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Etica y genética

RUBEN LISKER"

RESUMEN

Propésito: Revisar algunos aspectos éticos de la practica de la genética médica, en
particular lo referente a la confidencialidad intra-familiar y ante terceros, asi como re-
flexionar sobre |las caracteristicas de investigacidn en genética medica, con énfasis en
como debe ser el consentimiento informado.

Confidencialidad: Se define este concepto en genética médica vy se discute la con-
veniencia de una entrevista previa con los usuarios de este servicio para aclarar cier-
tos conceptos. Se sefala que debe otorgarse al paciente toda la informacién clinica
relevante y se comenta como resolver el conflicto, cuando existe, entre proteger la pri-
vacia de los enfermos y la proteccidn a terceros con alto riesgo de dafio genético, in-
cluyendo familiares, los ¢cényuges, compafiias de seguros y otros grupos.
Investigacién en genética médica. Se sefala que ¢l propdsito fundamental es la
bisqueda del tratamiento de las enfermedades hereditarias y se describe con deteni-
miento las caracteristicas de como debe ser un consentimiento informado y su conte-
nido minimo, tal como describir la naturaleza de la investigacion, sefialar los posibles
riesgos y beneficios, las alternativas posibles y la necesidad de que la participacién
sea voluntaria.

PALABRAS GUIA: Etica médica y genética humana, confidencialidad, con-

sentimiento informado.

INTRODUCCION

El avance espectacular de la biologfa molecular
¥ su impacto en la genética humana, hace necesa-
ria la reflexion sobre sus aspectos éticos. En muy
pocos afios serd posible realizar el diagndstico in
utero de casi todas las enfermedades mendelianas
sencillas (son aquellas cuya presencia depende de
la accidn de un solo par de genes), cuyo ndmero
casi se cuadriplicé de 1966 a 1992' asi como au-
menté el nimero de loci asignados a cromosomas

especificos de 219 a 2275 en un lapso de 20
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aﬁos,I tal como se pueden observar en las tablas 1
¥ 2. Ademads se precisard el componente genético
de muchas enfermedades comunes, como la dia-
betes, el cancer, la hipertensién arterial y otras, lo
que va a permitir predecir desde la nifiez la posi-
bilidad de que un individuo desarrolle estas enfer-
medades, lo cual debera llevar a medidas preven-
tivas eficaces.

Wertz, Fletcher v Berg publicaron en 1995% a
peticién del Programa de Enfermedades Heredita-
rias de la Organizacién Mundial de la Salud
{OMS), un andlisis de los problemas éticos en ge-
nética médica, que constituye la base de lo que se
discute a continuacién. Empiezo por aclarar que
aun cuando los primeros dos autores son nortea-
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mericanos y el tercero es sueco, ¢l documento re-
fleja puntos de vista mucho mas amplios, ya que
opinaron sobre él, los 9 miembros de un grupo
multinacional de expertos en Genética Humana
nombrado por la OMS para este efecto y también
fue revisado, antes de su publicacidén, por varios
comités de ética y genetistas de distinios paises,
dos de ellos latinoamericanos incluyendo el que
esto escribe.

Tahbla 1
Niimero de enfermedades monogénicas
incluidas en dos catdlogos de McKusick'

Tipo de herencia 1966 1982
Autosdmica dominante 269 (568) 2470 (1241)
Autosémica recesiva 237 (294) 647 (984)
Ligada al cromosoma X €8 (51) 190 (178)

TOTAL 1487 5710

(1} = Enfermedades da origen genético probable

Tabla 2
Nidmero de loci asignados en varias reuniones
sobre el mapa del genoma humano.
Modificado de Mckusick'. El total de cada afio
incluye los nimeros de afios previos

Ano Autosomas Cromosoma X Total
1973 64 155 218
1977 178 198 374
1981 345 234 579
1985 633 280 13
1988 1415 328 1743
1992 1907 368 2275

En dicho documento se indica que los principios
éticos generales tomados en cuenta para su ¢jecu-
cién, son los que aparecen en la tabla 3 y se discu-
ten con profundidad, los 10 puntos que se sefialan
en la tabla 4, que son parte de lo que consideran
como una guia ética general de la genética médi-

ca-
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Tabla 3
Principios éticos generales en la elaboracion
del cidigo de genética médica

1. Respeto a las personas: obligacién de respetar las decisio-
nes de las personas autdénomas y proteger a las personas con
autonomia disminuida corno nifios o individuos con retraso
mental.

2. Beneficiencia: abligacion de actuar a favor de las personas,
buscando obtener su beneficio maximo.

3. No-maleficiencia: obligacion de minimizar lesionar a las per-
sonas, tratando si es posible, de quitar las causas del posible
daiio.

4. Proporcionalidad: obligacion de balancear los riesgos y be-
naeficios de las accicnes a fin de lograr el méximo beneficio
con el menor riesgo.

5. Justicia: obligacion de distribuir con equidad las cargas y be-
neficios, y de tratar a los iguales como talas.

Tabla 4
Principales t6picos de un cddigo ético
de genética médica

1. Distribucion equitativa de los servicios de genética
. Respeto a las decisiones reproductivas de la pareja
. Confidencialidad intra-familiar

. Confidencialidad ante tercercs

2
3
4
5. Lo que debe informarse a los pacientes
6. Indicaciones controversiales del diagnéstico prenatal
7. Participacion voluntaria vs obligatoria

8. Consejo genético coercitivo vs neutral

9. Terapia génica experimental

10. Investigacidn en genética humana

En el presente escrito analizaremos principal-
mente 1os puntos 3, 4 y 10 de la tabla 4. Algunos
de los otros se han abordado en otras publicacio-
nes.”*

CONFIDENCIALIDAD

La confidencialidad es un acuerdo implicito o
explicito del médico de no dar a conocer informa-
cién relativa a su paciente. Esta obligacidn tiene

aceptacién universal, pero constituye un problema
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frecuente en la clinica, en particular en lo que se
refiere a la prictica de Ia genética médica. El pri-
mer dilema ético es el definir quién es el paciente,
la persona que consulta o toda su familia que com-
parte los mismos genes. De la respuesta a esta pre-
gunta depende ante quién es responsable el médi-
co.

1. Entrevista previa con {os usuarios.

En general es buenco preparar a las personas a
quienes se les va a realizar un estwudic genético,
que los resultados pueden plantear una serie de di-
lemas sobre los que deben meditar: a} un estudio
hecho con otro propdsito puede mostrar la presen-
cia de no-paternidad o que el hijo es adoptivo; b)
los resultados pueden mostrar cuil de los miem-
bros de la pareja transmitié una determinada en-
fermedad y ello puede causar problemas familia-
res gque convienen evitar; ¢} debe informarse de
antemano cuil es la politica del médico en cuanto
a informar a familiares de un paciente, los resulta-
dos de un estudio genético cuando considere que
deba conocerlos, porque pueden estar afectados o
transmilir la enfermedad; y 4) cudl es la postura
del médico con relacién a proporcionar informa-
cion a terceras personas, como compaiiias de se-
guros, oficinas de gobierno, empleadores poten-
ciales y otros grupos.

2. Debe proporcionarse toda la informacién clini-
ca relevante '

Una informacién complieta es requisito indis-
pensable para tomar decisiones verdaderamente
libres. El médico debe dar a los usuarios todos los
resultados de sus examenes, aun de aquellos que
él no considere importanties, porque pueden serlo
para los pacientes. Hay situaciones sin embargo,
en que decir toda la verdad puede producir dafios
psicoldgicos ‘graves, como seria el informarle a
una mujer con el sindrome de feminizacidn testi-
cular que su cariotipo es el de un varén normal.
Estas personas tienen fenotipo ¢ identidad sexual
femeninos y funcionan bien como mujeres, pero
no pueden tener hijos al carecer de litero y ova-
rios. El decirles toda la verdad no las hara fértiles
y muchos consideran que sélo hay que informar-
les esto dltimo y omitir los datos relativos al cario-
tipo. Esta actitud es la que prevalece en México,

54 VOL. 13 No. 1; ENERO-MARZO, 1999

pero ciertamente que no lo es en otros paises. Se
considera licito en general, no proporcionar infor-
macién que no tenga importancia médica para el
enfermo o su familia, como seria el decir el sexo
del producto en ausencia de una enfermedad liga-
da al cromoesoma X, o el hallazgo accidental de
no-paternidad.

Con relacién al derecho del paciente a no cono-
cer el resultado de una prueba, esto se consigue
habitualmente no realizindose determinado estu-
dio. Sin embargo hay algunas situaciones en que
un individuo participa en un estudio y no quiere
saber los resultados, lo que pudiera ser aceptable
si hay un acuerdo previo sobre el particular y el
paciente comprende claramente las implicaciones
de no conocer el resultado.

3. Confidencialidad cuando otros miembros de la
Samilia tienen alto riesgo.

Hay dos obligaciones del médico que tienen
aceptacién gencral: 1} proteger la privacia de los
enfermos; y 2) proteger a terceros {pueden ser fa-
miliares) con alto riesgo de dafio genéiico. Estos
dos principios pueden entrar en conflicto cuando
un individuo sabe que tiene una enfermedad gené-
tica y se rehusa a que sus familiares sean informa-
dos de ello. Esto ocurre rara vez y se piensa que el
prevenir dafio a terceros estd por encima de prote-
ger la confidencialidad si concurren las cuatro si-
tuaciones siguientes’: a) se agotan todos los es-
fuerzos para convencer al paciente que proporcio-
ne la informacién relevante a su familia; b) hay
una alta probabilidad de dafio para los familiares,
incluyendo hijos futuros y que la informacion se-
ria dtil para prevenir dicho dafio; ¢) el dafio por
evitar es grave y d) solamente se dard informacidn
directamente relevante a la salud de los familiares.
Ejemplos de familiares a los que se debe informar,
son los hermanos e hijos de personas con enfer-
medades autosémicas dominantes, con padeci-
mientos ligados al cromosoma X y aquellas en
que la gravedad del padecimiento puede aumentar
en generaciones sucesivas como la distrofia mio-
tonica o el sindrome del cromosoma X fragil.

4. Confidencialidad ante el conyuge

Cuando la pareja piensa tener hijos, son vigen-
tes los conceptos expresados en el parrafo ante-
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rior. Hay que tener presente que aun cuando la pa-
reja no piense tener hijos, hay situaciones en que
una enfermedad genética en un miembro de la pa-
reja, afecta de manera considerable a su cényuge
y resulta importante que esté informado (a) de la
situacién. Un ejemplo seria una historia familiar
positiva para la enfermedad de Huntington en que
si se desarrolla la enfermedad, la pareja debe saber
quien tendrd que dedicar alrededor de 10 afios de
su vida al cuidado del cényuge que estara comple-
tamente incapacitado para desarrollar cualquier
menester, por sencillo que sea. Quiero hacer énfa-
sis en que cuando la mujer es quien consulta es ne-
cesario explicarle de antemane sobre la posibili-
dad de que las pruebas muestren que su 8sposo no
es el padre bioldgico de un hijo, con el objeto de
que reconsidere si desea realizarse el estudio ¥ en
caso afirmativo, decidir que hacer en el supuesto
de que exista prueba de no-paternidad. En general
se considera que si el esposo pregunta al médico
si es padre de un nifio, la regla a seguir es que el
médico haga a un lado sus juicios morales y pro-
cure proteger a la madre y a la familia.

5. Confidencialidad ante aseguradoras y otros
grupos

La nueva genética tiene la posibilidad de diag-
nosticar algunas enfermedades en la etapa presin-
tomiitica y de riesgos de padecer algunas enferme-
dades comunes como cincer de mama o diabetes.
Debe entenderse que estos son riesgos, posibilida-
des y no certezas, por lo que la informacién sobre
riespos a futuro también deben considerarse como
informacién privada de los pacientes. El seguro de
salud debe ser un derecho humano bdsico inde-
pendientemente de la capacidad de pagarlo. El ac-
ceso a servicios de salud debe ser independiente
del genotipo del individuo y mientras que esté ba-
sado en muchos paises, en seguros privados, es in-
dispensable que exista confidencialidad en cuanto
a las caracteristicas genéticas del individuo.

Algo similar debe sehalarse del uso de la infor-
macién genética para decidir a quién se le da em-
pleo. Se estd de acuerdo en que los trabajos deben
darse en funcidén de la capacidad del individuo de
realizarlo y no de su genotipo, por lo que debe
protegerse la confidencialidad en esta drea. Una
posible excepcién lo constituyen los trabajos que
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tienen que ver con la seguridad de terceros, como
son pilotos de acronaves o choferes de autobuses
piiblicos en que se considera licito, proporcionar
informacidén genética de individuos solicitando es-
te tipo de trabajo, cuando se considere que la en-
fermedad pone en peligro la vida de otros.

En general, la mayoria de los genetistas huma-
nos estarian de acuerdo en que las compafiias de
seguros, proveedores de empleos y otras institu-
ciones como escuelas u oficinas de gobierno, no
deben tener acceso a los resultados de pruebas ge-
néticas realizados en ningtn individuo, excepto si
se cuenta con sU Permiso expreso. Aun asf, este ti-
po de consentimiento puede no ser realmente libre
si la aseguradora o la escuela tiene la posibilidad
de exigir dicho consentimiento, negando el segu-
ro o la inscripcion escolar si no se cumple con el
requisito. Es por ello que se considera que las
pruebas genéticas no deben de constituir un requi-
sito para tener acceso a diversos servicios como
seguros, salud, escuelas y otros.

Las ideas expresadas arriba, deben considerarse
como lineamientos generales que hay que ajustar
en cada pais, segiin la circunstancia particular.

INVESTIGACION EN GENETICA MEDICA
El propdsito fundamental es el encontrar un tra-

tamiento de las enfermedades hereditarias. Tres

recomendaciones generales son:

a} los sujetos de una investigacién no deben pro-
ceder sdlo de grupos socioecondmicos débiles o
de pafses tercer mundistas;

b) la participacién debe ser completamente vo-
luntaria; ¥

¢) debe existir una carta de consentimiento vo-
luntario de los participantes.

1. Consentimiento informado

Esle documento no debe usarse sélo para quie-
nes participan en una investigacién y se considera
que otros servicios de genética médica como los
programas de tamizaje y de diagndstico prenatal,
deben contar también con consentimiento infor-
mado. Esto quiere decir que el usuario debe com-
prender los riesgos y beneficios de los procedi-
mientos a que se va a someter, asi como las posi-
bles alternativas y su participacién debe ser
siempre voluntaria. Dicho consentimicnto debe
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otorgarse por escrito cuando sea posible y la infor-
macién para obtenerlo debe proporcionarse de
manera sencilla y en un lenguaje entendible por el
paciente. Lo anterior no es ficil en sociedades
multiculturales, pues las personas tienen diferen-
tes manera de entender la informacién y el con-
sentimiento informado s6lo es vilido cuando exis-
te una comprensién real del problema. De hecho
se ha sugerido que en el caso de procedimientos
de riesgo elevado, se mida la comprensién del
usuario, solicitindole que describa con sus propias
palabras los riesgos y beneficios del procedimien-
to.

En la tabla 5 se describen los elementos que de-
be incluir un consentimiento informado, cuando
se refiere a asuntos de gendtica humana y que
plantea las signientes obligaciones: 1) se debe se-
fialar y describir la naturaleza de la investigacidn,
el propodsito del estudio o prueba, los procedi-
mientos a seguirse y cudles de ellos son experi-
mentales; 2) deben describirse los posibles riesgos
molestias y beneficios para: el participante, su
grupo y otros grupos, asi como garantizar la con-
fidencialidad de los expedientes que identifiquen
al sujeto; 3) deben discutirse las posibles medidas
alternativas; y 4) debe hacerse énfasis en que la
participacidn en el estudio o prueba es voluntaria,
que no se pierde ningiin beneficic en el caso de
que una persona deje el estudio y que puede reti-
rarse del mismo en el momento en que lo desee. Si
lo hace, ello no debe penalizarse.
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Tabla §
Principales puntos que debe incluir una carta
de consentimiento informado

j—y

Tipo de la investigacién y objetivo
Procedimientos a realizar

Sefialar posibles riesgos

Indicar posibles molestias

Beneficios para el sujeto y ofras personas
QOtras alternativas de tratamiento
Confidencialidad de los resultados

La participacion es voluntaria

© ® N = o o~ oW

Puede dejarse et estudio en cualquier momento

10.Lo anterior no debe penalizarse

En el caso de programas de tamiz genético para
recién nacidos, quienes deben ser informados an-
tes de realizar las pruebas aun cuando por ley sean
obligatorias, son los padres, quienes deben cono-
cer las caracteristicas principales de las enferme-
dades que se trata de evitar, de las posibilidades de
resultados falsos positivos o falsos negativos y del
riesgo de resultados ambiguos. Por idltime cuando
se hacen estudios de tamiz durante el embarazo, se
debe informar a la paciente antes de realizar las
prucbas, gue los resultados pueden plantear la in-
terrupcion del embarazo o la presencia de no-pa-
ternidad. Ello da la oportunidad a la paciente de
no participar en un estudio o decidir con tiempo
qué va a hacer en un caso dado.
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ABSTRACT

Purpose: To review several ethical issues in the practice of medical genetics, particu-
larty those referring to confidentiality, intra-familial and towards third parties, and to
discuss several aspects of medical genetic research, including the characteristics of
written informed consent.

Confidentiality: This is defined in the context of medical genetics trying to resolve the
question of who is the patient, the individual ¢onsulting or his/her family that shares
the same genes. We recommended that it is a good idea to have a preliminary inter-
view with the patient in order t0 explain the possible ramifications of the counseling
ocutcome. The conflict between the protection of the patient's privacy, versus the duty
to protect third parties at risk is addressed.

Medical genetics research: It is pointed out that the main objective is to find the cu-
re of genetic diseases. The minimal characteristics of an informed consent are discus-
sed, pointing out the need to describe the nature of the research process, the possi-
ble benefits and dangers, the participation has to be on a voluntary basis, and there
should be no penalization if an individual decides to withdraw from a research proto-
col.

KEY WORDS: Medical ethics, human genetics, confidentiality, informed con-
sent
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