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Algunas consideraciones éticas sobre el
Proyecto del Genoma Humano

•
Ru B É N

E
l ProyeCTo del cnoma Humano (PGH). de carácter interna

cional, tiene como principales objetivos a corto plazo: 1) co

nocer 1 ubi . n cromosórruca de todos los genes presentes

en el gen m humano (definido como la suma de todos los genes

de cualquier pe n). empezando por aquellos que producen

enfermedad • y 2) verigu r la secuencia de los tres mil millo

n de p .res de b que integran el DNA (ácido desoxirribonu

clei . por igl en ingl ) de nuestra especie. Se piensa que

el nacimiento gen rad por el proyecto tendrá un gran impac

ro en 1 pro' 1 medicin • con enormes beneficios para la
humanid d.

. ren, in embarg • personas y grupos que tienen dudas

re el que 1 dé 1 nuevos conocimientos. En respues-

¡nquietu h y cuando menos dos pronunciamientos

recient re 1 pect éticos de dicho proyecto que, de ma-

nera resumid ,comento a continuación. y doy algunos datos
de lo org ni m que lo hicieron.

Comiti IntenuuionaJ de Bioitica tÚ la UNESCO (cm)

El aa fue creado en 1993 después de varias reuniones de un pe_

queño grupo de individuos dedicados a la ciencia y la tecnología,

convocado por Federico Mayor. director general de la UNESCO.

Este grupo recomendó que el QB sea un foro libre de intercambio

de ideas para analizar las implicaciones sociales, políticas, éti

cas y legales del uso de los resultados del PGH. El objetivo final

es escribir un documento legal sobre la protección delgenoma

humano que, de alguna forma. complemente la Declaración Uni

versal de los Derechos Humanos en su cincuenta aniversario, a
ocurrir en 1998.

El aa está integrado por cerca de cincuenta personas, entre

científicos. juristas. filósofos y políticos; se forma parte de él por

invitación de la UNESCO. La mitad de los miembros provienen

de paises en vías de desarrollo; de América Latina hay cuatro

representantes: tres genecistas humanos (Argentina. Chile y Méxi-

ll5KER

co) y un jurista uruguayo que encabeza la comisión legal del oa.

Se han realizado cuatro sesiones generales del as donde se han

discutido a fondo temas como la realización de estudios gené

ticos a niveles individual. familiar y poblacional. incluyendo

el diagnóstico prenatal de enfermedades hereditarias, el esta

do actual de la terapia génica. la situación hoy día de la inves

tigación del genoma humano y la enseñanza de la bioética. cuyos

detalles se puedan consultar en publicaciones de la UNESCO sobre

el particular, aparecidas en 1994. 1995 Y19%. La comisión legal

presentó un anteproyecto sobre la protección del genoma huma

no en 1994. mismo que se modificó el año siguiente y se distri
buyó ampliamente en el mundo para recibir opiniones y enri

quecer el documento final que se presentará para su aprobación

a los estados miembros de las Naciones Unidas en 1997.
La traducción al español de dicho anteproyecto se publicó

en diciembre de 1995 en la Gaceta Médica de México, donde pue

de ser consultado por los interesados. El documento hace énfasis

en que el genoma humano es patrimonio de toda la humanidad y

que su protección tiene como objeto salvaguardar la integridad

de nuestra especie y la dignidad de cada uno de sus miembros.

cualesquiera que sean sus características genéticas. Allí se pro

ponen recomendaciones sobre los siguientes asuntos: 1) las fina

lidades de las investigaciones sobre el genoma humano; 2) las

intervenciones sobre el genoma humano, los derechos y liberta

des de las personas; 3) derechos y obligaciones de los investi

gadores; 4) deberes y responsabilidades para con el prójimo;

5) características de la cooperación internacional. y 6) forma de

; implementar estas recomendaciones.

El código ético tÚ la HUGO

HUGO es el acrónimo de Human Genome Organization. grupo

internacional no gubernamental que intenta coordinar las activi

dades del PGH para hacerlo más eficiente. Uno de sus proyectos

recientes es el Human Genome Diversity Project (HGDP). que
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quiere conocer la variabilidad del genoma humano analizando

el DNA de quinientas poblaciones humanas, para ayudar a enten

der la unidad fundamental de la humanidad, su historia biológi

ca, los movimientos de población y la proclividad o resistencia a

diversas enfermedades. El PGH y, en particular, el HGDP, han ge

nerado mucha polémica por el temor a: 1) llegar a la discrimina

ción de individuos o grupos, promoviendo el racismo; 2) perder

acceso a los nuevos descubrimientos porque se patenten o co

mercialicen; 3) reducir el concepto del ser humano a una secuen

cia de nucleótidos, y que los problemas sociales se atribuyan a

causas genéticas; 4) faltar al respeto de los valores y cultura de

individuos, familias y poblaciones, y 5) prohijar una comunica

ción inadecuada entre la comunidad científica y el resto de la

población en la realización de investigaciones genéticas.

Por lo anterior, la directiva de la HUGO pidió a su comité de

asuntos éticos, legales y sociales (HUGO-ELSI: grupo multidiscipli

nario formado por expertos de varios países), que emitiera una

serie de recomendaciones para garantizar que tanto el PGH como

el HGDP se ajustan a los más rigurosos criterios éticos. Las reco

mendaciones se basaron en los siguientes conceptos: 1) el recono

cimiento de que el genoma humano es patrimonio de todos los

hombres; 2) la aceptación de las normas internacionales de

los derechos del hombre; 3) el respeto a la cultura de los partici

pantes en proyectos de investigación, y 4) la defensa de la digni

dad y la libertad humanas. Estas recomendaciones fueron publi

cadas en 19% en la revista Eubios¡ouma!01Asían andIntemational
Bioahicsy una traducción al español apareció en el número 4 de

la Gaceta Médica de México del presente año. De manera resumi

da dice lo siguiente:

Para que las investigaciones sean éticas, es indispensable el

cuidado de la calidad científica de éstas; no sólo debe ser cientí

ficamente correcta la comunicación con las comunidades sino que

es necesario que se tomen en cuenta las características culturales

de los que participan en la investigación. La consulta debe pre

ceder al reclutamiento de los posibles participantes en una in

vestigación y es necesario un consentimiento infmruuio de los parti

cipantes. El reclutamiento no debe ser producto de la coerción y

antes debe explicarse con claridad la naturaleza de la investi

gación, sus riesgos y beneficios y las alternativas. Debe respetar

se la decisión de los participantes y asegurarles el respeto a su vida

privada mediante la confidencialidad de la información recaba

da. Deben desarrollarse procesos para codificar la información

e impedir el libre acceso a ella, teniendo siempre en cuenta los

posibles intereses actuales y futuros de los familiares de indivi

duos o grupos investigados.

Reflexiones personales

Es claro que aun cuando el PGH proporcione información con

un potencial benéfico muy grande, también plantea problemas

éticos: 1) en poco tiempo se podrá diagnosticar in utero la gran

mayoría de las más de cinco mil enfermedades mendelianas sen

cillas (aquéllas en que la presencia o no de la enfermedad depende

de la acción de un solo par de genes). Esto hará que se discuta de

nueva cuenta el asunto del aborto electivo de productos con

problemas genéticos graves. No es un problema nuevo, pero se

presentará con mayor frecuencia que en la actualidad. 2) Se podrá
predecir en etapas preclínicas la ocurrencia posterior de algunas

enfermedades; sin embargo, sabemos poco lo que conviene hacer

en los casos positivos. 3) La terapia génica es una opción con la

que contamos, yes conveniente discutir en qué tipo de células

y enfermedades debe realizarse. Por último, 4) surgen preguntas

que no tienen una respuesta sencilla, entre ellas: ¿puede transmi

tirse a terceros la información sobre la estructura genética de algún

individuo?, ¿cómo se asegura que la información no lleve a la

discriminación en áreas como empleo y seguros?; dado que se

guramente habrá un lapso prolongado entre nuestra capacidad

de diagnosticar una enfermedad y la de tratarla, ¿debe informarse

a un individuo que tiene una enfermedad incapacitante para la

que no hay tratamiento, años antes de que aparezcan los sfntomas

clínicos? Para discutir en tomo a estas preguntas es necesario cono

cer lo que la gente piensa sobre ellas; no obstante, es poco lo que

conocemos al respecto. En lo personal, he realizado dos encuestas

en México sobre el particular, aplicadas a cinco grupos médicos

de diferentes especialidades. Ignoramos qué tan representativ del

gremio médico son los individuos encuestados y reconocemos

de antemano que en este asunto debe opinar I icd dentera,

no únicamente los médicos. En algunos punt del restO del ar

tículo intercalaré información de estas encuestas.

E!problcna del aborro electivo. mo es bien bido, el aborto

es ilegal en la gran mayoría de lo estados de I Rcpúbli mexi

cana, excepto cuando el embarazo es produ to de un viol ción

o pone en peligro la vida de la madre. Ha h bid , rias iniciativas
para liberalizar la ley al respecto a fin de que contemple, como

causal de aborto, la presencia de un producto con problem gené

ticos o malformaciones ¡;mileS, y aclare que este tipo de siruaci nes

da pie, en todo el mundo, a no más de uno por ciento de 1 oli

citudes de aborto. El propósito del aborto electivo en estos s

es evitar sufrimiento de todo tipo a las familias involucradas; y de

ninguna manera tiene un propósito eugenésico que busque me

jorar la composición genética de la especie. A pesar de ello, el

nombre que se le ha dado al aborto realizado porque el producto

presenta algún problema genético grave es precisamente el de

aborto eugenésico. Pienso que la etiqueta de eugenésico puede ser

vista como un intento de descalificarlo a priori, ya que la palabra

'eugenesia' se ha convertido en un término negativo que a muchas

personas les recuerda los excesos que en nombre de la eugenesia

se cometieron en Alemania durante la segunda Guerra Mundial.

Las decisiones personales de tener o no un hijo con determinado

gen no modifican la frecuencia de éste en la población (ni siquiera

si un grupo grande de personas tomara el mismo tipo de deci

siones). El cambio de la frecuencia génica sería muy lento y tan

a largo plazo que puede ser considerado irrelevante.
Es importante recalcar que la decisión de realizar un aborto

es exclusiva de la pareja, o de la mujer en caso de desacuerdo.

El papel del genetista es sólo informar y asegurase de que la in

formación sea bien comprendida. También es derecho de la
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pareja decidir continuar con un embarazo cuando el producto

presenta un defecto genético grave; debe tenerse en cuenta q~e

hay parejas para quienes resulta más traumático el aborto que cnar

un recién nacido con algunas anomalías o algunas enfermeda

des genéricas. En el caso de las encuestas a que hice referencia en

párrafos anreriores, menos de quince por ciento de quienes las

contestaron estarian de acuerdo con el aborto por demanda, mien

tras que cincuenta por ciento lo aprobaría si el producro está mal-

formado. y más de ochenta por ciento estaría de acuerdo si la

malformación es grave, u gr. una anencefalia. Si se divide a los

grupos por grado de religiosidad. en todos los casos la propor

ción de quienes se declaran como religiosos se opone al aborto

con mayor frecuencia que los demás, aun cuando una buena parte

de los encuestados lo acepta cuando hay una razón médica para

ello (más de setenta por ciento en el caso de la anencefalia). &ta

es un área en que están tan polarizadas las opiniones en la socie

dad, que dudo que algún día se logre un consenso al respecto. y

a lo más que se podrá llegar es a una situación en que todos respe

ten las decisiones de cada pareja, considerando'que es un asunto

íntimo de difícil decisión y que cada quien tiene derecho a obrar

según su propia conciencia.

Medicina predictiva. Existe ya la tecnología para identificar

a personas con riesgo de padecer en el futuro alguna enferme

dad común. Un buen ejemplo es el cáncer mamario, respon

sable de la muerte de muchas mujeres jóvenes. Existen dos ge

nes denominados BRCAl y BRCA2 que predisponen al cáncer de

mama y podrían usarse como una mamografía molecular. El

problema está en que se desconoce en la acrualidad cuál es la pro

babilidad real de que una mujer con ,dicho gen desarrolle el tu

mor. F1 recomendar una mastectomía bilateral profiláctica resul

ta una opción mutilante grave; una alternativa sUgerida es la de

realizar estudios radiológicos frecuentes para detecrar oportu

namente la aparición de un tumor. Lamentablemente esto sería

útil en mujeres mayores de cincuenta años, pero poco eficien

te en personas más jóvenes porque el tejido mamario es dema

siado denso para identificar tumores pequeños. Hasta el mo

mento se han estudiado estos genes principalmente en grupos

de personas con alto riesgo de desarrollar la enfermedad, como

familias con cáncer mamario familiar, y siempre en el contex

to de una investigación controlada. Sin embargo, al ofrecer

se las pruebas de manera rutinaria (el incentivo económico para

las compañías comerciales es grande), puede darse el proble

ma de que muchas mujeres que se examinen no estén asesora

das adecuadamente sobre las consecuencias reales de tener la

enfermedad.

Con el ejemplo anterior nos damos cuenta de que en algunos

casos algo se puede ofrecer al paciente; sin embargo. existen si

tuaciones en las que lo único que se puede hacer es el diagnós

tico prec!ínico del padecimiento. Éste es el caso de la enfermedad

de Huntingron: padecimiento neurodegenerativo sin tratamien

to alguno que sufren ambos sexos y que suele rna.nifestarse después

de los cuarenta años de edad; es totalmente incapacitante y obli

ga a quienes están al cuidado del enfermo a enfrentar una proble

mática grave. Los hijos de los enfermos presentan cincuenta por

ciento de riesgo de desarrollar la enfermedad; no obstante. exis

te la tecnología para hacer un diagnóstico preciso desde el perio

do neonatal si se quiere. Dado que en los primeros cuarenta años

de su vida el paciente no estará enfermo clínicamente, debe cues

tionarse la conveniencia de que se le haga saber el diagnóstico en

la juventud, porque conocerlo tal vez le cause problemas psico

lógicos de consideración y ni siquiera sabemos si va a fallecer de

algún otro padecimiento antes de que se manifieste la enferme

dad. Sin embargo, saber cuál es el diagnóstico le permitiría planear

mejor su vida, en particular en lo que a decisiones reproducri

vas se refiere. Puede decidir no casarse y si lo hace, adoptar hijos

en vez de procrearlos, ya que cada uno de ellos tendría cincuenta

por ciento de riesgo de padecer la enfermedad. Otro problema
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posible es que el o la paciente no quiera informarle a su cónyuge

que tiene la enfermedad, y el médico sienta la obligación de hacer

lo, ya que es la única forma de protegerlos de tener hijos afectados.

Terapia génÚ:a. En nuestros días se dan los primeros inten

tos de manipular e! DNA de humanos con el propósito de tratar

diversas enfermedades. Anteriormente, los principales proce

dimientos recibían el nombre de ingeniería genética y ahora se

conocen como terapia génica. Ésta se define como la man"ipu

lación deliberada del material genético de células vivas con e!

fin de prevenir o tratar alguna enfermedad. Curiosamente, la

sustitución de la palabra 'ingeniería por 'terapia eliminó muchas

de las objeciones a los procedimientos (terapia implica un fin

benéfico), pese a que en la práctica vienen a ser lo mismo. Tales

procedimientos se pueden aplicar a células somáticas y células

germinales; de momento, parece haber acuerdo en que no deben

intentarse en estas últimas hasta contar con mayor información

y experiencia, ya que, de haber efectos negativos no previstos

de la terapia, podrían resultar afectadas numerosas personas en

e! caso de manipular células gonadales; esto no ocurre con las

células somáticas pues, de haber problemas, el único afectado

es el individuo sometido al tratamiento. La terapia génica de cé

lulas somáticas no plantea ningún problema ético diferente a

cualquier otra terapia médica experimental, y debe someterse

a los mismos lineamientos.

Conceptualmente, e! paradigma de padecimientos que pue

den abordarse con terapia génica lo constituirían las enferme

dades monogénicas como la hemofilia. Los individuos con esta

enfermedad no producen una sustancia llamada globulina anti

hemo6lica, necesaria para la coagulación sanguínea, por presentar

defectos e! gen de su organismo que codifica pata ello. Si se logra

introducir al tejido adecuado de un paciente hemofílico un gen

normal que dirija la síntesis de esta sustancia en cantidad suficien

te, e! paciente está curado. Si la terapia se usara principalmente

para tratar enfermedades poco comunes como la hemofilia, con

seguridad sería incosteable pues e! grupo directamente intere

sado constituye un mercado reducido. Sin embargo, es interesan

te observar que a mediados de 1994 había en e! mundo 74 pro

yectos de investigación sobre terapia génica, de los cuales sólo

16 eran sobre enfermedades monogénicas; la mayoría se relaciona

ba con e! tratamiento de! cáncer a partir de diferentes estrategias.

Existen todavía varios problemas científicos en esta área, que

supongo se van a resolver; de! mismo modo, creo que los ensa

yos clínicos llegarán a realizarse de manera apropiada. El problema

radica en quién va a poder usar esta tecnología. La comercializa

ción estará a cargo de compañías farmacéuticas que, de entrada,

analizan e! mercado potencial de sus productos. Los sistemas de

salud de los diferentes países difícilmente apoyarían tratamien

tos costosos para un grupo minoritario de enfermos. Sólo en e!

caso de enfermedades como e! cáncer o e! síndrome de Alzheimer

existe un mercado potencial suficientemente grande para in

teresara las compañías y lograr que con e! tiempo bajen los cos

tos de los tratamientos, como ha ocurrido con otras tecnologías.

Los problemas de la terapia génica dejarán de ser científicos y

caerán en e! campo de la economía y las políticas de salud.

Confidencialidad. La confidencialidad constiruye un acuer

do entre el médico y su paciente en el que el médico se compro

mete a no dar a conocer información relativa al paciente. a

menos que tenga su permiso. En la práctica de la genética médi

ca y como resultado del PGH va a generarse una cantidad sustan

cial de datos sobre las características genéticas de la gente. El

primer dilema ético en torno a este punto es el definir quién es

el paciente, si la persona que consulta, como es lo habirual. o toda

su familia inmediata, con la que comparte los mismos genes.

Esto es importante porque el médico, además de proteger la in

timidad de los enfermos, tiene obligación de evitar posibles daños

a terceros.

Las dos obligaciones :Uriba señaladas pueden entrar en con

flicto cuando un individuo sabe que tiene una enfermedad gené

tica y se rehúsa a que sus familiares sean informados de ello. Tal

situación se vuelve aún más crítica cuando existe riesgo elevado

de que los familiares o su descendencia puedan resultar también

afectados. En México, nuestras encuestas sugieren que la ma

yoría de los genetistas preferida evitar el daño a los familiares

que preservar el secreto profesional. Más acenruada es esta pos

tura cuando es el cónyuge a quien no se quiere informar y exis

te peligro real de tener hijos afectados. Como en 1 práctica médi

ca habitual el secreto profesional es prioritario. una opción posible

es que el genetista informe desde un principio a u paciente que en

el caso de descubrirse algo que pudiera afectar sus farniliares. él se

los haría saber. Así el paciente está en libertad de d idir i cambi

o no de médico.

La nueva genética tiene cada vez más po ibilid des de diag

nosticar enfermedades en etapas pr intomáti • y de informar

acerca de los riesgos de padecer algun enfermed. des comunes

antes de que se manifiesten clínicamente. ¿ IIcir dar te ripo

de información a compañías de seguros o p rrones p renciales?;

pata decidir a quién se le da un empleo, ¿debe. con erse el geno

tipo del solicitante, o es más importante su capacid. d pata desem

peñar el trabajo? Estas preguntas se volverán más frecuentes. y en

la mayor parte del mundo, claramente en México. muy pocos ge

netistas estadan de acuerdo en proporcionar este tipo de infor

mación en las circunstancias descritas arriba.

Corolario

El Proyecto del Genoma Humano va a producir conocimientos

y tecnología aplicables a nuestra vida diaria que, bien empleados,

pueden ser benéficos. Pero el primer problema que detecto, aparte

del relativo a la vigilancia de un buen uso de la tecnología. es el

que resulta de la ignorancia generalizada de lo que es y lo que no

es e! proyecto. Esta desinformación, que produce malestar y te

mor en mucha gente, podría evitarse con conocimiento. Pienso

que es necesario enseñar genética a nuestros niños lo más tem

prano posible, empleando como ejemplos problemas humanos

concretos; el objeto es que la gente vaya adentrándose en esta disci
plina, comprenda los cambios por ocurrir y pueda opinar infor

madamente sobre ellos.•
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