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Introduccién

1. INTRODUCCION

Los avances exponenciales de la medicina en los dltimos veinte
afios, en particular en los campos de la genética y la biologia molecular,
asociados a los adelantos en la biotecnologia y en la informatica, han planteado
importantes dilemas éticos que afectan no sé6lo a la investigacion clinica y
preclinica sino también a la practica asistencial, asi como al tratamiento
informatico de los datos relativos a la salud y su marco juridico (Chassigneaux
2006).

La realizacion de tests genéticos ha suscitado desde un principio
muchas discusiones éticas, como por ejemplo las debidas al hecho de su
aplicacion a menores de edad, los cribados de poblaciones promocionados por
los gobiernos, los relacionados con la reproduccion, el test genético y los
seguros de salud o de vida, asi como su relacion con el empleo y los
empleadores. También se ha denunciado el peligro que podrian suponer los
autotests, de los cuales el paciente o cualquier ciudadano podria hacer uso sin
indicacion médica o profesional. La cuestion de las patentes y los derechos de
propiedad sobre el conocimiento del genoma han sido asimismo objeto de
debate. ¢ Quiénes seran los titulares del acceso a esa informacion; los Estados,
las compafias de seguros, las escuelas, los empleadores, la familia o sélo el
individuo? El posible el uso de los datos genéticos de las personas para tomar
decisiones relacionadas con seguros de vida, médicos, etc; y la legitimidad, o
no, de restringir el derecho de reproducciéon en funcién del conocimiento
genético de los riesgos de transmitir discapacidades a la descendencia son
algunos de los temas que mas preocupan hoy dia a la sociedad (Zimmern, R., et
al. 2001).

Estos profundos cambios estan teniendo importantes repercusiones en la
medicina, tal y como se predijo cuando empezaron las investigaciones para el
desciframiento del genoma humano. Por ello se cre6 el grupo ELSI (Ethical,
Legal and Social Issues) con el fin de orientar la resolucién de estos problemas.
Es de prever que estos dilemas y cuestiones éticas se extenderan a todos los
planos de la vida sanitaria, politica, social, financiera, legal e industrial (Andres,
F.,Hay, L. 2003). Surgen asi nuevos interrogantes también en el ambito de la

medicina clinica:¢Qué vamos a hacer con esta informacion?,,a quién


http://www.ornl.gov/sci/techresources/Human_Genome/research/elsi.shtml
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pertenece?, ¢como se utilizard?, ¢quién debe decidir: los pacientes, los clinicos,

los cientificos, los politicos, los juristas?

De hecho, ya se esta empezando a hablar de este nuevo paradigma de la
medicina, la medicina genomica, capaz de revolucionar todos los campos
diagnédsticos, prondsticos y terapéuticos de las enfermedades. Los tests
genéticos han sido sometidos a una amplia gama de normativas de rango
nacional e internacional: directivas, recomendaciones, declaraciones, informes y
regulaciones. Las orientaciones internacionales se han ido constituyendo a partir
de la suma de las normativas adoptadas en los paises mas adelantados,
después de la 22 Guerra Mundial, pues antes, las legislaciones fueron en
muchos casos contrarias a la ética y a los derechos humanos. Por la gran
informacion que aporta hemos incluido en el anexo 3 toda la legislacion referente
a este tema recogida por K. Dierickx y P. Borry, de la Universidad de Lovaina,
desde el afio 1982, cuando empezaron las investigaciones de ingenieria
genética, hasta 2005. También estan recogidas las guias y recomendaciones a
propésito de los test genéticos en todos los paises, asi como las guias sobre
reproduccion y genética, los biobancos y genética y las disposiciones sobre

patentes y la genética.

Este aluvibn de pruebas genéticas que se prevé, en concreto la
introduccion de tests para el diagnéstico de numerosas enfermedades en la
practica médica cotidiana, aumentara, como es de imaginar, los dilemas éticos
derivados de su aplicacion, tanto a nivel individual como colectivo. Es indudable
gue el test genético aportarA muchas ventajas para la medicina preventiva y
predictiva; también repercutira sin duda en la sociedad, dado el impacto que sus
resultados tienen en las vidas de las personas o de sus familias. Las
consecuencias médicas, psicoldgicas, sociales, legales y éticas del resultado del
diagnostico genético obligan a contemplar estas pruebas como “especiales”
(Andres, F.,Hay, L. 2003). El diagnostico genético plantea cuestiones éticas
concretas que pueden afectar al bienestar fisico y psiquico de las personas.
Muchas veces, revela informacién predictiva importante sobre futuras
enfermedades, no sélo del paciente sino también de sus familiares. Esto puede
influir en la felicidad, decisiones trascendentales, modos de vida de las personas
y de sus familias, asi como opciones reproductivas. Por todo ello, el diagndstico

genético deberia ir siempre acompafiado de un correcto asesoramiento genético.



Introduccién

El acelerado ritmo de los progresos puede suponer un escollo para que
los profesionales sanitarios afronten estos problemas con seguridad y certeza.
Segun el documento de la Comisién Europea “25 recomendaciones sobre las
repercusiones éticas, juridicas y sociales de los tests genéticos” (2004), se
deben organizar a nivel europeo programas educativos especificos sobre el
asesoramiento e intercambio de experiencias en este ambito asi como
establecer normas obligatorias de calidad para quienes intervengan en el
asesoramiento con el fin de que no se fomenten situaciones injustas y de dudosa

eticidad que ademas, en un momento dado, tendrian efectos irreversibles.

La Unién Europea realiz6 en octubre del 2002, a través del Instituto para
Estudios Prospectivos Tecnologicos (IPTS), un estudio en el que identificé los
centros donde se realizan pruebas genéticas en Espafia para conocer los
estandares de calidad de los tests genéticos, acreditados en los diferentes
centros, donde estos se realizan dentro de la Unidén Europea. Entre estos
estandares se contemplaba, en ultimo lugar, el otorgamiento del consentimiento
informado por parte del paciente como el Unico de los aspectos éticos tomados
en consideracién para la realizacion de estas pruebas. Este es uno de los
motivos que nos ha impulsado a ampliar el estudio en el campo de los aspectos
éticos, que la aplicacibn de la genética humana presenta a través del
asesoramiento genético, en este caso desde la perspectiva del profesional

responsable de su préctica.

Después del estudio de la Unién Europea (2002), en el afio 2004 la
Asociacion Espafiola de Genética Humana realiz6 otro, en el mismo ambito de
aplicacion que el antes citado, con el fin de analizar la situaciéon laboral del
personal que trabaja en genética clinica y su grado de actividad; estos dos
estudios nos han servido para la localizacién de algunos de estos centros y los

profesionales que los atienden.

Otro antecedente de este tipo de estudios es la encuesta realizada por la

National Human Genome Research Institute en Estados Unidos, cuya finalidad

era la misma: conocer el estado de desarrollo de la especialidad y los dilemas

gue pueden plantearse.

Conscientes de la relevancia del papel de los profesionales
especializados en genética, parece conveniente evaluar su perspectiva y el

estado real de esta problemética ética en nuestro pais. Ellos son, sin duda, los
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primeros que se enfrentan a estas situaciones y estan viviendo su evolucion.
Situaciones que dentro de poco, se plantearan con toda probabilidad en otras
muchas especialidades, especialmente en atencién primaria. Desde el afio en
gue Wertz (1988) comenzara con este tipo de trabajos, no han dejado de
sucederse las publicaciones al respecto (Wertz DC 1989) (Bower, MA et al.
2002), (James, C.et al. 2003), (Roche, P.A. et al. 2006).

Conocer la experiencia de los profesionales de la genética hoy y las
estrategias que estos proponen para afrontar los dilemas éticos de la practica
habitual supone un primer paso para confeccionar guias de actuacion,

programas de formacion y planteamientos de futuro. (Hurst, S.A. et al. 2005).

En el afo 1992 la American National Society of Genetic Counsellors

(NSGC) publicé su Codigo de Etica para los asesores genetistas y seguidamente
se han ido sumando nuevos cédigos en otros paises como Australia, por medio
de la Australasian Society of Genetic Counsellors (ASGC) que votd en 1994 su
cbdigo de ética para asesores genetistas y lo ratificé en 2000. También surgio la

Canadian Association of Genetic Counsellors.

Tradicionalmente en Espafia, el asesoramiento genético viene
prestandose en consultas llamadas de “consejo genético” por genetistas que, a
su vez, son especialistas en ginecologia, pediatria, neurologia o hematologia
principalmente. En algunos casos se trata de genetistas no médicos con

titulaciones en biologia, quimica o farmacia.

Segun la recientemente creada Sociedad Espafiola de Medicina
Gendmica (SEMG), el 80% de las enfermedades de los adultos tiene una base
genética. Esta Sociedad ha presentado en mayo del 2005 un Plan Espafiol de
Prevencion de Riesgos Cerebrales y Medicina Gendmica con el fin de
protocolizar la medicina preventiva y la farmacogendémica de estas
enfermedades. Igualmente, la Sociedad Espafiola de Biotecnologia apunta que:
“Todos los céanceres se originan como consecuencia de cambios, llamados
mutaciones, en los genes de nuestras células. El cancer es, por tanto, una
enfermedad genética. Sin embargo, generalmente no es hereditaria. Es decir,
que salvo un pequefio porcentaje de casos, el cancer no se transmite de padres
a hijos” (Sociedad Espafiola de Biotenologia, 2000).

Asi, existen muchas especialidades de la medicina, como la oncologia, la

cardiologia, la endocrinologia, la psiquiatria y otras mas, en las que se investiga
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la etiopatogenia de las enfermedades, en un contexto genético-molecular
(Nature Publishing Group, 2003). La medicina genémica permite anticipar la
predisposicion de una persona a padecer determinadas enfermedades por
detectarse en ella el gen identificado con dicha patologia; en el caso en que se
determine tal propensién, el objeto de la medicina seria prevenir la aparicién de
dicha enfermedad para lo cual se establecen unas pautas preventivas. El test
genético se convertira por tanto en una prueba complementaria mas de la
practica habitual. Seran incluso los médicos de atenciébn primaria quienes
primero soliciten este tipo de andlisis genéticos a los pacientes. La correcta
indicacion e interpretacion del test genético llegara a ser indispensable para el
diagndstico de practicamente todas las enfermedades; por eso, conocer los
conflictos éticos que puede suscitar su utilizacion y las implicaciones de la
medicina predictiva, basada en la gendmica, sera muy necesario para evitar los
serios dilemas éticos, sociales y legales que conllevan estas técnicas, por otra
parte, muy utiles y que indisutiblemente representan el futuro de la medicina
(Welkenhuysen, M.,2002).

Para muchos, este progreso cientifico y técnico puede suponer una
amenaza para la supervivencia de la especie pero habria que apuntar que ese
riesgo no priva al conocimiento cientifico de su utilidad en beneficio de la
humanidad, si se sabe aplicar y controlar. Otros argumentan que la ciencia
constituye un instrumento de dominio de la naturaleza pero, como en el caso
anterior, no es ella misma quien supone un peligro sino el uso que de ella se
haga. En todos los casos, lo cierto es que el caracter irreversible de las
decisiones adoptadas impone la prudencia y el consenso total ante la aplicacion

de estas nuevas tecnologias al ser humano.

Resulta dificil prever qué efectos tendria la introduccién masiva de
pruebas predictivas de enfermedades mas o menos comunes, necesitamos un
periodo de reflexion y debate, ya que nos enfrentamos a una tecnologia con una
gran potencialidad para cambiar el modo de plantearnos la salud y la
enfermedad, y nuestra manera de hacer planes y elecciones de convivencia,
matrimonio y reproduccion e incluso de tener acceso a seguros de vida o de
asistencia sanitaria. Por ello, el seguimiento y el andlisis ético de los progresos
en genética y sus consecuencias constituyen actualmente un tema de enorme

importancia.



Introduccién

Los valores médicos, juridicos y sociales no son estaticos, de aqui que se
necesite reevaluar los principios éticos de ejercicio de la medicina y su aplicacion

en circunstancias nuevas.



1. Antecedentes y estado actual del asesoramiento genético

1.1  Antecedentes y estado actual del asesoramiento genético
1.1.1 Avances en la biologia molecular y otras tecnologias
Proyecto Genoma Humano

Desde que se empez6 a estudiar el genoma, las implicaciones éticas,
legales y sociales que van aparejadas a su conocimiento han dado origen a
constantes publicaciones (Whitmer, J. M. et al., 1986; Burgess, M. M.,1998,
Clayton, E. W., 2003; Andres, F., Hay, L., 2003; Seo, D., Ginsburg, G.S., 2005).

Cuando se empez6 a desarrollar la iniciativa para estudiar el genoma
humano, los cientificos y los politicos, sobre todo estadounidenses, advirtieron
de las prevenciones que tenia la sociedad acerca de la aplicacion indebida de
los conocimientos genéticos (Parker, L.1994). Este hecho hizo que, desde el
primer momento, parte del presupuesto asignado al desciframiento del genoma
humano se dedicara a estudiar las consecuencias éticas, legales y sociales de la
investigacion en genética humana. Para administrar esos fondos se cred en
1989 un grupo llamado ELSI (Ethical, Legal and Social Issues) en los National
Institutes of Health que, a su vez, constituyé comisiones para analizar proyectos
de investigacién. En los ultimos afios se han financiado entre otros, proyectos de
divulgacion para ensefiar genética en las escuelas secundarias y al publico en

general. En Europa contamos con ESLA (Ethical, Social, and Legal Aspects).

El Consorcio Publico Internacional, formado por cientificos de seis
paises, anunci6 el 14 de abril de 2003 el desciframiento de la secuencia
completa del genoma humano en Nature. Segun dice Allan Bradley, profesor de
la institucion britdnica Wellcome Trust Sanger, que ha realizado una tercera
parte de la secuenciacion, “completar la secuencia representa un paso vital, por
los extraordinarios beneficios que aporta a las ciencias de la salud”. Estos
investigadores apuntan que este descubrimiento ha supuesto un salto cualitativo

importante para la medicina, como en su dia lo fuera el de los antibidticos.

El primer borrador del genoma humano publicado en febrero de 2001
proporcioné una informacion sorprendente y susceptible de andlisis ético. En
primer lugar, en lo referente al nimero de genes, ya se hablaba entonces de tan
s6lo 30.000 genes, poco mas que los de un gusano nematodo. Hoy sigue
disminuyendo este numero. En segundo lugar, parece que no hay genes

especificos de ninguna raza; por ejemplo, dos personas de raza negra pueden

10


http://www.nature.com/news/2003/030414/full/030414-1.html

1. Antecedentes y estado actual del asesoramiento genético

tener mas diferencias genéticas entre ellas que una caucasica y otra negra
(Rosenberg, N. 2002). El tercer aspecto es que algunos de estos genes son
comunes a especies tan variadas como las levaduras, los peces o la mosca, lo
cual subraya que todas las formas de vida parecen provenir de un ancestro
comun. Otro aspecto destacable de estos descubrimientos es que los seres
humanos poseen unos doscientos genes derivados de otros organismos; luego
la transmision no seria Unicamente vertical sino también horizontal ( Hood L.
2002).

Recientemente se esta desarrollando la secuenciacion genémica de bajo
coste con lo que nacera la medicina personalizada (se presume que en 2014 se
pagaran 1000 doélares por secuenciar un genoma humano). El proyecto “genoma
humano personalizado” (PGP), un paso légico después del proyecto genoma
humano, se propone explorar los pros y contras de una gendmica personalizada
(Church, M.G. 2006). El genoma y el fenoma de los voluntarios que participen en
el proyecto se pondran a disposicion publica. Este es el medio por el que se
prodra configurar un perfil personal de salud. El propoésito de este programa es
gue toda esta informacion sobre genomas y rasgos personales sea ampliamente
accesible, de forma que cualquiera pueda aprovecharla para comprobar sus
propias hipétesis, algoritmos o desarrollar nuevas teorias. Ademas de
proporcionar un recurso cientifico, el proyecto ofrece un experimento en acceso

publico y cobertura de seguros.
Internet

Otro avance tecnoldgico determinante para la expansion y desarrollo de

la genética ha sido Internet ( Pagon R.A. 2001).

Esta es una fuente indispensable de informacién para el genetista. Las
actualizaciones en linea son constantes, en especial en la NCBI (National Center
for Biotechnology Information) creado en 1988. La NCBI presenta: 1) “Genes and
diseases”, donde se encuentran todas las enfermedades conocidas y los enlaces
con las fuentes mas relevantes, 2) las enfermedades mendelianas hereditarias
humanas en linea (OMIM) de Victor A. McKusick del Johns Hopkins University y
3) todos los descubrimientos referentes al genoma humano que se van
produciendo (Ouellette, 1999).

Ademas de esta informacion especializada para los profesionales

genetistas y no genetistas, en Internet hay mucha informacion disponible para el

11
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publico en general, hecho que también preocupa por tratarse a menudo de
informacién incontrolada, sin ningin mecanismo para filtrar las informaciones
engafiosas, cuestién ésta que también reviste implicaciones éticas, legales y
sociales (Stewart, A. et al. 2001).

1.1.2 EIl Diagndstico Genético

El diagnéstico genético puede dividirse histéricamente segln sus etapas

de desarrollo:

En primer lugar se realizaron investigaciones de caracteres mendelianos
simples (Galton 1904), lo que lamentablemente condujo a las aberraciones de la

eugenesia y de la higiene racial hasta finales de la 22 Guerra Mundial.

En segundo lugar, esta la etapa genética (1956-1967), donde se
realizaron las primeras amniocentesis con determinacién del sexo por el método

de Barr.

La tercera etapa corresponde a la bioguimica y las técnicas citogenéticas
(1968-1975); se podian determinar el cariotipo y los errrores congénitos del

metabolismo. En la tabla 1.1 podemos ver la incidencia de algunas de estas

enfermedades.

Fibrosis quistica 1 en 2500
recién
nacidos

Hipotiroidismo congénito 1 en 6000

Cistinuria 1 en 7000

Déficit de alfa-1-antitripsina 1 en 8000

Fenilcetonuria 1 en 12000

Histidinemia 1 en 17000

Galactosemia 1 en 57000

Deficiencia de biotinidasa 1 en 60000

Deficiencia de adenosina deaminidasa 1 en 100000

Enfermedad de la orina con olor a jarabe | 1 en 200000

de arce

Homocistinuria 1 en 200000

Tabla 1.1

Durante los aflos 1979 y 1980 se desarrolld la técnica de la ecografia
bidimensional que aport6 mucha informacion del estado del feto y embrién. A
partir del 1983 se perfecciond la técnica de acceso al feto por fetoscopia. A partir

de aqui se empez6 con la etapa de la genética molecular, donde se estudiaba la

12
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estructura de doble hélice del ADN. Y desde 1986 se empezaron a utilizar las

técnicas de cribado o screening.

El diagnédstico genético sirve para conocer las variaciones en la
secuencia de ADN gque se relacionan con una determinada enfermedad o con un
mayor riesgo de sufrirla. También puede predecir la aparicion de trastornos que

afectaran ademas a los familiares del paciente (Burke, W., 2002c).

Este rapido progreso en la identificaciobn de genes y mutaciones ha
permitido la incorporacién creciente de las pruebas genéticas a la practica clinica
habitual con las repercusiones éticas que esto conlleva (Bayertz, K. 1994,
Ensenauer, R.E.,2005).

Los andlisis de genes estan indicados hoy, y se seguiran efectuando en
el futuro, cuando haya indicios, por la historia familiar, de que un individuo sano
tiene una probabilidad alta de haber heredado el caracter de algin gen que
provoque una enfermedad o que confiera cierta predisposicion a su aparicion
futura (Abrisqueta, 2000).

La implantacion de pruebas predictivas para individuos sanos es un tema
aun muy controvertido. La mayor parte de las paradojas éticas proceden
precisamente de la novedad que supone predecir, con varios afios de antelacion
y con mayor o menor seguridad, la probabilidad de sufrir una enfermedad. Si la
enfermedad en cuestion es incurable e inhabilitante, esa informacion puede
resultar mas peligrosa que el mismo factor genético de riesgo y ocasionar el

derrumbe psicolégico de la persona.

La capacidad predictiva de los test genéticos es muy variada respecto a
la posibilidad de orientar las medidas sanitarias hacia la profilaxis o el
tratamiento. Habra que tener en cuenta los resultados del test asi como las
secuelas personales y sociales del mismo, para determinar si su uso es
adecuado o no. Prestar una atencion cuidadosa a una serie de factores tales
como la validez analitica, la validez clinica, la utilidad clinica y las implicaciones
éticas, legales y sociales de la prueba, es indispensable (Burke, W., 2002a),
(Freund, C.L. et al. 2004).

Actualmente ya existen tests predictivos de enfermedades monogénicas
de manifestacion tardia, como la corea de Huntington, la variante hereditaria de
la enfermedad de Alzheimer, la poliquistosis renal, la hemocromatosis y los

canceres hereditarios (Freedman, AN. et al. 2003), (American Society of Clinical
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Oncology, 2003), (Jacobs,LA., y Giarelli,E., 2004), y también de enfermedades
psiquiatricas, como la esquizofrenia, en las que ya se plantea el diagnéstico
genético molecular (Hodgkinson, KA, et al. 2001). Incluso en algunas
publicaciones se apunta coémo desarrollar la utilizacién del asesoramiento
genético en estos casos psiquiatricos, en particular, en los tests presintomaticos
(Korner, J. et al.1996).

La cuestion ética clave en estos casos esta relacionada con la existencia,
0 no, de una terapia efectiva y no cruenta para la enfermedad porque, de lo
contrario, deberia contemplarse de forma especial el derecho a "no saber"”, para
evitar que el futuro inunde de ansiedad y temor el presente del individuo. Aqui
deberia imponerse el principio deontolégico de primum non nocere ("ante todo,
no hacer dafio"), previo al de autonomia del paciente, prioridad esta cuestionada
por algunos que piensan; ¢autonomia para acceder a una informacién

potencialmente dafiina?

Sabemos que también pronto se podran realizar de forma rutinaria
pruebas de susceptibilidad frente a enfermedades multifactoriales, no
monogénicas como en el caso anterior. Cuando asi suceda, se introducira un
gran cambio en la practica clinica, ya que pasariamos de tratar simplemente los
sintomas del enfermo a intentar prevenir la enfermedad de las personas que
Unicamente tuvieran una susceptibilidad genética. Un primer problema reside en
la interpretacion de la probabilidad de enfermar por parte de la persona que
acude a la consulta en este tipo de situacién, donde ademas de los factores
genéticos intervienen los ambientales y los estilos de vida personales, con un
grado de relevancia no bien conocido (Marteau, T.M., et al., 2001). Un segundo
problema de los estudios de predisposicion genética de individuos sanos es que
estos revisten ciertas particularidades que los diferencian de los estudios clinicos
convencionales; en muchas ocasiones, ni siquiera el especialista es capaz de
interpretar el riesgo de aparicion de dicha enfermedad, por la incertidumbre que
estos datos todavia comportan, o determinar con exactitud en que periodo de la
vida se manifestara dicha enfermedad. Dar datos exactos de este hecho es hoy
por hoy muy complejo. Por eso, el proceso del asesoramiento genético
encuentra cada vez mas dificultades para su aplicacion correcta ya que esta
incertidumbre se traslada al paciente, lo que sin duda le plantea dudas a la hora

de tomar decisiones (Roggenbuck, J., et al.,2000).
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Por ello, en el momento actual, los estudios de predisposicidon genética
no estan indicados para el cribado de la poblacion general sino Unicamente para
el de poblaciones de riesgo que puedan beneficiarse del estudio (a veces, ellos

no se benefician directamente, pero si sus descendientes o la sociedad futura).

A las personas sintomaticas o con riesgo de portar alguna mutacion, el
estudio genético actual puede ofrecerles un diagndstico molecular y, en estos
casos, se puede determinar si existe, 0 no, una predisposiciébn genética en la
linea germinal, es decir, hereditaria. Las asociaciones profesionales,
recomiendan en general, el estudio genético y este tipo de asesoramiento

genético para las parejas con abortos de repeticion (Laurino, MY, et al. 2005).
Chips de ADN

La investigacion gendmica se esta desarrollando rapidamente y uno de
sus primeros frutos son los chips de ADN, aplicacion que ya se usa para los
diagndsticos clinicos en genética. Un chip de ADN registra la actividad de miles
de genes. Esta actividad se mide por la cantidad de copias de ARN mensajero
gue produce. De esta forma se obtiene el perfil de expresion genética de miles
de genes, con funciones relacionales entre si; por ejemplo, una de las primeras
aplicaciones practicas de un chip de ADN es predecir la supervivencia de una
mujer con cancer de mama y determinar si esté indicado el tratamiento agresivo
tras la cirugia o si la paciente puede ahorrarse el “mal trago” sin riesgos. Este
tipo de andlisis “saca una fotografia” del aspecto de los genes de cada tumor. El
resultado puede ser un perfil bueno o malo que predice, con gran fiabilidad, las
posibilidades de que esa mujer sufra, en el futuro, metastasis del tumor y muera
a consecuencia de ello. Este analisis predictivo es mas eficiente que otros mas
utilizados hasta el momento actual, como el tamafio del tumor, la existencia de
adenopatias axilares o el aspecto del tumor al microscopio. Esta nueva técnica
ya se esté acufiando como “perfil de expresion genética” y permitira personalizar

los tratamientos de este tipo de tumores, evitando la quimioterapia innecesaria.

Las empresas dedicadas a la comercializacion de estos sistemas de
diagnostico ya estan lanzando nuevos sistemas basados en la nanotecnologia

para la secuenciacion ultrarrapida de genomas y del ADN.

La manipulacion genética serd una opcion terapéutica a ofertar en el
asesoramiento genético en un futuro no muy lejano. En el momento actual ain

es dificil pronunciarse sobre el éxito, sin riesgos, de estas terapias.
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Curiosamente la idea es anterior a los conocimientos sobre el ADN
recombinante. Ya en 1966 se utilizaron virus introducidos en el ser humano con
el fin de transportar unos genes determinados para curar ciertas enfermedades
producidas por la alteracion de algin gen. La primera tentativa de transferir
genes al hombre tuvo lugar en Estados Unidos en 1960 por S. Roger con el fin
de tratar pacientes afectos de alguna deficiencia enzimatica (Guérin-Marchand
1977).

1.2 El asesoramiento genético en la practica clinica

La esencia del consejo genético reside principalmente en la
comunicacion. Esta comunicacion se ubica ademas en el marco de la relacion
médico-paciente, con todas sus connotaciones particulares de indole ética,
profesional y deontoldgica. Durante el asesoramiento genético se tratan con el
paciente las cuestiones genéticas asociadas al riesgo de aparicion de una
enfermedad hereditaria que pueden afectarle a él, a su familia y también a su
descendencia. Se explican las principales caracteristicas del sindrome o
enfermedad, su expresién clinica, la edad media de aparicién de la enfermedad,
el tipo de transmision hereditaria y el riesgo de presentar la enfermedad en caso
de ser portador. Se ofrecen recomendaciones de diagndstico precoz, tanto para
los posibles portadores como para los familiares con riesgo, y se valora la
posibilidad de realizar un estudio genético mas extenso. A los portadores de
mutaciones se les explican las opciones profilacticas asociadas a cada

sindrome.

Este proceso de comunicacién se encuadra en un discurso declarativo en
el que se comunica una informacién; ademas, existe una intencién del agente (el
médico) y se espera una respuesta interactiva por parte del receptor (el
paciente). Podemos pues distinguir tres planos; el gramatical, en el que se da 'y
se hace asequible toda la informacién disponible; el plano intencional, en el que
se pretende que el paciente asuma su responsabilidad de decidir haciéndose
cargo de su situacion; y el plano inferencial, donde éste debe dar respuesta a
alguna de las opciones (abortar, no procrear, tratarse o no, comunicar a los

familiares la alteracion etc.).

Si el proceder del consejo genético se desarrolla sobre la base de las

relaciones interpersonales de comunicacion e induccion, sus efectos podran
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resultar inevitablemente persuasivos, ya sean suasorios o disuasorios. En esta
perspectiva, mas retdrica que légico-formal o dialéctica, cobra relieve el ethos,
es decir el talante y la personalidad del orador o argumentador, o sea, el médico.
El pathos, o la disposicion receptiva del paciente, también influye. Ademas, no
hay que olvidar el marco, la situacion y el momento, el kairos (momento
oportuno), de importancia decisiva en todo el proceso de asesoramiento, para la

correcta toma de decisiones por parte del paciente o receptor de la informacion.

Antes de ofrecer un estudio genético debera sopesarse si los resultados
proporcionaran, o no, un beneficio sanitario. En ocasiones el genetista se
pregunta para qué explicar aquello que no va a poder hacer o no va a poder
tratar por no contar, por ejemplo, con un apoyo técnico suficiente o adecuado
(Arberas,C. 2000).

El ambito de aplicacion segun los objetivos sera amplio. Tenemos en
primer lugar el diagnéstico prenatal, la reproduccion asistida, el diagnostico
genético de minorias, el cribado de recién nacidos, el cribado de portadores, las
pruebas forenses, el cribado de susceptibilidad, preventivo o curativo (este se
recomienda incluso en caso de sordera congénita) (White, KR., 2004). El
asesoramiento genético podra emprenderse por iniciativa médica, personal o
como servicio publico de salud. Para su justificacion debe haber unos datos

previos, historia familiar, origen étnico, riesgo demostrado, etc.

Las situaciones que clasicamente se han identificado con la consulta de
consejo genético son: 1) diagndsticos con alguna implicacién genética, 2) la
pareja desea tener hijos y existen antecedentes de alguna anomalia genética en
la familia y 3) adolescentes o0 jovenes con antecedentes familiares de
enfermedades con componente hereditario y de aparicion tardia (p. e€j.,
enfermedad de Huntington o cancer de mama) (Welkenhuysen,M., 2001 b). Para
los canceres genéticos hay ya guias con recomendaciones de actuacion

editadas por sociedades de asesoramiento genético (Trepanier, A., et al. 2004).

La necesidad de un asesoramiento genético correcto antes y después de
la realizacion del test genético deriva de la peculiaridad de esta informacion. Si la
comparamos con otros tests biomédicos podemos decir que se diferencia por 1)
su caracter predictivo, 2) la existencia de un lapso entre el diagndstico y el
tratamiento y 3) los problemas psicolégicos, sociales y éticos que el test genético

conlleva (Frontali, M 2000). Si ya se daba esta situacion antes de los ultimos

17



1. Antecedentes y estado actual del asesoramiento genético

avances en el desciframiento del genoma, en el futuro el asesoramiento genético
adquirira mas complejidad y posiblemente precisard de mas pautas o guias de

actuacion para el proceso de informacién (Wang, C. 2004).

Por lo general, el paciente que acude a estos servicios, ademas de una
informacién del riesgo lo mas acertada posible y por otra parte dificil de asimilar,
como es la que proporciona el genetista de laboratorio, precisa una atencion
integral que abarca todo el proceso de asistencia clinica, desde la historia
personal y familiar, la anamnesis, la exploracion, las pruebas complementarias,
etc., hasta el diagnéstico, las opciones de tratamiento y una informacion sobre
el prondstico y la evolucion. Seria deseable asimismo contar con la posibilidad
de asistencia psicolégica previa a la realizacion del test genético, y con el apoyo
posterior que fuera necesario en caso de resultados desfavorables (Aalfs,CM.,
2004).

1.2.1 Evolucién histérica de la terminologia

Se puede sostener que todos los cambios sociales se producen, en
primer lugar, por el lenguaje. Este hecho se constata también en el ambito del
asesoramiento genético. El término “genetic counseling” fue acufado por
Sheldon Reed en su obra “Counseling in Medical Genetics” de 1955 para
reemplazar el término “genetic hygiene” al cual se le achacaban implicaciones
eugenésicas (Resta, R.G.,2003). El asesoramiento genético se ejerce como
profesion desde hace cerca de cuarenta afios. Al principio, los asesores
actuaban como ayudantes de los genetistas clinicos en los ambitos pediatrico y
prenatal. En los dltimos quince afios se ha establecido en los Estados Unidos
como una especialidad reconocida, con la misma categoria que los estudios de

psicologia clinica (Biesecker, BB., 1998).

Actualmente, el cambio ha consistido en sustituir la palabra consejo, muy
arraigada entre los médicos, al menos los de nuestro entorno, por
asesoramiento. Este cambio ha sido impulsado, sin duda, por la sociedad, en
concreto por los pacientes y siempre en el contexto de la relacion médico-
enfermo. Esta relacidn se ha nivelado: el paciente ya no es el menor de edad
gue precisa consejo, sino un agente capaz de decidir. Lo que necesita es toda
la informacidon que se le pueda aportar y sea capaz de comprender; el paciente

guiza pida consejo o prefiera no hacerlo y puede que el médico perciba la
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obligacién moral de darselo, o no, pero solo se trataria de una obligacion moral y

no profesional, lo que para algunos, resulta discutible.

El término se ha ido adecuando a la situacion social y a la practica
asistencial en cada momento. Hoy ya parece admitido que se debe utilizar el
término “asesoramiento” pues representa mejor la esencia de dicho acto médico.
Es cierto que nuestras consultas se siguen llamando “consultas de consejo
genética”, aunque la practica que alli se desarrolla se corresponde mas con el
“asesoramiento”. Sin embargo, la evolucion de los conocimientos en genética es
tan rapida que su aplicacion a la medicina también acusa estos cambios
(Skirton, H. y Eiser,C., 2003). Se est& hablando incluso de emplear otro término
méas amplio como es el de “consulta de genética”. Son precisamente los
colectivos de médicos de primaria y especializada los que reclaman este cambio
(Harris, H.J. 1997).

1.2.2 Definiciones de asesoramiento genético

Hay muchas definiciones de asesoramiento genético, quiza una por cada
tratado de la especialidad (Jorde et al., 2005; Mueller, R.F., Young, I. D., 2001).
Desde 1974 se encuentran definiciones detalladas en cuanto a contenidos y
formas de realizar este acto médico (Fraser, F.C.,1974), asi como revisiones

para actualizar conceptos (Pilnick, A. Dingwall, R., 2001).

En 1975, un comité de la Sociedad Americana de Genética Humana
(ASHG) propuso la siguiente definicion de consejo genético que nos parece muy
completa: “El asesoramiento genético es un proceso de comunicacion que versa
sobre los problemas humanos relacionados con la aparicion o el riesgo de
aparicion de un trastorno genético en una familia. Este proceder consiste en el
intento de ayuda de una o mas personas, debidamente formadas, al sujeto o a la
familia con el fin de 1) entender los hechos médicos, entre otros, el diagnéstico,
la probable evolucién del trastorno y el tratamiento, 2) reconocer de qué manera
contribuye la herencia al trastorno y al riesgo de recidiva para determinados
familiares, 3) conocer las alternativas para afrontar el riesgo de recidiva, 4)
escoger un plan de accién que parezca adecuado en razon del riesgo, los
objetivos familiares y las normas éticas y religiosas y actuar conforme a dicha
decision y 5) adaptarse de la mejor manera posible al trastorno del familiar

afectado, al riesgo de recidiva del trastorno, o a ambos” (Walker, A., 1998).
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La OMS present6 ya en 1984 una definicion de asesoramiento genético:

“el asesoramiento genético se entiende como un servicio de salud, individual o
familiar, dirigido a facilitar las decisiones de la pareja sobre reproduccién,
basadas en la comprensién y el conocimiento del riesgo de aparicién o

recurrencia de una afeccién genética a su descendencia”.

La dltima definicidon proviene del Grupo de Trabajo para la Definicion de
Asesoramiento Genético de la National Society of Genetic Counselors: “el
asesoramiento genético es un proceso de ayuda para que las personas
entiendan y se adapten a las repercusiones médicas, psicolégicas y familiares
de la aportaciéon genética a la enfermedad que abarca a) la interpretacion de los
antecedentes familiares y personales para evaluar la probabilidad de aparicion o
recurrencia de la enfermedad, b) la educacion en materia de herencia, analisis,
tratamiento, prevencién, recursos e investigacion y c) el asesoramiento para la
toma de decisiones con conocimiento de causa y la adaptacion al riesgo o al
trastorno” (Resta, R. et al., 2006).

En general el consejo genético se ha definido como un procedimiento de
formacion, cuyo objetivo es ayudar a las personas afectadas y a las que afrontan
situacion de riesgo a comprender la naturaleza de un trastorno genético, su
mecanismo de transmisién y las opciones de las que se dispone para el
tratamiento y la planificacién familiar. Para esta formacion se requiere a su vez
una preparacion especifica de quienes deba realizarlo y garantias no sélo

técnicas sino también éticas y legales.

1.3 Situacion legal y normativa

Los aspectos éticos, normativos y legales van desarrollandose poco a
poco, pues es dificil adelantarse a los posibles problemas que requieren de la
legislacion o de las normativas. Aln no hay unanimidad entre los paises acerca
de muchas cuestiones cuya repercusion futura ignoramos. Los tests genéticos
han sido objeto de una amplia gama de orientaciones y consejos de rango
nacional e internacional; directivas, recomendaciones, declaraciones, informes y
regulaciones. Las orientaciones internacionales se han constituido de la suma de
los consejos 0 recomendaciones adoptados en muchos paises. En el anexo 3
podemos ver una completa relaciéon sobre la normativa internacional hasta el

momento actual aunque légicamente seguira ampliandose y renovandose.
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A este respecto algunos autores apuntan que seria deseable la
contribucidon de los bioeticistas al desarrollo de las leyes (Fletcher J.C. 1990,
Fletcher, J.C. 1997, Lombardo, P.A., 2004). También son muchos los que
denuncian que las actuales bases poblacionales de datos genéticos precisaran

de un marco juridico consensuado (Cambon-Thomsen, A.,2005).

En el contexto de la genética y su aplicacion clinica a los seres humanos,
el consejo 0 asesoramiento es una parcela importante. A partir de la Declaracion
Universal de Derechos Humanos del 10 de diciembre de 1948 se han ido
produciendo nuevos textos (anexo 3), todos ellos con el objeto de velar por el
respeto de la dignidad humana y la proteccion de los derechos humanos y las
libertades fundamentales.

Destacamos a continuacibn como contemplan el “asesoramiento
genético” algunos de los documentos hasta 2005, cuyos preceptos marcan las
lineas maestras de desarrollo de las legislaciones de la Unién Europea y por

tanto de la normativa espafiola.

1.3.1 Textos internacionales e intergubernamentales
Union Europea

La carta de los derechos fundamentales de la Union Europea de
2000 (2000/C 364/01) en el articulo 21 dice: “Se prohibe toda discriminacion, y
en particular la ejercida por razén de sexo, raza, color, origenes étnicos o
sociales, caracteristicas genéticas, lengua, religion o convicciones, politicas o de
cualquier otro tipo, pertenencia a una minoria nacional, patrimonio, nacimiento,

discapacidad, edad u orientacion sexual.”
UNESCO

“Declaracion de la UNESCO sobre la Raza y los Prejuicios Raciales del
27 de noviembre de 1978". En el articulo 1 se proclama que “todos los seres
humanos pertenecen a la misma especie y tienen el mismo origen. Nacen
iguales en dignidad y derechos y todos forman parte integrante de la

humanidad”.

“Declaracion de la UNESCO sobre las Responsabilidades de las
Generaciones Actuales para con las Generaciones Futuras del 12 de noviembre
de 1997". En su articulo 3 sobre el mantenimiento y perpetuacién de la

humanidad dice: Las generaciones actuales deben esforzarse por el
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mantenimiento y la perpetuacién de la humanidad, respetando debidamente la
dignidad de la persona humana. En consecuencia, no se ha de atentar de
ninguna manera contra la naturaleza ni la forma de vida humana” y en el articulo
6 haciendo referencia al genoma humano y la diversidad biologica dice: “...El
progreso cientifico y tecnolégico no debe perjudicar ni comprometer de ningun

modo la preservacion de la especie humana ni de otras especies”.

“Declaracion Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos
Humanos” aprobada por la Conferencia General de la UNESCO el 11 de
noviembre de 1997. En el articulo 6 se afirma: “Nadie podrd ser objeto de
discriminaciones fundadas en sus caracteristicas genéticas, cuyo objeto o efecto
seria atentar contra sus derechos humanos y libertades fundamentales y el
reconocimiento de su dignidad”. En el articulo 7 se hace referencia a la
confidencialidad de los datos genéticos asociados con una persona identificable.
En el 12 se dice que “toda persona debe tener acceso a los progresos de la
biologia, la genética y la medicina en materia de genoma humano, respetandose
su dignidad y derechos”. En el articulo 13 se hace referencia a las
consecuencias éticas y sociales de las investigaciones sobre el genoma humano
y se impone a los investigadores responsabilidades especiales de rigor,
prudencia, probidad intelectual e integridad, tanto en la realizacion de de sus

investigaciones como en la presentacion y utilizacion de los resultados de estas.

Declaracion Universal de la UNESCO sobre la “Diversidad Cultural”
del 2 de noviembre de 2001. El articulo 4 de los derechos humanos, garantes
de la diversidad cultural, proclama la defensa de la diversidad cultural como

imperativo ético, inseparable del respeto de la dignidad de la persona humana.

Declaracioén Internacional sobre los “Datos Genéticos Humanos”. El
16 de octubre de 2003 en su 322 reunidén en Paris, la Conferencia General de
la UNESCO emiti6 un informe relativo a los Datos Genéticos Humanos cuyo
objeto es velar por el respeto de la dignidad humana y la proteccion de los
derechos humanos y las libertades fundamentales en la recoleccion, el
tratamiento, la utilizacion y la conservacion de los datos genéticos humanos

atendiendo a los imperativos de igualdad, justicia y solidaridad.

En ella se apunta que “los datos genéticos humanos son singulares por
su condicién de datos sensibles, toda vez que pueden indicar predisposiciones

genéticas de los individuos y que esa capacidad predictiva puede ser mayor de
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lo que se supone en el momento de obtenerlos; por ello puede tener para la
familia, comprendida la descendencia, y a veces para todo el grupo,

consecuencias importantes que persistan durante generaciones”.

También subraya la importancia de aplicar las mas rigurosas normas de
confidencialidad y sefiala que los intereses y el bienestar de las personas

deberian primar sobre los derechos e intereses de la sociedad y la investigacion.

En el articulo 2, punto xiv de este documento, se define el asesoramiento
genético “como un procedimiento destinado a explicar las posibles
consecuencias de los resultados de una prueba o un cribado genéticos, sus
ventajas y riesgos, en su caso, para ayudar a una persona a asumir esas
consecuencias a largo plazo”. Es importante sefialar que el asesoramiento
genético deba tener lugar tanto antes como después de una prueba o un cribado
genéticos.

El articulo 10 refiere el derecho a no ser informado cuando los datos se

utilicen para investigacion.

El articulo 11 sobre el asesoramiento genético dice: “Por imperativo ético,
cuando se contemple la realizacion de pruebas genéticas que puedan tener
consecuencias importantes para la salud de una persona, deberia ponerse a

disposicién de ésta, de forma adecuada, asesoramiento genético”.

El asesoramiento genético no deberia ser directivo, sino adaptado a la
cultura de que se trate y al interés superior de la persona interesada. En este
documento se dedica también un espacio al conflicto de la confidencialidad y se
aclara que los datos genéticos de una persona no deberian ser dados a conocer
ni puestos a disposicidn de terceros, en particular empleadores, compafiias de
seguros, establecimientos de ensefianza y familiares de la persona en cuestion,
salvo por una razén importante de interés publico en los restringidos casos

previstos en el derecho internacional.

También se dedica un articulo especial, el 19, al aprovechamiento

compartido de beneficios obtenidos de estos conocimientos.

Por dltimo, en el articulo 24, se hace alusion a la necesidad de la
educacion, formacion e informacion relativas a la ética y para ello se insta a los
Estados a fomentar la educacion y formacion relativas a la ética en todos los

niveles, en particular el de los investigadores y miembros de comités de ética o
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el del publico en general. A este respecto la formulacion mas importante se hace
en el articulo 6 de la “Declaracién Universal sobre el Genoma Humano y los

Derechos Humanos”.

Respecto a la autonomia personal, que procede del derecho internacional
relativo a los derechos humanos y que esta relacionada con la dignidad de la
persona, no se puede instrumentalizar ni tratar a las personas como simples
medios para un fin concreto. Las personas deben poder decidir de forma
auténoma todos los aspectos relativos a sus propias vidas, en la medida en que
las decisiones no vayan legitimamente en detrimento ajeno. Este punto, que
también trata el documento de la UNESCO antes citado, cobra especial
importancia en el &mbito de la genética, pues cualquier dato genético puede
implicar a terceras personas, ya sean familiares mas o menos directos como
descendientes. En esta declaracion se clarifica muy acertadamente que la
salvaguarda de la autonomia supone no sélo una actitud respetuosa, sino
también formas de obrar diferentes. Segun esta interpretacién, la autonomia no
es sencillamente un derecho conferido, sino que entrafia una dimension de
responsabilidad para con el prgjimo. La autonomia se identifica, pues, con actos
conformes a principios voluntariamente aceptados, mas no exime a la persona
de asumir la responsabilidad de sus actos. Segun hemos dicho, la autonomia y
la responsabilidad constituyen la base de las decisiones tomadas, lo que se
expresa por el consentimiento con conocimiento de causa como elemento
fundamental de la bioética contemporanea. Respecto a la toma de decisién
relativa a diagnoésticos y tratamientos médicos, es unanime la opinion de que la
persona interesada debe recibir las informaciones apropiadas sobre la decisién a
tomar. En algunos documentos internacionales y juridicos se especifica que la
persona debe recibir informaciones pertinentes, coherentes y sobre todo,
adaptadas a su caso, para que pueda tomar una decisibn o0 aceptar un
tratamiento asi como comprender y asumir el diagndstico. A este respecto, en el
punto 70 del citado documento se indica que algunos adelantos cientificos
recientes, como los examenes genéticos para el diagndstico de enfermedades
de aparicion tardia, han suscitado preocupacién sobre el derecho a no ser
informado. En el parrafo C del articulo 5 de la Declaracion Universal sobre el
Genoma Humano se reconoce este derecho: “se debe respetar el derecho de
toda persona a decidir que se la informe o no de los resultados de un examen

genético y de sus consecuencias”. También en el articulo 10 de la Declaracion
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Internacional sobre los Datos Genéticos Humanos se habla del derecho a decidir

ser 0 no informado de los resultados de la investigacion.

Declaraciéon Universal sobre Bioética y Derechos Humanos. La
recientemente aprobada Declaracion Universal sobre Bioética y Derechos
Humanos de la UNESCO, de octubre de 2005 (SHS/EST/05/CONF.204/3), trata
las cuestiones éticas relacionadas con la medicina, las ciencias de la vida y las
tecnologias afines aplicadas a los seres humanos, teniendo en cuenta sus
dimensiones sociales, juridicas y ambientales. Esta Declaracién pretende ofrecer
un marco regulador a las practicas que traspasan las fronteras nacionales en
proyectos de investigacion biomédica, donde se produce la importacion y
exportacion de embriones y células madre embrionarias, asi como en la
circulacion transfronteriza de tejidos, muestras de ADN y datos genéticos.
También hace referencia a la no discriminacién y no estigmatizacion ilicita,
injusta o injustificada de personas por motivos de sexo, edad, origen étnico,
discapacidad o cualquier estado fisico, mental o social, las enfermedades o las
caracteristicas genéticas y otros criterios del mismo tipo. El texto también alude
al principio de autonomia: “Toda decision o practica deberd respetar la
autonomia de la persona en lo que se refiere a la facultad de adoptar decisiones
y asumir la responsabilidad de éstas, respetando al mismo tiempo la autonomia
de los demas”. Para la adopcion de decisiones, recomienda la reflexion ética en
los procesos de evolucion cientifica y tecnolégica, concretamente: “examinarse
individualmente, teniendo en cuenta la situacion de las personas, grupos y
comunidades interesados”. En lo referente a la honestidad e integridad en la
adopcion de decisiones, deja muy claro que procede declarar cualquier conflicto
de intereses y la necesidad de compartir esa decisibn con las personas
interesadas, la comunidad cientifica y organismos pertinentes, asi como con la

sociedad civil.
COMISION EUROPEA

Comision Europea. “EUR 2110-25 Recomendaciones sobre las
repercusiones éticas, juridicas y sociales de los tests genéticos”. En este
documento, publicado en el 2004, se abordan los temas mas novedosos hasta la
fecha relacionados con la aplicacion humana de los avances en genética. Divide
las veinticinco recomendaciones en tres capitulos, uno centrado en el marco
general donde creemos conveniente destacar la distincion que se establece

entre los tests genéticos germinales y somaticos asi como sefalar el
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“excepcionalismo genético”. También reviste interés el punto 4 de este apartado
dedicado a la importancia de la formaciéon y educacion de la comunidad. El
segundo capitulo lo dedica a la realizacion de tests genéticos en los sistemas
sanitarios y, en concreto, en el punto 9 se aborda el tema relacionado con el
asesoramiento genético. En este caso, se deja bien clara la necesidad de un
adecuado asesoramiento cada vez que se solicite este tipo de pruebas.

Asimismo hace hincapié en la formacion especifica de los profesionales, sobre

todo cuando el valor pronostico sea grande para trastornos graves; también

apunta que el asesor no debe dirigir al paciente sino ayudarle a enfrentar y

entender la enfermedad. Sefala que el principal objetivo del asesoramiento no

es reducir la incidencia de las enfermedades genéticas, aclaracion ésta de suma

importancia, dada la tendencia del médico a “eliminar la enfermedad” mas que a

ayudar a afrontarla. La recomendacion 9 resume las directrices fundamentales:

o Dentro de la asistencia sanitaria, los tests genéticos deben ir acompafiados
de informacion fundamental y, en caso necesario, de una oferta de consejo
médico y asesoramiento individualizado (cuando se trate de tests genéticos
de gran valor para el pronéstico de trastornos graves, la oferta de
asesoramiento especifico debera ser obligatoria y se animara a los pacientes
a que hagan uso de ella).

e Se deben organizar a nivel europeo programas educativos especificos sobre
asesoramiento e intercambio de experiencias en este ambito.

e Se deben establecer cualificaciones especificas y normas de -calidad
obligatorias para quienes intervengan en el asesoramiento genético
especifico, sean o no médicos.

e Se deben aportar los medios econémicos adecuados para dicha formacion,
asi como la acreditacién correspondiente.

e Conviene que los grupos de profesionales médicos pertinentes elaboren
unas normas europeas generales relativas a los principios fundamentales del
asesoramiento genético, teniendo debidamente en cuenta la opinion de los

pacientes.

PARLAMENTO EUROPEO

El Informe del Parlamento Europeo de 8 de noviembre de 2001 sobre
las repercusiones éticas, juridicas, econdmicas y sociales de la genética

humana (A5-0391/2001) declara necesario consagrar esfuerzos al desarrollo de
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los conocimientos de los ciudadanos sobre cuestiones genéticas por los avances
de los ultimos afios. Se hace eco de que el debate social no debe surgir con
retraso respecto a la evolucién cientifica en curso. Con el fin de permitir el
desarrollo de las orientaciones éticas existentes en Europa, considera necesario
reafirmar los principios éticos fundamentales que sirven de base para una
valoracion general del desarrollo y de la utilizacion de la genética humana y para
la normativa juridica necesaria en la materia. En este informe del Parlamento
Europeo, los parametros analizados son comunes a los aceptados por otros
organismos intergubernamentales, como la UNESCO, la OMS, el Consejo de
Europa y la Union Europea, en su “Carta de los Derechos Fundamentales de la
Uniébn Europea”. En general, todas estas declaraciones comparten un
compromiso absoluto con los principios de la dignidad humana, la autonomia de
la persona, el consentimiento con conocimiento de causa y la confidencialidad
en la aplicacion de la genética humana a la practica médica. Los parametros

analizados en este informe son los siguientes:

-Inviolabilidad de la dignidad humana

-Libertad de investigacion

-Proteccién de la salud puablica

-No discriminacion sobre la base de las caracteristicas genéticas

-Proteccién de los datos personales

-Intervenciones sobre el genoma humano

-Prohibicion de que el cuerpo humano o partes del mismo se conviertan en
objeto de lucro

-Proteccion intelectual y la patentabilidad

RR\453921 ES .do. PG 53/53 PE 300.127

CONSEJO DE EUROPA

Convenio relativo a los derechos humanos y la biomedicina del
Consejo de Europa, hecho en Oviedo el 4 de abril de 1997 y ratificado por
Espafna el 20 de octubre de 1999, vigente desde el 1 de enero de 2000. En el
capitulo 4 se hace referencia a los deberes relacionados con el conocimiento del
genoma humano, la no discriminacién, los andlisis predictivos, las intervenciones

sobre el genoma vy la seleccion de sexo. En el articulo 12 de este capitulo se
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comenta la obtencién de pruebas genéticas y como éstas deben ir precedidas

siempre de un asesoramiento genético.
OMS
OMS Consejo Ejecutivo (EB116/3) de 21 de abril de 2005

El Consejo Ejecutivo de la OMS ha emitido recientemente un informe
sobre el control de las enfermedades genéticas. Este documento informa de los
tratamientos y prevencion de las enfermedades genéticas y respalda los
programas de cribado mediante educacion al publico para que puedan tomar
decisiones informadas. Hace alusion a los servicios genéticos en la atencion
primaria y los aspectos éticos, juridicos y sociales asociados al control de las
enfermedades genéticas. Recomienda la colaboracion internacional para aplicar

métodos genéticos de control de enfermedades en los distintos paises.

Asimismo, sefiala que la prestacion de servicios de genética deberia
estar integrada a todos los niveles de la atencion sanitaria, para aprovechar
plenamente los recursos existentes y maximizar la eficiencia. Propugna que el
nivel de atencién primaria deberia ser la base de todas las intervenciones de

salud en materia de genética.

Define el “diagndstico prenatal” como “la deteccion de cualquier defecto
congénito del feto, es decir, cualquier anomalia en el desarrollo morfol4gico,
estructural, funcional o molecular, presente al nacer (aunque pueda manifestarse
mas tarde), externa o interna, familiar o esporadica, hereditaria 0 no y Unica o

multiple”.

1.3.2 Legislacion espafola

En nuestro pais, las leyes y normas se han ido adecuando a los cambios
sustanciales acaecidos en cuestiones sanitarias tanto técnicas como sociales.
En nuestra Constitucién de 1978 se reconoce que el “secreto profesional”
(articulo 24) debe ser regulado por ley; hasta el momento, sin embargo, este
desarrollo ha sido muy irregular por haberse llevado a cabo desde niveles y
perspectivas distintos. Esto supone que el médico debe acudir a normas
dispersas y algunas de ellas aparentemente contradictorias, como la ley de
Enjuiciamiento Criminal, que obliga al médico a poner en conocimiento del juez
hechos presuntamente delictivos frente a las obligaciones de secreto que se

recogen en la legislacién sanitaria. En el articulo 43 de la Constitucion se
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reconoce el derecho a la proteccion de la salud y en la Ley General de la

Seguridad Social se incluye la asistencia sanitaria dentro de la accion protectora.

Real Decreto N° 2176 de 25 de agosto de 1978 sobre el Plan Nacional
para la Prevencion de la Subnormalidad del Ministerio de Sanidad y Seguridad
Social (BOE 16 sep.1978 n°® 222, serie n°® 23787, pp. 21696-21697).

Orden de 30 abril de 1980 para la provision de establecimientos y

laboratorios encargados del consejo genético.

Ley General de Sanidad de 1986, donde se definen los derechos y
deberes de los ciudadanos y poderes publicos en el ambito sanitario. En el
articulo 10 se especifica que “los usuarios del sistema sanitario publico tienen
derecho al respeto de su personalidad, dignidad humana e intimidad y a la
confidencialidad de toda informacién relacionada con su proceso y con su
estancia en las instituciones sanitarias publicas y privadas que colaboren con el
sistema sanitario publico”. En el articulo 61 se lee: “debe quedar plenamente
garantizado el derecho del enfermo a su intimidad personal y familiar y el deber
de guardar el secreto por quien, en virtud de sus competencias, tenga acceso a

la historia clinica”.

Ley 42/1988 de 28 de diciembre sobre Donacion y utilizacién de
embriones y fetos humanos o de sus células, tejidos y 6rganos donde se
incluye en el articulo 8 las medidas permitidas para el uso de material

genético humano.

Ley 14/2006, de 26 de mayo, sobre técnicas de reproduccién humana
asistida. En esta nueva ley que sustituye a la Ley 45/2003 de 21 de noviembre,
se indica en el articulo 1. ¢) la regulacion de los supuestos y requisitos de
utilizacion de gametos y preembriones humanos crioconservados. En el capitulo
IV se recoge la normativa referente a la investigacibn con gametos y

preembriones humanos

Ley 10/95, de 23 de noviembre, del Cédigo Penal. El titulo 5 referente
a la manipulacién genética dice: “Seran castigados con la pena de prision de dos
a seis afios e inhabilitacién especial para empleo o cargo publico, profesién u
oficio de siete a diez afios los que, con finalidad distinta a la eliminacion o
disminucion de taras o enfermedades graves, manipulen genes humanos de

manera que se altere su genotipo”.
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Ley 16/2003 de 28 de mayo de “Cohesién y calidad del Sistema
Nacional de Salud” donde en exposicion de motivos se lee “se establecen las
acciones de coordinacion y cooperacion de las Administraciones publicas
sanitarias como medio para asegurar a los ciudadanos el derecho a la proteccién
de la salud, con el objetivo comin de garantizar la equidad, la calidad y la
participacién social en el Sistema Nacional de Salud”. Esta es una cuestion
importante para el tema que estudiamos, puesto que la gran especializacién que
requiere esta disciplina, la genética, y los medios tecnolégicos que precisa
impiden un acceso igualitario en todo el territorio nacional. Esta Ley se hace eco
de esta problematica y en su articulo 24 sefiala las garantias de movilidad en el
territorio nacional para que todos los usuarios accedan a aquellos servicios que
se consideren de referencia, de conformidad con el articulo 28 de la misma ley:
“se acordara la designacion de servicios de referencia para la atencion a
aguellas patologias que precisen para su atencion una concentracion de los
recursos diagnaosticos y terapéuticos a fin de garantizar la calidad, la seguridad y

la eficiencia asistenciales”.

El articulo 19 de nuestro Estatuto Marco del personal estatutario de
los servicios de salud, de 23 de mayo de 2003, establece, entre otros
deberes, el de ejercer la profesiébn con observancia de los principios técnicos,

cientificos, éticos y deontoldgico.

Por altimo, se encuentra la Ley basica 41/2002, de 14 de noviembre de
autonomia del paciente, basada en el reconocimiento de los derechos de los
pacientes como eje basico de las relaciones clinico-asistenciales. En el articulo 5
del capitulo Il hace referencia al derecho a la informacion asistencial por parte
del paciente como titular de la misma. En este punto dice que también seran
informadas las personas vinculadas a él, por razones familiares o de hecho, “en
la medida que el paciente lo permita de manera expresa o tacita’. Cada
Comunidad Auténoma posteriormente ha ido promulgando sus leyes
autonomicas sobre este tema; en concreto, la Comunidad Extremefia ha
aprobado recientemente la suya. Sobre el tema que tratamos, en el articulo 11
se especifica la confidencialidad de los datos genéticos y se sefiala cdmo los
poderes publicos velaran por el respeto a la confidencialidad de la informacion
referida al patrimonio genético y por qué dicha informacion no sera utilizada para

ningun tipo de discriminacion individual o colectiva.
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Los coédigos deontoldégicos de la Organizacién Médica Colegial
destacan el derecho del paciente a recibir informacién comprensible sobre su
enfermedad y sobre el tratamiento y diagnéstico propuesto, y a dar su
consentimiento. El de la OMC en concreto dice asi. “Los pacientes tienen
derecho a recibir informacion sobre su enfermedad y el médico debe esforzarse

en darsela con delicadeza y de manera que pueda entenderla”.

Emali, A. (2001), de la Céatedra de Derecho y Genoma (Deusto), analiza
algunas de las responsabilidades que pueden surgir a lo largo de las distintas
etapas del proceso de asesoramiento genético. Las mas frecuentes son las
derivadas de la omision de ofrecer la posibilidad de este servicio al paciente y la
negligencia en la toma de muestras, dada la necesidad de pruebas invasivas,
por ejemplo en casos de diagnéstico prenatal. Ante estas nuevas formas de
agresion, nuestro Codigo Penal de 1995 introduce por primera vez el delito de
lesiones al feto en los articulos 157 y 158. La negligencia en la valoracion e
interpretacion de los resultados, proporcionando un diagnostico errbneo también
puede ser causa de litigios, asi como el incumplimiento del deber de informar o
la transmisién incorrecta de esta informacion. La revelacion de datos genéticos a
terceras personas sin el consentimiento del paciente es otro motivo de
responsabilidad penal de acuerdo con el titulo X, capitulo primero relativo al

descubrimiento y revelacion de secretos.

Este es el marco normativo, ético y de derechos humanos, en el que se
sitla el estudio que hemos realizado, cuyo objeto final es la resolucién de los
conflictos éticos que puedan surgir entre los derechos que garantizan las leyes
para satisfacer los derechos e intereses legitimos de las personas y los avances
tecnoldgicos en el ambito de la medicina clinica, todo ello dentro de un marco de

garantias procedimentales.

1.4  Principales dilemas éticos relacionados con el consejo o
asesoramiento genético
La filosofia moral y ética aporta un segundo nivel reflexivo acerca de los
juicios ya existentes, prescripciones religiosas, codigos y acciones morales. Este
tipo de disciplina no se ocupa del contenido de las prescripciones morales, sino
que intenta dar razon de dichas prescripciones. Antes de realizar este estudio
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nos hacemos algunas preguntas sobre los aspectos que queremos estudiar. Nos
podemos preguntar: ¢es la ética un saber riguroso a diferencia de la opinion?,

¢es justificable que exista un saber especifico acerca de la moralidad?

Cabe resefar dos aspectos respecto a la fundamentacion de la ética, uno
gue trata de dilucidar si la ética es un saber basado en fundamentos seguros
frente a la mera opinién, y otro que se establece en torno a la autonomia de la
ética, es decir, si tiene autonomia propia o es una prolongacion de la ontologia,
de la psicologia, de la teologia, de la sociologia o de la antropologia. (Cortina, A
1986).

El legado cultural y moral que todos hemos recibido es un patrimonio
ontico, mental y emotivo, con un significado y un valor para el futuro de la
humanidad y la supervivencia de la especie y de la vida sobre la tierra. Para bien
0 para mal puede dar lugar a una pluralidad de opciones sobre todo en temas
novedosos, en los que las decisiones se toman desde la incertidumbre o con
doble efecto. Hoy en dia, en muchas situaciones clinicas siguen las tensiones y
en la mayor parte de los casos las soluciones son decididas por ley, como afirma
Callahan: *“usada inevitablemente para llenar el consiguiente vacio moral”
(Callahan, D. 1980 ), (Freund, C.L. et al. 2004). O, como dice F. Laporta, estas
tensiones se pueden situar entre los intentos de escision mas o menos radical y
aguellos acercamientos que, sin confundir ambas esferas, oscilan, a su vez,

entre el propésito de “legalizar la moral” o, a la inversa, “moralizar el derecho”.

Por otra parte, como apunta D"Agostino (2003), estamos asistiendo a la
crisis de la idea de persona, cuestién que aparece cada vez con mas frecuencia
en los debates bioéticos (Macklin, R. 2003). La crisis del paternalismo médico ha
situado en primer plano la autonomia decisoria del paciente, no sé6lo desde la
perspectiva ética sino también juridica. El concepto de persona ha adquirido
significados distintos en los debates bioéticos. Hemos llegado a dudar, como
dice D"Agostino, de que la vida humana posea siempre caracter de persona.
Cuando nos preguntamos por qué el ser humano debe ser defendido, la
respuesta hoy dia tiene un carécter kantiano: “el hombre es persona y por
consiguiente tiene dignidad” y tiene dignidad porque tiene autogogierno, lo cual
representa un valor intrinseco. Pero si definimos persona como todo sujeto que
posea dignidad podemos caer en un circulo vicioso. Habria que definir pues de
forma unanime la relaciébn entre vida humana, fecundacién, desarrollo

embrionario y persona. Por otra parte, para algunos, la exigencia de dar un
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fundamento sélido a la identidad personal es cada vez menos relevante. El
debate en bioética también contempla el concepto de “dignidad” (dignitas en
latin). Antiguamente tenia dignidad o “dignidades” aquel que poseia algin poder,
no todos los seres humano eran susceptibles de “dignitas”. El término sigue vivo
en nuestra lengua: los “dignatarios” ostentan algun tipo de poder. Hoy en dia,
desde la promulgacion de los derechos humanaos, este concepto se aplica a todo

ser humano por el hecho de serlo.

Estos planteamientos en crisis y sin consenso actual repercutiran, sin

duda, en las aplicaciones de los nuevos conocimientos genéticos al ser humano.

A consecuencia del disenso planteado anteriormente, la bioética,
orientada a la salud y al interés general, segun algunos juristas, no tiene apoyo
juridico para controlar al poder legislativo. Si se ampara en la dignidad, creara el
conflicto con quienes no son partidarios de sus propuestas.

Centrandonos en el tema genético podemos pensar que histoéricamente
ya los griegos construyeron toda una filosofia de la realidad natural, que
conducia al determinismo. El concepto de epigenética (rama de la biologia que
estudia las interacciones causales entre los genes y sus productos que dan lugar
al fenotipo) ya se encontraba en Aristételes (384-322 AC): él creia en el
desarrollo de la forma organica del individuo a partir de la materia amorfa. Esta
controvertida creencia fue el principal argumento en contra de la hipétesis que
sostenia que nos desarrollamos a partir de cuerpos mindsculos completamente
formados. Incluso hoy no existe alun consenso acerca de hasta qué punto

estamos preprogramados o modelados por el ambiente.

Antes se pensaba que las cosas ocurrian por necesidad y se definia la
naturaleza como un conjunto de sustancias que se relacionan de forma causal.
Hoy, esta idea resulta insatisfactoria para algunos. Con el desarrollo de la
ciencia, la perspectiva fisica concluye que la naturaleza estéa regida por las leyes
del azar y que asi es como surgen los seres vivos. La existencia del azar hace
que ya no tengamos una finalidad (teleologia) pero si una evolucion planeada
por los genes que carecen de autonomia sustancial, son propiedades o
accidentes de algo o alguien (la sustancia). Eticamente, azar genético; como
dice F. Sabater (El Pais, 16.02.1997), puede llegar un dia en que se convierta en
una reivindicacién, como el primero de los derechos humanos, pues es algo que

nadie controla y lo Unico que nos hace iguales a los seres humanos. Ya Rawls
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hablaba de “la loteria genética o bioldgica”, es pues este azar el Unico que

pondria a los seres humanos en un plano de igualdad.

Si analizamos el genoma desde un punto de vista filoséfico clasico, el
genotipo seria la esencia del cuerpo. Segun Diego Gracia, en la mentalidad
genética clasica, el genoma es lo activo de los seres vivientes y el fenoma lo
pasivo. El genoma seria la raiz y el fundamento del concepto de especie. El
genoma de todos los individuos es substancial pero ademas, el genoma
especifico es esencial. La esencia del hombre estd constituida por sus
propiedades especificas. Cuando se considera el genoma el sistema esencial
del ser vivo, se dota al fenoma de caracter consecutivo (consecuencia de la
informacion de los genes se transcribe el fenoma). Asi se crey6 hasta 1960, en
que empez6 a pensarse que el genoma es so6lo subsistema y el fenoma no es
consecutivo sino constitutivo. Esto se explica por el modelo del operdon de Jacob
y Monod los cuales en 1961 demuestran la existencia de genes estructurales y
genes reguladores . Para que tenga lugar la transcripcion debe haber una unidad
de transcripcion, hoy se reserva el término operén a la unidad de transcripcion

de los procariotas (p. €j., Eschericia coli) (Luque,J.).

Segun Lacadena, tenemos que acostumbrarnos a ver el genoma desde
el fenoma y no al revés. Esto puede cambiar la perspectiva determinista que se
atribuye al genoma: librar al individuo de la determinaciéon de sus genes puede

suponer un cambio substancial para enfocar sus actos.

En realidad, las cuestiones éticas, legales y sociales en relacién con la
genética se empezaron a plantear con el conocimiento de un sélo gen asociado
a la aparicién de una enfermedad; por ejemplo, desde que en 1984 se identificd
y se localizé en el cromosoma nuamero cuatro la ubicacion del gen de la
enfermedad de Huntington, se afrontaron los primeros problemas de este tipo
(Witmer, J.M., et al., 1986)

Una de la formas clasicas de prevenir las enfermedades genéticas es la
deteccion de embarazos de riesgo y la realizacion de diagnosticos prenatales. La
opcién preventiva segun los protocolos de clinica asistencial suele ser la
proposicion de la interrupcién voluntaria del embarazo, conflictiva muchas veces
por razones religiosas o culturales, tanto para el profesional como para la
paciente o su pareja. Sin embargo la ciencia aporta nuevas soluciones y muchos

contemplan el diagndstico preimplantatorio como una medida mas idonea, con
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la consiguiente seleccion embrionaria en el contexto de la fecundacion in vitro
como alternativa a la interrupcibn de un embarzo ya producido
(Flinter,F.A.,2001), pero entonces surgen nuevos conflictos asociados a esta
técnica. Los diagnosticos prenatales estan avanzando en cuanto al nimero y la
gravedad de enfermedades y anomalias que se pueden diagnosticar antes del
nacimiento, lo que sin duda repercutira en los proyectos vitales y familiares de la
sociedad. (White KR 2004).

La Sociedad Espafola de Obstetricia y Ginecologia (SEGO) pide que se
realice en el primer trimestre de embarazo (9-11 semanas de gestacion) una
prueba combinada de cribado prenatal que mide dos parametros bioquimicos y
detecta el 90% de alteraciones cromosomicas en el feto. También promueve una
politica y actuaciones uniformes respecto al diagndstico prenatal de las
malformaciones en todas las comunidades auténomas. El objeto es que las
actitudes diagnésticas y propuestas terapéuticas que sean susceptibles de
intervenciones prenatales sobre el feto, se puedan elaborar lo mas precozmente

posible.

Las opiniones y las convicciones de los individuos (pacientes,
profesionales, ciudadanos) y de los grupos sociales se encuentran muy divididas
en estas circunstancias, tanto en la teoria como en la necesidad de afrontar la
toma de decisiones. Algunos autores apuntan que el incremento e interés por los
diagnésticos prenatales recuerdan las teorias eugenésicas (R.M.Gonzalez
Salvat 2002), (Holm, S., y Harris,J., 2004). Por ello, como apuntamos antes,
otros son mas partidarios de la manipulacién genética del embrién o de los
gametos, sustituyendo los genes defectuosos; hay incluso guias para que la
modificacion germinal sea éticamente aceptable y permisible legalmente
(Adams, 2004). Esta sustitucion, que es lo que constituye la terapia génica, si se
realiza en células sométicas, no plantea,en principio, problemas éticos. El
problema ético surge si se manipulan las células germinales para sustituir los
genes patoldgicos o defectuosos por otros normales, como podria ser la solucién
en el caso de la mutacion de la fibrosis quistica, la enfermedad de Huntington o
la anemia falciforme entre otras. Si este tratamiento resultara inocuo y eficaz
¢aceptaria la sociedad esta intervencion terapéutica, que por otra parte afectaria

a la identidad genética de las personas?

Entre la manipulacion genética curativa y de mejora es dificil trazar una

frontera clara, como entre enfermedad y defecto o disturbio. Ademas, la
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definicién de lo que es un defecto depende mucho de las convenciones sociales,
gue pueden representar la base de un juicio moral en sentido propio. Segun
algunos autores, querer obtener una descendencia mejor no es en si mismo
inmoral, lo importante son los fines de la manipulacién genética. Los argumentos
para defender estas tesis pueden ser consecuencialistas, metafisicos,

deontolégicos, liberales, individualistas, utilitaristas (Agazzi E. ).

El uso de la genética con fines no médicos, como la seleccién del sexo
del bebé mediante diagndstico prenatal con la idea de interrumpir un embarazo
del sexo no deseado es contrario a la ética profesional y hay practicamente
unanimidad al respecto. Sin embargo, es cierto que cada vez hay alteraciones o
condicionantes fisicos que, sin constituir propiamente enfermedad, si son
susceptibles de incluirse en lo que se ha dado en llamar “medicina mejorativa”.
Un ejemplo lo tenemos en la “talla baja familiar”. Esta situacion, cuando no llega
a configurar un enanismo, en absoluto constituye una enfermedad o estado
patoldgico; sin embargo, la literatura al respecto apunta las desventajas
psicosociales, incluso laborales, de las personas que no alcanzan una talla
determinada (que, por otra parte, esta en aumento en occidente). Por eso, hoy
se justifiqgua la indicacion para el tratamiento con hormona del crecimiento de
nifios sin un déficit claro de dicha hormona. En un futuro, por extension del
argumento (pendiente resbaladiza), estos datos genéticos (talla baja por
ejemplo) serian susceptibles de promover médicamente una seleccion

embrionaria o una manipulacién genética de dudosa justificacién ética.

Hoy, las consideraciones éticas en el campo de la genética y del
asesoramiento vienen determinadas en gran parte por el diagndstico tanto
sintomatico como presintomatico, prenatal y postnatal; sin embargo, en el futuro
se prevé que los dilemas éticos se producirdn a gran escala, sobre todo como
consecuencia del diagndstico de la “susceptibilidad a enfermar”, encuadrada ya
en la llamada “medicina predictiva’. Actualmente, como hemos comentado
antes, ya se pueden diagnosticar algunas enfermedades, como la poliposis
familiar, la corea de Huntington o la poliquistosis renal dominante decenios antes
de que aparezcan los sintomas, pero, en un futuro no muy lejano, se
diagnosticaran muchas mas. ¢, Cual puede ser la repercusion de tal diagnostico
en el desarrollo psicolégico de los individuos, en sus relaciones interpersonales o
familiares, en sus oportunidades profesionales, en la suscripciébn de seguros,

etc.?
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Los estudios de “predisposicion genética” a ciertas enfermedades no
catalogadas como genéticas, sino hereditarias, encabezardn en un futuro la lista

de situaciones problematicas desde el punto de vista ético, legal y social.

La autonomia, qué duda cabe, tiene un papel relevante en las situaciones
relacionadas con los estudios de predisposicion genética, puesto que un
individuo, bien informado y con capacidad para tomar decisiones y aceptar sus
consecuencias, puede plantear exigencias a los servicios de salud o a la
medicina privada y decidir si quiere o no someterse y conocer los resultados de
un estudio genético. De este principio deriva, como es conocido, un
procedimiento practico que es el consentimiento informado. Segun algunos
autores la informacion que la genética aporta contribuir4 a la toma racional de
decisiones en salud por parte de los individuos (Harris, J. 2001); segun otros, la
informacion sera tan incierta e implicard efectos a tan largo plazo que puede

plantear aln mas interrogantes a la hora de tomar decisiones.

No cabe duda ya hoy de que el test genético sera una mas de las
pruebas complementarias de una historia clinica con el riesgo de que no reciba
las garantias y medidas de proteccion que este tipo de examenes requiere,
como es el correcto asesoramiento genético para que la obtencion de un
consentimiento informado resulte valido. La informacién adecuada previamente
ofrecida al paciente es esencial para que la decision por la que opte el paciente
sea totalmente voluntaria, sin presiones ni coacciones. Si bien es cierto que la
obligada informacién para la obtencion del consentimiento debe ser objetiva y
nunca sesgada ni dirigida, como es hoy dia aceptado que sea el asesoramiento
genético, en muchas ocasiones el paciente no comprende del todo, o no es
capaz de detectar, el alcance de dicha informacion y solicita que se le diga lo
gue debe hacer. En estos casos, el papel del asesor en genética o del médico,
gue tenga la responsabilidad de informar a dicho paciente o familia, cambia
radicalmente y pasa de lo puramente técnico a una implicacion en el entorno
emocional del enfermo, sus valores, sus proyectos de vida, sus
responsabilidades etc. Y, aunque al paciente se le diga siempre que ha de ser él
quien tome la decision y quien asuma las consecuencias, no cabe duda de que

la forma en que se enfoque esa informacion influira en su decision.

Dentro del tema de la informacion al paciente, procede decir que en
ocasiones se obtienen datos no previstos, distintos a la informacion que se

buscaba en primera instancia; entonces se plantea el dilema de si se debe
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retener parte de esa informacién o plantear una nueva situacion de enfoque
diagnéstico. Ademas, quiza el paciente no quiera saber el resultado o0 no desee

gue trascienda a la familia y a su medio sociolaboral.

Es una realidad que la sociedad exige una informacion cada vez mas
exhaustiva para tomar decisiones informadas con respecto a la reproduccién y a
la propia salud, tanto presente como futura; y que existe un acuerdo de principio
en que, hay obligacién de proporcionarsela. Segin apunta la “Propuesta de
Protocolo Etico Modelo para la Recoleccién de Muestras de ADN” emitida por el
Comité Norteamericano del Proyecto Diversidad del Genoma Humano (Greeley,
H. T., 1997), los investigadores tienen la obligacion de informar a las
comunidades que muestrean y con las que trabajan y concluye que: “aprovechar
esta oportunidad puede constituir un imperativo ético”, lo que implicaria un

marco de obligacion deontolégica y juridica.

Otra cuestion que suscita frecuentes situaciones confllictivas desde el
punto de vista ético son los grandes protocolos de investigacion impulsados por
gobiernos u otras entidades. Se ha denunciado que estas politicas pueden
conducir a que el individuo vea mermada en gran medida su intimidad. Hay
antecedentes de programas gubernamentales conducentes a erradicar ciertas
enfermedades genéticas de la poblacion; por ejemplo, en Chipre, donde la
talasemia era un problema de salud publica, se ha propuesto hacer el andlisis
antes del matrimonio. No se impedia que este tuviera lugar si los dos
contrayentes eran portadores pero se les informaba de que podrian acceder al
diagnéstico fetal y a la posibilidad de interrupcién del embarazo. Diez afos
después de la aplicacion de este programa disminuyeron considerablemente los
nacimientos de nifios con talasemia. En este pais, asi como en Grecia e ltalia, el
cribado de talasemia ha hecho que la mayoria de las parejas use estos servicios
y ya hay cifras demostrativas de la disminucion de esta enfermedad, (OMS
2005).

Otro ejemplo es la fibrosis quistica del pancreas, una enfermedad con
herencia recesiva. En 1983 se localizé el gen relacionado en el cromosoma
ndmero siete. El mal afecta principalmente a individuos de raza blanca, sobre
todo del norte de Europa. Se estima que una de cada veinticinco personas de
ese origen es portadora sana de una copia del gen. Las empresas que
comercializaban los elementos usados para esos diagnosticos lograron

convencer a la comunidad cientifica y a la sociedad de que era necesario ofrecer

38



1. Antecedentes y estado actual del asesoramiento genético

a todo el mundo la prueba para detectar la enfermedad fibroquistica del
pancreas y en algunos paises se instituyé un programa nacional de pruebas, por
supuesto no obligatorias, para toda la poblacion. El objetivo seria informar a las
parejas de portadores del alto riesgo de tener hijos con la enfermedad. Las
parejas usarian este dato para tomar decisiones reproductivas informadas. Este
programa no lleg6 a implantarse por problemas técnicos, ya que se encontraron
mas de cuatrocientas mutaciones diferentes del gen, por lo que no era posible
identificar a todos los portadores y se optd por suspender el programa. El
argumento era que, si no se puede identificar a todos los portadores, seria una
aberracion generar ansiedad y preocupacion en gente que nunca habia oido
hablar de dicha enfermedad. A pesar de todo, en la sociedad contemporanea
estos programas son viables siempre que se basen en una participacion

voluntaria y se valgan de la educacion y el asesoramiento.

El National Human Genome Research Institute ha realizado un estudio de

las perspectivas historicas de los programas de cribado realizados en Estados

Unidos desde los afios setenta, en concreto, de tres de ellos, el de la anemia
drepanocitica en la poblacion afroamericana, el de la enfermedad de Tay-Sachs
en judios asquenazies y los cribados de sindrome de Down y defectos del tubo
neural. En el caso de la anemia drepranocitica, la ley obligaba a las parejas
étnicas con riesgo a realizarse el test para obtener el certificado de matrimonio,
no a los caucasicos, indios u orientales. Se olvidé que también otras etnias
podian padecer la enfermdad (como las poblaciones de origen mediterraneo);
esta omision fue denunciada por John Fletcher como “ofuscacién racial”. En este
caso de la anemia drepanocitica hubo muchos conflictos y denuncias de
estigmatizacioén y discriminacion por parte de las comunidades afroamericanas y

se efectud un boicot a estos programas de cribado.

Los cribados de la enfermedad de Tay-Sach entre judios asquenazies en
los afos setenta se aplicaron a emigrantes europeos; estos fueron
estigmatizados y acusados de introducir genes inferiores en los Estados Unidos
en los afos veinte. Estos casos se trataron desde las sinagogas con consejeros
genetistas; se contaba con el consentimiento de los sujetos y se aseguraba la
confidencialidad. La conclusion de este estudio es que conviene reconocer y
debatir los dilemas éticos potenciales antes de iniciar un programa de cribado

genético.
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Sin embargo ciertos genetistas, como Victor Penchaszaeh, piensan que
entre la completa libertad individual de elecciéon y la obligacion superior de
proceder de cierto modo, propugnado por estamentos superiores, hay grados
intermedios. La presién social podria crear un consenso social, por mayoria, de
gue no es ético, por insolidario, traer hijos al mundo que estuvieran condenados

a una muerte prematura o a sufrir una enfermedad o discapacidad.

Sin duda, el cribado genético de poblaciones irA en aumento y no
siempre con las garantias de una correcta realizacién (Borja y Tomé, M. 2004).
En la actualidad se estan denunciando abusos en el cribado de poblaciones
susceptibles de padecer cancer de mama familiar. Ustun y Ceber han
examinado hace poco las cuestiones éticas que suscita el cribado de cuatro
tipos de cancer (mama, cuello uterino, colon, recto y préstata) en cinco paises
(Ustun, C., 2004). Hoy se siguen proponiendo programas de actuaciéon en este
tipo de patologias dada su importancia y la gran incidencia que tienen en el

gasto sanitario (Jacobs, LA., y Giarelli,E. 2004).

El interés por los factores genéticos que se asocian con mayor
susceptibilidad al cancer estd aumentando considerablemente pues el
diagnédstico molecular genético sera el medio de diagndstico futuro, como en su
momento lo fueron los estudios sistematicos (cribados) de poblaciones con el
objeto de conseguir diagndsticos precoces. Actualmente se plantea el desarrollo
de programas de cribado genético y de asesoramiento para aquellas familias con
una gran probabilidad de padecer tumores. Shirley Hodgson, del “Centro de
Consejo Genético en Cancer” del hospital San Jorge de Londres, advierte de
gue, antes de ofertar el asesoramiento genético, se debe valorar si estos
programas de cribado son efectivos y reducen efectivamente la mortalidad o la
morbilidad de acuerdo con las medidas profilacticas que puedan aplicarse en la
actualidad. ¢Como se debe valorar el riesgo? ¢En qué forma se deben manejar
y priorizar los resultados? Igualmente, este autor resalta que el mayor problema
del asesoramiento en estos casos es la confidencialidad y la importancia de
anticiparse a las respuestas emocionales de paciente ante los resultados de los
tests genéticos.

Las pruebas de la predisposicion a enfermar de sujetos sanos pueden
generar problemas psicoldgicos y sociales aun no bien definidos ni controlados.
La mayoria de las enfermedades tienen un caracter genético multifactorial, es

decir, ademas del gen predisponente, también el ambiente es un factor mas o
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menos determinante para que se manifieste dicha enfermedad. Si bien es cierto
gue conocer todo esto puede tener un lado positivo desde el punto de vista de la
prevencién (ya sea con medidas dietéticas o de habitos de vida, revisiones
preventivas, etc.), aporta también una carga sobre las personas que la padecen
gue se extendera a todos, porque serd dificil vernos libres de algin gen
predisponente a alguna enfermedad (Patterson, RE..et al. 1999). Este hecho
puede cambiar muchos planteamientos de vida y repercutird, qué duda cabe, en

la vida emocional de las personas.

Uno de los problemas mas temidos, como consecuencia de la
introduccion del test genético en medicina, es el de la discriminacion laboral y en
los seguros asi como el rechazo social. Los Estados tendrén que intervenir para
legislar estas situaciones y conflictos posibles. Ante estos casos de
discriminacion, aparte de los aspectos legales habra que intervenir en los
sociales y psicologicos desarrollando nuevos servicios y prestaciones para la
poblacion. Cuando se recurra al asesoramiento genético, serd necesaria la
colaboracién de especialistas en psicologia y psiquiatria asi como de asistentes

sociales y de apoyo familiar para afrontar las nuevas situaciones creadas.

Los datos genéticos serdn muy Utiles estadisticamente para guiar las
investigaciones de correlacion entre determinaciones genéticas y todo lo
relacionado con la salud. Ademas, los datos genéticos obtenidos de un sujeto
daran inmediatamente informacion sobre la familia afectada. Se tratara la
enfermedad en el contexto del “grupo familiar afectado”, en mayor o menor
medida, segun el tipo de enfermedad. Esto traera los consabidos problemas de
confidencialidad, de identificacion del caso indice y de las responsabilidades
profesionales para con él y con el resto de familiares afectados. Segun el
documento “25 recomendaciones sobre las repercusiones éticas, juridicas y
sociales de los tests genéticos” de la Comision Europea, se debe abordar el
interés que los datos genéticos pueden presentar para otros miembros de la
familia, pero resulta dificil precisarlo. La confidencialidad debida al paciente
principal quiza no deba respetarse cuando haya dafio a terceros. Cuantificar este
dafio para justificar una violacion de la confidencialidad es un tema delicado y
posiblemente sea responsabilidad del profesional, en tanto en cuanto sera la
valoracion de la gravedad de los dafios producidos sobre cada uno de los
implicados la que determinara en udltima instancia los criterios medicos, éticos y

legales de la toma de decisiones en cada caso concreto.
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Otro problema derivado de los tests predictivos se da al estudiar
enfermedades graves de aparicion tardia. Estas experiencias son mas conocidas
desde que se identificé el gen dominante responsable de la enfermedad de
Huntington. Ya entonces empezaron a plantearse los primeros dilemas éticos en
torno al estudio familiar y la obligacion de comunicar sus resultados, teniendo en

cuenta que es una enfermedad de caracter dominante.

La perspectiva de la bioética en los afios setenta, como consecuencia de
la aplicacion de las nuevas tecnologias a la medicina, intenté buscar soluciones
a los conflictos éticos que estas conllevan. La bioética se centrd, en su primer
periodo de existencia en la década de los setenta, en los problemas derivados
de la investigacion con seres humanos, los trasplantes y el inicio de la vida
humana. A partir de 1976 y hasta mediados de 1980 se plante6 con fuerza el
tema de los derechos de los pacientes y la situacion de los enfermos terminales.
Actualmente, ya en el siglo XXI, trata mas bien de racionalizar la incertidumbre
moral de la propia préactica clinica, procurando que las decisiones médicas
aungue inciertas, sean racionales y producto de una relacibn comunicativa

respecto de la dignidad y derechos humanos de los implicados.

La bioética, en sus cualidades de superacién de la ética médica
tradicional, deberia tener fundamentalmente un enfoque preventivo. Los dafios
morales que ha de evitar son aquellos que pudieran derivarse de la utilizacion
de las nuevas tecnologias e investigaciones cientificas. Beaucham y Childress
definen en su libro “Etica clinica” los cuatro principios de la bioética conocidos

por todos; beneficencia, no maleficencia, justicia y autonomia.

La justicia se entiende en bioética como la distribucién equitativa de los
recursos sanitarios. La equidad en la asistencia sanitaria es hoy un concepto que
merece una consideracion especial y que puede plantear dilemas éticos a los

profesionales sanitarios.

En cuanto a la concepcion aristotélica de justicia distributiva, la desigual
distribucion de recursos puede estar justificada, cuando estos son escasos, por
factores morales relevantes, como es la necesidad o la probabilidad de obtener
algun beneficio importante. Aln aceptando estos criterios, puede ser dificil
reconciliar completamente todas las demandas para determinar qué pacientes

deberian tener prioridad.
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Un tema controvertido es hasta qué punto las obligaciones de los
médicos en torno al paciente deben sustituir los intereses de otros pacientes y
de la sociedad en general. Una politica clara al respecto ayudaria mucho ya que
tradicionalmente se ha depositado esta responsabilidad en los clinicos
(Mckneally, M., et al. 1997). En muchas ocasiones la justificacion de las
intervenciones genéticas por parte de los gobiernos estaran basadas en el
analisis de costes y beneficios sin una clara intervencién del individuo. Que el
acceso a los recursos sanitarios de forma equitativa, en el campo de la genética

es objeto frecuente de trabajos e informes es conocido (Acheson, D. 1998).

En filosofia moral y politica es comun distinguir entre libertad positiva y
negativa. Segun Allen Buchanan, en su obra Genética y Justicia, la libertad
negativa existe cuando otros no acttan restringiendo la libertad de una persona.
En cambio la libertad positiva puede exigir que otros actien de alguna forma
para permitir a la persona ejercer su libertad. En la libertad reproductiva también
encontramos componentes positivos y negativos, por ejemplo al exigir que el
Estado no interfiera el uso que los individuos hacen de la informacion genética
para sus decisiones reproductivas. Segun algunos, quiza estd moralmente mal el
interferir en el uso que una mujer hace de una intervencion genética muy cara
gue ha pagado con su propio dinero, pero no seria una exigencia moral poner la
misma intervencion genética a expensas del gasto publico a disposicién de quien

la desee, dado su enorme costo y su limitado beneficio (Farrelly, 2004).

La aplicacion de las nuevas tecnologias a la medicina implica que esta
resulte cada vez mas costosa. Surge el conflicto de la distribucion equitativa de
estos recursos sanitarios publicos y de los recursos privados concertados con
los servicios publicos. Es dificil que haya un acuerdo sobre las normas de una
distribucioén justa. Por justa no siempre se entiende igual para todos. Lo que si es
unanimente aceptado y constitye un derecho fundamental, es el derecho a una
asistencia “adecuada”, basica y acorde con el derecho fundamental a la salud.
La equidad no es una novedad en la historia del pensamiento ético. Aristoteles
habla de equidad en su Etica a Nicomaco (1137b30). John Rawls actualiza estos
conceptos en “Teoria de la Justicia” donde dice: “son precisamente las personas
morales las que tienen derecho a una justicia igual. Las personas morales se
distinguen por dos caracteristicas: la primera, que son capaces de tener un
sentido de su bien (expresada por un proyecto racional de vida); y la segunda,

gue son capaces de tener un sentido de justicia”.
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Las decisiones adoptadas en politica sanitaria se justifican sobre la base
del principio de justicia. Sin embargo los paises del primer mundo han elaborado
sistemas que justifican el utilitarismo; el coste-benficio esta por encima del
riesgo-beneficio. La informacion que se puede extraer del conocimiento del
genoma humano se debe compartir con los paises en vias de desarrollo para
gue los avances en genética no ahonden las diferencias en el acceso a la

asistencia sanitaria puntera (Bloom, B.R., 2001)

Otro principio de la bioética, la no maleficencia, es considerado por los
profesionales sanitarios como principio fundamental de la tradicion hipocratica.
Si bien algunos filésofos, como William Frankena, tratan la no maleficencia y la
beneficencia como un mismo principio, en nuestro campo de estudio, en
genética, habria que dar razones de lo que seria obligatorio (no maleficencia) y
de lo que no seria obligatorio (beneficencia), como prevenir el trastorno genético
o promover la salud reproductiva. Ser maleficente en el campo de la genética
puede constituir un riesgo relativamente facil. La forma de intervenir en el ambito
genético sobre el sujeto, los familiares y la procreacion, tanto a nivel de
investigacion como asistencia, es psicolégicamente muy agresiva. La genética
es precisamente uno de los campos en los que deberia priorizarse la no
maleficencia. Los estudios sobre la predisposicion futura a enfermar de nifios y
jovenes menores deben tratarse con mucha prudencia, dado que en ellos no
podemos atenernos a su autonomia para justificar la actuacién de la medicina. Si
no se controla la discriminacién en general, pero sobre todo en materia de
seguros y laboral como consecuencia de los resultados de estos estudios
genéticos, se derrumbaria este principio de no hacer dafio. Con toda
probabilidad las investigaciones basadas en estudios genéticos, en los cuales el
paciente no obtenga ningun beneficio, tampoco respetan este principio cuando
no estan justamente evaluados los riesgos que corre el sujeto sometido a estas
investigaciones. Evaluar si la actuaciéon en este caso puede resultar beneficiosa,

0 Nno, para el paciente es un reto.

El asesoramiento genético ha recibido bastante atencion desde la
bioética en lo referente a la relacion médico-paciente. El proceso de
comunicacion entre el médico o profesional sanitario y el paciente ha
evolucionado mucho en los dultimos afios, relegando el antiguo modelo
paternalista y dando paso a otros modelos: el modelo informativo puro y nada

comprometido; el interpretativo, donde se propicia que el paciente saque sus
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deducciones, o el deliberativo, donde las opciones son muchas y se precisa un
proceso de deliberacion previo para poder hacer una eleccién. Algunos piensan
gue los sistemas sanitarios publicos regulan hoy dia excesivamente esta relacion
y la interceptan, con lo que esa relacién tan necesaria de comunicacion y de

confianza entre el paciente y el médico se resiente.

El punto de partida para que se respete este principio de autonomia es
gue las personas dispongan de una situacion de libertad para poder elegir y no
estén sometidas al control exterior en sus decisiones vitales, ni, por lo tanto, en
la gestion de su cuerpo, ni en la salud de éste. Para algunos, respetar este
principio seria una forma de respetar el de beneficencia. La autonomia significa
que hay que acatar la decision del paciente, después de asegurarse de que ha
sido correctamente informado y de que es competente. En la clinica se
manifiesta con el proceso de otorgar el consentimiento informado. Sin embargo,
precisamente en genética hay unos limites para que el agente pueda ejercer su
autonomia plenamente y se manifiestan cuando hay dafos a terceras personas.
En el caso que nos ocupa, el del asesoramiento genético, el no comunicar a los
parientes o a otros una informacion médica que les afecta y es “importante” seria
éticamente inaceptable, luego no siempre obligaria al profesional responsable a
respetar la autonomia en lo referente al derecho a no saber o a no informar a
terceros. En estos casos, prevaleceria el principio de no maleficencia para el
propio sujeto y los familiares o parientes en riesgo. Otro caso en que la
autonomia podria no respetarse es cuando el paciente solicita recursos

sanitarios limitados, sin una indicacién médica correcta.

Todos estos problemas nos indican la necesidad de someter la actuacion
profesional en el campo que nos ocupa a unos canones éticos y cefiir su labor a
cbdigos éticos y normas deontoldgicas y legales. Segun una declaracion de la
OMS (véase anexo 3), “los avances genéticos soOlo resultan aceptables si se
aplican de una manera ética respetando la autonomia, la justicia, la educacion y

las creencias y los recursos de cada una de las naciones y comunidades”.
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OBJETIVOS

Describir y analizar como y en qué medida se desarrollan en Espafia las
consultas de consejo y asesoramiento genético asi como las caracteristicas

de los profesionales responsables de ellas.

Conocer, desde la perspectiva de los profesionales, qué dilemas éticos,
sociales y legales son los que con mas frecuencia se afrontan en las

consultas de consejo genético.

Describir los dilemas éticos, sociales y legales que provocan mayores
dificultades en los profesionales asi como las pautas que estos recomiendan

para su manejo.

Valorar las necesidades de formacion para los futuros médicos sobre los
aspectos éticos, sociales y legales que, segun la experiencia de los
profesionales que ejercen el consejo genético en la actualidad, conlleva la

aplicacion de la genética a la practica clinica.

Extraer recomendaciones de tipo ético, comunicativo y regulador con el fin de
mejorar los criterios de calidad asistencial en el consejo y asesoramiento
genético y asi beneficiar a pacientes, profesionales y sociedad en general y

poder ofrecer un marco de mayores garantias juridicas.
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3. MATERIAL Y METODOS

3.1 Disefio y poblacion de estudio

Se ha realizado un estudio observacional transversal, mediante encuesta

autocumplimentada.

La poblacién de estudio estaba integrada por todos los profesionales que
desarrollan labores de asesoramiento genético en las consultas regladas de

consejo genético en cada una de las diecisiete Comunidades Espafiolas.

Dado que no existe ningin censo de estos profesionales, se decidid
localizar en primer lugar aquellos centros que, en su cartera de Sservicios,
ofrecieran este servicio y, en un segundo momento, solicitar a los profesionales

gue trabajaban en ellos que participaran en la encuesta.

Utilizamos el término “centro” para referirnos tanto a hospitales
universitarios como a hospitales concertados con el sistema nacional de salud,
centros privados con unidades o departamentos de genética, y laboratorios de

analisis clinicos donde se realizan este tipo de pruebas.

La seleccion se apoy6 en el registro de centros o unidades de genética
donde se realiza diagnéstico genético, que publica la Asociacién Espafiola de
Genética Humana (AEGH 2002 a).

También se utiliz6 el estudio que realizé la Comision Europea (EC 2002).

Ya iniciado nuestro estudio, la Asociacion Espafiola de Genética Humana
(AEGH 2002 b) publico una encuesta que analiza principalmente la situacion
laboral del personal que trabaja en genética clinica y su grado de actividad. Este
trabajo nos ha permitido completar la localizacion de algunos de estos

profesionales.

3.2 Recogida de informacion

Los problemas éticos que hemos analizado en nuestra encuesta se han
extraido de un estudio previo realizado en el afio 2001 en cuatro regiones de
Estados Unidos entre profesionales médicos, enfermeras y asesores genetistas
(McCarthy Veach, P. et al. 2001). Con posterioridad, se publicé un trabajo de la
Universidad de Minnesota (Matthew, A. et al. 2002), donde se encuestaba a los

asesores en genética para conocer como resolvian los dilemas éticos en su
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practica clinica, en dicho trabajo se utilizaron los problemas éticos detectados
por McCarthy Veach (2001). Nosotros contactamos con los autores de dicho
trabajo en la Universidad de Minnesota y ellos nos remitieron la encuesta que
habian utilizado en su estudio y nos autorizaron a realizarla en nuestro pais. Por
nuestra parte se ha traducido y se ha contrastado la utilidad de su aplicacién a
nuestro medio. También hemos identificado los items o temas de dicha
encuesta, con la problematica ética en relacion a la genética o a la utilizacién del
test genético, tratada en varios documentos internacionales de la UNESCO,

Comisién Europeay otros (Anexo 3).

3.3 La encuesta

La encuesta finalmente utilizada consta de cinco partes o secciones. En
la primera (seccion A) se solicita informacién sobre la experiencia de cada
profesional encuestado, es decir, si atienden directamente a pacientes, el tiempo
gue llevan ejerciendo dicha actividad y el volumen o ndimero de pacientes

atendidos semanalmente.

Si el encuestado no hubiera atendido a pacientes en los dos Ultimos afios
se le remite a la seccion E, referente a los datos demogréficos, concluyendo

para él la encuesta en este punto.

Aquellos que hubieran atendido a pacientes en los dos Ultimos afios
pasaban a la segunda parte (seccion B), donde se solicita la informacion acerca
de la frecuencia de aparicién en su practica de diversos problemas éticos. Para
ello se formularon 16 preguntas con respuesta cerrada segun una escala de

Likert: (1=nunca o raramente, 2=a veces, 3= a menudo y 4 = muy a menudo).
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ENCUESTA NACIONAL PARA EL ESTUDIO DE LOS PROBLEMAS ETICOS DERIVADOS DEL
ASESORAMIENTO GENETICO

Esta encuesta se centra en los problemas éticos y profesionales que pueden surgir cuando los pacientes y sus
familias plantean cuestiones genéticas.

Le ruego que conteste a las preguntas siguientes basandose en su experiencia profesional. Por favor, indique
la respuesta en el apartado correspondiente de cada pregunta.

SECCION A
Al. ¢Ha atendido directamente a pacientes en los dos ultimos afios?
1 Si 2 No

En caso afirmativo, pase a la pregunta A2.
En caso negativo, salte a la pregunta E1.

Respuesta:
A2. ¢,Durante cuantos afios ha proporcionado asistencia directa a los pacientes?
Respuesta: afos
A3. ¢A cuantos pacientes atiende aproximadamente en una semana cualquiera?
Respuesta: citas
A4. ¢Se ha encontrado con pacientes que plantearan problemas genéticos en los dos Ultimos afios?
1 Si 2 No

En caso afirmativo, continte con la préxima seccion B.
En caso negativo, salte a la pregunta E1.
Respuesta:

SECCION B
Piense en sus pacientes e indique la frecuencia con la que afronta estas situaciones en la practica. Rodee con
un circulo la respuesta a cada pregunta.

Nunca o A veces A menudo Muy a
raramente menudo

B1 Los conocimientos sobre el andlisis del riesgo 1 2 3 4

genético, las pruebas genéticas y la

investigacion genética estan avanzando con

rapidez. ¢ Cuantas veces en su consulta ha

advertido dificultades para mantenerse al dia

en este campo?

Respuesta:
B2 Cuando atiende a pacientes con problemas 1 2 3 4

genéticos, ¢,con qué frecuencia se establece

un desacuerdo entre usted y el paciente sobre

el modo de actuar en funcion de los valores

personales o profesionales?

Respuesta:

B3 Los resultados de algunas pruebas genéticas 1 2 3 4
muestran limitaciones en cuanto a la
informacién, significado o utilidad que brindan
a un paciente o a un familiar concreto. ¢,Con
qué frecuencia afronta este tipo de
incertidumbre?
Respuesta:
B4 Los profesionales ocultan a veces cierta 1 2 3 4
informacién a los pacientes con problemas
genéticos por razones diversas, entre otras:
los pacientes no quieren saber, no entienden
la informacién o bien las pruebas descubren
datos inesperados. ¢,Con qué frecuencia se
plantea usted en su consulta la necesidad de
ocultar una parte concreta de la informacion?
Respuesta:
B5 La toma de decisiones ante los pacientes con 1 2 3 4
problemas genéticos puede resultar muy
compleja. Algunos pacientes prefieren que se
les diga lo que hay que hacer. Otras veces es
usted quien cree que debe tomar las
decisiones. ¢ Con qué frecuencia se ve en la
necesidad de plantearse cierto grado de
dirigismo?
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B6

B7

B8

B9

B10

B11

B12

B13

B14

Nunca o
raramente
Respuesta:
Los pacientes con problemas genéticos sufren 1
a veces trastornos inusitados o raros en los
que la comunidad de investigadores vislumbra
una oportunidad extraordinaria. ¢ Con qué
frecuencia se ha encontrado con pacientes o
familiares que en su opinién han sido
explotados o manipulados por los
investigadores?
Respuesta:
Como la informacion genética es compleja, en 1
ocasiones cuesta informar integramente a los
pacientes. ¢ Con qué frecuencia se plantea
usted en su consulta el tipo de informacion que
le interesa al paciente?
Respuesta:
La informacion genética suele tener 1
implicacion para mas de un miembro de la
familia y no siempre los familiares se ponen de
acuerdo en la manera de actuar. ¢Con qué
frecuencia se cuestiona a quién de ellos debe
hacer caso y, en consecuencia, con quién
contrae mayor obligacion?
Respuesta:
Cuando un profesional trabaja con mas de un 1
familiar o cuando los derechos de un paciente
a la confidencialidad entran en conflicto con los
intereses de terceros (por ejemplo, una
compafiia aseguradora) puede resultar
complicado mantener la confidencialidad en el
ambito genético. ¢ Con qué frecuencia afronta
situaciones en las que se plantea si debe o no
compartir informaciéon?
Respuesta:
Dada la complejidad de las cuestiones 1
genéticas hay veces en las gque otros
profesionales sanitarios cometen errores
involuntarios. ¢, Con qué frecuencia se da este
problema en su consulta?
Respuesta:
Al tratarse de un campo sanitario en fase de
expansion, los servicios genéticos no siempre
estan cubiertos por un seguro o por
profesionales especializados, es mas, puede
resultar laborioso aportar la informacién
pertinente y ayudar a los pacientes a la toma
de decisiones. ¢Con qué frecuencia se siente
usted limitado en su consulta para ofrecer los
servicios en razén de:
a) Restricciones de tiempo
Respuesta: 1
b) Restricciones econémicas
Respuesta: 1
¢) Restricciones administrativas
Respuesta:
Se han suscitado muchas dudas sobre la
posible discriminacion impuesta por las
compafiias de seguros y los empleadores, una
vez conocido el estado genético de un
paciente. ¢ Con qué frecuencia ha observado
esta situacién en su consulta?
Respuesta:
A veces, los pacientes con problemas 1
genéticos piden que se excluya determinada
informacién del historial. ¢ Con qué frecuencia
se encuentra usted con este tipo de solicitudes
en su consulta?
Respuesta:
Como la genética es un campo en ciernes, los 1
roles del profesional estdn cambiando y no
siempre quedan claras las responsabilidades.

N

A veces

A menudo Muy a
menudo
3 4
3 4
3 4
3 4
3 4
3 4
3 4
3 4
3 4
3 4
3 4
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Nunca o A veces A menudo Muy a
raramente menudo
¢Con qué frecuencia se plantea usted la
naturaleza o el alcance de su rol profesional
frente a los pacientes con problemas
genéticos?
Respuesta:
B15 Las cuestiones genéticas pueden inducir una
fuerte respuesta emocional. ¢ Con qué
frecuencia tiene usted que batallar en su
consulta con:
a) Sus propias reacciones emocionales sobre 1 2 3 4
las cuestiones genéticas?
Respuesta:
b) Las reacciones emocionales del paciente
sobre sus cuestiones genéticas? 1 2 3 4
Respuesta:
B16 Las expectativas y normas culturales pueden 1 2 3 4
influir en la percepcién de las cuestiones
genéticas. ¢ Con qué frecuencia afronta
problemas relacionados con diferencias en la
etnia, categoria socioecondmica, religion o
visién del mundo?
Respuesta:

SECCION C

Nos interesa elaborar material educativo para abordar aquellas cuestiones genéticas que mas dificultad ofrece
a los profesionales de la atencién primaria. Marque con un circulo la respuesta que mejor se corresponda, en
su opinién, con esta necesidad docente.

Nada Algo Importante Muy
importante importante importante

C1 Mantenerse al dia en el campo de la 1 2 3 4
genética.
Respuesta:

Cc2 Solucionar los conflictos de valor con los 1 2 3 4
pacientes.
Respuesta:

C3 Afrontar la incertidumbre inherente a las 1 2 3 4
pruebas genéticas o la incertidumbre sobre
el pronéstico o la evolucién de
determinados pacientes.
Respuesta:

C4 Decidir si oculta o no informacién a los 1 2 3 4
pacientes.
Respuesta:

C5 Decidir el grado de dirigismo frente a los 1 2 3 4
pacientes con problemas genéticos.
Respuesta:

C6 Responder a la explotacion de los 1 2 3 4
pacientes por los investigadores.
Respuesta:

C7 Identificar al paciente principal y, en 1 2 3 4
consecuencia, a la persona con quien se
contrae la obligacion profesional.
Respuesta:

c8 Obtener el consentimiento informado. 1 2 3 4
Respuesta:

C9 Mantener la confidencialidad sobre la 1 2 3 4
informacién genética del paciente.
Respuesta:

C10 Intervenir después de que otros 1 2 3 4
profesionales sanitarios hayan cometido
errores involuntarios en el tratamiento o
diagnéstico de casos genéticos.
Respuesta:

C11 Solucionar las limitaciones de caracter 1 2 3 4
econémico, temporal o administrativo que
restrinjan los servicios profesionales.
Respuesta:

C12 Corregir la posible discriminacion en 1 2 3 4
materia de seguro o de empleo.
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Nada Algo Importante Muy
importante importante importante

Respuesta:

C13 Decidir si se excluye o no determinada 1 2 3 4
informacién del historial por el bien del
paciente

Cl14 Establecer el rol profesional propio frente a 1 2 3 4
los pacientes con problemas genéticos.
Respuesta:

C15 Controlar las reacciones emocionales 1 2 3 4
propias o del paciente sobre las cuestiones
genéticas.
Respuesta:

C16 Responder a la diversidad o a las 1 2 3 4
cuestiones transculturales en genética.
Respuesta:

SECCION D

Por favor, describa algin ejemplo de un problema ético o profesional especialmente complicado que le haya
surgido al ofrecer consejo o asesoramiento genético en su consulta.
Exponga la situacion concreta:

¢ Coémo le aconsejaria actuar a un colega en una situacién como ésta?

SECCION E
A continuacioén, le solicitaremos una serie de datos demograficos.
E1l. .Sexo?
1 Masculino 2 Femenino
Respuesta:
E2. ¢Edad?
Respuesta: afios
E3. ¢ Qué formacién académica posee: quimico, biélogo, genetista, médico, otra?
Respuesta:
E4. Indiquenos su centro principal de trabajo (0, si procede, secundario):
1. Universitario 5. Laboratorio de diagnéstico
2. Institucion privada 6. Consulta privada
3. Centro de Salud 7. Consulta de grupo profesional
4. Centro de la Comunidad Auténoma 8. Otros:
Respuesta: Centro principal: Centro secundario:
ES5. Indiquenos el area principal de su ejercicio profesional en este momento (y, si procede, la
subespecialidad).
1 Medicina de familia A Cardiologia
2 Medicina interna B Endocrinologia
3 Ginecologia y obstetricia C Gastroenterologia
4 Pediatria D Hematologia/oncologia
5 Otra (especificar): E Inmunologia
F Neurologia
G Nefrologia
H Neumologia
| Reumatologia
J Otra (especificar):
Respuesta:  Area principal: Area de la subespecialidad:
E6. ¢ Cudl es su titulacion académica?
1 Doctor 4 Profesor universitario
2 Licenciado 5 Médico de la seguridad social
3 Funcionario 6 Otra (especificar)
Respuesta:

En la tabla 3.1 se describen los 16 problemas o dilemas éticos evaluados.
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Tabla 3.1. Descripcion de los 16 items o preguntas del cuestionario

Tema estudiado pregunta Problema suscitado

Actualizacién y mantenimiento B1 Dificultad para seguir los avances de la genética, pruebas

de la excelencia profesional y recursos biotecnolégicos

Conflictos de valores B2 Desacuerdos entre el profesional, los pacientes, la
familia, o la sociedad sobre lo que se debe hacer, de
acuerdo con los valores personales o profesionales

Afrontar la incertidumbre B3 Los datos genéticos pueden ser en parte desconocidos o
confusos y la informacién tiene un significado o utilidad
limitados para un determinado paciente o familia

Retencidon de informacion B4 El profesional se pregunta si debe retener un dato
concreto de la informacion; 1° porque el paciente no
desea saber 0 no sera capaz de entenderla, 2° se
obtiene informacién no cubierta ni prevista.,3° se duda
sobre la necesidad o no de establecer un nuevo contacto
familiar

Dirigismo/no dirigismo B5 El paciente desea que le digan lo que debe hacer o el
profesional considera que el paciente debe tomar sus
propias decisiones

Conducta profesional B6 El paciente es explotado por otros profesionales

inadecuada sanitarios (p. ej., investigadores)

Consentimiento informado B7 ¢ Cudl es la informacién mas relevante? ¢ Decide el
paciente de forma libre y voluntaria?

Confidencialidad B8 ¢, Cuanta informacién debe compartir el profesional y con
quién?

Averiguar quién es el paciente B9 ¢Con quién se contrae la obligacion principal cuando

principal, probando o caso estan afectados otros familiares u otras personas?

indice

Error de un colega B10 Se precisa poner remedio o intervenir para corregir los
errores no intencionados de otros profesionales
sanitarios

Asignacion de recursos B11 Restricciones en la provisién de servicios por falta de
tiempo, medios econémicos u organizacién

Discriminacion del paciente B12 Posible discriminacion para el seguro o empleo por
razones de la dotacién genética

Documentacion, historia clinica | B13 El paciente solicita que algunos datos queden fuera del
historial o que se registren de determinada forma

Cuestiones de identidad B14 El profesional duda de la naturaleza o ambito de su

profesional guehacer en el contexto del asesoramiento genético

Respuestas emocionales B15 Enfrentarse a las emociones del paciente o a las propias
reacciones emocionales

Cuestiones de diversidad B16 Diferencias en las expectativas, normas, costumbres

culturales, étnicas, socioeconomicas, religiosas

Adaptado de MacCarthy Veach et al. (2001)
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Dos de los items estudiados estaban desdoblados en mas de una
pregunta por considerar que abarcaba diferentes diferentes a&mbitos en los que
la respuesta podria diferir. Estos fueron los problemas emocionales (B15) que
afectan a) a los propios profesionales y b) a los pacientes; y la asignacién de
recursos sanitarios (B11), que se desdoblé en tres preguntas, distinguiendo las

restricciones de tiempo, econémicas y administrativas.

En el tercer apartado del cuestionario (seccién C) se recaba informacion
sobre la importancia que supone la necesidad de formacién previa, relativa a
cada uno de estos problemas, para los futuros profesionales, no genetistas, que
desarrollen su trabajo en el ambito de la atencién primaria que, por tanto, crean
necesaria e importante la formacion. Esta seccion constaba igualmente de 16
preguntas relacionadas una a una con las 16 preguntas de la seccién anterior.
Las respuestas seguian igualmente una escala de Likert aditiva de cuatro
opciones (l=nada importante, 2=algo importante, 3=importante y 4=muy

importante).

En el cuarto apartado de la encuesta (seccion D) se solicita, a través de
dos preguntas abiertas, que describan situaciones o casos clinicos concretos en

los que hubieran tenido algin conflicto ético y cémo recomiendan afrontarlo.

En el quinto y JUultimo apartado (seccion E) se solicitan datos
sociodemograficos de los profesionales como la edad, el sexo, la formacién
académica, asi como caracteristicas del tipo de centro donde ejercian su labor;
privado o publico, privado concertado con la seguridad social, centro
universitario y asistencial, hospital de la seguridad social s6lo asistencial, centro

de salud o unicamente laboratorio de genética.

La recogida de datos se inicid en junio de 2004 y finalizé en diciembre de
2004. El cuestionario se envié por correo electrénico o por correo postal.
Previamente se habia llamado por teléfono a los encuestados para identificarnos

y justificar el estudio.

En los casos, en que fueron devueltos los correos electronicos, se
investigo la causa y, si se habian producido cambios en las direcciones de

correo, se reenviaron los mensajes a la nueva direccion.

La encuesta tenia caracter anénimo, por lo que no se pedia en ningun
caso que el profesional se identificara, teniendo la libertad de responder bajo el

formato que estimara oportuno (correo electrénico, postal o por teléfono).
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Con el fin de aumentar el nimero de participantes en el estudio, se hizo
una segunda llamada en el mes de octubre y una ultima en el mes de

noviembre.

3.4 Anélisis de los datos

Se realizé una descripcion de la distribucién de las respuestas en cada
variable. En el caso de las variables cuantitativas, como medidas de tendencia
central se calcularon la medida aritmética y la mediana y como medidas de
dispersion la desviacion estandar, el rango y los cuartiles, aplicando pruebas de
normalidad (Kolmogorov-Smirnov) y graficas de dispersion. En el caso de las
variables cualitativas se obtuvo la distribucion de frecuencias absolutas vy
relativas de cada categoria. Para el analisis de las respuestas dadas a cada item
de las secciones B y C, las respuestas se analizaron como variables cualitativas
dicotdbmicas, agrupandolas por puntuaciones (1 y 2 = poco frecuente; 3y 4 =
frecuente), y como variables cuantitativas, lo que nos permitié obtener una
puntuacién media. Para estudiar la relacion entre los items se realiz6 un analisis
bivariante, utilizandose pruebas paramétricas 0 no paramétricas si no cumplian

los criterios de normalidad.

La seccion D de la encuesta constaba de dos preguntas abiertas. Para el
andlisis de esta seccion se procedid, en primer lugar, a categorizar las
respuestas aportadas por los profesionales. Para ello, cada caso propuesto se
asigné a uno de los 16 item identificados como problemas éticos de diversa
indole en los que no habia claramente un Unico o principal dilema en el que
poder categorizar. Estos casos se asignaron a mas de un item. Se procedio de
igual forma con las recomendaciones dadas para solucionar dichos problemas.
Finalmente, se contabilizaron las frecuencias absolutas y relativas de las 16
categorias estudiadas y se analiz6 de manera cualitativa la relacion entre las
recomendaciones dadas para la solucion de los casos propuestos y la

probleméatica encontrada en estos.

55



4. Resultados

4. RESULTADOS

4.1 Caracteristicas de los centros

Se identificaron 69 centros distribuidos por las 17 Comunidades
Auténomas donde se realizan test genéticos para el diagnéstico de
enfermedades genéticas.

En primer lugar, se examiné la distribucion geografica, encontrandose
una concentracion de este tipo de centros en determinadas Comunidades
Autonomas. De esta manera, tres comunidades: Catalufia, Madrid y Andalucia,
acumulaban el 51% de los centros de asesoramiento genético en Espafia,
comunidades que por otra parte, cuentan con una cifra similar aunque menor de
poblacion (47%). (tabla 4.1)

Tabla 4.1. Distribucién de los centros de asesoramiento genético por CCAA en Espafia.

(o]
Comunidades N°de Centros Poblacién ’p\)lordaflleénrtrgz
N | % N | % habitantes
Andalucia 9 13,04% 7.687.518 17,86% 1,17
Aragon 4 5,80% 1.249.584 2,90% 3,20
Asturias 1 1,45% 1.073.761 2,49% 0,93
Baleares 2 2,90% 955.045 2,22% 2,09
Canarias 2 2,90% 1.915.540 4,45% 1,04
Cantabria 1 1,45% 554.784 1,29% 1,80
Castilla la Mancha 2 2,90% 1.848.881 4,29% 1,08
Castilla Ledn 2 2,90% 2.493.918 5,79% 8,01
Catalufia 15 21,74% 6.813.319 15,82% 2,20
Comunidad Valenciana 7 10,14% 4543.304 10,55% 1,54
Extremadura 1 1,45% 1.075.286 2,50% 0,92
Galicia 4 5,80% 2.750.985 6,39% 1,45
Madrid 11 15,94% 5.804.829 13,48% 1,89
Murcia 1 1,45% 1.294.694 3,01% 0,77
Navarra 2 2,90% 584.734 1,36% 3,42
Pais Vasco 4 5,80% 2.115.279 4,91% 1,89
Rioja 1 1,45% 293.553 0,68% 3,40
Total 69 100,00% | 43.055.014 100% 1,60

* Poblacion de referencia segin el INE 2004

En segundo lugar, se observaron las caracteristicas de cada centro. De

esta manera, se encontré que el 30% de los centros existentes en Espafia eran
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centros privados (tabla 4.2). Aproximadamente la mitad de los centros, el 49%,
eran centros universitarios, es decir, centros hospitalarios especializados con
dedicacién docente, de estos s6lo uno era privado. El 17% eran Unicamente

laboratorios en los que se realizan las pruebas.

Tabla 4.2 . Distribucién relativa de los centros de titularidad privada por CCAA

Comunidades Privados / %
Total
Andalucia 2/9 22,22%
Aragoén 1/4 25,00%
Asturias 0/1 0,00%
Baleares 1/2 50,00%
Canarias 1/2 50,00%
Cantabria 0/1 0,00%
Castilla la Mancha 0/2 0,00%
Castilla Ledn 0/2 0,00%
Catalufa 9/15 60,00%
Comunidad Valenciana 417 57,14%
Extremadura 0/1 0,00%
Galicia 0/4 0,00%
Madrid 2/11 18,18%
Murcia 0/1 0,00%
Navarra 1/2 50,00%
Pais Vasco 1/4 25,00%
Rioja 0/1 0,00%
Total 22 /69 31,88%

Como se puede apreciar mejor en la figura 4.1, parece existir una
distribucion geogréfica preferente de los centros privados en la costa y el noreste
de Espafia siendo Catalufia y la Comunidad Valenciana las Comunidades que

tienen un mayor procentaje de centros privados.
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Figura 4.1. Titularidad privada de los centros identificados donde se

realizan test genéticos.
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Finalmente, al relacionar el nuimero de centros existentes con la
poblacion de cada comunidad auténoma, se observaron diferencias en la
distribucién por millébn de habitantes tanto en aquellos que tenian una titularidad

publica como en el total de centros.

En Espafia existe, por término medio, un centro de titularidad publica por
cada millon de habitantes en el que se realizan pruebas genéticas (figura 4.2).
Sin embargo los de titularidad privada presentan una distribucion muy irregular,
siendo Navarra, Cataluia, Baleares y la Comunidad Valenciana los que

presentan mas centros de este tipo, seguidos de Aragén y Pais Vasco.
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Figura 4.2 Numero de centros publicos y privados por millon de
habitantes en CCAA.
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4.2  Participacion en el estudio

En total se enviaron 142 encuestas a los profesionales de los 69 centros
identificados. (tabla 4.3).

Tabla 4.3. N° de profesionales y centros identificados.

. . Centros Profesionales identificados
Comunidad auténoma N % N %
Andalucia 9 13,04% 16 11,27%
Aragoén 4 5,80% 6 4,23%
Asturias 1 1,45% 2 1,41%
Baleares 2 2,90% 3 2,11%
Canarias 2 2,90% 5 3,52%
Cantabria 1 1,45% 8 5,63%
Castilla La Mancha 2 2,90% 3 2,11%
Castilla Le6n 2 2,90% 2 1,41%
Catalufia 15 21,74% 38 26,76%
Comunidad Valenciana 7 10,14% 8 5,63%
Extremadura 1 1,45% 1 0,70%
Galicia 4 5,80% 5 3,52%
La Rioja 11 15,94% 1 19,01%
Madrid 1 1,45% 27 2,82%
Murcia 2 2,90% 4 1,41%
Navarra 4 5,80% 2 7,75%
Pais Vasco 1 1,45% 11 0,70%
Total 69 100,00% 142 100,00%

Al cabo de seis meses se habian recibido las contestaciones de 79

profesionales (55,6 %).

En seis ocasiones contestaron por carta justificando no realizar la
encuesta por no atender pacientes directamente y dedicarse principalmente a
tareas de laboratorio, refiriendo casi todos que sélo en casos puntuales eran
requeridos por el médico que solicitaba la prueba para alguna aclaraciéon de los
resultados. En un caso no se quiso contestar a causa del tema de que se
trataba.

Finalmente se obtuvieron 72 encuestas, es decir, el 50 % de los

profesionales identificados.

En la tabla 4.4 podemos ver la relacion de participacion en el estudio por

Comunidad Autonoma. Dos Comunidades, Castilla la Mancha y Extremadura, no
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estan representadas finalmente en el trabajo ya que no se recibié ninguna

encuesta de sus profesionales.

Tabla 4.4. Participacion por Comunidades Auténomas

. I_Drofe;i.onales Cuestionarios recibidos
Comunidad auténoma identificados
N N %
Andalucia 16 9 56,25%
Aragon 6 5 83,33%
Asturias 2 2 100,00%
Baleares 3 1 33,33%
Canarias 5 2 40,00%
Cantabria 8 1 12,50%
Castilla La Mancha 3 0 0,00%
Castilla Ledn 2 1 50,00%
Catalufa 38 11 28,95%
Comunidad Valenciana 8 5 62,50%
Extremadura 1 0 0,00%
Galicia 5 3 60,00%
La Rioja 1 1 100,00%
Madrid 27 23 85,19%
Murcia 4 1 25,00%
Navarra 2 1 50,00%
Pais Vasco 11 6 54,55%
Total 142 72 50,07%
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Del total de encuestas recibidas, el 82 % contestaron en mayor 0 menor
medida al cuestionario por atender directamente a pacientes en los dos Ultimos

afos. El resto respondi6 sélo a los datos demogréficos.

Tabla 4.5. Profesionales que atienden pacientes por Comunidad
Auténoma

Cuestionarios Profesionales
Comunidad auténoma recibidos atienden pacientes
N N %

Andalucia 9 7 77,78%
Aragon 5 3 60,00%
Asturias 2 2 100,00%
Baleares 1 1 100,00%
Canarias 2 2 100,00%
Cantabria 1 1 100,00%
Castilla La Mancha 0 0 0,00%
Castilla Ledn 1 1 100,00%
Catalufa 11 7 63,64%
Comunidad Valenciana 5 4 80,00%
Extremadura 0 0 0,00%
Galicia 3 2 66,67%
La Rioja 1 0 0,00%
Madrid 23 21 91,30%
Murcia 1 1 100,00%
Navarra 1 1 100,00%
Pais Vasco 6 6 100,00%
Total 72 59 81,94%
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4.3 Perfil del total de profesionales (secciones A y E de la
encuesta)

Caracteristicas sociodemograficas

Del total de profesionales que respondieron a la encuesta, algo mas de la

mitad eran mujeres.

La edad oscilé entre los 36 y 66 afios, con una media de 49 y una

desviacion estandar (DS) de 7 afios (figura 4.3).

No se observaron diferencias significativas en la edad segin el sexo
(p=0,84)

Figura 4.3 Distribucion de edades de todos los profesionales identificados.
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Formacién académica

Un 65 % eran médicos, algunos de ellos especialistas en neurologia,
ginecologia, pediatria u oncologia. El resto (35 %) tenia titulacién de biélogo,
guimico o farmacéutico. Tres de ellos (5%) tenian doble titulacién, en concreto

en medicina y biologia (figura 4.4).

Flgura 4.4. Formacion académica de los profesionales encuestados.
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El 74 % era doctor y el 21 % profesor universitario
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4.4 Perfil de los profesionales encuestados que atendieron
pacientes en los dos ultimos afios

Caracteristicas sociodemogréficas

Del total de personas que respondieron al cuestionario y atendian
pacientes en su practica habitual, algo mas de la mitad eran mujeres (54 %). Sin
embargo, esta diferencia no fue estadisticamente significativa (p=0,32)
invirtiéendose dicha proporcién entre aquéllos que no atendian a pacientes (figura
4.5).

Figura 4.5. Diferencia de sexo en la asistencia a pacientes.
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La edad oscilaba entre los 36 y los 66 afios, con una media de 49 y una
desviacion tipica o estandar de 7,4 afios. No se observaron diferencias en la
edad segun el sexo, ni entre aquellos que atendian o no a pacientes en su
consulta (p=0,80 y p=0,74 respectivamente). La distribucion por edad podemos

observarla en la siguiente figura 4.6.

Figura 4.6. Distribucion por edad de los profesionales que atienden a pacientes
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Sin embargo, si se encontraron diferencias en la titulaciéon entre los que
atendian directamente a pacientes y los que no lo hacian (figura 4.7). Asi,
mientras que el 68 % de los primeros eran médicos, el porcentaje de médicos
entre los segundos no llegaba a un tercio, siendo esta diferencia en la

distribucién porcentual estadisticamente significativa (p= 0,01) .

El 73 % era doctory el 19 % profesor universitario.
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Figura 4.7. Distribucién respecto a la titulacion y la atencién directa a pacientes.
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El tiempo medio que los profesionales llevaban proporcionando estos
servicios fue de 17 afios, con una desviacion estandar (DS= 9) de 9. La media
del numero de pacientes asistidos por semana llegé a 15 (DS=15), siendo la
mediana de 10; se observé una gran variabilidad: algunos profesionales veian un

paciente a la semana por término medio y otros, hasta 70.

No se observaron diferencias estadisticamente significativas segun el
sexo del profesional, ni en cuanto a los afios de experiencia (p=0,85) ni en el
namero de pacientes atendidos a la semana (p=0,08), aunque en este Ultimo
caso, los hombres veian de media en torno a 7 pacientes mas a la semana que

las mujeres.
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En cambio, si se observaron diferencias estadisticamente significativas

en relacion a la formacion académica, siendo el colectivo de médicos el que

presentd una mayor experiencia tanto por el nimero de afios dedicados a esta

labor [8,3; IC 95%:(3,6;12,1)] como por el numero de pacientes atendidos a la
semana (12,3; IC 95%: [6,4 ; 18,2]).

Tabla 4.6. Experiencia segun formacién académica

Formacion Desviaciéon | Error tipico
académica N Media tipica de la media
Afios de atencion Médico
39 19,31 8,679 1,39
Otros 18 11,06 6,699 1,579
N° citas a la semana | Médico
39 18,44 16,656 2,667
Otros 18 6,17 5,261 1,24
95% Intervalo de
Error tipico confianza para la
Test de Diferencia dela diferencia
Levene de medias diferencia Inferior Superior
Se han
asumido
varianzas
Afos de atencién iguales 8,252 2,313 3,616 12,888
No se han
asumido
varianzas
N° citas a la semana |iguales 12,269 2,941 6,364 18,174
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4.5 Frecuencia de problemas éticos (seccion B de la encuesta)

Los profesionales encuestados respondieron que los dilemas éticos no se

presentaban con mucha frecuencia en su consulta habitual.

De esta manera, la frecuencia del conjunto de dilemas se evalué entre
uno (nada frecuente) y cuatro (muy frecuente); se obtuvo una media de aparicion
de problemas de 1,82 con un IC 95% [1,74 a 1,90] y una mediana de 1,78 (figura
4.8).

Figura 4.8. Conjunto de profesionales segun la valoraciébn de la

frecuencia de problemas éticos
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No se encontraron diferencias estadisticamente significativas en la
percepcion de la frecuencia global de aparicion de problemas segun la titularidad

del centro (p=0,90), formacion académica (p=0,18) o el sexo (p=0,06).

Como puede verse en la figura 4.9, las mujeres detectaban mas
frecuencia de dilemas éticos. La diferencia segun el sexo rozo la significacion

estadistica.
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En cuanto a la formacion académica, si se encontraron diferencias entre
el numero de pacientes atendidos a la semana, su edad y la percepcion de
aparicion de problemas éticos. De esta manera, a mayor himero de citas, mayor
frecuencia de aparicion de problemas (coeficiente de correlacion=0,36 p=0,005),
y a mayor edad menor, percepcién de aparicion de problemas (R = -0,39
p=0,003) (figura 4.10).

Figura 4.9. Deteccion de problema éticos segun la formacion académica

y el sexo de los profesionales.
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Flgura 4.10. Frecuencia de problemas éticos segun la experiencia; edad

y n° de citas semanales.
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En la tabla 4.8 podemos ver el nimero y porcentaje de profesionales que

consider6 que aparecian bastante o muy frecuentemente problemas éticos

relacionados con cada dilema ético.
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Tabla 4.8 Frecuencia con que se afronté cada cuestion ética/profesional (n=59)

Dilema ético estudiado @

@

n %

Dificultades para actualizarse 11 18,6
Conflicto de valores 0 0,0
Incertidumbre del resultado del test 24 40,7
Necesidad de retener informacion 1 1,7
Dirigismo/no dirigismo 3 51
Conducta profesional inadecuada 5 8,5
Consentimiento informado 27 45,8
Identificar el paciente principal 7 11,9
Confidencialidad 3 51
Errores de colegas 14 23,7
Limitacion de recursos

Restricciones de tiempo 18 30,5

Restricciones econémicas 22 37,3

Restricciones administrativas 25 42,4
Discriminaciéon 1 1,7
Problemas con la historia clinica, documentacién 0 0,0
Competencias profesionales 15 25,4
Respuestas emocionales

Del profesional 4 6,8

Del paciente 33 55,9
Diversidad cultural 15 25,4

(1) Cada dilema estudiado estéa definido en la tabla 3.1

(2) n representa el nimero de encuestados que sefialaron como frecuente un dilema

Cuatro dilemas recibieron la calificacién de “nada frecuente”:

“Conflictos de valores™ desacuerdos entre el profesional, los pacientes,

la familia, o la sociedad sobre lo que se debe hacer, de acuerdo con los valores

personales o profesionales.

“Discriminacion”: posible discriminacion para el seguro o empleo por

razones de la dotacién genética.

“Problemas con los datos a reflejar en la historia clinica”: El paciente

solicita que algunos datos queden fuera del historial 0 que se registren de

determinada forma.

“Necesidad de retener informacién”: el profesional se pregunta si debe

retener un dato concreto de la informacion porque a) el paciente no desea saber

0 no sera capaz de entenderla, b) se obtiene informaciéon no cubierta ni prevista

0 c) se duda sobre la necesidad, o no, de establecer un nuevo contacto familiar.
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Mas del 35% de los profesionales identific6 como habitual (bastante o
muy frecuente) cinco de los temas 0 problemas éticos estudiados. Estos fueron
el consentimiento informado (45,8%), la incertidumbre del resultado del test
(40,7%), las restricciones administrativas (42,4%), las econdémicas (37,3%) y las

respuestas emocionales del paciente (55,9%).

Segun estos resultados podriamos agrupar los problemas en tres
categorias:

Muy frecuentes (mas del 35% de los profesionales la consideraron habitual*)
- consentimiento informado,
- restricciones administrativas,
- restricciones econémicas
- incertidumbre de los resultados,
- reacciones emocionales del paciente
Frecuentes (10-35%)
- errores de colegas,
- diversidad,
- restricciones de tiempo
- competencias profesionales (rol del genetista)errores de colegas,
- dificultades para actualizarse,
- identificacion del paciente principal (caso indice).
Poco frecuentes (0-10%)
- dirigismo/no dirigismo,
- necesidad de retener informacion,
- respuestas emocionales del profesional,
- conducta inadecuada de otros profesionales (investigacion etc.),
- confidencialidad,
- discriminacion,
- problemas con la historia clinica (documentacion)
*Se considera habitual cuando para el profesional se presentaban bastante o muy frecuentemente.

En la figura 4.11 se indican las puntuaciones medias obtenidas para cada dilema

ético de la seccion B. Como puede verse, el primer puesto lo ocupan las
respuestas emocionales del paciente y el Gltimo, la discriminacion.
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Figura 4.11. Puntuaciones medias de cada dilema ético de la seccion B.
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B1 Actualizacién profesional

B2 Conflictos de valores

B3 Afrontar la incertidumbre

B4 Retencion de informacion

B5 Dirigismo / no dirigismo

B6 Conducta profesional inadecuada
B7 Informacion para el consentimiento
B8 Identificar paciente principal

B9 Confidencialidad

B10 Error de un colega

Blla Asignacion de recursos (restriccion de tiempo)
B11b Asignacion de recursos (restriccion econémica)
B11c Asignacion de (restriccion administrativa)

B12 Discriminacion

B13 Documentacioén

B14 Cuestiones de identidad profesional

B15a Respuestas emocionales del profesional

B15b Respuestas emocionales del paciente

B16 Cuestiones de diversidad

Al analizar si en algun item existian diferencias en la manera de

responder segun las caracteristicas del profesional, encontramos que las

mujeres afrontaban mas problemas relacionados con la actualizacién profesional

(p=0,04); los médicos, una mayor frecuencia de problemas en el tratamiento de

la confidencialidad (p=0,04) y en las cuestiones de diversidad (p<0,01), v,

finalmente, los profesores universitarios, una mayor frecuencia de errores de

colegas que aquellos que no lo eran (p<0,01).
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Al comprobar si la experiencia influia en la respuesta del profesional,
aguellos que atendian un mayor nimero de pacientes a la semana respondieron
con una mayor percepcién de problemas relacionados con el dirigismo (p=0,01)
y con la confidencialidad (p=0,02). Y aquellos que contaban con mas afios de
experiencia encontraron menos problemas relacionados con las repuestas

emocionales de los profesionales (p=0,043).

La variable que mas influy6é a la hora de explicar las diferencias en las
diversas respuestas fue la edad. De esta manera, aquellos profesionales que
tenian mas edad se enfrentaron a menos problemas en los dominios siguientes:
conflicto de valores (p=0,002), conducta inapropiada del profesional (p=0,016),
confidencialidad (p=0,026), restricciones econdmicas y administrativas (p<0,001
y p=0,004 respectivamente) y respuestas emocionales del profesional (p=0,002).
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4.6 Estrategias para la formacion de genetistas (seccién C de la
encuesta)
De las 72 encuestas recibidas, 59 respondieron a la seccion C de

recomendaciones para la formacién de médicos generales

En general, se considerd importante la formacion de los profesionales de

atencion primaria en los aspectos éticos del asesoramiento genético.

De esta manera, la valoracién de las necesidades de formacién del
conjunto de dilemas éticos, calculada entre uno (nada importante) y cuatro (muy
importante), ofrecié una media de 3,10, con un IC 95% [2,94 a 3,25] y una
mediana de 3,19 (figura 4.12).

Figura 4.12. Densidad segun su valoracion de las necesidades de

formacién en los dilemas éticos.
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Existi6 bastante homogeneidad en las respuestas, de modo que no se
hallaron diferencias estadisticamente significativas en la percepciéon de la
importancia de formacién en aspectos éticos en funcién del sexo (p = 0,16), la
formacion académica (p = 0,69), la titularidad del centro (p = 0,50), la edad del
profesinal (p = 0,73), los afios de experiencia (p = 0,46) o el niumero de
pacientes que atendia a la semana (p = 0,51). La formaciéon se consideré

importante en todos los casos (figura 4.13).

Figura 4.13 Densidad segun su valoracion de necesidad de formacion en

los dilemas éticos en funcion de la formacién académica de los profesionales.
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Todos los items fueron valorados como importantes o muy importantes por
mas del 50 % de los profesionales. En la tabla 4.9 podemos apreciar el nimero y
porcentaje de respuestas que calificaron cada dilema ético como importante o
muy importante.

Tabla 4.9 Frecuencia de la necesidad de formacién en los distintos dilemas éticos.

Dilema ético estudiado @ n® %
Establecer las competencias profesionales ante un paciente con 39 66.1
problemas genéticos '
Mantenerse al dia en el campo de la genética 54 91,5
Solucionar conflictos de valores con los pacientes 42 71,2
Afrontar la incertidumbre del resultado del test 47 79,7
Decidir la necesidad de retener informacion 32 54,2
Decidir grado de dirigismo 35 59,3
Responder ante la explotacién de pacientes por los
. ! 29 49,2
investigadores
Obtener el consentimiento informado 41 69,5
Identificar el paciente principal 50 84,7
Mantener la confidencialidad 50 84,7
Intervenir tras errores de colegas 41 69,5
Solucionar limitacion de recursos 45 76,3
Corregir posible discriminacion 42 71,2
Decidir si excluir determinada informacién de la historia clinica

. ) 31 52,5
por el bien del paciente
Controlar las respuestas emocionales 40 67,8
Responder en genética a cuestiones transculturales (Diversidad) 42 71,2

(1) Cada dilema estudiado esta definido en tabla 3.1
(2) n representa el nimero de encuestados que sefialaron como frecuente un dilema

Los dilemas éticos que con mas frecuencia (mas del 75% de las
respuestas) se consideraron importantes o muy importantes para la formaciéon
fueron:

- Mantenerse al dia en el campo de la genética (91,4%)
- Mantener la confidencialidad (84,7%)

- Afrontar la incertidumbre del resultado del test (77,6%)
- Obtener el consentimiento informado (75,8%)

En la figura 4.14 se indican las puntuaciones medias de las necesidades de
formacion de los médicos de atencién primaria en cada uno de los dilemas éticos
expuestos en la seccion C. Como puede verse, el primer puesto lo ocupa la
confidencialidad y el dltimo, la retencién de informacion.
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Figura 4.14. Puntuaciones medias de cada dilema ético de la seccion C.

C1 Actualizacién profesional C9 Confidencialidad

C2 Conflictos de valores C10 Error de un colega

C3 Afrontar la incertidumbre C11 Asignacion de recursos

C4 Retencién de informacion C12 Discriminacion

C5 Dirigismo / no dirigismo C13 Documentacion

C6 Conducta profesional inadecuada C14 Cuestiones de identidad profesional
C7 Informacion para el consentimiento C15 Respuestas emocionales

C8 Identificar paciente principal C16 Cuestiones de diversidad

Al analizar si en alguna dimensién existian diferencias en la manera de
responder segun las caracteristicas del profesional, observamos que los
médicos habian dado mas importancia a la formaciébn en cuestiones de
diversidad que los no médicos (p=0,01) y los doctores, a la identificacion del
paciente principal (p=0,03) frente a los licenciados.

La experiencia del profesional apenas influyé en la manera de responder
a las preguntas, encontrandose significacion estadistica Unicamente en dos
dimensiones. Asi, la actualizacion profesional fue considerada menos importante
por aquellos que atendian a un mayor ndimero de pacientes a la semana
(p=0,032) y, sin embargo, los que llevaban mas afios trabajando le concedian
mas importancia (p=0,001). La formacién en temas de discriminacién tuvo menor

importancia para los profesionales mas experimentados (p=0,021)
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4.7 Clasificacion de los casos clinicos reales (seccion D de la
encuesta)

En la seccion D se ha pedido a los encuestados que describieran algun
problema dificil y concreto que les hubiera planteado dudas y también por las
estrategias que recomendarian para su solucion. Contestaron esta parte de la
encuesta un 49,2 %.

Habia situaciones complejas que se asignaron a mas de un dominio.

De los 35 encuestados que respondieron a la seccion D exponiendo
casos conflictivos personales, 21 eran mujeres (60%) y 14 hombres (40%).

Los 35 participantes relataron, en total, 37 casos clinicos que se
clasificaron una o més veces dentro de los 16 temas éticos descritos en la tabla
1. Algunos casos se asignaron a hasta cuatro items por la complejidad de las
situaciones. En total, se hicieron 81 clasificaciones, como ilustra la tabla 4.10

No todos los items estaban representados. Por ejemplo, ningln genetista
aporté ningun caso de discriminacion, en consonancia con el apartado de
frecuencias de dilemas éticos (seccion B). Sin embargo, en la descripcion de los
casos clinicos reales se hace mencion a dos situaciones —conflictos de valores o
problemas con la historia clinica— que aparecian con una frecuencia nula en la

seccion B.

Tabla 4.10. Clasificacion de los casos clinicos aportados por los profesionales

Clasificacion ética/profesional n %

Confidencialidad 17 21

Respuestas emocionales 11 13,6
Consentimiento informado 17 21

Conflictos de valor 4 4,9
Determinacion del paciente principal, caso indice 6 7,4
Incertidumbre 5 6,2
Dirigismo/no dirigismo 4 4,9
Identidad profesional 5 6,2
Diversidad 2 25
Actualizacion 3 3,7
Errores profesionales 2 2,5
Discriminacion 0 0

Documentacién 2 25
Asignacion de recursos 1 1,2
Retener informacion 1 1,2
Conducta profesional inadecuada. Investigacion. 1 1,2

Total clasificaciones 81

80




4. Resultados

A continuacion, se define cada tema y los problemas que han surgido de

cada uno de estos.

Confidencialidad (n=17). Compartir, 0 no, la informacion privilegiada con
miembros de la familia u otros. Surgieron cuatro problemas: 1. Enfrentarse a
la negativa del paciente a informar a familiares de riesgo. 2. Obligacion de
confidencialidad ante la negativa de la madre a realizar pruebas a los hijos
por no ser del padre legal. 3. Presencia de la pareja en la entrevista para
asesoramiento genético cuando se trate de diagndéstico prenatal y una opcion
sea el aborto. 4. Percibir que se tiene la obligacion de preservar la
confidencialidad frente a un familiar fallecido.

Consentimiento informado (n=17). El asesor en genética duda de que el
paciente este en condiciones de otorgar el consentimiento por la complejidad
de la informacién recibida, la coercion, la minoria de edad o la incapacidad
psiquica fundamentalmente. De las respuestas surgieron tres problemas: 1.
Consentimiento para pruebas presintomaticas de enfermedades de aparicién
tardia por parte de menores de edad y otros familiares que no habian
solicitado la prueba. 2. Evaluar la capacidad de comprensién del paciente. 3.
Consentimiento de los dos progenitores para realizar test genéticos a los
hijos.

Respuestas emocionales (n=11). Afrontar las reacciones emocionales
intensas debidas a la informacién genética, incluidas las del paciente, de los
familiares y del propio profesional. Surgieron dos problemas: 1. Frustracion
del profesional cuando el paciente, tras ser adecuadamente informado, no
acepta el asesoramiento mas indicado y justificado. 2. Hacer responsable a
los profesionales de su situacion animica después de conocer los resultados

y como consecuencia de éstos.

Determinacion del paciente principal (n=6). Con quién se contrae la
obligacion cuando hay varios miembros de la familia implicados. Surgieron
dos problemas: 1. Determinar el paciente principal en el diagnostico prenatal
a la hora de comunicar los resultados: ¢mujer embarazada o la pareja? 2.
Efectuar pruebas genéticas presintomaticas cuando para confirmar el
diagnéstico familiar se debe someter antes a un pariente afectado a esa

misma prueba.
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Incertidumbre (n=5). No poder asegurar la manifestacion clinica de una
alteracion genética determinada. Informar de probabilidades, no de certezas

en muchas ocasiones. No se identificaron problemas.

Cuestiones de competencias profesionales (n=5). Surgieron dos problemas:
1.Reivindicacién por parte de los genetistas de su papel como asesores
genéticos frente a otros profesionales. 2. Situaciones donde se hace
necesaria la colaboracion entre el genetista y otro especialista (elaboracion

de protocolos) como el neurdlogo, cardidlogo, oncélogo, ginecélogo etc.

Conflicto de valores (n=4). Conflicto entre los valores del profesional con los
del paciente, o con los de la familia, con otro profesional o la sociedad.
También conflicto de intereses entre los familiares. Surgieron dos problemas:
1. Derivar al paciente cuando solicita seleccion embrionaria o aborto y el
profesional no esta de acuerdo con la interrupcion de embarazo. 2. Con otros
profesionales, especialistas para la indicacién de estudio genético en ciertas

enfermedades estigmatizantes para el paciente.

Dirigismo/no dirigismo (n=4). Grado en el que el profesional debe influir en la
toma de decisiones del paciente. Surgieron tres problemas: 1. No responder
nunca a la pregunta ¢que haria usted en mi lugar? 2. Respetar la decision
del paciente y apoyarla sea cual sea. 3. Saber aconsejar de forma
“profesional” cuando el caso lo requiera ya sea por incapacidad del paciente

de comprender u otra razén.

Error de colegas (n=2). Hacer frente a las consecuencias de errores
involuntarios cometidos por los profesionales sanitarios colegas. Surgio un
problema: Profesionales que no siguen un protocolo para no alargar el

proceso de asesoramiento con las carencias que esto conlleva.

Cuestiones de diversidad (n=2). Diferencias culturales del paciente y el
medio profesional donde es atendido. Entre ellas la etnia y la religién son las
detectadas en nuestro medio. Surgié un problema: La mujer que en algunas
culturas puede ser repudiada por sufrir alguna tara transmisible a los hijos, o
por infertilidad (situacion que impone al médico el deber médico primordial de

“no hacer dafio”).

Documentacion clinica (n=2). Respecto a la inclusibn o exclusion de

determinados datos en la historia clinica del paciente. Surgié un problema:
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No incluir resultados de pruebas presintomaticas de enfermedades de

aparicion tardia en la historia clinica.

Conducta profesional inadecuada (n=1). Conducta impropia de otros
profesionales. En general, situaciones de falta de respeto a los derechos del

paciente en investigacion en lo que respecta al consentimiento.

Discriminacion (n=0). Dudas sobre una posible consideracion discriminatoria
en el &mbito laboral, de seguros o social basada en pruebas genéticas. Estas
situaciones estarian relacionadas con pacientes con riesgo de trastornos
neuromusculares de tipo autosomico dominante de inicio en la vida adulta.
También en procesos cancerosos familiares. No hemos tenido ningln caso

donde se detectara este problema.

En la segunda parte de la seccion D de preguntas abiertas se propuso al

encuestado que describiera estrategias o recomendaciones para la solucion del

problema relatado.

En la taba 4.8 se clasificaron las estrategias que aportaron los genetistas

para solucionar problemas éticos/profesionales en

relatados por ellos. En total se identificaron 53 estrategias.

los casos particulares

Tabla 4.8

Problemas ético/profesionales N° %
Consentimiento informado 17 32.0
Confidencialidad 16 30,1
Competencias profesionales 8 15,0
Celo profesional 7,54
Reacciones emocionales 4 7,54
Otras 4 7,54
Total estrategias 53

Las respuestas se clasificaron dentro de los 11 dominios que se exponen

a continuacioén junto con algunos ejemplos.
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Consentimiento informado (n=17)

Comprobar el estado mental del paciente antes de dar la informacion.
Evaluar el grado de comprensién del paciente. Caso: “Ante una mutacion
patogénica en el ADN mitocondrial, de transmision por via materna, en una
mujer afecta y embarazada, en la que el nifio porta la mutacion y
probablemente desarrollara la enfermedad, y que a pesar del diagnéstico, de
nuevo se queda embarazada y engendre otro hijo con una tasa, como el
anterior, de ADN mutado y por tanto con muchas posibilidades de sufrir la
enfermedad con igual o mayor gravedad que la madre”. “Creo que hay que
trasmitir la informacion lo mas claramente posible, adaptandola al grado de
comprension del paciente y exponiendo las dudas que adn la ciencia no tiene
resueltas”

Ser muy claros, sinceros en las limitaciones, que la informacion sea
comprensible y completa. Caso: “Dar consejo en una enfermedad dominante
con penetrancia variable de suficiente gravedad y aparicion tardia cuando no
conocemos las bases de esa penetrancia”. En este caso, el genetista apunta
cdmo aconsejaria actuar: 1° Exponer todas la posibilidades con honestidad y
realismo. 2° Exponer lo que las técnicas moleculares pueden ofrecer. 3°
Evaluar el grado de comprensiéon por parte del paciente. 4° Escuchar las
utilidades e intereses del paciente. 5° Aceptar su decisién o si no se produce,
aconsejar procurando no ser excesivamente dirigista.

Cuando se puede obtener informacion indirecta de otros familiares, solicitar
consentimiento de estos para obtenerlo.

Repetir las entrevistas para aclarar dudas

No hacer pruebas presintométicas en menores de edad

No presionar y dejar tiempo para la autorreflexion.

Confidencialidad (n=16)

Surgen dos grandes temas relacionados con la confidencialidad debida al

paciente.

Determinar los limites intrafamiliares (n=12). El asesor se encuentra que

la obligacién de respetar la confidencialidad del paciente le obstaculiza para

poder emitir el informe genético correctamente debido a la negativa del paciente

de comunicar a otros familiares la necesidad de su estudio. Los asesores

intentan convencer al paciente principal, una vez identificadas la necesidad y la
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responsabilidad de comunicarlo a sus parientes. Recomiendan darle tiempo para
la reflexién. Pactar tipo de informacion que se dard a los familiares. En casos

graves creen que es prioritario avisar a los familiares de su riesgo.

“Paciente de 25 afios con antecedentes familiares (abuelo paterno) de
enfermedad de Huntington que nos solicita un estudio presintomatico de la
enfermedad. El paciente ha sido explorado por un neurélogo y o presenta
sintomatologia en al actualidad. El paciente esta claramente ansioso por el tema
y nos solicita la realizacion del estudio de forma inmediata”. El asesor
recomienda tener mas entrevistas con el paciente para poder conocerle y
tranquilizarle respecto a la rapidez del estudio ya que los resultados no
cambiaran el transcurso futuro de la enfermedad. Ademéas hacerle ver que los
andlisis nos dan de forma indirecta informacién de personas que no nos solicitan
nada, en concreto su padre. Debemos solicitar un permiso por escrito del padre

del paciente que no exprese inconveniente en obtener este tipo de informacion.

— Dudas de la paternidad (n=4). Como resultado de los estudios genéticos, se
descubre que los hijos no son del padre, éste no lo sabe y la madre pide
confidencialidad. En general el asesor recomienda aceptar Ila
confidencialidad a la madre. “Familia con Enfermedad de Huntington, padre
afectado, 5 hijos mayores de 18 afios de los que 2 estan afectados, el resto
inician el proceso de preparacion psicoldgica para pasar el test genético. En
la mitad del estudio la madre confiesa al genetista que uno de los hijos que
esta en el proceso no es de su padre (el enfermo). El chico es genéticamente
sano pero ella pide confidencialidad. El chico pasa todo el proceso como uno

mas”.

Competencias profesionales (n=8)

— Deber remitir al paciente siempre a un servicio especializado en genética
para recibir asesoramiento (n=4). Un genetista no aporta ningun caso clinico
pero si da unas pautas o recomendaciones de como se deberia realizar el
asesoramiento genético.

— “Es fundamental que las consultas sean realizadas por un especialista en
Genética (cuando se realiza el diagnéstico y cuando se informa de éste al
paciente y la familia). Los médicos de asistencia primaria no tienen en este
momento y menos en Espafia el grado de formacion y especializacion
suficientes para afrontar este tipo de consultas. Por ello dificilmente podran
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intervenir para corregir errores de otros profesionales. El rol que corresponde
a médico de familia o generalista es: 1. Garantizar el acceso del paciente a
una consulta de Genética especializada. 2. Facilitar el acceso del paciente y
sus familiares al diagnéstico genético aun cuando se realice en otra
comunidad o pais. 3. Facilitar el seguimiento del asesoramiento genético. 4.
Sequir la evolucion y tratamiento si lo hubiere”.

Celo profesional (n=4)
El genetista siente frustracion cuando el paciente no evita la transmision
a su descendencia de alguna alteracion a pesar de ser informado pero reconoce

gue debe respetarse la decision del paciente.

“Paciente varén con fibrosis quistica que acude con su pareja porque
desean tener hijos. El 95% de los enfermos de fibrosis quistica son estériles por
agenesia de conductos deferentes. Se les plantearon distintas opciones después
de recordarles que muy probablemente €l era estéril. Se les aclar6 que la
descendencia seria portadora obligada de la enfermedad y que existia un riesgo
de aproximadamente 1 en 200 de que la descendencia padeciera fibrosis
guistica (descartando a la mujer como portadora). Ellos insistian en la
fertilizacién in Vitro que en su caso obligaria hacer una biopsia de testiculo,
técnica de ICSI (inyeccion intracitoplasmica del espermatozoide). Se les recordd

las otras posibilidades la inseminacion heteréloga y la adopcion”.

Reacciones emocionales (n=4).

— Apoyo psicoldgico previo y posterior al asesoramiento.
“Paciente sintomético con enfermedad de Huntington que tras informarle de
su condicion culpa a esta informacion de sus cambios personales y
familiares”. El asesor aconseja asegurarse de que el paciente esta
psiquicamente en condiciones de afrontar una informacién que suponga
conocer su condicion de afecto de una enfermedad grave e invalidante fisica
y psiquicamente.

— Abstraerse de sentimientos personales.
“No ponerse en el lugar del paciente para decidir aunque €l nos lo pida”

Otras estrategias propuestas (n=4)
— Actualizacion en genética de especialistas y médicos de atencion primaria.
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Cuando hay objecién de conciencia informar de la posicién personal y derivar
a otro centro al paciente.

Pedir ayuda a otros comparieros para reforzar el asesoramiento.

Valorar la experiencia de otros colegas en base a la informacion obtenida (p.
ej., implantar o no un desfibrilador a un sujeto con una mutacién en un gen
sarcomérico, cuando un cardidlogo pregunta al genetista como abordar el
problema).
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5. DISCUSION

La investigacion ética trata de determinar las caracteristicas de “lo moral”,
es decir, “lo bueno”; para ello, es necesario recurrir a algan indicador “moral” que
sea susceptible de un analisis intersubjetivo. Hemos tomado como indicadores
morales de nuestro estudio los 16 items de la encuesta. No hemos pretendido
investigar las categorias o caracteristicas de cada indicador moral, por si mismo,
por su importancia, por las repercusiones o por su significacién, sino obtener la
opinion, convicciones y experiencia de quienes trabajan profesionalmente en
este campo y han de resolver y afrontar sus dilemas éticos en el contexto de los
cambios que experimenta hoy nuestra sociedad. Hemos utilizado el marco de
referencia del consenso universal (ver toda la documentaciébn normativa
aportada en el anexo 3) y comprobado que cada uno de los datos utilizados,
como la confidencialidad, la discriminacion, la ocultacién de datos, el perjuicio a
terceros, el respeto de la autonomia, los errores profesionales, la investigacion
improcedente, etc., tiene su categoria de valor moral. Debe considerarse
asimismo que la investigacion ética suele encontrar obstaculos para justificar los
enunciados normativos, lo cual puede influir en la falta de homogeneidad de

algunas opiniones en el campo profesional.

Hoy en dia es frecuente una visién filosofica cientificista y positivista que
niega la posibilidad de una fundamentacion racional de los juicios morales e
identifica la ciencia con el conocimiento, como explica J. Habermas. El
racionalismo critico surge por los inconvenientes del cientificismo y su
consecuencia es la complementariedad. La forma de racionalidad tecnolégica
medios-fines era el Unico modelo de normas segun el que se podian evaluar las
acciones para entenderlas, no para valorarlas. Esto es lo que Apel denominaba
“complementariedad” entre la esfera publica (que s6lo admite las leyes de la
racionalidad cientificotécnica) y privada (a la que pertenecen las decisiones
personales prerracionales y viene regida por el existencialismo, sea religioso o
no). El racionalismo critico muestra como la ética ha sido inmunizada frente a
toda posible critica, proveniente de las ciencias o de la filosofia; las decisiones

practicas entran, por tanto, en el ambito de lo subjetivo (A. Cortina).

Si Gnicamente puede considerarse “saber objetivo” al que tiene ante si el

objeto, no hay mas objetividad que el saber cientifico, de ahi que se identifique el
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conocimiento con la ciencia. Este hecho hace que en las relaciones teoria-praxis
y conocimiento-decisién se separen; a los elementos y a la teoria y el
conocimiento cientifico se les adjudica toda posible objetividad y racionalidad,
mientras que las decisiones morales y la praxis quedan relegadas al ambito de lo
subjetivo, de los sentimientos y de las preferencias irracionales. Precisamente
ése es el terreno en que se desarrolla el tema que hemos estudiado, el
asesoramiento genético y su problematica ética, donde la praxis del profesional
es muy delicada y se encontraria en el centro de las dos posiciones, la
objetividad de la ciencia y la subjetividad de la decision, entre la teoria y

conocimiento cientificos y la practica clinica con el enfermo.

En nuestro estudio, si aplicamos el modelo cientificista, nos encontramos
con la separacion que existe entre el conocimiento neutral, desinteresado, libre
de toda influencia y objetivo por parte del profesional que diagnostica, informa y
trata, y el modelo del racionalismo critico, donde las decisiones de orden moral,
religioso o politico del paciente no son neutrales, sino comprometidas y

sometidas a la logica de las convicciones, a la voluntad y a la subjetividad.

El mundo moral obliga a reflexionar sobre €l ante la urgencia para tomar
decisiones en la vida cotidiana y esto exige deliberar y elegir entre las diversas
opciones o cursos de accion existentes, teniendo en cuenta el marco cientifico
en sus situaciones, los valores éticos en juego, o la dinamica comunicativa y de
toma de decisiones, los requisitos legales y el respeto a los principios morales
fundamentales y a aquellos propios de los agentes que participan. Esta situacion

es de la que partimos en el proceso del asesoramiento genético.

La ética, en esencia, es una actividad humana fundamentalmente
comunicativa. Los seres humanos basan sus actos en argumentos éticos. En
medicina siempre han estado presentes de forma especial y hoy, en genética,
parece indispensable profundizar en los aspectos éticos que esta especialidad

conlleva.
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Estado de la especialidad de genética en Espafia

En lo referente a la recogida de los datos demogréficos, cabe destacar la
inexistencia de la especialidad de genética clinica en nuestro sistema de
formacion y especialidades médicas. En consecuencia, el desarrollo de la
especialidad y la formacién de los profesionales se establece de forma muy
dispar. A diferencia de otros paises no existe una regulacion de la formacién en

esta especialidad. En estos momentos, es la Asociacién Espafiola de Genética

Humana (AEGH) la que emite un titulo con unos requisitos que ella misma
establece. También es frecuente encontrar que algunos de estos profesionales
ni siquiera poseen este titulo, por no ser necesario para su actividad, sobre todo

si se desarrolla fundamentalmente en el ambito del laboratorio.

Ciertamente, todo depende de la evolucion de estos conocimientos; si en
la década de los 60 se desarrollaron los campos de la genética bioquimica, la
biologia molecular, la citogenética clinica y la dismorfologia, la de 1970 fue
determinante para el diagndstico prenatal de los trastornos genéticos. Ante estos
avances, en la década de 1980 se establecieron en Estados Unidos los primeros

examenes de la especialidad y la American Board of Medical Specialities

(ABMS) reconoci6 este nuevo campo de la medicina. En Espafa, la Comision
Nacional de Especialidades no la ha reconocido aun. La mayoria de los
genetistas, que han respondido a nuestro estudio, lleva mas de diez afos
ejerciendo en este campo, por lo que pensamos que su acreditacion no

plantearia grandes dificultades.

Dado el auge que estd tomando la realizacion de pruebas genéticas,
sobre todo en oncologia y otras especialidades ajenas a las clasicas
enfermedades genéticas, presumimos que se tendrdn que incorporar mas
especialistas a esta area y que, por tanto, serd indispensable instaurar una

formacion reglada previa.

Los profesionales de la genética, ademas de médicos, pueden ser
biologos, quimicos o farmacéuticos con actividades especificas en el laboratorio;
en otros casos, se trata de médicos clinicos especializados en neurologia,
hematologia 0 pediatria, ya que estas especialidades abarcan un amplio campo
de enfermedades hereditarias; por eso, son las especialidades que primero se
han acercado a la genética. Todos los profesionales, que hoy estan ejerciendo,

se denominan genetistas, aunque en otros paises ya existen distintas
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subespecialidades (Biescker BB. 2001). En Inglaterra, por ejemplo, hay asesores
genetistas especializados, también entre los profesionales de enfermeria
(Skirton, H., et al., 2003b). En EEUU o Canad& se obtiene un certificado de
especializacion en genética médica y otro de “genetic counselors” como

subespecializacion que proporciona la ABMS.

El gran desarrollo clinico previsible de la genética condicionara, con toda
seguridad, la regulacién de la especialidad por la via que actualmente se utiliza
en nuestro pais para todas las especialidades, que es la del examen nacional
MIR (Médicos Internos y Residentes). También seria deseable que se ampliase
la especializacibn a otros &mbitos sanitarios, como la enfermeria, dada la
complejidad de estas patologias y el importante apoyo que la enfermeria puede
proporcionar (Skirton,H., 2005). También resultar4 determinante el papel de la
medicina de familia en atencién primaria; estos profesionales asistiran al
paciente en primera instancia con la realizacion de la historia familiar y
elaborardn el arbol genealdgico familiar; asi pues, la deteccion de posibles
indicaciones para un estudio genético les corresponderd a ellos (Williamson, R.,
y Robertson, S., 1999). En otros paises ya esta desarrolldndose Ila
subespecialidad de la genética en el campo de la asistencia primaria (Stagg
Elliott, V., 2004).

Genetics in Primary Care (GPC) es un proyecto estadounidense para

mejorar la formacién genética de los estudiantes de medicina y de los residentes
en medicina de familia. Los expertos en genética y atencién primaria coinciden
en que el esfuerzo educativo fructificara si se integra dentro de los programas de
formacion en atencion primaria (Greendale, K., 2002). Segun estos programas,
los tres ejes clinicos de la formacién en el asesoramiento genético comprenden:
1) interpretar los antecedentes familiares, 2) reconocer la utilidad clinica de la
informacién genética que es aun hoy muy variable y 3) adquirir una competencia
profesional demostrable (Skirton, H., 1998). Asi mismo se identifican tres
posibles zonas de controversia sobre las cuales habria que incidir en la
preparacion de esta disciplina, a saber: la importancia del asesoramiento no
dirigido frente a la toma compartida de decisiones acerca de las pruebas
genéticas, el valor intrinseco de la informacion genética cuando no afecta a la
salud (investigacion) y las indicaciones para la remision al especialista en
genética (Burke, W., 2002b).
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Respecto a la formacién académica, en nuestro medio cabe destacar la
presencia de mas médicos que de otros titulados y el que la enfermeria no esté
contemplada en ningln caso en esta actividad, a diferencia de lo que ocurre en

otros paises.

En Espafa, la edad y el sexo de los profesionales del asesoramiento
genéticos y la genética en general presentan unas caracteristicas diferentes a
otros paises, como son: EEUU (Bower MA et al. 2002), Gran Bretafia Canada o
Australia. En nuestro pais, el nimero de los hombres y mujeres es
practicamente igual, mientras que, en el estudio de Bower, las mujeres suponian
la gran mayoria (94,5%) y ademas tenian menos de 45 afios (87,6%). Esta
diferencia en la concentracion de profesionales y centros pudiera estar
relacionada con el desarrollo del Sistema Sanitario Espafiol durante los afios 70-
80 en los que se crearon grandes centros sanitarios que, ademas de
asistenciales, eran universitarios. En lo que respecta al sexo, el motivo se

relaciona con la incorporacion mas tardia de la mujer al mundo laboral.

Un dato llamativo, si bien aislado, obtenido de nuestro estudio es el
hecho de que las consultas de genética especializadas en cancer atiendan cada
semana a un namero de pacientes (70) mayor que la media habitual de una
consulta tradicional de genética (2-3). Esto se puede interpretar como un cambio
en el futuro perfil de la consulta de genética. El estudio de esta evolucién, dadas
las implicaciones légicas de planificacién y recursos, tanto humanos como

técnicos, etc., serda prioritario.

La diferencia hallada en la distribucién de centros de titularidad privada o
publica en las diferentes Comunidades Auténomas quiza refleje la nueva
tendencia liberalizadora de la sanidad en nuestro pais. Por otra parte, esta
distribucién de centros privados tiene una caracteristica especial y es su caracter
mayoritario en todo el noreste de la peninusula. Este hecho pudiera deberse a la

influencia del “turismo estable” en estas zonas y a las mejores comunicaciones.
Frecuencia de los dilemas éticos y profesionales

De las 16 cuestiones éticas estudiadas por nosotros, la discriminacion
genética y el dirigismo en el proceso del asesoramiento han sido las que menos
se han detectado y, sin embargo, son las dos cuestiones que mas preocupan y
gue mas publicaciones han suscitado. Los cinco problemas o cuestiones éticas

mas frecuentes para nosotros fueron los relacionados con a) las respuestas
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emocionales del paciente, b) la obtencion del consentimiento informado, c) las
restricciones administrativas, d) las restricciones econdémicas, no asi las
restricciones de tiempo (esto Udltimo puede indicar que la proporcion de
genetistas y pacientes atendidos es, hoy por hoy, equilibrada) y e) la

incertidumbre del resultado del test.

Sdlo hubo alguna diferencia en el sexo de los genetistas, al analizar las
dificultades para la actualizacién y mantenimiento de la excelencia profesional.
Las mujeres reconocieron con mas frecuencia que los varones que, en
ocasiones, se enfrentaban con dificultades para estar al dia ante los rapidos

avances biotecnolégicos.
-Respuestas emocionales-

Otra cuestion ética muy estudiada en la literatura, en el contexto de los
problema éticos derivados de los avances de la genética aplicada a la medicina,
es la respuesta emacional del paciente y/o del profesional; en nuestro estudio se
ha constatado que la enfermedad hereditaria lleva aparejada importantes
reacciones emocionales, sobre todo del paciente; sin embargo, las reacciones
conflictivas emocionales que se producen en los profesionales del
asesoramiento genético también se ha valorado a menudo como un hecho

conflictivo.

Numerosos estudios, sobre todo de cancer de mama hereditario (Schlich-
Bakker, K. J., ten Kroode, H. F. J., Ausems, M. G. E. M., 2006), demuestran la
importancia de las reacciones emocionales que conlleva la realizacion del test
genético para diagnosticar estas enfermedades. Dada la frecuencia de aparicion
de este problema, algunos autores recomiendan contar siempre con el apoyo
psicolégico tanto antes como después del test, y especialmente cuando el
resultado de éste sea desfavorable (Wright, C. et al., 2002). En algunos centros
ya esta protocolizada la interconsulta con el psicélogo, en especial cuando se
solicitan estudios de enfermedades genéticas neuroldgicas graves y de aparicion
tardia, como la enfermedad de Huntington. A la vista de estos resultados, para
planificar estas consultas en el futuro parece ldgico contar siempre con el
suficiente apoyo psicolégico, tanto para el paciente como para la familia. Para
controlar estos efectos psicolégicos indeseables, algunos autores creen
imprescindible conocer previamente el concepto que el paciente tiene de lo que

es una enfermedad genética, y reflejarlo en la historia cinica, asi como reconocer
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gue tanto pacientes como asesores llevan al proceso sus experiencias previas,

valores y expectativas de vida. (Skirton, H. y Eiser,C., 2003).

Dentro de la atencion sanitaria jerarquizada, en las consultas de
especialistas se deberian crear equipos interdisciplinarios coordinados, con la
participacién de analistas genéticos, médicos, enfermeros, psicélogos, asistentes
sociales, etc. Habra que establecer un entorno que permita a los pacientes tomar
decisiones autdnomas pero informadas, contando con el apoyo emocional.
Habra que seguir conjugando los dos principios deontoldgicos de beneficencia y

autonomia en un contexto de alta densidad de informacion genética.
-Conflicto de valores-

Este aspecto lo hemos estudiado a través de la pregunta referente a los
conflictos de valores: en general, no se reconocen conflictos achacables a los

valores personales del profesional.

Los conflictos de valores, sociales o culturales presentan bastante
estabilidad ante los cambios producidos por las modificaciones del paradigma
cientifico y social. Sin embargo, ante una sociedad plural y globalizada, es
presumible que los valores éticos personales tiendan a diversificarse. Ello
conducird a que aumenten también los conflictos, tanto entre los valores del
profesional y los del paciente o su familia como entre el paciente y la sociedad
segln lo que esta sociedad entienda como obligatorio, 0 cuando menos
recomendable, en una comunidad determinada (test predictivos,
preconcepcionales, preimplantatorios, prenatales, postnatales etc.). El
sentimiento de irresponsabilidad ante la sociedad, que puede recaer en unos
progenitores que renuncian a ciertas medidas preventivas ante la posibilidad de
tener una descendencia con problemas genéticos, es algo que ya se esta
denunciando. El conflicto puede surgir tambien entre el profesional y
determinadas politicas sanitarias, como sucede en casos de objecion de

conciencia por los profesionales sanitarios.

Curiosamente, en su respuesta a los posibles conflictos de valores —
seccion B del cuestionario—, practicamente ningun profesional reconoce tal
desacuerdo. Sin embargo, entre los casos aportados por los profesionales a la
seccion D del cuestionario, encontramos descripciones minuciosas de
situaciones en la que se evidencia un desacuerdo total. En una ocasion se

reconoce la “frustracién” enorme que se siente cuando el paciente no acepta las
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recomendaciones propuestas. Puede que esta apreciacién sea puntual y quiza
este hecho se deba al afrontamiento de un “caso problematico”, ya que en
general los genetistas reconocieron que los pacientes aceptaban sus

recomendaciones.

Resulta curioso apuntar dos actitudes a raiz de los casos aportados: en
una de ellas, el profesional piensa que existe un protocolo de actuacion
incuestionable y que sus recomendaciones no deben tener otras
consideraciones mas que las puramente clinicas; las dudas o reticencias del
paciente no cuentan demasiado por lo que no procede dar mas explicaciones
(problema de abandono del paciente con su decision). Esta es quiza la postura
mas dura de las que se han evidenciado. Ante un posible desacuerdo, el médico
piensa que él es quien actla correctamente; asi se ha visto cuando el protocolo
del asesoramiento incluye la recomendacion de interrupcion voluntaria del
embarazo o se aconseja no tener hijos por los riesgos de trasmitir enfermedades
y se sefiala como alternativa la adopcion (en el protocolo se incluyen tres
actitudes con fuerte significacion moral; aborto, abstencién, adopcién, cuyo Unico
fin es la prevencion del nacimiento de un niflo enfermo o con enfermedad
transmisible). Otra actitud es la de aceptar la voluntad del paciente, aun en
contra del criterio médico, intentando siempre explicar detalladamente las

consecuencias de cada opcién con el fin de dirigir la toma de decisiones.

Ante un caso complicado, en el que ambos padres eran portadores de
graves anomalias genéticas, el genetista describié con impotencia y contrariedad
la “obstinacion” de la pareja por tener un hijo propio, solicitando insistentemente
intentarlo por las técnicas de reproduccion asistida, seleccion embrionaria o la

terapia prenatal que pudiera realizarse.

El conflicto de valores puede darse tanto entre el profesional y el paciente
como entre éste y la familia si esta Ultima se interpone entre el médico y el
paciente. Este problema se ha detectado entre adolescentes o joévenes, incluso
mayores de edad, con dependencia econémica de los padres. Otras veces, el
paciente se enfrenta con la sociedad, tratando de ocultar su enfermedad por
temor a ser discriminado. El hecho de que no se haya planteado esta situacion
como problemética indica, entre otras cosas, la buena relacién existente entre el
profesional y el paciente en este campo médico. Aunque es cierto que el
descontento con la sanidad existe, de nuestros resultados cabe interpretar que

dicho descontento se dirige mas bien contra el sistema sanitario (listas de espera
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etc.) y no contra el profesional en general. Algunas frases relatadas por los
profesionales, como “se atienen a razones” refiriéndose al paciente o “siempre
respeto lo que decidan” refiriéndose a la propia actitud, revelan un respeto mutuo

entre las dos partes.

Por ejemplo si se hace un diagnéstico prenatal y, como resultado, el feto
esta afectado por un sindrome de Down, se indica el aborto preventivo. Si los
valores del paciente son otros, éste tendra que defenderlos, pues no son a priori
respetados, no propiamente por el profesional sino por el protocolo cientifico
médico al que éste se aferra por temor a ser demandado por mala praxis. En
este sentido, en una sentencia reciente del Tribunal Superior de Justicia de
Andalucia se ha absuelto al Servicio Andaluz de Salud, al entender que no
informar sobre la posibilidad de realizar pruebas de diagnéstico prenatal es
irrelevante si la gestante no manifiesta su intencion de abortar en caso de
anomalias fetales. Sin embargo, es frecuente indicar esta prueba de diagnostico
prenatal sin explicar su implicacion practica, es decir, la interrupcién voluntaria

del embarazo si el resultado es desfavorable.
-Consentimiento Informado-

En el marco normativo en el que situamos este estudio recordamos que
el tema del consentimiento informado esta ampliamente respaldado por la
jurisdicion (Emaldi 2001). A pesar de la exigencia de obtener el consentimiento
previamente a cualquier intervencion médica, existen excepciones contempladas
por la Ley que liberan de esta obligacidén. Esto ocurre en los siguientes casos: a)
cuando la no intervencién suponga un riesgo para la salud publica. Esta
excepcion se refleja en la Ley General de Sanidad (art.10.6.a) y también en la
Ley Organica de Medidas Especiales en Materia de Salud Publica (arts.2 y 3). b)
También pueden constituir una excepcion los casos de incapacidad del paciente
para tomar decisiones; la ley contempla otros supuestos, como los casos de
urgencia que no permitan demoras para la actuacibn médica pero estas
situaciones dificilmente se dan en las consultas programadas de asesoramiento
genético. La Ley contempla asimismo el derecho a no saber, es decir, cuando el
paciente renuncia a conocer la informacion. La reciente Ley de Autonomia del

paciente contempla con detalle este tema en el capitulo 1V, articulos 8 y 9.

Este dilema ético se ha presentado con alta frecuencia, en linea con el

trabajo de McCarthy Veach. En la practica médica, en un principio, empezé a
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emplearse el consentimiento informado por escrito en los procedimientos
invasivos, sobre todo quirdrgicos o diagndsticos. Posteriormente, su uso se ha
extendido a muchos otros tipos de intervenciones médicas. En nuestro pais se

ha regulado mediante la importante Ley 41/2002 de Autonomia del Paciente.

Sin embargo, el gran nidmero de casos clinicos, anécdotas o historias
clinicas que se han relacionado con el consentimiento demuestra la enorme
importancia que este tema sigue revistiendo en el asesoramiento genético. Los
mayores conflictos se han refierido a la obtencién de este consentimiento para
informar a terceras personas, ya sean familiares o no. Todos los profesionales
coinciden en que el consentimiento debe obtenerse sin presionar al paciente, ni

dirigir su actuacion.

Para resolver con acierto estas situaciones es imprescindible partir, en
primer lugar, de un didlogo veraz y comprensible con el paciente, a fin de que
pueda dar su consentimiento para informar voluntariamente a otros parientes
implicados. Segun algunos autores, la solucion de los conflictos de intereses
entre el paciente y sus familiares pasa necesariamente por una formacion
especifica de los profesionales sanitarios en técnicas de comunicacion (Teutsch,
C., 2003). No obstante los problemas pueden ser en ocasiones de dificil
resolucion, por lo que deberian requerir la opinion de los comités asistenciales

de ética, de reciente creacion en nuestros hospitales.

Si, como hemos mencionado, el método deliberativo en bioética supone
una eleccibn ante situaciones distintas y posibles, podemos trasladar el
asesoramiento genético al terreno de la eleccién razonable de una opcién sobre
la base de la deliberacion y la prudencia. Presentar una argumentacioén suasoria
dirigida a mover el animo del paciente ante su negativa de permitir informar a
sus familiares parece necesaria en ocasiones. Se trata de inducir una serie de
inferencias en la mente del paciente en un proceso, en el que éste pasa a
discurrir por cuenta propia y saca sus propias conclusiones. Este tipo de
persuasion supone una comunicacion entre un agente inductor, en este caso el
médico asesor, y un receptor, no solo activo sino relativamente autonomo y
responsable de sus propios actos de aprobacién o convencimiento. Ademas
conviene recordar siempre que las cargas o descargas de sentimientos y

emociones se manifiestan a veces por ambas partes.
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Algunos de los casos mas problematicos relatados para la obtencién del
consentimiento estaban relacionados con la capacidad de comprender el
alcance de la situacion, especialmente de las pruebas presintomaticas para
enfermedades de aparicion tardia, pues los genetistas recelan de si el paciente o
los padres, en el caso de los menores, son verdaderamente competentes. El
menor de edad, en principio, no esta capacitado legalmente (16 afios en nuestra
reciente ley de Autonomia del paciente) para tomar decisiones respecto a las
intervenciones sobre su salud. En estos casos deberian decidir sus tutores o
sus padres, pero se ha planteado si el resultado de estas pruebas haria cambiar
sustancialmente la actitud de esos padres hacia un hijo que, sin solucion, va a

desarrollar la enfermedad y morir tras una mala calidad de vida (Duncan, 2005).

Como hemos visto, la variedad de situaciones conflictivas en genética es
amplia, con frecuencia se diagnostican enfermedades que no tienen tratamiento;
a veces se previene la enfermedad en la descendencia; en otros casos se
predice el estado de portador de ciertos genes mas o menos determinantes de
enfermedad y en los Ultimos se diagnhostica con seguridad la aparicion futura de
enfermedades graves. Ante estas situaciones, algunos profesionales manifiestan
claramente la Unica circunstancia en que prevaleceria la obligatoriedad de
realizar un analisis genético, aun sin el consentimiento del paciente. Esta
situacion se daria cuando fuera imprescindible conocer el riesgo para la
descendencia, u otros familiares posiblemente afectos, de enfermedades graves
y curables, o prevenibles con la deteccidn precoz; para otros, la obligatoriedad
se daria s6lo cuando hay parientes potencialmente afectos y la utilidad de su
estudio cobra importancia para sus vidas, pero no cuando se trata de planificar la
afectacién de la descendencia, en estas circunstancias consideran que solo los
progenitores pueden decidir si se arriesgan a tener un hijo enfermo. Por (ltimo,
segun otros, la obligatoriedad no existe en ningun caso, aunque si deberia

efectuarse una recomendacion.

Otro de los problemas relacionados con el consentimiento en genética
estriba en como dar la informacion previa, ya que no resulta facil trasmitir los
riesgos estadisticos de aparicion de la enfermedad y sus caracteristicas. Hay
detalles importantes como, por ejemplo, el lenguage utilizado para informar de
este problema. La expresion numérica difiere de la verbal, siendo la primera (por

ejemplo, indicar al enfermo que tiene una probabilidad del 25 % de tener un hijo

98



5. Discusion

afecto) mas dificil de comprender que la segunda (por ejemplo, indicar que la

probabilidad es de uno sobre cuatro) (Welkenhuysen M et al. 2001 a).

Clasicamente ha habido varios modelos de relacién médico-paciente pero
hoy en dia, en Espafia y en el ambito cultural que representa la UE y Occidente,
el modelo es de colaboracion entre médico y paciente, dentro del matuo respeto
y especialmente de los derechos de los pacientes reconocidos por las leyes y la

jurisprudencia.
-Dirigismo-

En los paises occidentales existe un acuerdo casi universal en que el
asesoramiento no debe ser nunca dirigista, es decir, debe evitarse la intromision
en la decisién del paciente y respetarse en todo momento su autonomia. El
objetivo sera que el paciente, a la vista de la informacién, tome libremente una
decision informada que afectar4d a aspectos importantes de sus opciones
reproductoras, vida social, laboral, etc. El principio de autonomia del paciente
deberia conjugarse con el de beneficencia; para ello, el asesor genetista puede
intentar que los pacientes reconsideren su decision, sobre todo cuando estas

decisiones sean potencialmente disgenésicas.

Respetar la autonomia del paciente en el asesoramiento genético es la
actitud correcta; el asesoramiento no dirigista ni intervencionista es aceptado a
priori por todos (White, M.T., 1997). El problema se plantea cuando el paciente
desea que le digan lo que debe hacer e interpela al médico para que le
aconseje. En otras ocasiones, los genetistas han planteado el problema de un
paciente que no tiene competencia plena para decidir. Estas apreciaciones
resultan dificiles de concretar pues hay muchos grados de incompetencia en un
estado emocional afectado por la angustia de tenerse que enfrentar a una
decision o aceptacion de enfermedad importantes. Algunos autores se preguntan
si efectivamente se puede ser no dirigista en el contexto de ciertos test o
cribados prenatales (Williams, C.,2002).

En nuestro estudio este dilema ético se ha identificado relativamente
poco. La causa puede deberse a que el discurso de “la relacién medico paciente”
todavia se contempla en el ambito unilateral tradicional. No convergen mas
premisas que las del profesional, él es quien sabe lo que es mejor para el
paciente. Como apuntan otros autores, en el asesoramiento genético cabe una

argumentacion de tipo deliberativo, en la que podrian converger tanto los
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discursos persuasivos como los disuasorios y la conclusion, la eleccion, la toma

de decisiones, serian mas maduras, meditadas y justas (Parker, M., 2001).

El conflicto surge cuando la decisién del paciente se opone a la
recomendacién médica protocolizada vy, tras exponer las alternativas para hacer
frente al riesgo de recurrencia de enfermedad y proponer una forma de
actuacion adecuada, no se contemplan la visiébn del paciente, sus objetivos
familiares ni sus valores éticos, morales o religiosos. Esto difiere del enfoque
médico tradicional, en el que se hacen “recomendaciones” acerca del

tratamiento y de la intervencion médica.

El “no dirigismo” entra en conflicto con una vision mas amplia de la
medicina preventiva, segun la cual el principal objetivo del asesoramiento
genético deberia ser reducir la incidencia de las enfermedades genéticas, por
tanto, siempre deberia ser dirigido. Si la prevencién fuera el objetivo primario, el
enfoque del asesoramiento genético seria mas directivo. Pero el objetivo
principal del asesoramiento es ayudar a las familias a comprender y a afrontar la
enfermedad genética, no solo reducir su incidencia. Y aunque la mayoria de los
genetistas suscriba que se debe respetar la autonomia y no ser dirigista, resulta
a veces dificil comportarse de una manera si no dirigista por lo menos
orientativa. Algunos de los casos clinicos aportados por los profesionales

encuestados reflejan este conflicto: “....frustracibon cuando no hacen Ilo
indicado...”, o contrariedad: “...aun sabiendo que van a traer un hijo portador de

la enfermedad persisten en tenerlo...”.

En una encuesta realizada por Bartels et al.,, de la Universidad de
Minnesota (Bartels, DM. 1997), se observd que el 72% de los asesores
genetistas confesaba haber ejercido alguna vez el dirigismo, mientras que, en
nuestro estudio, el 96 % de los encuestados no reconocia haberse enfrentado a
este dilema y consideraba esencial no ser dirigistas. En otro estudio, se ha visto
que los médicos holandeses de atencién primaria presentan en general una
actitud totalmente dirigista con respecto al asesoramiento genético (Baars, MJ.
2003). El tema del dirigismo en el asesoramiento genético esta ampliamente
estudiado y son numerosas las publicaciones a este respecto (Rentmeester,
CA.,2001) (Resnik, D.B.,2003). Quiza los resultados contrarios obtenidos en
nuestra encuesta deban achacarse, no tanto a la inexistencia del dilema, sino a

la destreza de los profesionales en el manejo de estas situaciones.
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-Confidencialidad-

La intimidad puede verse amenazada y sin el debido control. La nueva
tecnologia genética condicionara la confidencialidad de los datos médicos desde
sus origenes. Es a partir del siglo XVIII y XIX cuando ésta empieza a
considerarse un derecho subjetivo de todo ser humano. Su aplicacién tardd mas.
Como ejemplo tenemos el Cédigo Penal francés de 1810 en su célebre articulo
378 que decia asi: “Los médicos, cirujanos y otras personas depositarias por su
estado o profesion o por sus funciones temporales o permanentes de secretos
gue otros les han confiado, menos en caso de que la ley les obligara o las
autorizara a ser denunciadores, y hubieran revelado estos secretos serian
castigados con prisién de un mes a seis afios y una indemnizacién de 500F a
8000 F". La diferencia con el resto de las profesiones reside en que este secreto
se puede revelar cuando la ley les obligue o les autorice. Durante el debate
parlamentario de las leyes de bioética aprobadas en Francia en 1994, el
parlamentario doctor Mattei pidi6 que se restaurara el secreto médico a su
pureza y no hubiera excepciones de ningun tipo. La justificacién que daba eran
precisamente los nuevos avances de la medicina predictiva. La nueva genética

obligaba, segln él, a proteger el secreto médico de forma muy especial.

La confidencialidad, es decir, el hecho de que los datos del paciente no
trascienden a personas no autorizadas, es norma de buena practica médica y
estd ampliamente legislada. En general, no plantea problemas para el
profesional. Las recomendaciones normativas de todos los documentos
nacionales e internacionales asi lo hacen saber y tratan el test genético de
forma especial, dada su trascendencia por la gran informacién que puede aporta
de una persona. Al igual que sucede con el consentimiento informado y dadas
las caracteristicas deterministas de la genética asi como su caracter hereditario,
los problemas suelen provenir de los grupos familiares, no del individuo. En el
ambito de las relaciones familiares del paciente, el tema no resulta facil de
regular. Como hemos visto en nuestro estudio, no es infrecuente la situacion en
la que un paciente se niega a revelar informacion que pueda ser esencial para
gue sus familiares tomen las correspondientes opciones. La planificacion familiar
puede verse alterada sustancialmente con este tipo de diagnosticos. ¢Debe

conocer la pareja antes de iniciar su vida reproductiva las alteraciones genéticas
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del otro cényuge? ¢ Debe conocer las suyas propias ante la intencion de tener un

hijo, tanto si el trastorno se puede prevenir como si no?

Encontrar el equilibrio entre la protecciéon de la confidencialidad y la
prevencién de dafios a terceras personas supone un reto, como se desprende

de algunos andlisis realizados de este problema concreto (Lacroix 2005).

El hecho de que este tema sea valorado como el segundo en importancia
para la formacion de futuros profesionales parece indicar que este conflicto no
esta del todo claro y bien resuelto en este campo de la medicina. A pesar de las
recomendaciones, normativas y legislaciones disponibles en materia de
intimidad, secreto médico, confidencialidad de datos médicos que son
numerosos (ver anexo 3), el excepcionalismo estara siempre presente (Green,
M.J., et al.2003). No podemos considerar la confidencialidad como un valor
absoluto. Si bien es cierto que toda excepcién a la regla necesita justificacion,
dentro del ambito tan complejo de la genética son los criterios médicos
(gravedad de la manifestacion, prondstico, valoracion del riesgo propio y para
terceros o para la salud publica, etc.) los Unicos capacitados para justificar una
excepcién a la obligacion de confidencialidad, aunque evidentemente haya que
valorar todos los demas. Algunos autores defienden que los profesionales
deberian tomar parte activa en el control y la correcta resolucion de estos
conflictos y no ser relegados ante decisiones de tanta importancia clinica y moral
(Hernandez, A. et al., 1999).

Este tema es de gran importancia y condiciona otros muchos dilemas
éticos. Es una obligacion relacionada con el derecho a la intimidad, el secreto
médico o profesional, la proteccién de datos por parte del estado, los bancos de

ADN, incluso el propio consentimiento para informar a los familiares afectados.
-Limitacién de recursos saniarios-

Nuestra pregunta sobre este problema ético la hemos desdoblado en tres
tipos de restricciones, temporales, econémicas y administrativas, con el fin de
determinar cudl de ellas era mas importante en nuestro medio. Las restricciones
administrativas comportaron mas problemas, mientras que las limitaciones de
tiempo no supusieron ninguno, hecho que quiza vaya aparejado con la condicion
funcionarial predominante de los puestos de trabajo en los servicios publicos de

salud.
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Los recursos sanitarios son, en general, un bien caro, cuya distribucion
plantea problemas de justicia en muchas partes del mundo. Estos problemas
podrian acentuarse en el ambito de los servicios de genética, que
previsiblemente sufriran modificaciones estructurales a causa del aumento y de
la gran variedad de pruebas ofertadas. Algunos autores ya estan investigando
cémo se percibe el problema desde estos servicios o departamentos de genética
(Donnai, D 2002). Ademas la falta de recursos econémicos puede arrastrar una
falta de recursos humanos; el personal sanitario debera estar preparado y bien
formado en el campo de la genética, lo cual supone también un gasto para la
salud publica. Como consecuencia de esta escasez, podrian darse situaciones
en que hubiera restricciones para algunos sectores de la poblacion y
desigualdades en el acceso a este recurso sanitario. El caracter aun
experimental de esta disciplina propicia que, en ocasiones, solo se estudie a las
personas que acceden a entrar en un protocolo de investigacion y que esta via

sea la Unica para obtener este tipo de estudios (Jiménez, A.).

La tendencia al aumento de la sanidad privada que hemos apreciado en
nuestro estudio podria propiciar un aumento de estas diferencias. Con respecto
a la distribucién por Comunidades Auténomas, hemos visto que en algunas
comunidades predominan los centros de genética privados sobre los publicos y
en otras, como Ceuta y Melilla, no hay ninguno. En estos casos, la sanidad
publica no niega la prestacion, sin embargo ciertamente serd mas dificultosa por
los desplazamientos, etc. La centralizacién de esta especialidad en los grandes
hospitales publicos podria generar una distribucion desigual de los pacientes y
dificultar el acceso a los servicios desde otras comunidades o localidades

lejanas dentro de la misma comunidad.

En el contexto de los recursos sanitarios, algunos autores hacen
referencia al nuevo concepto de prevencion cuaternaria, entendido como ‘“la
intervencion que evita o atenda las consecuencias de la actividad innecesaria o
excesiva del sistema sanitario” (Gérvas, J. 2006). Puesto que el fundamento
primordial de la medicina es primum non nocere, se deberia evitar toda actividad
preventiva innecesaria, cuyo balance riesgo/beneficio fuera dificil de justificar.
Sin duda, la genética sera objeto fundamental en la prevencién cuaternaria en
este siglo. Por tanto, se requiere prudencia en la aplicaciéon de los métodos

genéticos a pacientes y a poblaciones, evitando el uso innecesario de las
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pruebas en la practica clinica diaria, para que los beneficios puedan superar los

previsibles dafios.

La importancia de adquirir destreza o capacidad para resolver o
compensar los problemas éticos derivados de la limitacion de recursos sanitarios

(item estudiado en la seccion C), se ha sefialado con alta frecuencia.

En los casos clinicos aportados por los genetistas también se ha
identificado este problema, aparte de la posibilidad de garantizar el acceso a
estas consultas; el nivel y las condiciones de dotacién han constituido otro tema
sefalado y, sobre todo, la falta de consultas de asesoramiento suficientemente
estructuradas, con apoyo de psicélogos y de asistentes sociales y con una
buena planificacion o coordinacion. Por ejemplo, ante las dificultades de acceso
del paciente al médico para consultar dudas, aclarar datos de la enfermedad
etc., los genetistas reconocen que aquél necesita mas de una sesion para
asimilar su diagnéstico. Alguno recomienda incluso que la primera cita para
comunicar los datos obtenidos de sus analisis “no se realice en viernes”, sobre
todo si la informacion es complicada y poco esperanzadora, para que no medie
un fin de semana, en el que el enfermo se angustie asumiendo su nueva
situacion, sin poder localizar al médico que le ha “sentenciado” su futuro. No
poder consultar esa Ultima duda, esa posible esperanza, esa otra solucion que le
han comentado otros etc., puede resultar extremadamente angustiante para el

enfermo.
-Afrontar la incertidumbre de los resultados-

La medicina actual es provisional y probable y no por ello menos
cientifica. Segun nuestros resultados, la incertidumbre ha representado uno de
los dilemas més frecuentes; los especialistas reconocen que, en muchos casos,
los nuevos conocimientos en genética siembran incertidumbre ante los
resultados obtenidos con las pruebas genéticas. Afrontar esta incertidumbre
supone una dificultad cada vez mayor, segun los expertos. Hoy en dia, los
conceptos de certeza, seguridad, confianza o experiencia han sido reformulados
con la estimacion estadistica de la incertidumbre. En los dultimos afos, la
evidencia clinica se considera un concepto sujeto a la probabilidad y, en el

ambito del asesoramiento genético, precisa un manejo especial.

Los conocimientos sobre los tratamientos y la prevenciéon de

enfermedades suelen presentarse en términos probabilisticos. Toda la
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complejdad bioestadistica, que constituye el nucleo de los ensayos clinicos, se
resume en opciones probabilisticas para la toma de decisiones informadas y

compartidas entre médicos y pacientes.

Hoy conviven la incertidumbre y el conocimiento aportado por la
investigacion. En genética, los calculos del riesgo de padecer una alteracion
concreta se complican extraordinariamente. Los datos genéticos pueden ser
parcialmente desconocidos o confusos y, en ocasiones, la informacidn tiene un
significado o utilidad limitados para un determinado paciente o familia, aunque
puedan servir a la investigacion y a los estudios de poblaciones. A veces,
Unicamente se pone de manifiesto una predisposicion, o una susceptibilidad, o la
posibilidad de transmitir un determinado gen defectuoso o predisponente hacia
alguna enfermedad. La organizacion a gran escala del cribado de las
enfermedades mas comunes entre la poblacion sana, por ejemplo, se esta

planteando ya con fines exclusivamente economicos (Donnai, D., 2001). .

Los genetistas reconocen que esta incertidumbre ha supuesto siempre un
problema a la hora de trasmitir la informacién al paciente, pues dificulta ain mas

el entendimiento, que no la comprension, por parte de éste (Wertz DC, 1987).

La extension de la genética a tantos campos de la medicina y su
introduccion en la patogenia de tantas enfermedades, donde el ambiente
también influye en porcentajes no bien definidos, acentuaran el grado de
incertidumbre. Esta complejidad de los datos obtenidos se traduce en las

“estimaciones de los riesgos de aparicion de enfermedad”.

Indudablemente, se requerira una habilidad y competencia especial para
la correcta transmisiébn de estos conceptos y datos al paciente sin generar
angustia. El objetivo es hacer comprensible todas las opciones, incluso las
dudas, para que el paciente pueda tomar la decisi6n mas correcta, ajustada a
sus valores, creencias y convicciones. Transmitir ese grado de incertidumbre es
quiza uno de los retos més dificiles del asesor en genética. Algunos autores
recomiendan incluso crear subespecialidades de asesoramiento genético segun
el tipo de informacion genética, por ejemplo, en salud reproductiva, pediatria,
medicina del adulto (neurologia y hematologia) u otros @mbitos no considerados
clasicamente en genética, como la oncologia, la psiquiatria o la patologia
cardiovasular (Biesecker BB 2001). Un ejemplo es el cancer de mama familiar y

el dilema ético que han planteado medidas sumamente agresivas, como la
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mastectomia profilactica bilateral; se siguen buscando factores que contribuyan
a delimitar los porcentajes de riesgo, dada la trascendencia psicosocial de estas
medidas y la necesidad imperiosa de un asesoramiento adecuado (A. Ardern-
Jones 2005).

Aparte de la dificultad de las enfermedades multifactoriales, contamos
con ejemplos de algunos diagndsticos genéticos complejos, relatados por los
genetistas en nuestra encuesta, en los que se advierten dificultades para
transmitir esta incertidumbre. Algunos llamaban la atencién por su complejidad,
por ejemplo, la expresion variable de una enfermedad, su penetrancia
incompleta o la heterogeneidad propia de muchas enfermedades genéticas. La
gran dificultad para el asesor en genética consiste en trasmitir esa informacion al
paciente y asegurarse de la entiende adecuadamente, es decir, comprende su
trascendencia para él y para su descendencia, si fuera el caso.

Es légico, pues, que en la seccién C de nuestra encuesta, referente a la
necesidad de formacion de futuros profesionales para afrontar correctamente la

incertidumbre del test genético, se destaque su importancia.
-Actualizacion-

Actualmente, en la mayor parte de los paises, a excepcién de Estados
Unidos, no hay programas de especializacidon en genética médica, situacion que
deberia cambiar ante los grandes cambios que se produciran en la medicina con
los datos genéticos. Hoy dia, los médicos estdn mal preparados, en general,
para asimilar los datos genéticos y suministrar asesoramiento. Seria necesario
adecuar los programas de la licenciatura y crear masteres especializados para
gue el clinico pueda interpretar adecuadamente la informaciéon genética. Dentro
del apartado de recomendaciones para la formacion de los profesionales de
atencion primaria en estos aspectos éticos de la genética, la actualizaciéon ha
sido la cuestién méas valorada. Los propios especialistas reconocen también sus
dificultades para estar al dia, dada la rapidez de los avances genéticos.
Podemos interpretar este hecho como la toma de conciencia por parte de los
profesionales de la avalancha de nuevos conocimientos sobre las bases
moleculares de la enfermedad y el auge de los test genéticos para diagnosticar
un namero cada vez mayor de enfermedades. Los genetistas demuestran su
consciencia y preocupacién ante estos rapidos cambios que complicaran, por

tanto, el proceso de informacion al paciente, pues en muchas enfermedades
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poligénicas, los factores ambientales también influyen en su aparicion. No crear
falsas alarmas ante un portador de una mutacion genética, presente en alguna
enfermedad pero determinante de su aparicion, sera un matiz dificil de
comunicar, dadas las multiples variantes y los continuos cambios producidos. En
algunos casos, como en el cancer genéticamente determinado, sera necesario
tener presentes y conocer las recomendaciones de expertos. Las asociaciones
ralacionadas con esta disciplina podrian constituir un medio para canalizar la
informacién y emitir recomendaciones y protocolos de actuaciéon a los
profesionales. En Espafia contamos con bastantes de ellas y se estan creando

nuevas para acomodarse a las nuevas situacion. La Asociacion Americana de

Oncologia Clinica (ASCO, junio 2003) asi actia'y proporciona recomendaciones

con respecto al uso del test genético en canceres, sobre todo infantiles.

Aungue se tenga la sensacion general de que la genética representara el
“futuro de la medicina”, es muy probable que muchos médicos no estén
preparados para afrontar este hecho. Posiblemente donde méas se precise una
preparacion adecuada sea en los servicios de atencion primaria, ya que en ellos
se recibe al paciente en primera instancia (Hassed, S.J., 2003). Pero no soélo
basta con los conocimientos cientificotécnicos sino que también hay que

familiarizarse con la resolucion de conflictos de indole ética.

La forma en que los médicos respondan a las presiones de los pacientes,
del mercado y de las posibles demandas por mala practica genética determinara,
en gran medida, el uso que los profesionales hagan de los tests genéticos
(Caulfield, T.,1999). Mientras madura la medicina genémica, el clinico tendra
todavia que guiarse durante algun tiempo del mejor instrumento: la recogida
pormenorizada de los antecedentes familiares. Algunos autores insisten en que
no se dejen de lado instrumentos tan Utiles como “la historia clinica completa”,
con arboles genealdgicos patobiograficos correctamente elaborados, pues la
deteccion de la inmensa mayoria de las familias con alto riesgo de ictus o
enfermedad coronaria prematura se lleva a cabo hoy de esta manera y cuesta
tan solo 27 dolares por familia (Rubinstein, W.S., 2005). EI American College of
Physician” edita manuales para los profesionales, donde se tratan los conflictos
éticos de forma muy detallada, conscientes de la necesidad de formacion en

estos aspectos de los futuros genetistas (Snyder, JD 2005).

-Conducta profesional inadecuada-
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La conducta profesional inadecuada, que se ha detectado en nuestro
estudio, estaba relacionada principalmente con la asistencia al paciente, por
ejemplo, cuando se condiciona su tratamiento a la inclusiébn en protocolos de
investigacion o en algun tipo de estudio. Este hecho no ha resultado un tema
infrecuente. Es sabido que estas pruebas se realizan gratuitamente cuando
forman parte de un estudio o protocolo de investigacién; mas aun, ésta puede
ser la Unica via para obtener algunas de estas pruebas, cuando ain no estan
generalizadas. (Gaylin, W., 1972), (Jiménez, A., 2003). Convendria matizar y
distinguir entre la inclusion del paciente en un estudio de pruebas genéticas,
cuya indicacion todavia estuviera en fase de investigacion, y la realizacion de
pruebas utiles aun no difundidas. Esta cuestion no ha recibido una valoracién
“muy importante” para la formacion ética de los futuros profesionales; sin
embargo, tal como se desarrolla hoy la medicina asistencial, donde la
investigacion se plantea desde el nivel primario, seria bueno conocer los limites
éticos de la investigacion aplicada a los pacientes, sobre todo en un campo tan

delicado como la genética.
-ldentificacion del paciente principal-

Puesto que el asesoramiento se desarrolla en el ambiente familiar, hay
ocasiones en las que el conflicto reside en la identificacion del paciente principal.
Seguln nuestros resultados, la frecuencia de este problema no es alta. Sin
embargo, muchos de los genetistas encuestados la incluian entre las
recomendaciones para la formacién de futuros porfesionales. En la seccién D del
estudio se han aportado también casos clinicos muy ilustrativos, relacionados
con la dificultad para identificar al paciente principal. Uno de los profesionales
relataba el grave error que habia cometido cuando acudié al servicio de genética
para estudiar a un “grupo familiar” remitido por el médico de atencion primaria.
Cit6 a todos los familiares juntos y comunicé el diagnostico a todos al mismo
tiempo, lo que motivo problemas y demandas. A propésito de este caso, una de
las recomendaciones previene con mucho énfasis frente a esta practica y
apunta: “debe informarse a cada miembro en privado, respetando su negativa a
comunicar su propio resultado al resto de la familia”. Légicamente, esto no
supone un problema si los demas ya han realizado el estudio. Caso distinto seria
si la negativa del paciente principal a divulgar su diagndéstico impidiera alertar de
los riesgos a sus familiares, lo cual plantearia problemas que requieren un

analisis individualizado, dada la complejidad y diversidad de los trastornos. Este
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ejemplo sefiala, en todo caso, la trascendencia de la genética, ya que no se
ocupa so6lo de casos individuales, sino muchas veces familiares o incluso
poblacionales . En estas circunstancias, la responsabilidad sobrepasa la relacion

médico-paciente y se traslada a los gobiernos y a las politicas sanitarias.
-Errores de colegas-

En ocasiones, se precisa poner remedio o intervenir para corregir los
errores no intencionados o las omisiones de otros profesionales sanitarios. En
nuestro trabajo, este tema se ha advertido con una frecuencia nada
despreciable. Esto significaria que el tan denostado corporativismo, si no ha
desaparecido, est4d a punto de convertirse en un hecho anecdético. Podria
ocurrir también que, al predominar esta especialidad de manera singular en el
medio universitario, el error o la mala préctica, por incompetencia o por falta de
preparacion, se toleraran menos que en otros ambitos. Si el error médico
siempre reviste una trascendecia especial, pues repercute en la vida de las
personas, un error en el resultado de un test genético, en su comunicacién o en
otro aspecto del asesoramiento genético, tiene y tendra cada vez mas
significacion ya que puede acarrear mas gravedad o conflictos que otro tipo de
actuaciones médicas. En el estudio que hizo la Comision Europea en 2002, una
constante en todos los laboratorios de Espafia fue el control de la calidad de los
analisis para garantizar los estandares europeos, que no admiten ningun fallo
técnico. Sin embargo, el fallo humano es mas dificil de controlar; en este campo
es donde “el asesoramiento genético” deberia cuidarse de forma especial, ya

gue se transmite una informacién muy delicada.
-Competencias o rol del genetista-

Las competencias profesionales, el rol del genetista, la cuestién de las
responsabilidades profesionales frente a otras especialidades, fue destacada
como problematica, al menos, por una cuarta parte de los encuestados en los
casos expuestos en la seccién D. En varias ocasiones, el genetista insiste en
que: “el paciente con problemas genéticos debe ser remitido siempre a un
servicio de genética”, unico responsable del caso. Otros lo plantean mas como
una colaboracion con el médico remitente, pero también se recoge la
reivindicacion de no desligarse de la evolucion del paciente y liimitar el quehacer
al diagnostico de laboratorio. La mayoria de los genetistas encuestados se

pronuncié claramente sobre la funcion del asesor en genética como una
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competencia Unica del genetista que no puede ser asumida por ningun otro
especialista. La mayoria de los genetidas eran médicos. El resto, los que
procedian de otras formaciones profesionales, como biélogos, farmacéuticos o
guimicos, mas acostumbrado a no asumir la responsabilidad directa de
comunicacion con el paciente, aceptaba mejor su papel, relacionado unicamente
con el laboratorio y la elaboracién posterior de un informe con el resultado de la
prueba. Incluso alguno relataba que preferia no ser él quien asumiera la
resposabilidad de la notificacion al paciente y que la tarea de comunicar el

informe debia recaer en las manos del médico que hubiera indicado la prueba.

Es presumible que esta solapacion de competencias traiga consigo algun
conflicto en el futuro. Por una parte, el genetista conocerd mejor las bases
moleculares de la enfermedad y podra calcular mejor los riesgos, pronosticos y
opciones terapéuticas o0 preventivas, en resumen, el contenido completo del
asesoramiento genético, pero la asistencia del paciente competerd al médico
gue haya indicado la prueba y que, en el conjunto de la historia clinica, tenga

mas criterios para efectuar las propuestas preventivas o terapéuticas adecuadas.

Hay que reconocer que el contexto sociocultural del paciente y sus
valores cobran suma importancia en este sentido y que cada caso sera unico. En
este sentido, el médico de familia es quien mejor concoce la problematica de la
familia y quiza deberia asumir la responsabilidad de dar a conocer los resultados
de la prueba. Este es un tema aun en discusién pero no parece que se den
ahora pasos en esta direccién. Son los especialistas quienes, investigando en su
area de trabajo, encuentran los tests genéticos y los transforman en instrumento
imprescindible; por eso, son también ellos los que solicitan las pruebas y se
responsabilizan de todo el proceso. Hoy se estd produciendo una
subespecializacion en ciertos ambitos, como en los canceres genéticos. Se
estan constituyendo ya consultas de este tipo en nuestros centros que atienden
a gran numero de pacientes. Suponemos que ocurrird igual con otras
especialidades, donde resulta indispensable conocer la contribucion de la
alteracion genética a su patogénesis, asi como en campos con una elevada

incidencia de enfermedades, como el de la patologia cardiovascular.

Sin embargo, como apuntan muchos autores (Knottnerus, JA., 2003),
sera imprescindible una colaboracion interdisciplinar entre el especialista en
genética y el resto de la comunidad médica, asi como entre los laboratorios de

genética y los futuros médicos de atencidn primaria cuando llege el momento en
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gue estas pruebas se pongan a su alcance, situacidon no muy lejana en el tiempo
(McGovern, MM., 2003).

-Discriminacion-

La discriminacion genética se ha definido recientemente por la Sociedad
Americana de Genética Humana como “el diferente trato, ya sea positivo 0
negativo, hacia individuos asintoméaticos sobre la base de su estado genético”.
En algunos paises, como en Australia, se ha creado un proyecto llamado

Genetic Discrimination Proyect (GDP) para investigar las experiencias de

pacientes, a quienes se les proporciona informacién sobre su situacion genética;
esto indica la nada despreciable incidencia de este problema relacionado con las
pruebas genéticas. La discriminacion hacia el paciente se puede manifestar en
su medio laboral, familiar o social, tanto en lo que respecta a aseguradoras,
empleadores o la sociedad en general. Sorprendentemente en nuestro estudio,
no se ha detectado la discriminacion como conflicto. Es cierto, ademas, que en
el mercado de las aseguradoras no se utilizan, por el momento, las pruebas
genéticas (Ruiz Ferran, J. 2004). Sin embargo, este tema sigue siendo uno de
los mas discutidos en todo el mundo y por el que la poblacién general siente
mas preocupacion, segun indican algunas de las encuestas realizadas, por
ejemplo en Estados Unidos. Ellen Wright publicé en el afio 2003 un interesante
articulo en New England Journal of Medicine sobre la importante discriminacion
gue se puede sufrir desde una perspectiva postgendmica. En Australia, el temor
y la preocupaciéon provienen tanto de los usuarios de los servicios de genética
como de los profesionales que los prestan, respectivamente (Nedelcu, 2004;
Lowstuter, 2005; Barlow-Stewart, 2005). El Senado de los Estados Unidos ha
legislado al respecto. El 17 de febrero de 2005 se aprobé unanimemente un
nuevo proyecto de Ley (s.306) (U.S. Senate Republican Policy Committee), para

la no discriminacion basada en la informacion genética (Greely, H.T.,2005).

En nuestra encuesta, ni en la seccidn de preguntas abiertas ni de
anécdotas hemos encontrado problema alguno que se pueda clasificar dentro de
este dominio. Podemos pensar que, en nuestro medio, hay bien una mayor
tolerancia, bien un retraso en la concienciacion por parte de la sociedad sobre
estos aspectos novedosos de la genética, bien un exceso de confianza en los
estamentos superiores. En este aspecto nos queda la duda sobre cémo

evolucionara la percepcion del paciente y de la poblacion general ante este
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nuevo instrumento de la medicina futura, asi como sobre las actitudes de

empleadores, seguros y sociedad.

Ciertamente los seres humanos somos cada vez mas capaces de ejercer
cierto control sobre el marco cooperativo basico y el caracter de éste determina
guién se encuentra “discapacitado” en una sociedad. En este aspecto, las
criticas mas radicales e inquietantes ante la intervencion genética son las que
plantean algunos miembros de los movimientos a favor de los derechos de los
discapacitados. La nueva genética puede verser como la antigua eugenesia,
revestida por lo tanto de un caracter excluyente. En principio, no hay nada
excluyente en la tarea de mejorar la vida humana mediante la aplicacioén de los
conocimientos genéticos, pero estas asociaciones, no sin razon, han alertado al
publico del potencial de exclusion que esta nueva tecnologia aporta. La
conciencia de este potencial negativo dara lugar a que se haga més hincapié en

los aspectos éticos de dichas tecnologias.
-Historia Clinica-

Respecto al tema de la documentacion y de la historia clinica, la
normativa es bastante clara para el médico y éste sabe que debe incluir en la
historia clinica toda la informacién que posea de su paciente, en lo referente a
su enfermedad, pues el hecho de retener informacién podria acarrearle
demandas vy litigios (Harris, H.J. 1997). Este tema aun no ha creado problemas
en nuestro medio sanitario. El paciente todavia desconoce el derecho que tiene
sobre su historia y sobre los datos que debe reflejar. Otra cuestidén seria que el
paciente solicitara al médico que no anotase en la historia ciertos datos de su
enfermedad. El deber de confidencialidad con el paciente prevaleceria ante la
obligacion del médico a realizar una historia completa y, en tales casos, el
médico podria encontrar un conflicto entre el respeto a la autonomia del paciente
y la asuncion del riesgo de no reflejar todos los datos conocidos en la historia

clinica.

El hecho de que no se haya dado este supuesto en nuestro medio puede
sefalar que la historia sigue considerandose un instrumento del médico, quien
vela por lo que alli se refleja, sin que el paciente pueda, o crea que pueda,
indicar qué informacion debe o no debe contenerse en ella. Sin embargo,
nuestra Ley 41/2002 de Autonomia del paciente alude claramente a la historia

clinica y a su tratamiento y, en concreto, en el apartado 1 del articulo 15 se lee:
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“Todo paciente o usuario tiene derecho a que quede constancia, por escrito en el
soporte técnico mas adecuado, de la informacién obtenida en todos sus
procesos asistenciales, realizados por el servicio de salud tanto en el &mbito de
atencion primaria como de atencion especializada”. En ningdn apartado, nuestra

ley contempla el derecho del usuario a eliminar datos de la historia clinica.

Sobre la necesidad de retener informacion a los pacientes, ya sea porque
los pacientes no quieran saber, sean incapaces de comprender la informacién o
se descubran datos inesperados (no buscados en la prueba inicial),
practicamente ninguno de los profesionales encuestados sefialé este asunto
como conflictivo en su consulta. En algin caso particular se relat6 cémo el
médico habia sido culpado tras haber proporcionado la informacion a pacientes
que, sin embargo, no habian manifestado antes su decision de no querer
conocer los resultados. En el capitulo II, articulo 4 de nuestra Ley 41/2002
respecto al derecho a la informacién asistencial, se reconoce que los pacientes
tienen derecho a conocer toda la informacion disponible sobre la misma.
Ademas, se reconoce a toda persona el derecho a que se respete su voluntad
de no ser informada. Pero no se indica nada de la negativa del paciente a ser
estudiado cuando, por la historia familiar, hay indicacién de ello. Cabe
preguntarse entonces: ¢deseaba el paciente ser mantenido en el
desconocimiemto de su problema, es decir, en el engafio? En cualquier caso,
este “derecho a no saber”, algo excepcional, sélo seria aplicable para cancelar la
prueba, pero no una vez realizada ésta, pues, si el resultado es favorable,
I6gicamente se comunicara y, de lo contrario, no, pero el paciente sabra

entonces que hay algun problema.
-Diversidad-

El origen y estructura étnica de la humanidad moderna es un tema
ampliamente debatido por los investigadores. La teoria actual con mayor peso
sostiene que los ancestros de todos los humanos modernos se originaron en el
Este del Continente Africano y fueron colonizando el planeta sustituyendo a otros
hominidos anteriores como el del Neandertal en Europa y el Homo erectus en
Asia. En un articulo publicado en Current Biology, Franck Prugnole muestra que
la distancia con el Este de Africa de los distintos puntos de las rutas de
colonizaciéon predice de forma excelente la diversidad genética de los grupos
actuales de la poblacién. Aquellos mas alejados de Etiopia tendrian una menor

variabilidad genética que los mas proximos a esta parte de Africa. La diversidad
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genética fue perdiéndose a medida que se iban colonizando nuevas zonas . Al
ocurrir de forma muy lenta, no hubo discontinuidad genética obvia, lo que
sugiere que los humanos no pueden ser clasificados con precisibn en grupos

étnicos o razas con una base genética (Prugnolle, F. et al., 2005).

La existencia de diferencias en las expectativas de vida, normas y
costumbres, culturas étnicas, condiciones socioecondmicas Yy religiosas puede
plantear problemas en la asistencia sanitaria en general y, por tanto, también en
el ambito de la genética . En nuestro estudio no se han percibido muchos
conflictos al respecto por parte de los genetistas. Sélo se ha referido algun caso
en el que, por motivos religiosos, la paciente debia estar siempre acompafada
por el marido y era éste quien hablaba del proceso que les traia a consulta y
quien decidia por ella.

Pese a que aun no se presenta con frecuencia este problema en nuestro
medio, es previsible que aumente la conflictividad, dado que la poblacién
inmigrante seguira creciendo en nuestro pais y, con ella, la diversidad cultural y
religiosa, lo que podria incitar a la aparicion de conflictos en este campo de la

asistencia sanitaria.
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6. CONCLUSIONES

1. La distribucion de centros publicos y privados con consultas de
asesoramiento o consejo genético varia considerablemente entre las diferentes
Comunidades Auténomas. Por tanto, el Estado deberia garantizar a los usuarios
de la salud el acceso, en igualdad de condiciones, a estos servicios en todo el

territorio nacional.

2. En la actualidad, el asesoramiento genético se practica en Espafia por
profesionales de diversa titulacion, por lo que se hace indispensable
armonizar la formacion asi como regular las condiciones de acceso a la

acreditacion para su ejercicio.

3. Los cuatro problemas éticos detectados, con mayor frecuencia, en la practica
habitual de estos profesionales han sido estos:
- los relacionados con las reacciones emocionales del paciente
- la obtencion del consentimiento informado,
- las restricciones administrativas y econémicas y
- las dificultades para afrontar la incertidumbre del resultado del test.
Los problemas mas conflictivos y de dificil solucidn han sido los siguientes:
- la confidencialidad,
- el consentimiento informado y

- las respuestas emocionales del paciente.

4. Las necesidades primordiales de formacién en los aspectos éticos se
refieren:
- al manejo de la confidencialidad,
- la actualizacion cientifica en el campo de la genética y

- la identificacion del paciente principal.

5. Las recomendaciones para mejorar este campo de la medicina en constante
cambio son:
-Incrementar el numero de especialistas dedicados a la genética.
- Regular la formacién de especialistas en genética y la obtencion del titulo

en nuestro pais.
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- Proponer la incorporacion como asignatura obligatoria la disciplina de
genética en los programas para la obtencién del titulo de licenciado en

medicina

- Contemplar la necesidad de formacién especifica en los aspectos éticos,
legales y sociales que esta disciplina conlleva. Asi como adquirir destrezas
para una buena comunicacion interpersonal, que capacite para dirigirse con

eficiencia y empatia a los pacientes, a los familiares y sociedad.
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Anexo 1

ANEXO 1. LISTADO TOTAL DE CENTROS ENCUESTADOS

Listado total de centros encuestados. Caracteristicas y Titularidad

Centro Publico/Privado Universitario/Sanitario
Hospital Universitario Virgen Macarena Sevilla Publico Sanitario
Hospital Universitario Virgen del Rocio Sevilla Publico Universitario
Hospital Carlos Haya de Malaga Publico Sanitario
Hospital Materno-infantil. Universitario Carlos Haya Publico Sanitario
Hospital San Cecilio de Granada Publico Sanitario
Hospital Virgen de las Nieves. Granada Publico Sanitario
Hospital Reina Sofia. Cérdoba Publico Sanitario
Centros de Estudios Genéticos de Andalucia. Privado -Laboratorio
Granada
NBT Diagen. Centro de Diagndstico Genético. Sevilla | Privado -Laboratorio
Hospital Clinico Universitario de Zaragoza Publico Universitario
Universidad de Zaragoza Publico Universitario
Hospital Miguel Servet. Zaragoza Publico Sanitario
Centro de Analisis Citogenéticos. Citogen. Zaragoza | Privado -Laboratorio
Hospital Central de Asturias Publico Sanitario
Hospital Universitario Son Dureta. Palma de Mallorca | Publico Universitario
Laboratorio IMUNOGEN. Palma de Mallorca Privado -Laboratorio
Hospital Universitario de Canarias. Tenerife Publico Universitario
Hospital Materno infantil de Canarias. Las Palmas Publico Universitario
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Publico Universitario
Santander
Hospital Virgen de la Salud. Toledo Publico Sanitario
Hospital Nacional de Parapléjicos Toledo Publico Sanitario
Universidad de Salamanca Publico Universitario
Instituto de Biologia y Genética Molecular. Valladolid | Publico Universitario
Hospital Clinic i Universitari Publico Universitario
Institut de Bioquimica Clinica. Clinic Corporacié Publico Universitario
Sanitaria
Institut de Recerca Oncoldgica I.R.O. Hospitalet de Privado -Sanitario
Llo.
Hospital San Joan de Del Espluges Concertado -Universitario
Hospital Materno Infantil Vall D"Hebron. Barcelona Publico Sanitario
Hospital de la Santa Creu y Santa Pau. Barcelona Concertado -Sanitario
Corporacion Sanitaria Parc Tauli UDIAT. Sabadell Concertado -Sanitario
Hospital del Mar. Univ. Pompeu Fabra. Barcelona Publico Universitario
Centro de Regulacién Gendmica. Barcelona Publico Universitario
Universitat Pompeu Fabra. Barcelona Publico Universitario
Laboratorio de Analisis Dr. Echevarne Barcelona Privado -Laboratorio
Centro de Patologia Celular Barcelona Privado -Laboratorio
General Lab Barcelona Privado -Laboratorio
Prenatal Genetics S.L Barcelona Privado -laboratorio
CERBA Internacional Barcelona Privado -Laboratorio
Hospital Universitario La Fe Valencia Publico Universitario
Facultad de Medicina de la Universidad de Valencia Publico Universitario
Facultad de Medicina Miguel Hernandez Publico Universitario
Institut de Genética Médica i Molecular, IGEM Privado -Laboratorio
Valencia
Centro de Genética Humana Alicante Privado -Sanitario
Analisis Genéticos Ancor S.L Privado -Laboratorio
Centro Inmunolégico Alicante Privado -Laboratorio
Hospital Materno Infantil Infanta Cristina Puablico Sanitario
Complejo Hospitalario Universitario Juan Canalejo A | Publico Universitario
Coruia
Hospital clinico Universitario de Santiago Publico Universitario
Centro Oncoldgico de Galicia A Corufia Publico Fundacién Hospital.
Fundacion INGO Santiago Publico Sanitario
Complejo Hospitalario San Milldn- San Pedro Publico Sanitario
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Hospital Universitario La Paz Madrid Publico Universitario

Hospital Clinico San Carlos Madrid Publico Universitario

Fundacion Jiménez Diaz Madrid Privado -Universitario

Concertado

Hospital Ramén y Cajal Madrid Publico Universitario

Hospital General Universitario Gregorio Marafién Publico Universitario

Hospital Universitario 12 de Octubre Publico Universitario

Hospital Universitario Principe de Asturias Alcala de Publico Universitario
Henares

Hospital de Méstoles Publico Sanitario

Centro Nacional de Investigaciones Oncolédgicas Fundacion -Sanitario
Madrid

Universidad Autbnoma de Madrid Publico Universitario

Centro Investigacion Anomalias Congénitas Madrid
Carlos Il

Publico-Privado

-Universitario

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca Murcia Publico Universitario
Hospital Virgen del Camino Pamplona Pudblico Universitario
Cinica Universitaria de Pamplona Privado -Universitario
Hospital de Basurto- Osakidetza Bilbao Publico Sanitario
Hospital de Cruces Vizcaya Publico Universitario
Hospital Donosita San Sebastian Publico Sanitario
Policlinica Guiplzcoa San Sebastian Privado -Sanitario
GENETIC S.L Bilbao Privado -Sanitario
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ANEXO 2. GLOSARIO

ADN/DNA. EI ADN es la sustancia principal de que estan hechos los
cromosomas Yy, por tanto, los genes. Consta sélo de cuatro subunidades, las
sustancias quimicas (desoxirribonucleétidos) que contienen las bases adenina
(A), citosina (C), guanina (G) y timina (T). Estas subunidades, llamadas también
nucleétidos, estan unidas entre si y forman un larguisimo filamento lineal. Una
molécula tipica de ADN consiste en dos largas cadenas que se mantienen
unidas por la interaccion (apareamiento complementario de las bases) de las
bases Ay Ty por la interaccién de las bases C y G. La estructura de la molécula
de ADN, semejante a una escalera de cuerda, se denomina “doble hélice”.

thymine baze

7

cytosine basze
s

allpe

) complemets
haze pairing

= e
adenine hass

(base de guanina, base de adenina, base de citosina, base de timina, emparejamiento
complementario de base)
Figura 1: ADN: La base A va emparejada con la base T y la base C con la base G, formando una estructura similar
a una escalera, la doble hélice.
Esta estructura explica como se produce la transferencia de informacion de la célula madre a la célula hija: dado que cada
filamento contiene una secuencia de nucle6tidos que es totalmente complementaria de la secuencia de nucleétidos de su
compafiero, ambos transportan la misma informacion genética. Se denominan filamentos A’ y A’; el filamento A puede
servir de molde para la formacion de un nuevo filamento A’, y viceversa A. Fuente: "Alberts, Bruce et al: Molecular
Biology of the cell, 32 edicion, 1994

Toda la informacién contenida en el ADN viene dada por el orden en que
se encuentran las bases a lo largo de la molécula de ADN. Del mismo modo que
el alfabeto inglés consiste en 26 letras, cada nucle6tido —A, C, G o T- puede
considerarse una letra de un alfabeto de cuatro letras que sirve para transcribir
mensajes bioldgicos. Esas cuatro letras son suficientes para generar una
enorme variedad bioldgica, dado que una tipica célula animal consta de unos
3.000 millones de nucledtidos, correspondientes a un metro de ADN. Cuando
una célula esta a punto de dividirse, el ADN puede observarse a través del
microscopio en forma de cromosomas, en los que estan organizadas las
moléculas de ADN. Asi pues, los cromosomas estan hechos de ADN. Los genes
son secciones de ADN alineadas en los cromosomas y portadoras de las
instrucciones que necesita el organismo para funcionar. Para ilustrar la relacion
existente entre ADN, genes y cromosomas a fin de hacerla mas comprensible,
se podria utilizar la siguiente analogia: los cromosomas pueden compararse con
un caselte de audio, el ADN con la cinta del casete y los genes con la cancién en
la cinta”.

LHuman genetics: Choice and responsibility” — British Medical Association —1998.
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Figura 2: llustracion de la relacion entre ADN, genes, cromosomas, células y organismos
Fuente: "Griffiths, Anthony J.F et al. An introduction to genetic analysis, 62 edicion, 1996.

CHIPS DE ADN. Dispositivo miniaturizado, del tamafio de un portaobjetos
de microscopio, que contiene impresos miles de fragmentos de ADN. Estos
fragmentos pueden llegar a representar el genoma completo. La utilidad de estos
chips se fundamenta en la capacidad de los acidos nucleicos de cadena sencilla
de reconocer y aparearse (hibridar) con una segunda molécula de cadena
sencilla que contenga una secuencia complementaria. Se utilizan para estudiar
la expresion de los genes en el organismo.

CROMOSOMA. Todo el material genético contenido en el bagaje
cromosémico se denomina genoma. La mayoria de las células humanas poseen
dos conjuntos de 23 cromosomas, uno heredado de la madre biolégica y otro del
padre bioldgico, lo que hace un total de 46 cromosomas. Ahora bien, los
gametos (ovocito y espermatozoide) sélo poseen un conjunto de cromosomas
(23 cromosomas en total), formados por una mezcla de genes recibidos de la
madre y del padre. Por tanto, el modo en que se combina el material genético en
cada célula germinal es unico. Durante la fecundacion, cuando el ovocito y el
espermatozoide se unen, los dos conjuntos de genes homodlogos se
reconstituyen, proceso al que ambos progenitores contribuyen de un modo
fortuito. En varones y hembras hay 22 pares de cromosomas (44 en total)
semejantes, y se denominan autosomas. Los dos cromosomas restantes
determinan el sexo de la descendencia, por lo que se llaman cromosomas
sexuales. Las mujeres poseen dos cromosomas “X”, mientras que los varones
tienen un cromosoma “X” y un cromosoma “Y”; cada miembro de la pareja
transmite uno de esos cromosomas al hijo. Todas los ovocitos contienen un
cromosoma X (uno de los dos cromosomas X de la madre); por consiguiente, la
madre transmitird siempre un cromosoma X a su descendencia. Pero un
espermatozoide puede llevar un cromosoma X o un cromosoma Y. Si el ovocito
es fecundado por un espermatozoide que lleva un cromosoma X, tendremos una
mujer (XX); en cambio, si es fecundada por un espermatozoide con cromosoma
Y, tendremos un varén (XY).
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Figura 3: Serie completa de los cromosomas de un hombre, visibles al microscopio mediante coloracion
Fuente: "Griffiths, Anthony J.F et al. An introduction to genetic analysis, 62 edicion, 1996

DIAGNOSTICO MOLECULAR. Diagnéstico basado en la identificacion
de las moléculas implicadas en una determinada patologia, por ejemplo,
marcadores tumorales (proteinas), antigenos virales (proteinas), etc.

CARNET DE INDENTIDAD GENETICO. Conjunto de secuencias de ADN
Unicas que diferencian a un individuo del resto de su especie. Se hace en las
secuencias microsatélites que son secuencias de 1 a 6 pares de bases que se
encuentran repetidas distinto nimero de veces en distintos individuos.

MUTACIONES GENETICAS. Para poder transmitir toda la informacion
genética a la generacion siguiente, una célula debe duplicar antes de dividirse
todo su juego cromosémico. El mecanismo que lleva a cabo este proceso no es
perfecto, y a veces se producen errores. Los errores se llaman mutaciones. Las
mutaciones pueden afectar s6lo a genes concretos, pero también a cromosomas
enteros.

— Un ejemplo de mutacién genética debida a un error durante la duplicacién
del ADN vy la sustitucion de un nucledétido en la secuencia del ADN. Por
ejemplo: en vez de ... ATGGACG..., la célula hija podria heredar una versién
ligeramente distinta... ATGTACG... debido a un error durante la copia.
Aunque aparentemente normal, este fendmeno puede provocar defectos
graves: los pacientes que sufren fibrosis quistica presentan simples cambios
de nucledtidos similares a éste en el gen correspondiente a la fibrosis
quistica.

— Un ejemplo de mutaciéon cromosdmica debida a un error durante la divisién
celular es la trisomia 21, también conocida como sindrome de Down.
Generalmente, las mutaciones cromosémicas estan constituidas por partes
cromosdémicas reorganizadas, por cantidades anormales de cromosomas
individuales o por cantidades anormales de juegos cromosémicos.

Hoy se sabe que existen muchas anomalias cromosdmicas que no

sobreviven al nacimiento, lo que significa que muchas mutaciones cromosomicas
provocan la interrupcion precoz del embarazo y que s6lo unos pocos embriones

134



Anexo 2

con anomalias consiguen sobrevivir. No obstante, todos los seres humanos son
portadores de genes mutados potencialmente dafiinos.

EUGENESIA. Intento de mejorar la raza humana manipulando la
herencia genética.

FICHERO GENETICO. Conjunto de carnets de identidad genéticos. El 1°
fue creado en el Reino Unido en 1995. Para facilitar la comparacién de los
ficheros genéticos los sistemas de analisis empleados por los investigadores
forenses estan internacionalmente normlizados. En la mayor parte de paises
occidentales hay bases de datos de ADN regulados por ley (todavia no en
Espafa).

GEMELOS MONOCIGOTICOS. También llamados  gemelos
monovitelinos que proceden del mismo zigoto (célula huevo, 6vulo fecundado).
El zigoto puede dividirse en algunas fases de su desarrollo mediante un proceso
poco frecuente formando dos embriones que originan dos individuos con
genomas idénticos.

GEN. Fragmento de una larga molécula de ADN que almacena
informacién para fabricar una determinada proteina (que a su vez determina el
caracter de un organismo).

GENOMA. Material genético cromosomal completo de un individuo. El
genoma permitira identificar genes que causan enfermedades.

INGENIERIA GENETICA. Conjunto de técnicas que permiten alterar las
caracteristicas de un organismo mediante la modificacion dirigida y controlada
de su enciclopedia genética (genoma).

MODALIDADES DE TRANSMISION. Si la enfermedad es causada por:

- un defecto en un unico gen (enfermedad monogénica);

- una disfuncion poligénica: para que la enfermedad se desarrolle debe
haber méas de un gen defectuoso;

- una disfuncion multifactorial: el defecto genético incrementa el riesgo
de que un individuo desarrolle la enfermedad, pero el desarrollo
efectivo de la misma depende de factores ambientales como el
régimen alimenticio, el ejercicio fisico, el humo, etc.

Cada individuo hereda dos series de cromosomas y, por tanto, dos
conjuntos de genes homdélogos. Asi, para cualquier gen concreto, un individuo
puede heredar dos copias normales, una copia normal y una defectuosa, o dos
copias defectuosas. Los individuos con dos copias normales de un gen concreto
no padeceran la enfermedad asociada a la mutacién del gen. Los individuos con
dos copias defectuosas si resultaran afectados por la misma. Pero, en los
individuos con una copia sana y una defectuosa, el desarrollo de la enfermedad
dependera de la modalidad de transmision de esa disfuncion en particular. En el
caso de las enfermedades provocadas por un defecto en un solo gen
(enfermedad causada por defecto en un solo gen), hay tres tipos comunes de
esquemas hereditarios: dominante, recesivo y ligado al cromosoma X.

Enfermedades autosémicas dominantes. Un ejemplo de enfermedad
dominante es la enfermedad de Huntington. Todos los individuos que
hereden al menos una copia defectuosa del gen enfermaran. Esas
personas poseeran una copia sana y una copia defectuosa del gen. Asi,
la mitad de sus células madre portara la copia sana y la otra mitad, la
defectuosa. Si un évulo que porta la copia defectuosa es fecundado, la
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descendencia enfermard, independientemente de la composicién
genética del espermatozoide. Del mismo modo, si un espermatozoide
portador del gen defectuoso fecunda una célula huevo “sana”, la
descendencia enfermard. La Unica progenie que no enfermaréa seré
aquélla nacida de la fecundacién de una célula huevo “sana” por un
espermatozoide “sano”. Por tanto, el riesgo de que las personas
portadoras de un gen defectuoso tengan un hijo enfermo es del 50 por
ciento (Figura 4).

padre

(enfermo) madre

Hos tipos de

pspermatozoid 6vulo

no enfermo hijos I enfermo

Figura 4 : Herencia autosémica dominante
Fuente: "British Medical Association — Human genetics: Choice and responsibility”, 1998

Enfermedades autosdémicas recesivas. Un ejemplo de enfermedad
recesiva es la fibrosis quistica. Para desarrollar la enfermedad, el hijo
debe heredar dos copias defectuosas del gen, pues el gen normal
compensara el defecto de la otra copia. Los individuos con un gen
defectuoso y un gen sano se denominan “portadores” y no suelen
enfermar. Si los portadores tienen hijos con otro portador, las
probabilidades de que el hijo herede dos copias defectuosas y, por tanto,
enferme, son del 25 por ciento. Pero las probabilidades de que los hijos
sean a su vez portadores son del 50 por ciento, mientras que las
probabilidades de que hereden dos copias sanas y no enfermen ni sean
portadores son del 25 por ciento (Figura 5).
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padre
(portador
sano)

dos clases de
espermatozoides

no enfermo

portadores sanos

hijos

madre
(portadora
sana)

dos clases de
ovulos

enfermo

Figura 5: Herencia autosémica recesiva

Fuente: "British Medical Association — Human genetics: Choice and responsibility”, 1998

Enfermedades ligadas al cromosoma X. Un ejemplo de este tipo de
enfermedad es la distrofia muscular de Duchenne. En las enfermedades
ligadas al cromosoma X, la mutacion se produce en genes localizados en
el cromosoma X. En las mujeres, la mayoria de estas enfermedades son
recesivas y, por tanto, la copia sana compensa el defecto. En general,
afectan Unicamente a los varones, que soélo tienen un cromosoma X, el
heredado de la madre. Las mujeres que heredan una copia del gen
defectuoso son portadoras, pero no suelen enfermar, debido a la
presencia del segundo cromosoma X que porta el gen normal (Figura 6).

X Y
padre /H D\

espermatozoiges

]
T~

X X

l

1JOS sanos

Chica portadora
sana

Madre
(portadora
sana)

dos clases
de 6vulos

|

Chico
enfermo

Figura 6: Herencia ligada al cromosoma X
Fuente: "British Medical Association — Human genetics: Choice and responsibility", 1998
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PATOLOGIA MOLECULAR. Disciplina biomédica responsable del
diagndstico molecular en el andlisis de tumores u otras patologias.

POLIMORFISMO. Una variaciéon en la secuencia de ADN dentro de una
poblacion.

TERAPIA GENICA. Es el tratamiento de enfermedades mediante
modificacion genética directa o indirecta de los tejidos afectados. En la mayoria
de los casos la modificacion genética consiste en la adicibn de genes
terapéuticos a las células del individuo mediante el uso de vectores virales
inocuos. La funcion de los genes terapéuticos serd la de restablecer la
produccién de una proteina deficiente o alterada.

Terapia Génica Embrionaria. Actia a nivel del embrion. Pretenderia
corregir un defecto génico en el embridn en todas sus células incluida la
linea germinal.

Terapia Génica Somatica. Transferencia de material genético con
potencial terapéutico a células de tejidos adultos del individuo diferentes
al tejido germinal.
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Anexo 3. Normativa internacional derivada de los documentos

oficiales internacionales

Desarrollo de las normativas Afio

1. Consejo de Europa. 1982
Asamblea parlamentaria

2. Consejo de Europa: 1984
Comité de Ministros

3. Consejo de Europa: 1986
Asamblea parlamentaria

4. Consejo de Europa: 1989
Asamblea parlamentaria

5. Consejo de Europa: Comité 1990
de Ministros
Ministers

6. Consejo de Europa: Consejo 1992
of Ministers

7. Consejo de Europa: Comité 1992
de Ministros
Ministers

8. Consejo de Europa. Comité 1994
de Ministros

9. Consejo de Europa. 1994
Asamblea parlamentaria

10. Consejo de Europa 1997

11. Unesco: conferencia general 1997

12. Consejo de Europa 1998

13. Consejo de Europa: 2001
Asamblea parlamentaria

14. Consejo de Europa 2002

15. Unesco: conferencia 2003
general

16. Parlamento Europeo y del 2004

Consejo de Europa

Titulo Pais
Recomendacion 934 (1982) sobre ingenieria genética Europa
Recomendacién No. R (84) 16 concerning naotification of  Europa
work involving recombinant &cido desoxiribonucléico

(DNA)

Recomendacion 1046 (1986) on the use of humano Europa
embryos and foetuses for diagnoéstico, therapeutic,

scientific, industrial and commercial purposes

Recomendacion 1100 (1989) on the use of humano Europa
embryos and foetuses in scientific research

Recomendacion No. R (90) 13 on prenatal genetic Europa
cribados, prenatal genetic diagnosis and associated

genetic counselling

Recomendacion No. R (92) 3 on test genéticos and Europa
cribados for hea Ith care purposes

Recomendacion No. R (92) 1 on the use of analisis of Europa
acido desoxiribonucléico within the framework of the

criminal justice sistema

Recomendacion No. R (94) 11 on cribados as a tool of Europa
preventiva medicina

Recomendacion 1240 (1994) sobre la proteccién y Europa

patentabilidad de material de origen humano

Convencion para la proteccion de los derechos humanos y Europa
la dignidad del ser humano respecto a la aplicacién de la
biologia y la medicina: Convencién de derechos humanos
y biomedicina bbiomediand biomedicina

Declaracién Universal sobre el genoma humano y los
derechos humanos

Protocolo adicional sobre la convencién para la proteccion
de los derechos humanos y la dignidad del ser humano
concernientea la aplicacion de la biologia y la medicina,
sobre la prohibicién de clonar seres humanos
Recomendacion 1512 (2001) sobre la proteccién del
genoma humano por el consejo de Europa

Protocolo adicional a la convencion para la proteccion de Europa
los derechos humanos y la biomedicina referente a los
transplantes de organos y tejidos de origen humano
Declaracién internacional sobre los datos genéticos
humanos

Directiva 2004/23/EC del Parlamento Europeo y del
consejo de 31 de marzo de 2004 sobre los estandares de
calidad y seguridad para las donaciones,obtencién,
analisis,proceso, preservacion, almacenamiento y
distribucion de tejidos humanos y células

Internacional

Europa

Europa

Internacional

Guidelines and position papers about test genéticos

17.

18.

19.

20.

Dearrollo de las Afio
normativas

Organizacion Mundial de la 1987
Salud

Sociedad Alemana de 1989
Genética humana

Comité Nacional Consultivo 1989
de ética para la salud y las
ciencias de la vida

Consejo para las 1990

Organizaciones

Titulo Pais

Organizacion Mundial de la Salud Declaraion sobre Internacional
Asesoramiento genético e ingenieria genética
Declaracién de la Sociedad Alemans de Genética Humana Alemania

Opinion concerniente a la diseminacion de las técnicas de Francia
identificacion mediante analisis de ADN (huella dactilar)

Declaracién de Inuyama. Mapa Genoma Humano, Internacional

Cribados Genéticos y Terapia Génica
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21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.
31.
32.
33.

34.

35.

36.
37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44.

45.

46.

47.

48.

49.

Dearrollo de las
normativas
Internacionales de las
Ciencias Médicas
Sociedad Alemana de
Genética Humana

Comité Nacional Consultivo
de ética para la salud y las
ciencias de la vida
Organizacion Mundial de la
Salud

Comité Nacional Consultivo
de ética para la salud y las
ciencias de la vida
Academia Suiza de las
Ciencias Médicas
Asociacion Internacional de 1994
la Enfermedad de Huntington

y la Federacién Mundial de
Neurologia

1991

1992

1992

1993

1993

Sociedad Japonesa de 1995
Genética Humana

Sociedad Alemana de 1996
Genética Humana

Sociedad Americana de 1998
Genética Humana: Social

Issues Subcomité on Familial
Disclosure

Genetic Interest Group 1998
Genetic Interest Group 1998
OoMS 1998
OMS 1998
American College of Medical1999

Genetics: Social ethical and

legal issues comité

Human Genetics Society of 1999
Australia

Comité Nacional de Bioética 1999

Sociedad de cirugia 1999
oncoldégica

Discapacitados Internacional 2000
Europa

Sociedad Europea de 2000
Genética Humana

Sociedad Internacional de 2000
Enfermeria en Genética

Sociedad Japonesa de 2000
Genética Humana

Sociedad Nacional de 2000

Asesores Genetistas
American College of Medical 2001
Genetics

Sociedad Americana de 2001
Geriatria; Comité Etico

Sociedad Europea de 2001
Genética Humana

Sociedad Internacional de 2001
Enfermeria en genética

Sociedad Japonesa de 2001
Genética Humana

Sociedad Australiana de 2002
Genética Humana

Sociedad Australiana de 2002

Titulo Pais

Declaracioén sobre el diagnéstico genético predictivo Alemania
postnatal
N. 30 Ethical issues raised by mandatory test genéticos for Francia

female participants in the albertville games

Declaracién de la Organizacién Mundial de la Salud sobre Internacional
el Proyecto Genoma Humano

N. 33 Opinion concerniente a la identificacion de pacientes Francia
afectos de glaucoma en Francia and on chromosomal

location of the causative gene or genes

Guia Etica-Medica para la investigacion genética en seres Suiza
humanos

Guia para los test genéticos moleculares predictivos en la Internacional
Enfermedad de Huntington

Guia para los tests genéticos, con analisis de ADN Japon
Documento de la opinion de la Sociedad Alemana de Alemania
Genética Humana

Professional disclosure of familial genetic information USA
Confidentiality and medical genetics Reini Unido
Guidelines for genetic services Reino Unido

Proposed Internacional guidelines on ethical issues in Internacional
medical genetics and genetic services
Statement of WHO expert advisory group on ethical issues Internacional

in medical genetics

Duty to recontact USA
Privacy implications of test genéticos Australia
Guia Bioética para los Tests genéticos Italia
Statement on test genéticos for cancer susceptibility USA

Derecho a la vida ya ser diferente Internacional
Programas de cribado genético en las poblacion:
recomendaciones tecnicas, sociales y ethicas
Consentimiento informado: papel de la enfermeria

Europa
Internacional

Guia para los tests genéticos Japon

Cadigo de Etica USA
Points to consider in preventing unfair discrimination based USA
on genetic disease risk

Genetic testing for late -onset Alzheimer 's Disease USA
Provision of genetic services in Europa: current practices
and issues

Privacy and confidentiality of genetic information: the role
of the nurse

Europa

Internacional

Guidelines for test genéticos Japon
DNA presymptomatic and predictive testing for genetic Australia
disorders

Role of the Clinical Geneticist Australia
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50.

51.
52.

53.

54.

55.

56.

57.

58.
59.

60.

Dearrollo de las Afio
normativas

Genética Humana

Sociedad Internacional de 2002

Enfermeria en genética

Comité Nacional de Bioética 2002
Agrupacion de pacientes 2002
Europea

Sociedad Belga de Genética 2003
Humana

Consejo de Europa: working 2003
party on genética humana

Comité Nacional Consultivo 2003
de ética para la salud y las
ciencias de la vida

OMS: report of consultants t02003
WHO

Sociedad Americana de 2003
oncologia médica

EuropaBio 2004
Eurordis 2004
Sociedad Australiana de 2005

Genética Humana

Titulo Pais

Genetic counseling for vulnerable populations: the role of Internacional
nursing

Recomendacion on the collection and use of genetic data Grecia

Joint statement on The Europaan Commission's proposal Internacional
to amend the Directive on Community Code relating to

Products for Human use (Directive 92/28/EEC) - Articles 86

to 100

Guidelines for predictive test genéticos for late onset Bélgica
disorders

Working document on the applications of genetics for Europa
health purposes

N. 76 Regarding the obligation to disclose genetic Francia

information of concern to the family in the event of medical
necessity

Review of ethical issues in medical genetics Internacional
Policy statement update: test genéticos for cancer USA
susceptibility

Human Medical Genetic Testing.

Guidelines for organizations providing information on rare

diseases

Internacional
Internacional

Guidelines and position papers about test genéticos: testing in minors

61.

62.

63.

64.

65.

66.

67.

68.

69.

70.

71.

Dearrollo de las ARo
normativas

Sociedad Americana de
Genética Humana:
recomendaciones sociales
del comité

Sociedad de Genética
Clinica

Asociacién Medica
Americana

American Society of Human
Genetics Boards of
Directors and The American
College of Medical Genetics
Board of Directors

Genetic Interest Group

1991

1994
1995

1995

1995
Sociedad Alemana de 1995
Genética Humana
American Society of Human
Genetics and the American
College of Medical Genetics
Canadian College of Medical 2000
Geneticists

American Academy of
Pediatrics

Guidelines for test genéticos 2003
of healthy children
Sociedad Australiana de
Genética Humana

2000

2001

2005

Tests presintomaticos y predictivos en las enfermedades Australia
genéticas

Titulo Pais

Report on genetics and adoption: points to consider USA

El test genético en nifios Reino Unido
Testing children for genetic status USA

Points to consider: ethical, legal, and psychosocial USA
implications of test genéticos in children and adolescents

GIG response to the UK Clinical Genetics Society Report Reino Unido
‘"The test genéticos of children'

Statement on genetic diagnosis in children and Alemania
adolescents

Genetic testing in adoption USA
Position statement - Genetic testing of children Canada
Ethical issues with test genéticos in pediatrics USA
Guidelines for test genéticos of healthy children Canada
Test predicitivos en nifios y adolescentes Australia

141



Anexo 3

Reports about test genéticos

Guideline developer

72.

73.

74.

75.

76.

77.

78.

79.

80.
81.

82.
83.
84.
85.
86.
87.
88.
89.
90.
91.
92.
93.
94.
95.
96.
97.
98.

99.

100.

101.

Dearrollo de las Afio
normativas

Academina Nacional de 1975
Ciencias

Comision Presidencial para 1983

el estudio de problemas
éticos en medicina,
biomedicina y préactica de la
investigacion

Health Consejo de the 1989
Netherlands
Royal college of physicians 1989
Office of Technology 1990
Assessment
American Consejo de Life 1991

Insurance / Health Insurance
Association of America

Council for Internacional 1991
Organizations of Medical
Sciences

Comision Europea 1991

Royal college of physicians 1991
American Association for the 1992
Advancement of Science
Office of Technology
Assessment

Science council of Canada 1992
Comité de ética Danés 1993
Parlamento Europeo 1993

1992

Nuffield Council on Bioethics 1993

Institute of Medicine 1994
Unesco : Comité 1994
internacional de Bioética

Unesco :Comité 1995

Internacional de Bioética

Consejo de Europa: working 1997
party on humano genetics
Advisory Comité sobre tests 1998
genéticos

Asociacion Médica Britanica 1998
Nuffield Council on Bioethics 1998
Comité ético Danés 1998
National health and medical 2000
research council

Secretary's Advisory Consejo2000
on Genetic Testing

Unesco : Comité 2000
Internacional de Bioeética

OMS 2000
Organisation for economic 2000
cooperation and

development

Comité ético Danés 2001
Parlamento Europeo. 2001

Temporary Consejo on
Human Genetics and Other

Titulo

Cribados genéticos: programas, principios, e
investigacion

Pais

USA

Cribados y asesoramiento en genética. Informe sobre las USA

implicaciones éticas, socials y legales de los cribados
genéticosdos

Heredity: science and society

Holanda

Prenatal diagnosis and genetic cribados. Community and UK
service implications. Summary and recommendations of a

report of the Royal College of Physicians
Genetic couseling and cystic fibrosis carrier cribados:
results of a survey

USA

Report of the ACLI -HIAA Task Force on Genetic Testing USA

Genetics, Ethics and Human Values: Human Genome
Mapping, Genetic Screening and Gene Therapy

Grupo de trabajo sobre los aspectos éticos, socials y
legales de los analisis genéticos

Ethical issues in clinical genetics

The Genome, Ethics and Law: issues in test genéticos

Fibrosis quistica y AND: implications of carrier cribados

Genetics in health care, Report 42

Cribados genéticos

Draft report on the ethical aspects of new biomedical
technologies, particularly prenatal diagnosis
Cribados genéticos: ethical issues

Assessing Genetic Risks

Informe sobre cribados y test genéticos

Asesoramiento genético
Steering comité de bioética
Genetic testing for late onset disorders

Genética humana: choice and responsibility
Enfermedades mentales y genética

Debate Outline on Fetal Diagnostics

Aspectos éticos de los tests genéticos humanos: an
information paper

Enhancing the Oversight of Genetic Tests

Informe sobre confidencialidad de los test genéticos
Statement of the WHO Expert consultation on new

developments in humano genetics
Tests genéticos. Policy issues for the new millennium

Genetic investigation of healthy subjects - report on
presymptomatic gene diagnosis

Internacional

Europa

Reino Unido
USA

USA
Canada
Dinamarca
Europa
Reino Unido
USA
Internacional
Internacional
Europa
Reino Unido
Reino Unido
Reino Unido
Dinamarca
Australia
USA
Internacional

Internacional

Internacional

Dinamarca

Informe sobre las implicaciones éticas, legales y sociales Europa

y econémicas de la genética humana
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102.

103.
104.

105.

106.
107.

108.

109.

110.

New Technologies in Modern
Medicine
Comité de genética humana 2002

Nuffield Council on Bioethics 2002
OoMS 2002
Australian Law Reform 2003
Commission, National Health

and Medical Research

Council and Australian

Health Ethics Consejo

Departamento de Salud 2003
Gezondheidsraad 2003
Joint Comité on Medical 2003

Gene tics of the Royal
College of Physicians, Royal
College of Pathologists and
British Society for Human
Genetics

Comisién Europea 2004
Joint Working Group of the 2005
Human Genetics

Commission and the UK

National Screening Consejo

Inside information. Balancing interests in the use of
personal genetic data

Genetics and humano behaviour

Report of a OMS Meeting o n collaboration in medical
genetics

Essentially yours: proteccion of humano genetic
information in Australia.

Report 96

Our inheritance, our future

Toepassing van de genetica in de gezondheidszorg.
Gevolgen van de

ontwikkelingen voor de huidige - wet en regelgeving
Draft document for consultation. Consent and
confidentiality in genetic practice: guidance on test
genéticos and sharing genetic information

25 Recomendaciones sobre las implicaciones éticas,
legales y sociales de los tests genéticos
Profiling the newborn: a prospective gene technology?

Genetics and reproduction (will be developed)
Guideline developer

111.

112.

113.

114.

115.

116.

117.

118.

119.

120.

121.

122.

123.

124.

Dearrollo de las Afo
normativas

Comité Nacional Consultivo 1985
de ética para la salud y las
ciencias de la vida

Organizacion Mundial de la 1987
Salud

Sociedad Alemana de 1990
Genética Humana

Comité Nacional Consultivo 1990
de ética para la salud y las
ciencias de la vida

Sociedad Alemana de 1992
Genética Humana

Comitato nazionale perla 1992
bioetica

Sociedad Alemana de 1993
Genética Humana

Sociedad Japonesa de 1994
genética humana

Sociedad Alemana de 1995
Genética Humana

Group of advisors on the 1996

ethical implications of
biotechnology to the
Europaan Commission
American Society of Human
Genetics: Board of directors
American Society for
Reproductive Medicine
Canadian College of Medical 1999
Geneticists

Advisory Consejo on test

1998

1999

2000

Titulo

Opinion on problems raised by prenatal and perinatal
diagnosis. Report

World Medical Association Statement on In -vitro
Fertilization and Embryo Transfer
Statement on the prenatal diagnosis of sex

N. 19 Opinion on embryo research aiming to achieve pre

-transfer genetic diagnosis for which a moratorium was
declared in 1986
Statement on prenatal paternity testing

Diagndstico prenatal

Statement on prenatal diagnosis and termination of
pregnancy

Guidelines for genetic counseling and pr enatal diagnosis

Statement on Preimplantation diagnosis

Aspectos éticos del diagndstico prenatal

Eugenetics and the misuse of genetic information to
restrict reproductive freedom

Diagnostico genético preimplantatorio y seleccion del
sexo

Paternity testing statement

Test genético prenatal

Reino Unido

Reino Unido
Internacional

Australia

Reino Unido
Holanda

Reino Unido

Europa

Reino Unido

Pais

Francia

Internacional
Alemania

Francia

Alemania
Italia
Alemania
Japén
Alemania

Europa

USA
USA
Canada

Reino Uido
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125.

126.

127.

128.

129.

130.

131.

132.

133.
134.
135.

136.

137.

138.

139.

140.

Genetics and insurance (will be developed)

Dearrollo de las Afio
normativas

genéticos

American Society for 2001

Reproductive Medicine

National Consultative Ethics 2002
Consejo for Health and Life
Science

Danish council on ethics 2003

Europaan Society of Human 2003
Reproduction and

Embryology

FIGO. Consejo for the ethical2003
aspects of humano

reproduction and women's

health

German National Ethics 2003
Council

Gezondheidsraad 2003
National Consultative Ethics 2003
Consejo for Health and Life
Science

Unesco: Internacional 2003
Bioethics Consejo

Human Genetics 2004
Commission

Swedish National Council on 2004
Medical Ethics

Joint HGSA/RANZCOG 2004
Prenatal diagnosis and

cribados consejo

Consejo de Europa 2005

Europaan Society of Human 2005
Genetics and Europaan

Society of Human

Reproduction and

Embryology

Europaan Society of Human 2005
Reproduction and

Embryology

Human Fertilisation and 2005
Embryology Authority

Guideline developer

141.

142.

143.

144.

Dearrollo de las Afio
normativas

American Consejo de Life  s.d.
Insurance

Office of Technology 1992
Assessment

National Institute of Health: 1993
NIH-DOE Working group on
ethical legal and social
implications of Human

Genome Research

American Society of Human 1995

Titulo Pais

Preconception gender selection for nonmedical reasons USA

Reflections concerning an extension of preimplantation  Francia
genetic diagnosis

Microinsemination and pre -implantation genetic Dinamarca
diagnosis

Taskforce 5: preimplantation genetic diagnosis Internacional
Recomendacions on ethical issues in obstetrics and Reino Unido
gynecology

Genetic diagnosis before and during pregnancy Alemania
Handelingen met geslachtscellen en embryo's Holanda

Opinion n. 83 Generalised prenatal cribados for cystic Francia
fibrosis

Report of the IBC on pre -implantation genetic diagnosis Internacional
and germ —line intervention

Choosing t he future: genetics and reproductive decision Reino Unido
making

Statement of opinion on pre -implantation genetic Suecia
diagnosis

Statement Australia
Adicional protocolo to the convention on derechos Europa
humanoos and biomedicina concerning biomedical

research

The interface between medically assisted reproduction  Internacional
and genetics: technical, social, ethical and legal issues

Taskforce 9: the application of preimplantation genetic  Internacional
diagnosis for humano leulocyte antigen typing of embryos

Sex selection: options for regulation Reino Unido

Titulo Pais

Report of the ACLI Subconsejo on Privacy Legislation to USA
the Task Force on Genetic Testing - Genetic Test

information and insurance: confidentiality concerns and
recommendations

Genetic tests and health insurance: results of a survey ~ USA

Genetic information and health insurance report of the USA
Task Force on genetic information and insurance

Genetic testing and insurance USA
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145.
146.

147.
148.

149.

Genetics and workplace (will be developed)

Dearrollo de las Afio
normativas

Genetics: ad hoc consejo on
test genéticos/insurance
issues

British Society of Human
Genetics Human Genetics
Society of Australia
Europaan Society of Human 2000
Genetics

1998
1999

Human Genetics 2001
Commission
hm Government and 2005

Association of British
Insurers

Guideline developer

150.

151.

152.

153.

154.

Genetics and biobanking (will be developed)

155.

156.

157.

Dearrollo de las Afio
normativas
Office of Technology 1992
Assessment
Danish council on ethics 1993
National Consultative 2002

Consejo for Bioethics

Europaan Group on Ethics in 2003
Science and New

Technologies to the

Europaan Commission

GeneWatch UK 2003

Dearrollo de las Afio
normativas

National Consultative Ethics 1991
Consejo for Health and Life

Science

National health and medical 1999
research council
Human Genetics
Commission

2000

Titulo

Statement on Genetics and Life Insurance
Predictive test genéticos and insurance

Genetic information and testing in insurance and
employment: technical, social and ethical issues

The use of genetic information in insurance: interim
recommendations of the humano genetics commission
Concordat and moratorium on genetics and insurance

Titulo
Genetic monitoring and cribados in the workplace

Genetic testing in appointments etc

Advies nr. 20 van 18 n ovember 2002 betreffende
predictieve

genetische tests en HIV -tests in het kader van
arbeidsverhoudingen

Ethical aspects of test genéticos in the workplace

Genetic testing in the workplace

Titulo

N. 25 Opinion regarding the application of test genéticos
to individual studies, family studies, and population
studies (problem related to DNA banks, cell banks and
computerization)

Guidelines for genetic registers and associated genetic
material

Whose hands on your genes. A discussion document on
the storage proteccion and use of personal genetic
information

Genetics and direct testing (will be developed)

158.
159.

160.

Genetics and patenting (will be developed)

Dearrollo de las Afio
normativas
Human Genetics 2003
Commission
National Consultative 2004

Consejo for Bioethics

National Consultative Ethics 2004
Consejo for Health and Life
Science

Dearrollo de las Afo

Titulo

Genes direct. Ensuring the effective oversight of genetic
tests supplied directly to the public

Advies nr. 32 van 5 juli 2004 betreffende de vrije
beschikbaarhe id van genetische tests

Avis n. 86 Problémes posés par la commercialisation

d'autotests permettant le dépistage de l'infection VIH et le

diagndstico de maladies génétiques

Titulo

Pais

UK
Australia

Europa
Reino Unido

Reino Unido

Pais
USA

Dinamarca

Bélgica

Europa

Reino Unido

Pais

Francia

Australia

Reino Unido

Pais
Reino Unido
Bélgica

Francia

Pais
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161.

162.

163.

164.

165.

166.

167.

normativas

British Society of Human
Genetics

German Society of
Human Genetics

British Society of Human
Genetics

American College of
Medical Genetics
Organization for
economic cooperation and
development

Canadian College of
Medical Geneticists
WHO

1997

1997

1998

1999

2002

2002

2005

Patenting of Human Gene Sequences and the EU Draft
Directive

Reino Unido

Statement on the Patenting of humano genes and DNA - Alemania

sequences
Patenting and clinical genetics

Position statement on gene patents and accessibility of
gene testing

Genetic inventions, intellectual property. Rights and
licensing practices. Evidence and policies

Patenting of the Human Genome

Genetics, genomics and the patenting of DNA

Reino Unido

USA

Internacional

Canada

Internacional
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