que les impide enfrentarse
al problema de manera eficiente. 8 1°

Existen muchos padecimientos he-
reditarios que carecen de estrategias
preventivas o curativas. ¢ Diagnostico
sin tratamiento? 2! El desarrollo de un
método de diagndstico practicamente
seguro al 100%, posterior al descu-
brimiento del gen asociado a una
enfermedad, es practicamente casi in-
mediato. El meollo del asunto es el
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desarrollo de terapias contra dichas
enfermedades, donde el tiempo
involucrado puede llegar a ser bastan-
te largo. Los expertos predicen que has-
ta dentro de al menos veinte afos, no
poseeremos métodos de lucha efica-
ces contra practicamente ninguna de
las enfermedades genéticas conocidas.
Sin embargo, todas las predicciones
gue se han hecho en el campo de la
biologia molecular, han resultado siem-
pre ser excesivamente pesimistas. La
ciencia avanza mas rapido de lo que
los propios expertos pueden llegar a
imaginar, lo que nos permite ser opti-
mistas en este aspecto.

No obstante, la idea principal es que,
conociendo la persona qué enfermeda-
des va a padecer, tome las medidas
preventivas correspondientes y cambie
su estilo de vida, sus habitos, de ma-
nera que se prepare para el futuro y no
lo tome desprevenido.

De hecho, para algunos autores, en
enfermedades donde se cuenta con
medidas de vigilancia y de prevencion
importantes, se justifica realizar diag-
nésticos predictivos en nifios y adoles-
centes. Por ejemplo: las mutaciones
germinales en el encogen RET dan lu-
gar ala neoplasia endocrina mdiltiple tipo
2 (MEN 2), en cuyo caso la tiroidectomia
profilactica a edad temprana puede sal-
var la vida del paciente. %

Los padres de la criatura podrian
sufrir sentimientos de culpa por ser res-
ponsables de los “genes” que le han
transmitido a su hijo y ser victimas de
la angustia y la desesperacién. En es-
tos casos, la decision de hacer o no la
prueba se complica porque se trata de
un menor de edad. 2 2* En otros casos,
podria haber conflictos intrafamiliares
por el descubrimiento de una paterni-
dad erréneamente atribuida. 2

Finalmente, se plantea también el
siguiente interrogante: ¢ Se extraeria un
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organo sano ante la posibilidad de con-
traer un cancer en algiin momento de
la vida? Son muchas las interrogantes
que surgen, dificiles de responder. Es
aqui donde vale preguntarse, ¢se res-
peta el principio de la beneficencia y la
no induccién del dafio? ¢ O, al divulgar
esta informacién, estamos perjudican-
do irremediablemente la vida de las
personas? ¢ Como seria la calidad de
vida de estos individuos?

GENETICA PREDICTIVAY
DESARROLLO DE TERAPIAS
GENICAS

Con la genética predictiva obtenemos
diagnosticos, pero uno de sus objeti-
vos es disponer de herramientas para
la instauracién de nuevas terapéuticas;
sera la apertura a un nuevo mundo,
donde renace la esperanza de comba-
tir enfermedades que se pensaban in-
curables, o dilucidar el mecanismo de
accion de otras, con el propésito de
conseguir un tratamiento o cura.

Cuando el tratamiento consiste en
sustituir un gen defectuoso por otro en
el cuerpo humano, a eso se le llama
“terapia génica”. Eso es lo que se pre-
vé se pueda realizar en un futuro.

Manipulacién de genes es un asun-
to que suena complejo y que para nues-
tras generaciones antecesoras hubiera
sido tema para una novela de ciencia
ficcion, pero progresivamente nos es-
tamos acercando lenta y seguramente
al desarrollo de este tipo de terapias.

De hecho, en 1990, un grupo de in-
vestigadores en Bethesda, Maryland,
EUA, inoculd leucocitos a una nifia de
cuatro afios, que padecia inmunodefi-
ciencia severa combinada, lo cual sig-
nifica que ella no producia la proteina
adenosina-desaminasa (ADA). El pro-
cedimiento consistid en extraer
linfocitos T del torrente sanguineo de
la paciente, que luego se transforma-
ron con ADN del gen correcto que codi-

fica la proteina ADA, utilizando como
vector un virus. Estas células modifi-
cadas fueron cultivadas en el laborato-
rio, dejando que se dividieran hasta
obtener la cantidad suficiente. Poste-
riormente, mediante un procedimiento
especial, fueron inoculados en el
cuerpo de la pequefia. Los resultados
fueron satisfactorios: las células trans-
formadas se mantuvieron activas du-
rante 40 dias y produjeron la proteina
que tanta falta hacia. Pero, todavia exis-
ten obstaculos debido a que el sistema
inmune de la nifia, no funciona a la per-
feccién. Los linfocitos trasplantados no
son inmortales y las células madre de
la médula 6sea, siguen produciendo
continuamente linfocitos defectuosos.
El defecto genético no se puede corre-
gir de modo permanente, a no ser que
se sustituya por completo la médula
Osea defectuosa, por células corregi-
das y trasplantadas. Aan asi, suminis-
trando a la nifia inyecciones directas
de ADA cada semana y una nueva
transfusiéon de linfocitos corregidos, a
intervalos de tres a cinco meses, la nifia
puede llevar una vida practicamente
normal. 2

¢, Cuales fueron las implicaciones
éticas en este caso? En nuestra socie-
dad se aceptan ampliamente los tras-
plantes, desde hace mucho tiempo,
trasplantes de tejidos u 6rganos como
el rifién o la cornea; entonces, no exis-
te diferencia moral entre los primeros
mencionados y este tipo de trasplan-
tes. Los genes trasplantados sélo afec-
taron a las células “somaticas”, de
modo que Unicamente afectaban a la
nifia misma; sus células “germinales”
de las que surgirian sus évulos y, en
consecuencia, los hijos que podria te-
ner, no resultaron afectadas por la ope-
racion, por lo que no se alterd la
constitucion genética de las futuras
generaciones.

Suena magnifico imaginar que los
millones de enfermedades que tienen
origen genético, puedan ser erradicadas
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y que se cuente con tan poderosa he-
rramienta. Pero también da temor pen-
sar que se puedan cometer errores,
irreparables en el camino de sustituir
un gen por otro y que el resultado sea
nefasto.

Es como si el hombre estuviese ju-
gando a ser un Ser supremo, al mani-
pular los genes a su antojo. Por ello,
existen posiciones conservadoras al
respecto, por parte de los grupos que
profesan su apego a ciertas creencias,
donde se considera que el hombre, no
deberia tomar las decisiones sobre la
vida y la muerte, sobre las enfermeda-
des, etc. “No todo lo que es técnica-
mente factible, es moralmente
aceptable y licito”.

Actualmente, se sabe que con las
técnicas que el hombre ha desarrolla-
do hasta ahora, no se puede tener la
certeza de que el gen quede inserto en
el lugar que le corresponde en el
genoma, lo cual quiere decir, que pue-
de quedar en un lugar donde se encuen-
tre otro gen importante, e interfiera con
su funcionamiento. Incluso, se ha co-
mentado que este nuevo gen incorpo-
rado podria activar un oncogen,
causando entonces cancer en el pa-
ciente.

La sustitucion de genes o la incor-
poracion de los mismos cambiaria por
completo nuestra perspectiva de la vida.
¢Puedes imaginar a una madre pidien-
do un hijo “perfecto”? Por supuesto,
nadie desea hijos imperfectos, pero eso
conllevaria, a hacer una raza nueva, sin
defecto alguno. Incluso, algunos grupos
estan de acuerdo con la terapia génica
que utiliza células germinales y con la
posibilidad de modificar genéticamente
a las células sanas, con el propdsito
de realzar caracteristicas humanas; la
genética aplicada a la creacién de un
“superhombre” hecho a medida. La ba-
ronesa britdnica Mary Warnock, escri-
bia en 1992: #

“Si resultara posible -y parece que
asi sera- erradicar para siempre las
enfermedades del sistema inmunitario,
y en particular el SIDA, mediante tera-
pia en linea germinal, las ventajas in-
mediatas parecerian lo suficientemente
grandes, como para contrarrestar el ar-
gumento basado en la ignorancia (por
muy intenso que sea el sentimiento).
No me gustaria descartar para siem-
pre la legitimidad de la manipulacion
genética de la linea germinal en la fase
embrionaria’.

Ello aboga a favor de lo que siem-
pre ha sido un tema érido, cuando se
habla de la genética y las implicaciones
en la sociedad. Quizas este pensa-
miento haya sido alimentado por laidea,
de que la genética ha sido siempre una
herramienta empleada para el benefi-
cio, sin recordar que muchos gobiernos
y paises del mundo la han empleado
de maneras poco humanitarias.

ASPECTOS SOCIALES:
¢ DISCRIMINACION O
ESTIGMATIZACION?

La historia del mundo ha sido marcada
por acontecimientos que han estreme-
cido sus cimientos. La teoria de una
“raza perfecta” ha rondado la mente del
hombre y ha sido causa de horribles
crimenes en el pasado. Antes de la
Segunda Guerra Mundial, la idea de que
era posible mejorar la raza humana
mediante seleccion artificial de los in-
dividuos mejor dotados, gozaba de bas-
tante aceptaciéon a ambos lados del
Atlantico. Su primer defensor fue un in-
glés, primo de Charles Darwin, llamado
Francis Galton, que acufi¢ el término
“eugenesia” para esta poco ética
pseudociencia. 28

Sus sucesores, como el americano
de Cold Spring Harbor, Charles
Davenport, promocionaron la “euge-
nesia negativa”, el impedimento del
apareamiento de personas con carac-
teristicas supuestamente no deseables.

Para 1930, 24 estados de los Estados
Unidos de América poseian leyes que
permitian la esterilizacion de una am-
plia variedad de “indeseables”: epilépti-
cos, “insanos” o criminales habituales.
En abril de 1924, el presidente Calvin
Coolidge transformé en ley el Acta de
Inmigracion, que establecia cuotas a
otras nacionalidades. Antes habia de-
clarado: “Los Estados Unidos deben ser
mantenidos americanos... Las leyes
biolégicas muestran... que los nérdicos
se deterioran cuando se mezclan con
otras razas”.

Cuando Adolf Hitler defendi6 la es-
terilizacién eugenésica en 1923, apo-
yado por cientos de miles de alemanes,
sus enfoques estaban acordes con los
de muchos respetables genetistas de
Estados Unidos. A esto le siguié, en
1933, una “ley para la prevencién de
las enfermedades hereditarias en las
generaciones futuras”. En 1934, 56.000
ordenes de esterilizacion fueron emiti-
das en Alemania. En 1939, el Tercer
Reich fue mucho maés alla de la esteri-
lizacion y la prohibicién del matrimonio,
hasta el asesinato sistemético de los
enfermos mentales y todos los judios.

¢ No resulta razonable, consideran-
do todos estos abusos, que la misma
palabra “eugenesia” se haya converti-
do en algo peyorativo? James Watson
admitié que “las sombras de los pasa-
dos abusos flota en el fondo de la in-
vestigacion genética. Podemos impedir
gue tales atrocidades vuelvan a ocurrir
si los cientificos, los doctores y la so-
ciedad en general rehusan a ceder el
control de los descubrimientos
genéticos a aquellos que podrian usar-
los mal”.

En enero de 1989, el Parlamento
Europeo modifico el texto de su propo-
sicién original sobre financiamiento del
PGH. En el original, tal y como fue pro-
puesto por la Comision Europea, se
hablaba de “identificar a los individuos
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de alto riesgo” para “protegerlos de las
enfermedades a las que son vulnera-
bles genéticamente y, cuando fuera
apropiado, impedir la transmisién de las
deficiencias genéticas a la generacion
siguiente”.

Actualmente, nos jactamos de no
cometer los mismos errores del pasa-
do; sin embargo, en nuestras socieda-
des todavia existe la discriminacién y
la exclusion de la sociedad de las per-
sonas, que no se consideran dignas o
gue simplemente son diferentes. En las
escuelas, incluso, los nifios pueden ser
sumamente crueles, cuando se mofan
unos de otros, simplemente por carac-
teristicas de fenotipo que nos distin-
guen a unos de otros.

Esta idea de conocer la informacion
genética de cada individuo podria muy
bien llevarnos a lo que se llama la
estigmatizacién. Entonces, las perso-
nas gue cuentan con un cariotipo me-
nos “privilegiado” que los demas,
correrian con la consecuencia de ser
excluidos de la sociedad. Un tipo nue-
vo de eugenesia con el cual tendria-
mos que lidiar. Ninguna caracteristica
genética, por patoldgica que sea, debe
privar a una persona de sus derechos
fundamentales como ser humano.

Hoy en dia, las pruebas cientificas
experimentales apuntan a un giro de
ciento ochenta grados, respecto de las
ideas eugenésicas del siglo pasado,
basadas en la existencia de una “raza
superior”; por supuesto, quien escribe
las ideas eugenésicas, siempre perte-
nece a esa raza. No existen individuos
perfectos. Lo atestigua el hecho de que
un 4% de los nacimientos de nifios vi-
vos posee algun tipo de defecto
genético. Dado que la gran mayoria son
defectos recesivos, podemos concluir
que todos nosotros acumulamos, en
nuestra dotacién genética, alelos defec-
tuosos, que en un 96% de los nacimien-
tos no llegan a manifestarse, pero que
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permanecen latentes y podemos trans-
mitir a las generaciones futuras. La
mejor forma de disminuir la probabili-
dad de incidencia de una enfermedad
recesiva, aparte de los sondeos
genéticos de portadores y el consejo
genético, son la exogamia y el mesti-
zaje. La experiencia demuestra que to-
dos los grupos étnicos o sociales, que
practican la endogamia, no importa lo
elevadas que fueran sus caracteristi-
cas originales, finalmente acaban de-
generando y llegan a poseer tasas
realmente altas, de determinadas en-
fermedades.

En el aspecto laboral, las empresas
podrian establecer como requisito pre-
empleo, a veces sin que el individuo dé
su consentimiento, que se realicen
pruebas genéticas y ya teniendo los
resultados, negarse a otorgar el trabajo
a aquellas personas que tengan en su
haber “enfermedades futuras”, o predis-
posicién genética a una determinada
enfermedad.

La manera de que este hecho tuvie-
se mayor aceptacion, tendria que ver
con el hecho de que la ocupacion labo-
ral por si misma, o debido a exposicion
de ciertas sustancias, sea un riesgo
para la vida del trabajador; no obstan-
te, quedaria de parte del individuo y
bajo su responsabilidad, la decisién de
someterse a ese “riesgo laboral” o sim-
plemente cambiar de puesto de trabajo.

Se ha establecido entonces que
cada individuo dé su consentimiento y
autorizacion, antes de ser sometido a
pruebas genéticas. La carta de consen-
timiento debe incluir el propésito de la
prueba, los aspectos practicos de la
misma, la interpretacién de los resulta-
dos, las implicaciones psicologicas y
sociales, las opciones de seguimiento
médico, el uso del tejido obtenido y su
almacenamiento, asi como las diferen-
tes opciones a esta prueba o la posibi-
lidad de hacerla en otros centros. 2° Esto

respetaria el principio de la autonomia,
descrito anteriormente.

Por otro lado, deberia cuidarse la
divulgacién de este tipo de informacién,
respetando el principio de la privacidad
y confidencialidad, que seria compara-
ble al “secreto médico” que esta obliga-
do a respetar el facultativo, con respecto
a su paciente. ¢ El individuo tiene el
derecho de permanecer en el anonima-
to, si asi lo desea; sin embargo, surge
el dilema entre satisfacer la peticion del
sujeto u ofrecerle una red de apoyo
adecuado. *°

Todo esto, violaria el principio de
justicia distributiva, lo cual implica otor-
gar a todos los mismos beneficios por
igual y condena la discriminacién, ya
sea la razén, econémica, genética o de
cualquier indole. 6

Con respecto a la Salud, los segu-
ros podrian aprovecharse de la infor-
macién proveniente del cariotipo de las
personas y actuar negandose a acep-
tarlos, con el fin de mantener reduci-
dos los costos. Por otro lado, se ha
mencionado también que estas empre-
sas podrian ajustar las cuotas con base
en la informacion genética pero, ¢ Se-
ria esto justo? ¢Son acaso culpables
las personas por poseer ese tipo de
cariotipo? ¢Serian éstas personas ca-
paces de costear estos precios?

¢EL PROYECTO DEL GENOMA
HUMANO SERA PARA TODOS?

Es de todos bien conocido que la di-
versidad humana es una caracteristica
de nuestro planeta, asi como también
distintos los pensamientos, los gobier-
nosy las politicas que rigen a cada pais,
asi como diferentes también las condi-
ciones sociales, econdmicas e incluso
climaticas y culturales que caracterizan
a unos y otros.

Cuando se habl6 de que el Proyec-
to del Genoma Humano contribuiria a
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la humanidad, se pens6 que la infor-
macién de la codificacion de los genes,
seria de dominio publico, acorde con el
principio de justicia distributiva. Esta
posicién es apoyada por el grupo de
investigadores del Instituto de Investi-
gaciones del Genoma Humano de los
Estados Unidos, liderado por el doctor
Francis Collins y un grupo de investi-
gadores britanicos; no obstante, otros
grupos como la empresa Genomics,
liderada por el doctor Craig Venter, han
hablado de patentar los genes, hecho
éste que se ha realizado, ya que en la
actualidad se han patentado genes y
terapias génicas.

El meollo del asunto es, que al tra-
tar con genes humanos, la problemati-
ca se hace complicada porque el
investigador esta “descubriendo” algo
gue forma parte del hombre, de su na-
turaleza; por lo tanto, no puede
patentarlo porque no esta creando nada.
Ademas, por su universalidad e im-
portancia, pertenece a todos; asi lo
sefiala el Articulo 1 de la “Declaracion
Universal sobre el Genoma Humano y
los Derechos Humanos”, aprobada en
la 292 Asamblea General de la
UNESCO, el 11 de noviembre de 1997,
gue dice como sigue:

“El genoma humano es la base de
la unidad fundamental de todos los
miembros de la familia humana y del
reconocimiento de su dignidad intrinse-
ca y su diversidad. En sentido simbdli-
co, el genoma humano es el patrimonio
de la humanidad”. *

Todo esto ha traido conflictos se-
rios de indole econémica y si esto su-
cede, aun sin haber terminado el
Proyecto, ¢quién puede prever lo que
puede suceder en el futuro? ¢Serian
Unicamente las familias con recursos
econdémicos quienes tendrian la opor-
tunidad de los beneficios que puede
traer los conocimientos del Genoma
humano? ¢ Serian ellos los Unicos be-

neficiarios? De ser afirmativas estas
respuestas, seguiremos aumentando
aun mas el abismo entre los hombres,
segun sus clases sociales o sus po-
sibilidades econdmicas, por lo que
podriamos afirmar que las grandes ma-
yorias no se veran beneficiadas, como
ha ocurrido en oportunidades anterio-
res con los grandes avances cientifi-
cos.

CONCLUSIONES

El concepto de Salud, definido por la
Organizacion Mundial de la Salud como
“el estado de equilibrio bio-psico-social
del individuo”, pareciera estar en tela
juicio cuando se piensa en las posibles
consecuencias negativas, del mal uso
del conocimiento que tiene el hombre
en su mano, en este caso, el genoma
humano.

Desde el mismo comienzo del Pro-
yecto Genoma Humano, estuvo claro
para los cientificos, por las experien-
cias previas, que no se podian efec-
tuar campafias a gran escala, sin haber
realizado previamente un minucioso
estudio ético y social. Aproximadamen-
te, el 5% de los fondos destinados al
financiamiento del PGH se utilizan para
llevar a cabo estos estudios, que se
engloban bajo las siglas ELSI (Ethical,
Legal and Social Issues). El PGH cons-
tituye el primer programa cientifico a
gran escala que dedica especificamen-
te parte de sus fondos a este tipo de
preocupaciones.

Por todas las implicaciones éticas
que conlleva, se han convenido pautas
para el desarrollo del mismo, junto con
la incorporaciéon de un equipo
multidisciplinario, capaz de atender las
necesidades individuales de los solici-
tantes.

Cualquier protocolo que se emplee
antes de realizar un diagnéstico
predictivo, se basa en uno realizado en
1994 para la enfermedad de Huntington

que se ha mencionado anteriormente. 2
Las recomendaciones mas relevantes
para el diagnostico predictivo son:

1. Elasesoramiento genético pre-prue-
ba.

2. La libertad del individuo para tomar
o rechazar la prueba; no coaccio-
narlo y garantizarle que no se le dis-
criminara por parte de terceros.

3. Seguimiento a largo plazo del indi-
viduo.

4. Explicacién detallada sobre en qué
consiste la prueba y como se reali-
za.

5. Explicacion sobre las consecuen-
cias que pueda tener para el indivi-
duo y su familia.

Ademas, en el caso de nifios
asintomaticos, la situacion es mucho
mas delicada, sobre todo cuando se
trata de enfermedades de inicio tardio
gue carecen de tratamiento, llamese
curacion o estrategias preventivas, don-
de se recomienda no realizar ningun tipo
de prueba genética predictiva. Aunado
a ello, se debe tomar en cuenta la ca-
pacidad de decision del nifio cuando
éste tenga mas de 7 afios, quien podra
estar de acuerdo o en desacuerdo con
el procedimiento.

Debera decidirse si los resultados
se le revelaran o no.

En los casos en los que haya una
sintomatologia dudosa o atipica, se
debe valorar al paciente cuidadosamen-
te, debido a que realizar una prueba de
este tipo podria traer como consecuen-
cia las implicaciones sociales ya men-
cionadas y la atribucion errénea de
cualquier sintomatologia al padecimien-
to heredado. 24231

Se debe tener presente que todo
procedimiento cientifico no es un pro-
cedimiento que tiene 100% de validez
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o certeza, y que podemos informarle
al paciente que tendra en un futuro
alguna de estas enfermedades, que
nunca llegara a desarrollar, dejando
entonces estigmatizado al paciente de
por vida.
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