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LOS LIMITES DE LA INVESTIGACION GENETICA

Paulina BoLivAR
Francisco BOLIVAR

Los avances més recientes en la biologia molecular permiten rede-
finir un amplio espectro de enfermedades y comportamientos huma-
nos a través del andlisis de la informacién biolégica individual, cla-
ramente diagnosticables y predecibles. Estas tecnologias de anilisis
genético nos han provisto de instrumentos poderosos, eficientes, de
bajo costo y de clara contundencia para conocer los perfiles bio-
légicos que pueden predecir la aparicién de problemas fisicos y
anormalidades de comportamiento en la vida futura de los indivi-
duos. Se abre asi la posibilidad del establecimiento de bancos de
informacién genética computarizados donde se conozca eventual-
mente al detalle la configuracién genética de cada persona y, con
ello, el gran riesgo de afectar la libertad del individuo a través de
un manejo equivocado. Si bien dentro de un contexto médico esta
informacién puede ser de importancia fundamental para el indivi-
duo, en cuanto a que le permita adecuar su modo de vida en be-
neficio personal, es indispensable fomentar la discusién acerca del
uso potencial de la informacién fuera de contextos médicos. Las
preguntas bésicas son: quién debe tener acceso a esta informacion
y ¢6mo se puede evitar el abuso de la misma.

1. LA INGENIERIA GENETICA

Estas nuevas técnicas, emanadas de la biologia molecular, per-
miten analizar, diagnosticar y mezclar la informaciéon genética de
los seres vivos para producir nuevas combinaciones. Desde hace mi-
lenios €l hombre ha domesticado diversas especies de microorganis-
mos, animales y vegetales, y mas aiin, las ha seleccionado y en-
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trecruzado para obtener nuevas variedades con caracteristicas més
adecuadas a sus necesidades.

Sin embargo, con el descubrimiento de la estructura del material
genético, en 1953, nace la biologia molecular; con ella se inicia una
nueva etapa en la historia de la biologia.

El afioc 1970 marca otra etapa importante: el comienzo de la ma-
nipulacién enzimatica del material genético de los seres vivos Yy,
por consiguiente, la aparicién de la ingenieria genética y molecular
o tecnologia del DNA recombinante.

Los métodos de DNA recombinante permiten el aislamiento, la
multiplicacién y la propagacién de regiones especificas de DNA,
lo que a su vez facilita el andlisis, cuya importancia es fundamental
dentro de la investigacidn bdsica, ya que algunas de las interrogan-
tes que més han preocupado a los bidlogos por mas de un 51g10
estan intimamente relacionadas con la organizacién y la expresmn
del material genetlco de las células. Sera mediante el uso de técni-
cas de ingenieria genética como se establezcan métodos de diag-
ndstico y posibles métodos de curacién de ciertas enfermedades
moleculares.

Ahora ya es posible diseflar organismos mdas adecuados para ins-
trumentar procesos industriales mediante la alteracion de su infor-
macién genética a través de la introduccién de genes de otros orga-
nismos. Las posibilidades se perfilan con una amplitud tal, que el
horizonte parece sdlo estar limitado por la imaginacién del hombre.

Este foro tiene como uno de sus objetivos generar una discusion
acerca de una de las areas de impacto de estas nuevas técnicas, que
incidian originalmente en el drea de la salud humana; ésta es el
diagnéstico genético. La utilizacién potencial de los resultados de
estas pruebas dentro y fuera de contextos médicos, las interrogantes
de quién deberia tener acceso y quién puede comercializar la infor-
macién biolégica de los individuos, las maneras de evitar abusos
asi como los aspectos étnicos y legales implicados en el manejo de
dicha informaci6n, son solamente algunos de los temas que serdn
tocados el dia de hoy.

2. EL NUEVO DIAGNOSTICO GENETICO

Como ya se ha indicado, el conocimiento detallado de la confi-
guracién genética de los organismos vivos, revelados por el examen
de su DNA, esti emergiendo como un componente importante me-
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diante el uso de las técnicas de diagnéstico. Este nuevo nivel de
analisis tal vez fue originalmente convenido para el estudio de los
desérdenes genéticos hereditarios.

Sin embargo, hoy esti claro que aspectos como la predisposicién
a enfermedades, las respuestas corporales a ciertos agentes infeccio-
sos, drogas y productos quimicos, ademas del diagndstico rapido
y certero de enfermedades infeccionas, son algunas de las areas
donde ¢l diagndstico genético esta teniendo ya un gran impacto de
Ia salud. _

La carga genética y, por tanto, el potencial biolégico varian en
alto grado entre los individuos. Cada uno de los aproximadamente
500 mil genes humanos tienen miles de oportunidades de mutacién
o cambio; en consecuencia, los mismos genes en distintos individuos
experimentan variaciones en su secuencia de DNA. Por ello, puede
decirse que existen varias versiones de cada gene en la poblacién,
aunque en lo general la mayoria de estas variaciones no causan
efectos observables. Sin embargo, estos cambios en ocasiones pro-
ducen cierto tipo de alteraciones que generan estados “anormales”
conocidos como enfermedades genéticas o desdrdenes hereditarios,
ya que pueden ser transmitidos de generacién en generacion. Estos
trastornos representan un problema creciente en la poblaciéon mun-
dial y, en algunos paises, han adquirido proporciones endémicas.

Gracias a los avances cientificos en el area de la genética mo-
lecular estdn emergiendo métodos de diagndstico para el examen
de la configuracién genética de individuos enfermos. Estos se llevan
a cabo mediante la deteccion de un “marcador genético”, que puede
ser una secuencia anormal de DNA presente en un gene, o bien
una secuencia heredada jumto con un agente causante de una
enfermedad.

A partir de una muestra de sangre, se obtiene el DNA del in-
dividuo y se fragmenta con enzimas denominadas endonucleasas de
restriccion, las cuales cortan al DNA en sitios especificos. Los frag-
mentos se separan en funcién de su tamafio y se fijan a un soporte
para su anilisis.

Existen dos métodos principales para identificar el marcador
correspondiente en esta muestra. El primero utiliza como rastreador
una secuencia de DNA especifica que ha sido definida con base en
estudios extensos de poblaciones afectadas con el mismo desorden
genético. El segundo analiza el patrén obtenido a partir del corte
del DNA en sitios precisos y lo compara con los patrones “norma-
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les” obtenidos de individuos sanos. La interpretaciéon de los resul-
tados rara vez es conflictiva, ya que las pruebas son altamente
sensibles y especificas en cuanto,no hay confusién acerca de la
enfermedad en cuestién, y por ende su validez es contundente. Este
tipo de andlisis permite generar lo que podria definirse como una
“huella genética” tan especifica ¢ individual como la propia huella
digital.

Es indispensable aclarar aqui que mediante este conjunto de
pruebas se pueden detectar des6rdenes de dos tipos, fundamental-
mente distintos. Primero se encuentran las alteraciones genéticas
que producen las enfermedades en alguna etapa de la vida, indepen-
dientemente de factores externos, como ¢l sindrome de Dawn, la
B-talasemia o la Corea de Huntington En segundo lugar, se en-
cuentra otro tipo de alteraciones genéticas que pueden identificar
exclusivamente predisposicién a enfermedudes, lo que implica que
otras variables aparte de la carga genética, 4 saber, tiutricién, estado
general de salud, enve]emm]ento, contamin#¢ién ambiental, etcétera,
pueden influir en la aparicién de la enfertiedad, como en el caso
de algunos tipos de diabetes, enfermedades cardiacas, enfisemas,
etcétera. .

Las nuevas técnicas permiten conocer detalladamente aspectos
fisicos e incluso predisposiciones sicol6gicas del individuo, que an-
ticipan la aparicién de problemas en un futuro, independientemente
de que existan o no manifestaciones externas o sintomas en el mo-
mento del diagndstico. Mas aiin, el diagndstico puéde llevarse a
cabo previo el nacimiento mismo del individuo mediante el anilisis
de liquido amni6tico extraido de la madre.

Estas “huellas genéticas” servirn para gran nimero de propdsi-
tos: en aspectos clinicos, por ejemplo, pueden apuntar hacia ciertas
medidas terapéuticas y preventivas; pueden alentar a los padres so-
bre el hecho de concebir un hijo con problemas hereditarios graves;
pueden ayudar a identificar problemas potenciales de salud o de
comportamiento para tomar o proteger a trabajad(}res con suscep-
tibilidades especificas a agentes tdxicos o quimicos; pueden proveer
evidencias sélidas para decisiones legales sobre responsabilidad cri-
minal, etcétera,

Sin embargo, la informacién obtenida de las pruebas de diagnos-
tico no siempre es benéfica o benigna para la persona interesada,
ya que muchas veces nada puede hacerse para aminorar o corregir
Jos defectos descubiertos. Més atn: la informacidén extraida de las
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pruebas de diagnéstico genético también pudiera ser utilizada
erréneamente y convertirse en instrumento para justificar abusos.
Por ejemplo, por medio de discriminacién racial o sexual, para
legitimar précticas excluyentes de fuentes de trabajo o incrementar
el poder institucional con poco respeto por los derechos o el des-
tino personal de los individuos. La prerrogativa para aplicar prue-
bas y manejar informacién es reconocida como una fuente de poder
y de control social, por lo que es indispensable la discusién detenida
de las implicaciones que pudiera tener el anilisis detallado de la
informacién genética del individuo y el manejo de los datos obte-
nidos de dicho anélisis.

Imaginemos lo que ocurriria a un joven de 25 afios si se descu-
bre, mediante el diagnéstico genético, que inevitablemente desarro-
lard una enfermedad fatal cerca de los 45 afios. El simple hecho
de saber que existe este problema potencial, aunado a la imposibi-
lidad de detenerlo, con mucha probabilidad representari para el
individuo una fuente de extrema ansiedad. Podra convertirse en un
poderoso motivo de discriminacién, al negérsele oportunidades de
trabajo, seguros médicos o de vida. En otras palabras, este individuo
(y en algunos casos su familia) quedaria marcado con un estigma
por el resto de sus dias. Pudiera llegarse al extremo de colocarlo
dentro de la categoria de “desahuciado”, a pesar de que pudieran
quedatle varios afios de vida normal y productiva. De aqui se des-
prende la importancia primordial de limitar el acceso a esta infor-
macion y definir las responsabilidades de las personas que la cono-
cieran. Dado que los médicos son quienes manejardn los informes
en primera instancia, deben ser capaces de ofrecer al individuo con-
sejo genético dentro de un marco de ética y respeto a los derechos
humanos.

3. LA ETICA MEDICA

Dos problemas fundamentales se plantean en cuanto al manejo
de la informacién genética de los individuos en contextos sociales:
el secreto médico profesional y el manejo de la verdad.

La antigua ética médica era muy individualista, lo cual explica
que en el tema del secreto profesional se pensara en que recala en
¢l médico para proteger la esfera intima del paciente. Se trataba,
sobre todo, de la proteccién de la vida privada del individuo. Pos-
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teriormente se ha dado una evolucién en el sentido de que se ha
tomado conciencia de los aspectos sociales y de sus consecuencias
en relacion con el secreto profesional, quedando el médico liberado
muchas veces de su obligacién de “guardar secreto en caso de que
pudieran verse gravemente perjudicados con intereses del paciente,
de otras personas o de la comunidad.

Muchas veces resulta dificil ver con claridad si el derecho perso-
nal a mantener la privacidad individual tiene rango de prevalencia
sobre el derecho a la comunidad a saber determinada informacién
o a la inversa.

El segundo problema planteado es la contraparte de la obliga-
cién médica de decir la verdad. El hecho de que un médico diga
al enfermo la verdad de su enfermedad es un asunto muy delicado,
ya que si bien esta verdad puede anunciarle vida y bienestar, o
liberacién respecto al miedo o la angustia, también puede ser el
anuncio de su condena al sufrimiento o la muerte.

Sin embargo es necesario resaltar que esta relacién de confianza
entre médico y paciente seria inexistente en el caso del diagndstico
de dafios o predisposiciones genéticas en ambitos donde la informa-
cién se maneja sencillamente como un hecho objetivo fuera del
contexto individual del paciente.

(Quién toma la responsabilidad de las decisiones y los efectos
que de estos diagndsticos se desprendan? ;Tienen los miembros de
la familia el derecho a conocer la informacién biolégica de sus
parientes o de sus descendientes? ;Un médico tiene el derecho o0 la
obligacién de comunicar informacién critica sobre una enfermedad
genética a los miembros de la familia que pudieran estar afectados?
(El derecho a obtener un empleo determinado puede depender del
derecho de tener los genes adecuados? ;Pueden las compaiifas de
seguros negarse a asegurar a individuos con predisposicién a enfer-
medades? ;Quién es duefio de esta informacién y quién puede
comercializarla?

Por otro lado, jestariamos de acuerdo en que fuera capitin de
un avién alguien con una elevada probabilidad de ataque cardiaco?
;Doénde estd y quién determina el compromiso?

Esta informacién pudiera convertirse entonces en una herramien-
ta de control social.
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4. FL CONTROL SOCIAL A TRAVES DE LA MANIPULACION
DE LA INFORMACION BIOLOGICA

“Manipular” es una voz de origen latino, de manos, mano y
pellere, empujar, o llenar, y su significado original era el de “tomar
cosas en las propias manos”. Actualmente manipular significa ope-
rar, hace algo con las manos. La palabra manipulacién otrora es-
taba restringida al 4rea de la tecnologia; sin embargo, desde finales
del siglo pasado se extendié su uso a campos como la sicologia y
la medicina.

El significado de la informacién obtenida por los métodos de
diagnéstico genético descansa, por supuesto, en la manera en que di-
cha informacién sea manipulada o utilizada. Si bien es claro que
en ¢l contexto médico estas pruebas diagndsticas permiten al indi-
viduo manipular su forma de vida en beneficio propio, en esferas
no clinicas esta informacién pudiera ser manipulada por institucio-
nes para su provecho, sin respeto de la persona humana. Tenemos
que definir entonces, sobre todo, los limites éticos de la utilizacién,
de la manipulacién de la informacién biocldgica.

En el peor de los escenarios, el diagnéstico genético pudiera crear
una clase de personas no aptas para trabajar, no con base en sinto-
mas claros existentes, sino en la anticipacién de posibles sintomas
futuros. En un ambiente econémico altamente competitivo, las em-
presas deben tratar de conseguir los mejores empleados con base
tanto de su productividad potencial, como de su salud futura. Si la
probabilidad de riesgo médico futuro se empieza a manejar con
criterio para emplear personal, muchos individuos serian clasificados
como no aptos para trabajar. Sin embargo, habria también que pen-
sar que la sociedad pudiera tener derecho, por ejemplo, a que
ciertos trabajos, donde se involucra la vida de otros, no fueran rea-
lizados por individuos susceptibles a cierto tipo de problemas. =
Y aqui nuevamente, ;dénde estd y quién determina el compromiso?

Desgraciadamente, en pafses desarrollados, las estrategias institu-
cionales han comenzado a asignar responsabilidades de salud a los
trabajadores, tratando de predecir quiénes pudieran desarrollar en-
fermedades para de este modo negarles sus fuentes de trabajo sin
riesgo de demandas legales.

Este es el contexto en el que cierto tipo de pruebas de diagnds-
tico empiezan a ser introducidas en algunos Iugares de trabajo, en
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/ favor de intereses econémicos y pasando por encima de los derechos
/ individuales.

5. Los LIMITES DE LA INVESTIGACION CIENTIFICA

El verdadero problema que nos plantea el progreso cientifico
tecnolégico no consiste en los medios ni en los métodos en cuanto
a tales, ya que éstos en gran medida estin resueltos, sino sobre
todo en la determinacién de los fines de uso de estos métodos.
Tenemos que definir, por tanto, los limites étnicos y juridicos de
la manipulacién de la informacién genética y generar definiciones
claras de responsabilidades acerca de las posibles consecuencias de
su abuso.

No cabe duda que el problema de diagnéstico genético como se
comprende actualmente es muy complejo; por lo tanto, no se puede
plantear una estrategia tinica para contender con todas las interro-
gantes que surgirdn cuando se practique de manera consuetudinaria.
De aqui que se recomienda enfiticamente la realizacién de investi-
gacién sobre las consecuencias tanto positivas como adversas que

/ pueden generarse a partir de la manipulacién de la informacion

/  genética, y en particular su impacto sobre los derechos naturales

" del hombre entre los cuales resaltan su derecho a la libertad, a la /
dignidad, a la vida, al trabajo y a la seguridad personal pero tam-
bién sobre los derechos de la sociedad a conocer cierto tipo de/
informacién de sus integrantes y del balance que debe'instrumen;
tarse entre ambos derechos.

Es esencial que antes de que las pruebas de diagndstico genético

/ sean utilizadas con fines no clinicos, se asegure que prevalezca la
| justicia social de los derechos individuales, pues de otra forma, in-
/  tereses econémicos en pro de la eficiencia del trabajador pudieran
i sobreponerse a derechos y valores humanos. Asimismo, se deben
/ desarrollar medidas encaminadas, por ejemplo, a prevenir la dis-
criminacién en contra de individuos con predisposicién a enferme-
dades genéticas, seguros de trabajo y de vida especiales. ;

Finalmente, hay que concientizar de que estamos ante la presen-
cia de nuevas herramientas con las que es posible generar nuevos
espacios y nuevas situaciones nunca antes enfrentadas por el hombre
tanto como individuo, como por sociedad. La tecnologia de punta
siempre nos confronta con la disyuntiva de su utilizacién. No olvi-
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demos la caja de Pandora ni, por ejemplo, el abuso de las tecnolo-
gias nuclear y bioldgica para la fabricacién de armas mortiferas.
Hay que crear conciencia, hay que educar el maravilloso potencial
que ofrece el uso adecuado de las tecnologias genéticas y bioldogi-
cas, pero también debemos generar los elementos que nos permitan,
a través de un balance de un compromiso adecuado, contender
como individuos libres y como sociedad entera, con muchos de los
posibles escenarios complejos que se han mencionado y con otros
que seguramente emergerdn como consecuencia de la investigacién
genética ya que sus limites, pensamos, estdn en la imaginacion del
hombre,
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