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Las enfermedades genéticas son casi siempre serias, incurables y muy pocas
tienen un tratamiento satisfactorio. Asi, en la situacion actual, los medios méas efec-
tivos de prevencion siguen siendo el Asesoramiento Genético, con el Diagnostico
Prenatal, cuando es posible, a través de los servicios de salud.

En este capitulo vamos a abordar la vinculacion de la Genética con estos servicios,
es decir, la aplicacion de los conceptos, técnicas y métodos de trabajo de esta ciencia,
al cuidado de la salud humana, a través de los servicios de Genética Médica.

SERVICIOSDE GENETICA

L os especialistas que atienden | os Servicios de GenéticaMédica, son genetistasclini-
Cos que estan altamente comprometidos con €l diagndstico, prondstico, tratamiento y
prevencion de enfermedades genéticas y defectos congénitos y quienes en armonioso
trabajo con asesores genéticos disefian | as estrategias preventivasindividuales o genera-
les que sean pertinentes. Las caracteristicas y objetivos que se ofrecen a continuacion
explican la atencién multidisciplinaria necesariay coordinadas arménicamente afin de
obtener los resultados que pueden esperarse.

Losserviciosde Genética, atendiendo a origen delasolicitud, pueden ser de dostipos:

a) Asistenciales- Preventivos de baseindividual - familiar.
b) Programas de prevencién con base poblaciona (Genética de Salud Publica).

Serviciosasistenciales-preventivosdebaseindividual-familiar

Objetivos

- Atender los problemas médicos, psicol 6gicosy sociales que presentan |os pacien-
tesy sus familiares.
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- Facilitar su acceso a otros servicios.

- Ayudarlosavivir delamejor maneraposible.

- Maximizar laprobabilidad de que tengan descendenciano af ectada (respetando su
autonomiareproductiva).

- Prevenir la aparicion de la enfermedad en personas sanas con predisposicion

genética.
¢A quines estan dirigidos?

- A personas con signos o sintomas sugerentes de unaenfermedad genéticao
defecto congénito conocido, como:
- Defectos congénitos.
- Retraso Mental.
- Trastornos de ladiferenciacion sexual.
- Trastornosdel crecimientoy e desarrollo.
- Displasiasesquel éticas.
- Trastornos Neurol égicos.
- Discapacidades.
Personas o parejas con riesgo aumentado detener descendenciaafectadapor:
- Edad materna (o paterna) avanzada.
- Hijos previos con enfermedades genéticas.
- Portadores de genes recesivos mutantes.
- Afectados con enfermedad dominante.
- Valores alterados de marcadores bioguimicos.
- Alteraciones ecogréficas.
- Abortos arepeticion.
- Pertenencia a un grupo étnico o geogréfico especifico.
- Consanguineidad.
- Historiafamiliar positiva.
- Personas sanas con riesgo de desarrollar unaenfermedad genéticapor:
- Probabilidad de haber heredado un gen deterministico. Ej. - AtaxiaSCA2.
- Probabilidad de haber heredado un gen predisponente. Ej. - Cancer de mama.

Componentes o funciones de |os servicios asi stencial es-preventivos de base
individual-familiar

- Diagnéstico precoz y preciso.

- Asesoramiento genético.

- Seguimientolongituding.
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Programasdeprevencién con basepoblacional

Funcionan bajo laresponsabilidad de | os organi smos de Salud Publica, tienen cobertu-
rapoblaciona y objetivos preventivos.

Programas preventivos poblacional es.
Pesquisgjes genéticos.

Programas preventivos

Estos se aplican en los tres niveles de prevencion de las enfermedades genéticas:

Prevencién primaria: Preconcepcional, o basada en opciones reproductivas post -
concepcionales.

Prevencidn secundaria: Preclinica.

Prevencién terciaria: De las manifestaciones clinicas.

La prevencién primaria preconcepcional consiste en evitar la ocurrencia del tras-
torno en cuestion, y se puede lograr mediante:

La proteccién a personas en edad reproductiva de la exposicidn a agentes poten-
cialmente mutagénicos o teratogénicos, es decir, capaces de dafiar el material
genético, el embridn o € feto, como por jemplo: las radiaciones, €l alcohal, las
drogas, |os contaminantes ambiental es.

Estimular la reproduccién en edades Optimas, sobre todo en la mujer de 20 a 35
anos, paradisminuir € riesgo de enfermedades cromosdmicas.

Identificacién de parejas con riesgo para enfermedades monogénicas o heredita-
riasy brindarles opciones reproductivas como: laabstencién reproductiva, lainse-
minacion artificial con donante de gametos, laadopcidn, oinfluir enlaselecciénde
parejas.

Ingestion de &cido félico preconcepcional, yaque ciertas malformaciones son sus-
ceptibles de prevencién primaria, asegurando la administracion preconcepcional
de este metabalito.
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Como estas estrategias no son muy eficaces, sobretodo en € caso de las enfermeda-
des hereditarias, otra forma de prevencion primaria es la prevencion primaria basada
en opciones reproductivas post-concepcionales, es decir, evitar € nacimiento del nifio
afectado.

Estaimplicael conocimiento del riesgo por parte delapargjay laeleccion informada
de laopcién preventiva que mejor se adapte a sus valores personalesy expectativas con
respecto a su futuro hijo.

El primer paso esla deteccion sistemética de factores de riesgo en las parejas que se
puede lograr mediante:

Lainvestigacion rutinariade lahistoriafamiliar en laatencion primariade salud.
Deteccidn sistemética de portadores de enfermedades recesivas con alta frecuen-
ciaen lapoblacion especifica

Seguimiento del embarazo en la edad materna avanzada.

Seguimiento de embarazadas con medicién de marcadores bioquimicos en suero
materno.

Ultrasonografiafetal.

Estas estrategias estarian seguidas del Asesoramiento Genéticoy el Diagnostico Pre-
natal, si estadisponible.

La prevencion secundaria consiste en aplicar medidas en estadios preclinicos de la
enfermedad, para minimizar las manifestaciones clinicas en los pacientes afectados o
con riesgo de enfermar en el futuro, es decir, ladeteccién subclinica precoz de enferme-
dades o predisposiciones, seguida de intervenciones preventivas y/o terape(ticas.

Ejemplos: Tratamiento delafenilcetonuria y € hipotiroidismo congénito, detectadas
en recién nacidos.

Colonoscopias periddicas, seguidas deintervencion quirdrgicaen portadores de genes
predisponentes para el cancer de colon.

Estas medidas estan precedidas de informacion a paciente que los capacite en la
toma de decisiones.

La prevencién terciaria consiste en minimizar €l impacto médico, psicologico y so-
cial de aguellas enfermedades genéticas que ocurren sin que haya signos previos, ni
factores de riesgo conocidos en lafamilia. Consiste en el Diagndstico, €l tratamiento del
fenotipo clinico, larehabilitacidn, y laincorporaciony adaptacion alasociedad.
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Pesquisajes genéticos

Son programas destinados aidentificar enfermedades genéticas o portadores de genes,
mediante € estudio de amplios grupos (poblaciones enteras 0 grandes subgrupos como
embarazadas, recién nacidos, etc.), aunque también se realizan en grupos especificos
(grupos étnicos).

Principal es categorias de pesquisajes

De recién nacidos.

Prenatales.

De adultos: Presintomaticos.
De portadores.

Los pesquisajes en recién nacidos tienen como objetivos:

Identificar nifios con trastornos genéticos.
Prevenir estos trastornos o disminuir sus consecuencias mediante € tratamiento.

L os principios que deben cumplir los pesquisajes en recién nacidos son:

Que la enfermedad esté definida con claridad, sea tratable y su incidencia
poblacional razonablemente alta.
- Que la prueba aredlizar sea rgpida, poco costosa, se pueda implementar a gran
escala, tenga pocos fal sos positivosy si es posible ningln fal so negativo.
- Quese puedahacer un diagndstico precozy definitivo, inicio rapido del tratamiento
y disponibilidad de A sesoramiento Genético.

Ejemplos:
Fenilcetonuria

- Galactosemia
Hipotiroidismo congeénito.
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Los pesquisaje de portadores tienen como principios:

- Altafrecuencia de heterocig6ticos en la poblacion.
Prueba adecuada para el estudio masivo.
Disponibilidad de Asesoramiento Genético.
Disponibilidad de Diagnostico Prenatal .
Enfermedad Autosdmica Recesiva con ata incidencia en la poblacién o grupo
étnico, 6 Enfermedad Recesivaligadaal X relativamente frecuente, 6 Enfermedad
Autosomica Dominante de comienzo tardio.

En todos |os Servicios de Genéticay niveles de prevencién antes mencionados, esta
presente el Asesoramiento Genético como proceso central y esencial que guia el curso
de accidn, ante un problema de causa total o parcialmente genética.

ASESORAMIENTO GENETICO

Aunque la mayoria de las personas que trabagjan en el campo de la medicina, estdn
familiarizados con lostérminos Consegjo 0 Asesoramiento Genético, y tienen algunaidea
delo que significa, esraro que lo definan adecuadamente. Hay una amplia variedad en
los conceptos que tienen. Algunos lo ven esencialmente como un medio de apoyo
psicoterapelitico, 0 sea en el campo de la medicina social; otros lo ven primariamente
relacionado con test diagndsticos especiales para enfermedades hereditarias, y otros,
como un complejo proceso matematico para estimar riesgos.

Todos estos puntos de vista, tienen algo de real, pero ninguno reflejalo que es real-
mente el proceso de Asesoramiento Genético.

Evolucién del concepto de asesor amiento genético

A Sheldon Reed seleatribuyelaintroduccion del término Consejo Genético en 1947,
sin embargo, la préctica de "aconsgiar" a personas con rasgos hereditarios comenzo
realmente en 1906, poco después de que Bateson sugirieraque lanuevaformamédicay
biol6gica de estudiar la herencia se llamaria Genética, a raiz de lo cual mucha gente,
incluyendo genetistas, comienzan a pensar que estanuevacienciatal vez podriaexplicar
oidentificar factores hereditarios rel acionados no sélo con condiciones médicas como el
Retraso Mental, sino también con condiciones sociales o del comportamiento, como la
pobreza, lacriminalidad y las enfermedades mentales.
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Asi surge el primer modelo de Asesoramiento Genético que es el MODELO
EUGENESICO (primeramitad del Siglo XX).

Eugenesia es e término sugerido por Galton en 1885 para nombrar a una corriente
dentro delas Ciencias Sociales que abogabapor el logro de mejores cualidadesfisicasy
mental es en futuras generaciones. Eugenesia proviene delapalabra griega Eugénico que
significa"Bien Nacido".

Con esta idea, surgieron ingtituciones en Estados Unidos, Inglaterray otros paises,
donde los cientificos no sélo tomaban datos sobre rasgos humanos, sino que a veces
daban informacion alosfamiliares delos af ectados, casi siempre con laintencién de que
no se reprodujeran. Los datos col eccionados ho tuvieron un uso cientifico, sino que fue-
ron manejados por programas politicosy sociales.

El movimiento eugenésico llevé ahorrendos excesos, por ejemplo en Estados Unidos
en 1926, fueron esterilizadas invol untariamente mas de 6, 000 personas, en Alemania se
legaliz6 laEutanasiadelos" genéticamente imperfectos' en 1939, lo quellevd alamuerte
amés de 70, 000 personas. Estos abusos en nombre de la Genética, fueron labase para
nuevos enfogques que prevalecen hoy en e Asesoramiento Genético.

M odel o médico-preventivo

Después de estos mal os comienzos, por al menos una década, |0s genetistas se abstu-
vieron de "aconsgjar” alas familias acerca de condiciones potencialmente hereditarias.

A mediados delos afios 40, comienzan afuncionar "Clinicas Hereditarias' en Estados
UnidoselInglaterra. Enlos 50, éstas seincrementan. A medidaque lamedicinacomienza
acentrarse en la prevencion, se comienza adar informacion acerca de los riesgos, basa
dacasi enteramente en observaciones empiricas, paraquelasfamiliaspudieran evitar la
recurrencia de un defecto que ya habia aparecido. A pesar de que en esta época se
hacen disponibles unas pocas pruebas diagnosticas, y se conoce la estructuradel ADN,
no era posible la identificacion prospectiva de portadores y la base de los sindromes
cromosomicos era total mente desconocida, por |o que aunque los obj etivos de este Con-
sejo Genético eran prevenir |os trastornos genéticos, éste estaba limitado a ofrecer alas
familias, informacion, simpatiay e "consegjo" de evitar ladescendencia, ya que parala
mayoria de los genetistas era obvio que las familias "racionales’ querrian evitar la
recurrencia.
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M odelo basado en latoma de decisiones (afios 60)

L as posibilidades de |a Genética cambiaron dramati camente 10 afios mastarde, cuan-
do se conoce €l nimero diploide de cromosomas humanos en 1956, y se dilucidé la
citogenética de varios trastornos cromosdmicos. También fue posible detectar
heterocigoticos parala alfatalassemia, otras hemoglobinopatias, errores congénitos del
metabolismo, como ladeficienciade Glucosa - 6- fosfato deshidrogenasa, etc. Se utiliza
la Amniocentesis para el de Diagnéstico Prenatal Citogenético de enfermedades
cromosdmicasy ligadas al sexo. En 1967 se hace el primer Diagndstico Prenatal de un
trastorno cromosdmico por Jacobson y Barter.

Estos avances les dan a las familias nuevas opciones para un andlisis més especifico
de sus riesgos y la posibilidad de evitar enfermedades asi que la ténica del Consgjo
Genético fue evolucionando a Asesoramiento Genético NO directivo, y aenfatizar enla
toma de decisiones autonomas del paciente.

Cambi6 también el énfasisdel Asesoramiento Genético: deinformativo, haciaun pro-
ceso mas interactivo donde el paciente no sélo es educado acerca de los riesgos, sino
también ayudado con elementos complejos, aexplorar asuntos relacionados con €l tras-
torno especifico y atomar decisiones sobre su reproduccion, acordes con sus propias
necesidadesy valores. Este enfoque estavigente en laactualidad, pero dado el desarrollo
creciente de laGenéticay sus aplicaciones practicas, seimpone laevaluacion de nuevos
y complejos elementos por |o que el concepto de Asesoramiento Genético, contindiaevo-
lucionando.

M odelo psicoter apéutico

Aunguelasfamiliasreciben através del Asesoramiento Genético algunainformacion,
ellos no pueden procesarla o0 actuar consecuentemente con lo que han aprendido, hasta
gue se enfrentan a poderosas reacciones. Por estarazén, explorar las experiencias, res-
puestas emocional es. objetivos, creenciasreligiosas, cultura, recursos, dinamicafamiliar
einterpersona y estilos de enfrentamiento se haconvertido en parteintegral del proceso
de Asesoramiento Genético.

Dado que casi siempre el problema toma al paciente desprevenido, y alin cuando
tenga alguna experiencia con el trastorno o conozca sus riesgos, puede surgir ansiedad,
temoresy culpa, un asesor habil tiene que ser capaz de reconocer y manegjar estos facto-
res, identificar respuestas normalesy patol bgicas, prepararl os para nuevos problemasy
emociones gque puedan surgir y ayudarlos a buscar recursos para mejorar su gjuste.
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DEFINICION DE ASESORAMIENTO GENETICO

En 1975 un Comité Ad Hoc dela Sociedad Americanade GenéticaHumana (ASHG)
propuso una definicidn que después fue adoptada por dicha sociedad y que no falta en
ningun texto respetable; lamismadice que:

El Asesoramiento Genético esun proceso de comunicacion quetiene que ver conlos
problemas humanos asociados con la ocurrencia o riesgo de recurrencia de un trastorno
genético en unafamilia. Este proceso incluye el intento de una o mas personas entrena-
das, por ayudar a individuo o familiaa

1. Compreder los hechos médicos, incluyendo el diagnéstico, €l curso probabledela
enfermedad, y €l manejo disponible;

2. Apreciar laforma en que los factores hereditarios contribuyen ala enfermedad y
€l riesgo de recurrencia en parientes especificos;

3. Entender las aternativas u opciones para manejar € riesgo;

4. Elegir un curso de accién que parezca apropiado para ellos, en vista de sus ries-
gos, objetivosfamiliares, susprincipioséticos, religiosos; y ...

5. Ajustarse lo mejor posible a un miembro de la familia afectado y/o a riesgo de
recurrencia.

A pesar de lo completa de esta definicion, el Asesoramiento Genético ha cambiado
desde 1975, fundamental mente por dos diferentes razones:

1. Mayor nimero de indicaciones para el Asesoramiento Genéticoy los servicios de
Genética: Laanterior definicion sefocalizaen lasimplicaciones reproductivas del
Asesoramiento Genético. En las Ultimas dos décadas el Asesoramiento Genético
se ha extendido, a incluir condiciones no completamente genéticas y alin no
genéticas (exposi cion ateratdgenos o mutégenos, malformaciones congénitas, en-
fermedades comunes del adulto), y no esinconcebible que en el futuro, los pacien-
tes reciban Asesoramiento Genético sobre polimorfismos que pueden afectar la
respuesta a drogas terapéuticas o agentes ambientales y hasta sobre la genética
del comportamiento "normal” o 1os rasgos psiquicos.

2. Cambios en laproyeccion delos pacientesy los servicios de salud: A medida que
losindividuos que piden Asesoramiento Genético son masdiversosy latecnologia
més poderosay compleja, nuevos el ementos han ganado prominenciaen el proce-
so de Asesoramiento Genético. El asesor de hoy, necesitainformar alos pacientes
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no sblo sobre la naturaleza de los riesgos, 1os tests y |as opciones reproductivas,
sino también sobre dilemas éticos que pudieran surgir como resultado de ellos.

Obj etivosdel asesor amiento genético

Vandirigidosa:

1. El individuo afectado:
a) Disminuir el dolor y el sufrimiento por laenfermedad.
b) Ofrecerles tratamiento, si es posible.
c) Informarles del riesgo para su descendenciay otros familiares.
d) Disminuir laansiedad y lacul pa.
e) Ayudarlosamanejar el problema.
2. Los padres:
a) Ayudarlos atomar decisiones.
b) Brindarles opcionesreproductivas.
¢) Disminuir laansiedad y lacul pa.
d) Educarlos.
e) Apoyarlos.
3. A lasociedad:
a) Prevenir las enfermedades genéticas.
b) Eliminar las enfermedades genéticas.
¢) Disminuir laincidencia de las enfermedades genéticas.
d) Disminuir lacargapor €llas.
e) Disminuir la frecuencia de genes del etéreos.
f) Aumentar la conciencia de la gente.
0) Influir en la seleccion de pargjas.
4. Otrosobjetivos:
a) Aumentar laautonomia.
b) Ofrecer nuevos avances cientificos.
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Principalesrazonespor lasque se solicita asesor amiento genético

Edad materna avanzada.

Hijos previos con defectos congénitos.

Historiafamiliar de enfermedades genéticas.

Exposicién ateratdgenos.

Mismo origen étnico o geogréfico de lapareja.

Consanguinidad.

Fallasreproductivas.

Conaocimiento de lapresenciade genes del etéreos deterministicos o predisponentes
enlafamilia.

Concienciade que existen riesgos generales, y deseo de disminuirlos al maximo.

Principiosdel asesoramiento genético

Se refieren atodos los €lementos que conforman este proceso, es decir, sus compo-
nentes basi cos, |0s aspectos préacti cos, |os aspectos psicol 6gicosy |os aspectos éticos del
Asesoramiento Genético.

Componentesbasicosdel asesor amiento genético

Diagnéstico
Estimacion del riesgo
- Comunicacion
- Soporte 0 Basamento

Diagnostico

En é se fundamenta el Asesoramiento Genético, sin un diagnostico preciso es muy
dificil y alnimposible el proceso, por o tanto eslaparteinicial del mismo.
El diagnéstico se basaen:
1.El Interrogatorio, queincluye el Mativo de consulta, laHistorianatural delaenfer-
medad, laHistoriafamiliar y otros Antecedentes.
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2.Laconfeccion del Arbol Geneal 6gico.

3.El Examen fisico a pacientey familiares.

4.LaConfecciéndela HistoriaClinicaGenética y revisién delaHistoriaanterior del
paciente y familiares donde podemos encontrar: Fotos, resultados de estudios,
resultados de necropsiasy otros datos que contribuyan al diagnéstico.

5.Laindicacién de Exdmenes complementari os que pueden ser de rutinacomo: San-
gre, Rx, etc. 6 especiaes como: Citogenéticos, Bioquimicos, Moleculares, etc.

6.Revision delaliteraturaactualizada

7.Consultas con otras especialidades.

Existen factoresquedificultan € establecimiento de un diagndstico preciso, por gemplo:

1.Heterogeneidad genética: Fendmeno que explica que ciertos trastornos que super-
ficialmente se recuerdan unos aotros al nivel clinico; son el resultado de defectos
genéticos diferentes, 0 sea causados por mutaciones diferentes del mismo locus
(Heterogeneidad alélica) o en diferentes loci (Heterogeneidad de locus), por 1o
tanto pueden tener diferente evolucion y aln diferente tipo de herencia. Algunos
trastornos pueden tener heterogeneidad tanto clinicacomo genética. Ej.: las sorde-
ras, las mucopolisacaridosis, laenfermedad de Alzheimer, lasdistrofias muscula
res, las atrofias muscul ares espinales, lafibrosis quistica.

2.Fenocopias: Condiciones que semejan enfermedades genéticasy son causadas por
factores ambientales. Ej.: microcefalia.

3.llegitimidad: Tergiversalahistoriafamiliar. No se puedeinterpretar adecuadamen-
teel arbol genealdgico y por ende el patron de herencia.

4.Los casos esporadicos. El tamafio relativamente pequefio de lasfamilias actuales,
hace més frecuente este problema. Muchas situaci ones pueden conducir alapre-
sencia de un caso esporédico y todas tienen que ser tomadas en cuenta.

a) Que €l trastorno no sea genético o solo parcialmente genético.

b) Que sea multifactorial, con bajo riesgo de recurrencia.

¢) Que represente una nueva mutacién dominante.

d) Que sea cromosomico.

€) Que sea el primer afectado de una condicion Autosdmica Recesiva.

f) Que sea el primer vardn afectado de una condicion Recesiva Ligadaal X.

5.0trosproblemas:

a) Que €l individuo afectado haya vivido en una época remota cuando no existian
investigaciones relevantes para € diagndstico. En estos casos € interrogatorio
puede ser degran valor, por Ej.: Se sospechaque unindividuo delafamiliapadecio
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Distrofiamuscular y se sabe por € interrogatorio que murié alos 40 afios, debid
ser del tipo Becker y no Duchenne.

b) Quedl individuo hayamuerto sin realizarseinvestigaciones esenciales parael diag-
nostico (alin estando disponibles), o sin realizarle necropsia, y no se guardaron
muestras de células, tejidos, ADN, etc.

¢) Qued diagnostico no se hayapodido o no se pueda hacer alin estando € individuo
vivo. El conocimiento sobre los trastornos genéticos es incompleto, pero puede
obtenerse una considerabl e ayuda contactando a colegas en otras partes del mun-
do y guardando muestras para futuras investigaciones. No obstante, las personas
gue practican el Asesoramiento Genético, tienen que estar conscientes de que hay
situaciones donde no esposiblellegar a diagnéstico y €l Asesoramiento Genético
NO €S Preciso.

d) Que el diagndstico sea erréneo. Esta es una situacion mucho mas peligrosa.

Esimportante que el que practicael Asesoramiento Genético tenga un amplio rango
de habilidades diagndsticas, conozcasus limitacionesy las de sus colegasy desarrolle un
escepticismo saludable en materiade diagnéstico y de sensibilidad a error. Por todo esto
el Asesor tiene que asegurarse de que lainformacién diagnostica sealo mas completay
precisaposible.

¢Como?

- Tratar dever ao alosindividuos afectados, aungque ya hayan sido investigados.
Examinar siempre a individuos asintométicos para excluir casos moderados o
comenzantes.

Explicar alafamilialaimportancia de dar toda la informacién posible y que €l
proceso es largo.

Estar preparados para entrevistar a todo tipo de personas.

Dar tiempo entre las sesiones del Asesoramiento Genético.

Mantener buenasrel acionesinterdisciplinarias.

ESTIMACION DEL RIESGO

Es el segundo elemento bésico del Asesoramiento Genético. El Riesgo Genético se
define como laprobabilidad de que un trastorno genético aparezcaen unafamilia(Riesgo
de ocurrencia) o que, estando presente, recurraen otro miembro (Riesgo derecurrencia).
Puede ser estimado sobrelabase del conocimiento del mecanismo causal del trastorno, o
de laexperiencia
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Unavez que € diagndstico es seguro y se han obtenido los detalles familiares preci-
sos, €l riesgo puede ser estimado y se estard en posicidn de intentar responder las pre-
guntas que seguramente han dado lugar ala solicitud de Asesoramiento Genético, 0 sea
comunicar alafamilialosriesgosdedesarrollar o trasmitir laenfermedad alosfamiliares
especificos, nacidos o no.

En Genéticase casi siempre piensay trabajaen términos de probabilidades o propor-
ciones. Las cifras de riesgo en el Asesoramiento Genético pueden darse en forma de
proporciones o porcentajes segun el criterio del asesor. Lasiguientetablailustrauninter-
cambio préctico entre los dos enfoques.

Proporciones %

len2 50
len4 25
len10 10
1 en 1000 0.1

También, se pueden usar otros recursos didacticos como esquemas, laminas, bolsas
con bolas, etc. En cualquier método que sea usado puede haber confusiones en lainter-
pretacion, aclararlos, requiere muchapaciencia. Por gjemplo:

a) Las probabilidades se refieren a futuro, no a pasado. Asi, en una situacion de
riesgo de 1 en 4 6 25%, €l hecho de que un nifio previo esté afectado, no significa
ni garantiza que los préximos tres serén normales, ni 2 afectados sucesivamente
hace més 0 menos probable que e préximo también lo serd. La probabilidad no
tienememoria.

b) L os pacientes pueden invertir las probabilidades, asi un padre de un nifio con espi-
na bifida, al que se le explique que €l riesgo de recurrenciaes de 1 en 20 6 4%,
puede interpretar que esa es la probabilidad de tener un hijo sano y encontrarla
muy baja.

c) La gente tiene diferente percepcion de lo que constituye un riesgo ato o bajo.
Algunos consideran demasiado alto para ser aceptable, un riesgo realmente bajo
de 1 en 200 (0.5%), mientras otros aceptan con agrado un riesgo del 25%. Por
supuesto que en este punto influyen muchos factores, entre ellos la propia natura-
lezadel trastorno. En este sentido es Util darles algin punto de comparacion como
por ejemplo el riesgo paralapoblacién general.
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Clasificacion del riesgo genético

Se puede clasificar de dos formas:

De acuerdo con lafuente de informacion en que se basa el estimado.
- De acuerdo con la magnitud en cifras.

De acuerdo con lafuente, pueden ser:

a) Riesgos Mendelianos. El estimado se basa en predicciones tedricas y solo pue-
den ser dados, cuando se reconozca claramente |la herenciamendeliana. Son ries-
gos que se establecen "apriori”. Es quizalaformamas satisfactoria de estimar €l
riesgo, porque comunmente permite una clara diferenciacion en categorias desde
un riesgo despreciable (descendencia de |os hermanos sanos de un individuo con
una enfermedad Autosdmica Recesiva rara), hasta un ato riesgo (descendencia
de un individuo afectado, con una enfermedad Autosémica Dominante con
penetranciacompl eta),ejemplo figura18.1.
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Figura18.1. Herencia autosdmica dominante con penetranciacompleta.
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b) Riesgos Empiricos: El estimado se basa en datos observados. Es €l riesgo dispo-
nible paralamayoriadelostrastornos genéticos no mendelianos. Estainformacion
esconfiablesi sehaobtenido por métodos estadisticos segurosy s € individuo que
se estd asesorando proviene de una poblacion comparable a aquella donde fueron
obtenidos los datos. Es el riesgo estimado en la mayoria de los trastornos
cromosomicos, multifactoriales o con heterogeneidad causal Tablas 18.1, 18.2y
18.3)..

Hay que recordar gque estas cifras no son universales en su aplicacién como las
mendelianasyaque:

- Los datos recogidos en una poblacién pueden no ser aplicables a otras donde la
incidencia, y quizaslaetiologiadel trastorno seadiferente.

- Lamejoria en el conocimiento de los trastornos, en particular la solucién de la
heterogeneidad o laidentificaci én de factores causal es especificos, puede requerir
larevision radical delos riesgos estimados previamente.

- Losriesgos pueden depender no solo del diagndstico sino de factoresindividuales
tales como €l sexo, laseveridad de laenfermedad y €l niUmero de miembros de la
familia afectados.

Tabla18.1

Herencia Multifactorial

Ejemplo Incidencia% Riesgo para Riesgo paraun
padres normales padre afectado de
de 2do hijo un hijo afectado
afectado(%) (%)

Anencefalia 0.20 5 -

Labio

Leporino/

Paladar 0.10 4 4

Hendido(LL/P
H)
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Tabla 18.2. Enfer medades Cromosomicas

(Faesgo de sindrome Down)

Edad Materna No de casos  Riesgo al
por 1000 NV nacimiento

35 3.09 1/324
37 2.94 1/340
40 10.50 1/95
43 15.72 1/64
45 33.04 1/30

Tabla 18.3. Trastornoscon heterogeneidad causal

Enfermedad Incidencda Relacidn de Riesgopara EBlesgo paraum
ix 1000%  sexalMIF)  padres samosz padre afectado
de 2do lnja de 1m hijo
afectadal¥s)  afectado (%%

Sati=ma 0.2 3:1 2 -
Epilep=za 3 1:1 3 3
(idiopatica)

Hidrocefalia 0.5 11 3 -
Retrazo 3 11 3-3 10
Mertal

(Idiopaieo
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¢) Riesgos estimados a partir de evidencias adicionales. Cuando pueden utilizar-
seresultadosrelevantes deinvestigaciones, |os cua es pueden cambiar drasticamente
los estimadosini ciales (mendelianos 0 empiricos).

Ejemplos:

. AFPen Liquido amniético en embarazo con riesgo paraDefectosdel Tubo Neural.
Deteccidn de portadores y Diagndstico Presintoméatico en enfermedades
de comienzo tardio, en un nimero cada vez mayor de trastornos mendelianos,
mediante el andlisis del ligamiento con marcadores de ADN o andlisis directo de
mutaciones.
L os resultados de estas investigaciones sol o pueden utilizarse aisladamente, o sea
en casos especificos, no masivamente y no son 100% concluyentes, por 1o que
deben usarse en combinacion con otros métodos, especialmente si son usadas
dentro de un programa de pesquisaje poblacional.

d) Riesgos Modificados: Cuando €l riesgo genético "apriori" o Probabilidad Inicial,
casi siempre basado en la herenciamendeliana (Informacién anterior o Ancestral),
puede ser modificado por algunainformacién condicional (Informacion Posterior),
gue puede ser genéticao de otro tipo, como laedad de comienzo, en enfermedades
AD de comienzo tardio. Estos riesgos se estiman a través de métodos mateméti-
cos, fundamentalmente el Teoremade Bayes, que nos permite con estasinforma-
ciones, obtener una probabilidad condicional que nosllevaatravés delaProbabi-
lidad Conjuntao delaUnion conlalnicial, aunaProbabilidad Relativao Final, que
es el Riesgo Modificado. Por ejemplo: El riesgo de desarrollar la Enfermedad de
Huntington (EH) para un hombre de 50 afios cuyo abuelo fue afectado, no es su
riesgo "apriori" de 1 en 4, éste sereduce por su propia edad, y por € hecho de
gue su progenitor involucrado estuviera o no afectado. También puede reducirse
de acuerdo a nimero de hermanos no af ectados que hayan alcanzado cierta edad
(Figura18.2).

¢A qué edad uno puede considerar que la persona en riesgo es genéticamente nor-
mal?

¢Cud es d riesgo para los hijos alin pequefios de la persona afectada que solicita
Asesoramiento Genético?

Nospodemosauxiliar deevidenciasadicionaleso delaTablade Vidaparacalcular un
riesgo modificado, si estan disponibles.
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II1

FROBABILDAD  QUEI 1 SEA HETERQZOGOTICD QUE I 1 HO SEA HETERCOCIGOTICD

A Frier” 12 1/2
Caondicional 1,2 1

Conjunta 144 172

Relativa o Final va ﬁz = 1/3 a firz = 2/3

Frobabilidad de que [l 1 haya heredado el gen: 12 %12 =1/

Figura 18.2. Modo de aplicacion del teorema de Bayes. Enfermedad de Huntington.
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El megjor enfoque esla Tabla de Vida. Desafortunadamente para muchas enfermeda-
des no hay suficiente informacion. Latabla (Tabla 18.4) de vida parala Enfermedad de
Huntington se hizo en una poblaci én especifica, pero puede ser de uso general.

Tabla18.4
I ndividuos sanos (Edad en Afios) Riesgo de portar el gen (%)

20 49.6
225 49.3
25 49
275 484
30 47.6
325 46.6
35 455
375 44.2
40 425
425 40.3
45 37.8
475 34.8
50 315
52.5 27.8
55 24.8
575 22.1
60 18.7
62.5 15.2
65 12.8
67.5 10.8
70 6.2
725 4.6

d) Riesgos Compuestos. Esta definicion se reserva para situaciones heterogéneas
donde alin no se han encontrado evidencias satisfactorias Ej.: heterogeneidad de
locus, sin evidenciasadicionales.

Ejemplo.: En la Osteogénesis Imperfecta Neonatal existen casos producidos por
nuevas mutaciones dominantes con bajo riesgo de recurrencia, y casos con He-
rencia Autosomica Recesiva, con riesgo de recurrencia de 1 en 4, ambos son
clinicamenteindistinguibles. Cuando en unafamiliaaparece € primer caso, puede
representar uno u otro de estos dos tipos, cuando no contamos con evidencias
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adicionales, la solucién actual es darles un riesgo intermedio de 1 en 8, que es €l
Riesgo Compuesto. Esta solucion es temporal e insatisfactoria, |0s nuevos avan-
ces tecnol dgicos estén contribuyendo aresolver este problema que nos planteala
heterogeneidad genética.

De acuerdo con lamagnitud en cifras, los riesgos estimados pueden ser:

a) Altos................ mayor o igua a 15%

b) Moderados......entre 15 y 5%

c) Bgos............... menor o igual a 5%
Comunicacion

Reflgjael elemento "Aconsgjarte 0 Asesorador” del Asesoramiento Genéticoy no es
menos importante que |os dos elementos anteriores, sin embargo, es probable que sea el
maés olvidado por los asesoresy del que més se quejan |os pacientes, estas quejas aveces
tienen que ver con lafaltade comunicacion verdaderay no con errores en lainformacion
dada. El Asesoramiento Genético no termina cuando se dan los riesgos sino queincluye
unaamplia variacion de otras acciones para que sea completamente efectivo. Tiene que
asegurarse que el individuo haya comprendido lo que se le dijo, no solo € riesgo, sino
también lanaturaleza del trastorno, las medidas disponibles paralaprevencién o el trata-
miento. Las enfermeras preparadas, |0s trabajadores sociales, |0s asesores genéticos u
otro personal entrenado pueden jugar unimportante papel en este aspecto. Un sistemade
seguimiento sistematico puede contribuir también y es recomendabl e escribir unainfor-
macion resumida para entregar al pacientey familia.

En resumen, |a Comunicacion consiste en:

No sdlo informar, sino también:
Comprension.
Manegjoindividudizado.
. Evaluacion psicosocia donde se tenga en cuenta.
- Rdigion.
- Percepcion.
- Nivel educacional.
- Higtoriafamiliar.
- Razonespor las que solicitael Asesoramiento Genético.
- Preparacion para el Asesoramiento Genético.
Seguimientoy apoyo.
Material escrito.
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Soporte o basamento del asesoramiento genético

Es la base en la que se sustenta el Asesoramiento Genético, el elemento que ha
determinado la evolucién en e enfoquey proyecciones del proceso.

El Asesoramiento Genético tiene que incluir una clara explicacion de lo que puede
hacerse en materia de tratamiento, prevencion o modificacién de los riesgos o la enfer-
medad, es decir ladisponibilidad de recursos existentes, de acuerdo con |as caracteristi-
cas especificas de cada trastorno y |as caracteristicas familiares.Es un acompafiamiento
especial del Asesoramiento Genético ya que el paciente debe tener un conocimiento
detall ado de las medidas que estan disponibles, por g emplo:

Diagndstico Presintomético: Quetieneun valor predictivoy utilidad clinica, enla
prevencion de enfermedades de comienzo tardio. El paciente debe conocer los
beneficiosy perjuicios, el estado delatecnologia, y dar su Consentimiento.
Tratamiento: El tratamiento curativo, paralamayoriade las enfermedades genéticas
no estadisponible, pero existen, enlosdiferentes nivelesdeintervencion, estrate-
gias terapéuticas aplicables (Tabla 18.5).

Tabla18.5

HIWELES DE INTERWEMCION: ESTRATEZAS TERAPEUTICAS:

zen Mutante Modificacion del fenotipe somatico
ttransplante)

Terapia de transferencia énica.

hdodulacion farmacolégica de la
expresion génica.

FMHA m hdutante Transferendia de genes [ibosomalas para
degradar el REHAm mutante (experimental)

Froteina hutante Sustitucion proteica
Aumentar 3 funcion proteica residual.
Cisfuncion Metabalica, Bioguimica

o de ot fipo. Compensacion especifica (dietario o
famacoldgica)

Fenotipa Chinico Intervencin hdédica o quirdrgica.

Educacdion del enfemmnao

Familia Azezoramienty Genetico.
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Deteccion de portadores.
- Opcionesreproductivas como:
- Contracepcion
- Esterilizacion
- Adopcién
- Donantes de gametos.
- Diagnéstico Prenatal.

El diagndstico prenatal, como opcidn reproductivamas ampliamente difundidaenla
actualidad en todo e mundo, por su papel en e desarrollo de la Genética dentro de la
Salud Publicay en la evolucién del concepto de Asesoramiento Genético, merece un
tratamiento aparte.

Concepto: Métodos parainvestigar la salud del feto en desarrallo.

Objetivos:

- Detectar anomaliasenlavidafetal y permitir lainterrupcién del embarazo, cuando
se encuentren.

- Proporcionar informacion alafamilia.

- Ayudar a prepararse para un parto dificil.

- Tranquilizar y disminuir laansiedad alos gruposde alto riesgo.

- Asegurar gue tengan un hijo sano.

M étodos de acceso al feto

Pueden ser Invasivos, cuando implican algun riesgo paralaintegridad materno - fetal,
siempre menor que el riesgo genético, o que justificasu uso; o No invasivos.

Métodos invasivos
Procesamiento para obtener
1- Amniocentesis Tradicional: Edad gestacional, entre 15y 17 semanas (Figura 18.3).
Ultrasonido previo.
Insercion transbdominal de aguja calibre 20 en €l fondo.
Descartar las primeras gotas.
Extraccion de Liquido Amnidtico.
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Riesgos:

Maternos:

Extraccion de sangre.
Extraccion de orina.
Sangramiento transitorio (1%).
Pérdida de LA.
Hemorragia.
Amnioitis (1 x 1000).
Morbilidad emocional .
Mortalidad Materna (1 x 20,000 a1 x 100,000).

Fetdes:

Pérdida fetal (0,5%).

Aborto (1,7%).

Distress respiratoria (2,1 x).

Neumonia.

Deformidades (pie varo, luxacion de cadera).
Puncion de érganos.

I nmuni zacion Rh.

Inmunizacion  ABO.

Pl.ﬂ[:ﬂ‘“tﬂ. —mj
8

: Fluid
i Centrifuge alphia-fetoprotein
I.Iu“ﬂ:hff,. | acelylchahnestrase
Wa
Cells
Amniotic /
cavity
Cell culture
chromosome analysis
DNA studies

biochemical studies

Figura18.3. Esguemadelaanmiocentesio.
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2- Amniocentesis Precoz:
Edad gestacional, entrel2 y 14 semanas.
Técnica- Igual quelatradicional, se extrae menos Liquido Amniético.
Riesgo - Pérdidafetal (3 - 4 %).
Ventgjas - Mas temprano.
Desventajas - Fallo en obtener LA.
Baja concentracion de células.
3- Biopsade Vdlosdades Corides(Transadbdomind, transcervicd, transvagind) (Figura18.4):
Edad gestacional, entrel0 y 12 semanas.
Técnica- US previo.
- Anestesialocal.
- Insercion de aguja espinal calibre 19 guiada por US.
- Toma de muestra.
Riesgos - Pérdida de embarazo (0,6 - 0,8%)
- CIUR.
- Ruptura de la placenta.
- Parto pretérmino.
- Defectos por reduccion de miembros (1,7%).

Figura18.4. Esqguemadetomade biopsiade vellosidades corialestranscervical.
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4- Cordocentesis (Funipuntura o funiculocentesis): Obtencion de sangre fetal por pun-
ciéndel cordon umbilical (Figural8.5).

Umbilical
Arteries

Umbilical Vein

Figura18.5. Esquemade tomade sangre por puncién del cordén umbilical.

5- Biopsiasdetgjidosfetales: Higado, pi€l, etc.
6- Fetoscopia

Métodos no invasivos

1- Imagenol égicas (Ultrasonografia, Ecografia)
2- Nuevos Enfoques: Diagndstico Preimplantacional.
Obtencidn de células fetales en la circulacion materna.

Técnicasdiagndsticas

1. Citogenéticas (Cariotipo, FISH).
2. Bioguimicas (Estudios metabdlicos).
3. Moleculares (Estudios directos e indirectos del ADN).

276



- Apoyo: Muchas parejas que vienen a Asesoramiento Genético necesitan una u
otra forma de apoyo. La informacion gue se da puede tener consecuencias tan
graves quelosindividuos requieren apoyo psicolégicoy socia. Estolo puederea
lizar el médico queelijalafamiliao untrabajador social, aveces se necesitaayuda
psi coterapéuti ca especializada. También se puede requerir ayuda médica especia-
lizada o general, segun el trastorno, o ayuda socia (sillas de ruedas), asi que €
Apoyo en e Asesoramiento Genético, es parte integral del manejo de un paciente
y sufamilia.

ASPECTOSPRACTICOSDEL ASESORAMIENTO GENETICO

- Contenido

- Tiempoy Seguimiento

- Momento

- Enfoque

- Locd

- Equipamiento

- Personal

- Fuentes de Informacion

- Efectividad

- CONTENIDO: Debe haber unacompletadiscusion de, al menos, €l diagnosticoy
prondstico de laenfermedad, losriesgos parael individuo que consulta, y lasopcio-
nesy curso de accion disponibles.

- TIEMPO: El tiempo adecuado es esencial, €l primer deber del médico interesado
en los problemas del paciente, es asegurarse de que le dedicé € tiempo suficiente
Y necesario.

- MOMENTO: El Asesoramiento Genético en el embarazo es considerablemente
mejor que después del nacimiento de un nifio afectado, sin embargo el momento
ideal esantesdel matrimonio o laconcepcion. Inmediatamente antes o despuésdel
nacimiento de un nifio enfermo el Asesoramiento Genético es muy necesario, pero
el proceso de comunicacion se hace dificil por la carga emocional que viven los
padres. Debemos prepararnos para cada situacion.

Diferentes momentos;

. Antesdel matrimonio.
. Antes de la concepcién.
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. Antesdelainterrupcion del embarazo o del nacimiento de un nifio af ectado.
Después del nacimiento de un nifio afectado.
Después de la muerte de un nifio afectado.

- ENFOQUE: El enfogue es laforma en que se proyecta el asesor. Habitualmente
se reconocen dos enfoques del Asesoramiento Genético: El enfogque puede ser
Directivo o No Directivo. El enfoque directivo surge debido a que |os consejeros
genéticos en la mayoria de los servicios, han sido 0 son médicos, los médicos
acostumbran adar directivas terapéuticas a sus pacientesy también | os pacientes
son dependientes de tales directivas. El peligro implicito de este enfoque es la
oportunidad alin inconsciente del médico, deinsinuar sus propiasideasreligiosas,
raciales, politicas o eugenésicas y que esto influya en latoma de decisiones. El
enfoque No directivo consiste en dar toda lainformacién disponible y ayudar al
paciente, permaneciendoimparcia y objetivo en latomade decisiones, este Ultimo
es el més aceptado universalmente (Figura 18.6).

Enfoque
Directivo No Directivo
.Indicar .Darinformaci()n
.Sugerir .Ayudar
.Aconsejar .Serimparcialyobjetivo

¢ No influir

Figura 18.6. Enfoque directivoy no directivo del Asesoramiento Genético.
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- LOCAL: Dadas las caracteristicas de este proceso de comunicacion, donde se
discuten cuestiones de alta sensibilidad, cualquiera que sea €l lugar que se utilice
para realizarlo, debe tener en cuenta varias necesidades:

. ambientetranquilo.
librededisturbios.

no teléfono.

no entrada y salida de enfermeras u otro personal.
no muchas personas.

facilidades para examinar adultos.

- EQUIPAMIENTO: Se necesita muy poco:
Sala para entrevista.
Set para examinar a paciente.
. Areaparailustraciones o proyecciones.
. Area para toma de muestras y materiales para ello.
Computadora.
. Libros.
. Archivo ordenado y asequible.

- PERSONAL: Debe participar un genetistaclinico, pero cadavez mas|o hacen los
médicos generales. Laremision a otras especialidades se hara de acuerdo con la
organizacion de los servicios en cada lugar. Algunos autores piensan que debe
estar siempre presente un médico por los problemas del diagnéstico, pero conside-
rando también que €l staff de no- médicos entrenados, representan un gran apoyo
a servicio, por gjemplo los asesores genéticos entrenados en genéticay aspectos
psicolégicos y las enfermeras entrenadas en genéticay Asesoramiento Genético
gue complementan el trabajo del genetista clinico; y lostrabajadores sociales que
garantizan el apoyo socia con visitasalacasa, apoyo especifico, familiarizacion,
seguimiento einformacion adicional.

- FUENTES DE INFORMACION: Deben estar disponibles:
Libros.
Bases de datos.
Registros genéticos.
Programas para la estimacion del riesgo.
Programas para la confeccién de arboles geneal égicos.
. Directoriosdelaboratoriosy servicios.
. Acceso a Internet.
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- EFECTIVIDAD DEL ASESORAMIENTO GENETICO: Debe haber un método
gue permita medir este aspecto practico, dicho método debe contemplar el logro
de una comprension completa por parte del paciente que lo lleve atomar la deci-
sién més racional, pero, otras decisiones no deben verse como fallos del Asesora-
miento Genético, ya que mientras €l objetivo del médico es prevenir la enferme-
dad, € delos pacientes puede ser otro bien diferente.

Factores que intervienen en latoma de decisiones:
Religion.
Negacion.
Percepcion del problema.
Nivel educacional.
Faltade conocimientos.
Historiafamiliar.
Razones por las que se solicita el Asesoramiento Genético.
Preparacién para el Asesoramiento Genético.
L a propia sesion de Asesoramiento Genético.
El seguimientoy el apoyo psicol bgico.

Por lo tanto el Asesoramiento Genético debe evaluarse por:

El grado de conocimientos adquiridos.
Racionalidad deladecision tomada.

Habilidad para enfrentar €l problema.
Repercusion alargo plazo de la decision tomada.

ASPECTOSPSICOLOGICOSDEL ASESORAMIENTO GENETICO

Debido aque € paciente que acude alos servicios de Genética, se enfrentaamuchos
estimulos nuevos y complejos en un corto periodo de tiempo, ademés, éstos tienen que
ver con unaesferadelavidasocial |lenade grandes emocionesy carga sentimental, que
eslareproducciény lafamilia, debemostener en cuentaque se generarqunasituacion de
estrés. Lo mas [lamativo de esta situacion es que entre el momento de la comunicacién
del diagndstico o riesgo y latoma de decisiones, la pareja o familiapasa por unasecuen-
ciade manifestaciones psicol 4gicas que se conoce como " Reacci6n de Enfrentamiento”,
estareaccion essimilar alaque se produce ante cual quier otro tipos de evento estresante
mayor. Consta de cinco fases o etapas:
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. SHOCK Y NEGACION: Este reduce el impacto del trauma, ya que el paciente
saledelarealidad y no es capaz de asimilar lainformacion, ésto |os prepara para
laaceptaci 6n cognoscitivade lanuevasituacion. Generalmente es un periodo cor-
to detiempo.

- ANSIEDAD: Se incorporan un poco a la redlidad e intentan aceptar la nueva

situacién, 1o que se manifiesta tratando de conocer e investigan ansiosamente so-
bre el problema.
IRAY SENTIMIENTOS DE CULPA: Indica cierta aceptacion del problema, pero
dadalaincapacidad de manejarlo emocionalmente surge laangustiay la frustra-
¢ion que se manifiesta hacia afuera con cierto grado de agresividad y hostilidad, y
hacia adentro con culpa.

- DEPRESION: Eslareaccion ante la"pérdida’. Demuestra mayor grado de acep-
tacion del problema.

. HOMEOSTASISPSICOLOGICA: "Se desarrollael duelo”. Se aceptala situacion
y se hacen gjustes paraunanuevavida. El tiempo que demoraen alcanzarse varia
de un caso a otro.

Es importante conocer la existencia de esta reaccion, reconocer las etapasy los re-
guerimientos delosindividuos en cadaunade ellas, parabrindarles el apoyo necesario o
laayuda especializada.

ASPECTOSETICOSDEL ASESORAMIENTO GENETICO
Y DE LA GENETICA MEDICA

La consideracion de |os aspectos éticos en la préctica de la Genética Médica es una
tematicarelativamente reciente y haestado influenciada por €l desarrollo creciente dela
disciplinadelaBioética y los adelantos en € conocimiento del GenomaHumano y sus
aplicaciones practicas. El término Bioética, fue propuesto por el oncologo norteamerica
no V. R.Polter en 1970, proponiendo una disciplina que enlazara la biologia con las
humanidades en una ciencia de la supervivencia.

El acelerado paso en el descubrimiento de genesy lamedicinamolecular potencian un
futuro en el que lainformacion sobre laplétora de genes que causan enfermedades podra
obtenerse, las investigaciones podran determinar |a prevencion efectivay estrategias de
tratamiento, y ademés han resultado en la expansion en el nimero y rango de tests
genéticos.
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Esta emergencia de la tecnologia genética, se acompafia de creciente preocupacion
respecto al mal uso de lainformacion genéticaen lasociedad. En muchas circunstancias
el conocimiento de esta informacion puede ser beneficioso, pero crea una base parala
discriminacién genética, lo cual puede limitar o anular |os beneficios anticipados de la
investigacion, ademas de las reales y potencialmente devastadoras consecuencias de la
discriminaciény otros efectosindeseables que, como haocurrido yaantesen lahistoria,
puede traer un nimero de problemas sociales.

Como los problemas éticos, serefieren adilemasy cuestiones morales, esfécil darse
cuenta de que para muchos de €llos no existen respuestas correctas 0 incorrectas, gene-
ralmente se mangjan en forma de un grupo de principios que resumen el pensamiento
filoséfico de personas de la sociedad que son pensadores, estan instruidosy son respeta-
dos, de donde surge un cédigo de trabajo que congtituye la base de las directrices profe-
sionales.

En este sentido, algunos estudiosos han promovido |a discusién entre |os genetistas
del mundo, sobre los principales dilemas éticos en laprécticade laGenéticaMédicay la
provision de Servicios de Genética. Estas discusiones han servido de base para el esta-
blecimiento por parte de expertos convocados por la Organizacion Mundial de la Salud
(OMS), de una propuesta de normativas internacionales sobre estos temas; disefiadas
paraasistir alosquetoman decisionesanivelesregionalesy nacionales, en laproteccion
alasfamilias con enfermedades genéticas; parareconocer |osimportantes avancesde la
GenéticaMédicaen laSalud Publica; y paradesarrollar politicas que aseguren que estas
aplicaciones sean accesibles a todos y aplicadas con € debido respeto ala éticay la
justiciaen todo € mundo.

En dichas normativas se establece, que la aplicacion del conocimiento genético se
tiene que llevar a cabo respetando los PRINCIPIOS GENERALES DE LA ETICA
MEDICA: laAutonomia, |laBeneficencia, laNo Maleficencia, la Proporcionalidad y la
Justicia; y se identifican los principales problemas éticos en la préctica de la Genética
M édica, como:

- Acceso alos servicios.

- Serviciosvoluntariosvs. Serviciosobligatorios.

- Proteccién de opciones.

- Ampliadiscusién conlos pacientes.

- Confidencialidad vs. deber deinformar del riesgo alosfamiliares.

- Privacidad de lainformacién genética respecto aterceras partes institucionales.
- Diagnéstico Prenatal y Aborto Selectivo.

- Asesoramiento Genético directivo vs. No directivo.
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Diagnadstico Presintomatico y Pruebas de susceptibilidad, incluyendo las Pruebas
Genéticas en Menores.

Pesquisgjes poblacionales.

- Temasdeinvestigacion.

Terapia génica experimental en humanos.

Y recomiendan amaodo de Normativas, que:

- Losservicios de Genéticadeben estar disponibles paratodos, independientemente
delas posibilidades econémicas, priorizando aagquellos que més|os necesiten.

- El Asesoramiento Genético debe ser no directivo entodo lo posible.

- Losservicios genéticos deben ser voluntarios. No se debe compulsar alosindivi-
duos a que los usen y deben estar precedidos de informacion.

- Sedebediscutir con el paciente toda lainformacién clinicamente relevante.

- Se debe mantener confidencialidad de la informacion genética, excepto cuando
haya un alto riesgo para otros familiares.

- Laprivacidad individual debe ser protegida.

- El diagnéstico prenatal debe ser hecho silo por razones relevantes ala salud del
fetoy no debe estar condicionado aladecisién de continuar o interrumpir € emba-
razo s el feto resulta afectado.

- Lasopciones relacionadas con |os servicios genéticos deben ser voluntarias.

- Las Pruebas Genéticas a menores sélo deben realizarse para mejorar su atencién
desaud.

- Loshijosadoptivos deben ser tratados bajo igual es normas que | os hijos biol 6gicos.

- Los protocolos de investigacion deben seguir los procedimientos establecidos
parasu aprobacion, incluyendo el consentimiento informado.

- Los protocolos para terapia génica experimental en humanos deben recibir apro-
bacién nacional, por 1o que representan para el tratamiento futuro de las enferme-
dades genéticas.

Numerosos estudios han demostrado que estos postul ados, no dan respuestas atodoslos
problemas, en todas partes, por 1o que €l debate contintia.
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