EL MEDICO Y LA LEY

Son tiempos de cambio los que vive actualmen-
tela sociedad mexicana. Nuestro pais hacrecidoy
cambiado y muchos de los mecanismos que regu-
laban la convivencia deben actualizarse. Es nece-
sario hacerlamas plena en un Estado de Derecho,
en elquelos conflictos queen formanatural surgen
en las relaciones humanas, sean dirimidos y re-
sueltos de acuerdo a la Ley y no en funcién de
intereses particulares. Es obvio que la reflexiéon
anterior es aplicable al ejercicio de la Medicina. La
antiguarelacién médico-paciente se hamodificado
profundamente, en muchos casos despersona-
lizdndose y dandose cada vez mas dentro de una
estructura institucional. Ahora es mucho mayor el
nimero de participantes en el acto médico, inclu-
yendo no sélo al personal paramédico, sino tam-
bién a otros profesionistas y técnicos, con intere-
ses alejados a la busqueda de la salud. Esto haa
dadolugaraproceso, que tendraque dirimirse enla
arenajuridica.

La Nueva Genética y el

Desde octubre de 1993, el Nuicleo de Estudios
Interdisciplinarios en Salud y Derechos Humanos
del Instituto de Investigaciones Juridicas de la Uni-
versidad Nacional Auténoma de México (UNAM), ha
orientado sus actividades a la investigacion sobre
las consecuencias éticas y legales de los avances
de la Genética y el Derecho a Ia Intimidad, la que
incluyé trabajos sobre el genoma humano, el dere-
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Por otro lado, una de las consecuencias de los
avances cientificos y técnicos, es un aumento
notable en el nimero de alternativas que se le
presentan al médico en su quehacer, muchas de
las cuales constituyen, por unlado, dilemas éticos
y, por el otro, conductas diferentes que requieren
ser reguladas por medio de normas juridicas.

Esta seccion de Gaceta Médica de México, El
Médico y la Ley, tiene por objeto atender estas
cuestiones. Para esto se requiere colaboraciones
queinformen sobre asuntos especificos, y también
es unforoparaladiscusidonde temas de naturaleza
polémica. Se agradeceran las sugerencias de los
miembros de nuestra Corporacion sobre lostemas
atratar. También se extiende una atenta invitacion,
no exclusiva a los académicos, a presentar traba-
jos sobre estas cuestiones, los que naturalmente
seran sometidos al mismo proceso de evaluacion
al que son sometidas todas las contribuciones a
estarevista. (A.V.)

Derecho a la Intimidad

choalavidaprivada, lainformaticay la informacion
genética, el impacto de las nuevas tecnologias
reproductivas en lafamilia, las perspectivas penales
delaingenieriagenéticay los derechos de los inca-
pacesy delos nonacidos. Porlarelevancia de estos
temas sobrelas relacionesentre el Médicoyla Ley,
reproduciremos estos trabajos en éste y en niime-
ros subsecuentes de laGaceta Médica de México.
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l. Genoma humano y diagnéstico genético:
implicaciones éticas y juridicas

Antonio Velazquez®

Introduccion

¢Por qué es "nueva”la Genética? ;Por qué esta
planteando nuevos dilemas al Derecho y nuevos
desafios al respeto de los derechos humanos?
Yo creo que por dos razones:

1. Porque lo que somos, lo que cada nuevo ser
esta destinado a ser, se encuentra contenido
en buena medida en el material genético del
ovulo fecundado por el espermatozoide. Este
material genético, aportado en partes iguales
por el padre y lamadre de cada nuevo ser, es
el programa, el "manual de instrucciones”, el
"software” que serd copiado unay otravez a
medida que el embrién se conviertaenfetoyel
feto en nifio, para estar presente en todas las
células deesta personay determinaren grado
importante sus caracteristicas, no solofisicas
sino también mentales.

2. Porque estd habiendo avances espectacula-
res en la tecnologia para conocer, al mayor
detalle, ese manual o programa. Estatecnolo-
giahara posible-de hecho yaempiezaahacer-
lo- penetraren lamas profundaintimidad biol6-
gica de una persona, aun antes de que el
embrién se implante en ! Utero de su madre.

Elllegar aconocer hasta el mas pequefio detalle
del programa o manual de instrucciones de los
seres humanos -el llamado Proyecto del Genoma
Humano- se ha constituide en uno de l0s objetivos
cientificos de mayor prioridad de varios de los
paises mas ricos del planeta y de muchas compa-
fifas industriales, en parte por razcnes de prestigio
nacional pero especialmente por los enormes be-

* Académico titufar.

neficios econémicos que se espera obtener de
estos nuevos conocimientos cientificos. El proyec-
to tiene como meta el afio 2005 y estad avanzando
apasos agigantados, especialmente en Inglaterra,
Estados Unidos y Francia. En México y en particu-
lar, en la Universidad Auténoma de México, se
estan haciendo esfuerzos para incorporarnos a
este importante proyectointernacional.

Empresas cientificas de esta envergadura se
handado antes; recuérdese e! Proyecto Manhattan
para fabricar la primera bomba atémica o el Pro-
yecto Apolo para poner al primer hombre en la
Luna. Pero es esta la primera vez en |a historia de
laCienciay la Tecnologiaque, como parte intrinse-
cadel proyecto, se estan debatiendo sus posibles
implicaciones éticas, legales y sociales. La parte
cientificay tecnolégica es, entérminos generales,
de caracter universal, pero las implicaciones pue-
den ser muy diferentes de un pafs a otro, depen-
diendo de [a cultura, tradiciones, leyes, habitos y
costumbres de cada uno.

Este trabajo es el primero que se presentéenel
Simposio sobre Genética Humanay Derecho a la
Intimidad organizado por el Nucleo de Estudios
Interdisciplinarios en Salud y Derechos Humanos,
del Institutode Investigaciones Juridicas dela UNAM.
Daré, enforma muy somera, unmarco de referen-
cia, describiendo algunos aspectos basicos de la
estructura y funcionamiento del genoma humano,
asf como algunos de los enfoques diagndsticos
paradescubriraindividuos portadores de cambios
omutaciones enel programa genético, esbozando
las posibles consecuencias que paralos derechos
humanos, especiaimente para el derecho ala inti-
midad, estos conocimientos y estos procedimien-
tos, tengan o puedan liegar a tener.

Unidad de Genética de la Nutricion, Instituto de Investigaciones Biomédicas UNAM e Instituto Nacional de Pedjatria
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Genoma humano: el programa genético del
Homo sapiens

Las instrucciones que especifican el funciona-
miento de cadacélula, seencuentranenel progra-
ma genético, contenido en el nicleo de cada una
de elfas, que de esta forma constituye su "manual
de instrucciones”. Todas las células tienen el mis-
mo manual, pero diferentes tipos celulares, por
ejemplo las del cerebro, las del higado o las de la
piel, utilizan diferentes secciones o capitulos del
programa. Mas aun, elmanual contiene lainforma-
cién para que de un embrion de una sola célula se
desarrolle unindividuo completo. Cuando unacélu-
lase vaadividiren dos, el programa se copiay cada
célulahijarecibe unacopiaidéntica. Es porello que
todas las células del cuerpo tienen el mismo ma-
nual. Una vez nacido el nifio, sus procesos de
maduracionfisica e intelectual van siendo guiados
poreste programa genético. De hecho, alolargo de
toda la vida, el funcionamiento del organismo
depende de este programa. Asi, ladeclinacién que
representa el envejecimiento, es en gran medida,
consecuencia de errores que se van acumulando
en el manual con el paso de los afios. También se
sabe ahora que el cancer resulta de errores acu-
mulados en la secci6n, del programa, encargada
de lareproduccion celular.

Cada uno de nosotros es Unico, es persona.
Aunque las instrucciones basicas del programa
son similares en todos, el programa puede tener
innumerables variaciones de detalle sinque llegue
a modificarse su esencia. Variaciones que en la
practica se expresan en las distintas facciones,
color de ojos, lo ensortijado del cabello, el timbre
de voz, fa constitucion fisica, los grupos sangui-
neos, las huellas digitales; muy probablemente
también -aunque sabemos menos de ello- el tem-
peramento, rasgos del caracter, tendencia en
laconducta, sensibilidadesy afinidades. En suma,
mucho de lo que nos distingue a unos de otros
como individuos. No estd ahi ciertamente toda
nuestra esencia, pero si el origen, la raiz de ella.

La informacion genética esta contenida en el
orden en el que las bases nitrogenadas (adenina,
guanina, citosina y timina) estan acomodadas alo
largo del &cido desoxirribonucléico, que se conoce
universalmente por su acronimico enlenguaingle-
sa: el DNA. Al programa genético completo de

Gac Méd Méx Vol.131 No. 3

cada persona le llamamos genoma, mas abstrac-
tamente al de nuestra especie, Genoma Humano.
Es nuestro manual, completo de instrucciones.
Aungue su expresion final son nuestros rasgos
fisicos y de comportamiento, lo que estarealmente
especificado eneste manual sonlos procesos que
continuamente se llevan a cabo en nuestras célu-
las y en nuestro cuerpo y que denominamos
metabolismo. La totalidad de los procesos que
tienen lugar en un organismo vivo son resultados
deungrannumero de reacciones quimicas que se
llevan a cabo con una extracrdinaria organizacion
espacio-temporal.

Elprograma genético representa apenas el pri-
meresbozo delo que seremos y, dentro de ciertos
limites, esta en el medio ambiente y en nuestras
propias manos, la posibilidad de modelarlo, armo-
nizando necesidad con libertad. Eltrazo basico del
metabolismo esta dado por genes, que contienen
la informacion determinante de la estructura
macromolecular: enzimas, receptores, componen-
tes membranales, conductos iénicos, hormonas,
anticuerpos, proteinas del esqueleto celulary de
las fibras intracelulares. Pero las reacciones
metabdlicas dependen igualmente de innumera-
bles factores del entorno, tales como: Ia accesibi-
lidad de nutrimentos, las radiaciones alo largo de
casi todo el espectro efectromagnético, la exposi-
cién a multiples sustancias entre las que se cuen-
tan odiferos, saboriferos y ferhormonas, drogas y
toxicos y, naturalmente, otros seres vivos, desde
microorganismos hastaindividuos de nuestra pro-
piaespecie.

Elproductode estainteraccion estrechay cons-
tante entre el genoma y el medio ambiente, que
principia en la concepcién y no cesa hasta la
muerte, es lo que somos, el llamado fenotipo: lo que
podemos apreciar de cada ser, sea con nuestros
sentidos o con poderosos instrumentos de obser-
vacion. Nohay pues unafatalidad genética; yosoy
yoy micircunstancia, comodijera Ortegay Gasset.
Porello, unode los problemas fundamentalesdela
nueva genéticaconsiste en deslindar lo genético de
lo ambiental, asi como definir la interfase y las
interacciones entre ambos.

Aungue apenas sabemoslo elemental, avances
metodolégicos, especialmente enlos tltimos 10 a
15 afios, hicieron posible concebirla ideade cono-
cer en forma completa el genoma humano. Nacié
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asi, con el apoyo econémico del Congreso de los
Estados Unidos, el Programa del Genoma Huma-
no ubicado administrativamente en los Institutos
Nacionales de Salud y en el Departamento de
Energiade ese pais. Posteriormente otros paises,
particularmente Francia e Inglaterra, lohan asumi-
do también como proyecto nacional. En México se
estan dando actualmente los primeros pasos para
participaren él.

Podemos comparar el genoma humano conun
texto escrito con un alfabeto de sélo cuatro letras
(las cuatro bases nitrogenadas mecionadas ante-
riormente). En los humanos el manual de instruc-
ciones contiene 3 mil millones de letras. Como
comparacién, si se tratase de libros en que cada
pagina tuviese 3 mil letras, el manual ocuparia mil
volimenes, cada uno con mil paginas. En la rea-
lidad, los 3 mil millones de bases nitrogenadas
estan contenidas en los 23 pares de cromoso-
mas. Uno de los miembros de cada par de los 23
cromosomas, procede de la madre y el otro, del
padre. Enesencia, el proyecto delgenomahumano
consiste en descifrar este enorme texto y conocer
el lugar preciso, el nimero de tomo, de la pagina,
gue ocupa cada palabra o frase.

Eldiagnostico genético

Hasta hace poco tiempo, los procedimientos
para efectuar un diagnostico genético eran bas-
tante burdos. Apenas en 1956 se descubrié que el
numero normal de cromosomas en cada célula es
46 y no 48, como todavia los de mi generacion lo
aprendimos enla escuela preparatoria. Este avan-
ce fue consecuencia de una metodologia mas
depurada e hizo a su vez posible descubrir, en
1959, que el tener un cromosoma de mas (el
numero 21) erala causa del sindrome de Down. A
esta observacion siguieron otrasrelacionando otros
defectos cromosdmicos con otras enfermedades.
Pocos afios después, a esta forma de diagnéstico
genético se le encontré una aplicacién. Se logré
cultivar en el laboratorio, células procedentes de
un feto contenidas en el liquido amniético obtenido
de unamujerenla 156 16 semana de la gestacion;
enesos cultivos celulares se puede entonces ave-
riguar si existe un defecto enlos cromosomas o en
alguna de las reacciones quimicas del feto. Por
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ejemplo, en muchos paises del mundo, es una
rutina el efectuar este diagndstico prenatal a em-
barazadas de més de 35 afios, que conlaedad van
teniendo unriesgo mayor de dar a luz a un hijo con
sindrome de Down. Cuando el diagnostico es
positivo, muchas de estas mujeres deciden inte-
rrumpir suembarazo. Enesos paises, laprevalen-
cia de esta enfermedad congénita ha disminuido
considerablemente. En México, con excepcion de
Estados como Veracruz y Quintana Roo, no esta
permitido el aborto cuando hay defectos fetales, lo
que no obsta para que se practique regularmente
en algunos de nuestros hospitales privados mas
prestigiados y que el diagnéstico prenatal se efectue
cada vez en mayor escala, aunque Unicamente a
la poblacién con mayores ingresos econémicos.

En 1960 se desarroll6 otra clase de diagnostico
genético conimplicaciones muy diferentes. Eldoc-
tor Robert Guthrie, de la Universidad del Estado de
Nueva York en Buffalo, sublimé el dolor detenerun
hijo conretraso mental, en unaverdadera cruzada
para que a todos los nifios recién nacidos en los
Estados Unidos se les aplicase el andlisis de
sangre que él habia descubierto y que permite
identificar a aquellos con una enfermedad heredi-
taria del metabolismo, la fenilcetonuria, a tiempo
para darles un tratamiento que les evitaré el retra-
$0 mental al que una mutacion genética los habia
destinado. Esta campafa ha ido abarcando otras
enfermedades, como el hipotiroidismo congénitoy
se ha extendido a la mayor parte de los paises del
mundo, incluyendo el nuestro.

Por prodigiosos que estos procedimientos pue-
dan parecer, apenas si tocan la superficie del
enorme bagaje de informacién que es el genoma
humano, que hasta muy recientemente habia per-
manecido inaccesible a nuestro escrutinio. Las
cosas empezaron a cambiarhara unos 15 afios, al
irse desarrollando novedosas herramientas
metodolégicas que estan haciendo posible estu-
diar directamente al DNA. Actualmente se pueden
identificar con exquisita precision, alos portadores
de mutaciones responsables de mas de un millar
de enfermedades hereditarias y de tumores malig-
nos. Gracias a los avances que esta teniendo el
programa del genoma, cuya velocidad no es exa-
geracion calificar de vertiginosa, el nimero de
nuevas mutaciones dafiinas descubiertas esta
aumentando enforma exponencial. Sisecumplea
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tiempo la meta del programa, como parece proba-
ble, jen el afio 2005 podremos detectar cualquier
"error tipografico" en ese manual de instrucciones
con 3,000 millones de letras, que es el genoma
humano!

Pero el nuevo diagnostico genético basado en el
analisis directo de DNA, no solo sera util enlo que
respecta a enfermedades hereditarias o a cancer.
Esyaposible eldeterminar, conabsoluta precision,
de quien provinouna muestra de! DNA contenida en
apenas unasgotas de sangre, de semeno,enteoria,
jincluso de un solo cabello. Apenas hace faita
sefialar la enorme trascendencia de este andlisis
llamado "de huellas digitales del DNA", que actual-
mente encuentra aplicaciones en la medicina
forensey enlasinvestigaciones sobre paternidad.

Implicaciones del diagndstico genético

Lanueva genéticanos hacolocado enel umbral
de una nueva era que traera tantos cambios, que
rebasaran con mucho los limites de la medicina o
delabiologia. La analogiaque me viene alamente
esconlastrescarabelas que partieron alpuerto de
Palos hacia China y la India y a las que se les
atraveso el nuevo (para ellos) mundo de América.
La verdad es que no sabemos reaimente lo que
vamos a encontrar al descifrar el manual de ins-
trucciones de nuestra especie. Enotraocasion me
referi, confieso que con temor, a la posibilidad de
acercarnos a ese misterio que es la mente huma-
na, cuando seamos capaces de leer el gran texto.
En este momento s6lo podemos especular sobre
guétanto nos ayudara a contestarla gran pregunta
sobre el significado de serhumano. Peroamedida
que vaavanzando esta ambiciosa empresa cienti-
fica, podemos ir leyendo fragmentos de los textos
individuales, que esrealmente enlo que consiste el
nuevo diagndstico genético. Y la pregunta que
debemos plantearnos e intentar contestarla colec-
tiva y democraticamente. es ¢ qué vamos g nacer
conestainformacion? ¢ A quién pertenece? , Como
la vamos a utilizar?

Recuerdo a TS Elliot Where is the life we have
lestin living? Where is the wisdom we have lostin
knowledge? Where is the knowledge we have lost
ininformation?
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Eldiagnéstico genético nos puede llevaratratar
a tiempo a un recién nacido y ayudarlo a que
crezca como un humano normal, en vez de como
un deficiente mental. Nos puede permitirdescubrir
una alta predisposicion a padecer diabetes y a
tomar medidas para reducir esa probabilidad, o
cancery estar alerta para descubrirlo en su etapa
inicial, cuando es curable. Pero en otros casos, el
diagnostico traera la sentencia inapelable de que
dentro de dos, tres o cinco décadas padeceremos
una enfermedad devastadora e incurable como la
Corea de Huntington, sin que nada podamos
hacer para evitarla. En el caso del diagndstico
prenatal, el dilema es si abortar o no a un feto.
Ahora podemos incluso estudiar una sola célula de
un embrién producido por fertilizacion in vitro y
decidir si lo implantamos o lo destruimos. Por otro
lado, esreal elpeligro de que surjan nuevas formas
de discriminacién basadas en diferencias genéticas
en elempleo, alintentar obtenerun seguro de vida,
en |a propia vida en comunidad. ¢ No discrimina-
mos actualmente en México a una persona que
solicita un empleo, en funcién de una diferencia
genética especifica: el poseer dos cromosomas X
en vez de uno junto con un cromosoma Y? Una
expresion de mayor grado de civilizacion de una
comunidad consiste en la disposicion de sus miem-
bros a tolerar algunas incomodidades y a pagar
algunos costos adicionales para compensar las
desventajas de algunos, por ejemplo los
minusvélidos. Por ello me sorprendié y me indigné
elenterarme que un distinguido maestro de nuestra
Universidad le pregunté a una de mis alumnas si
pensaba embarazarse, durante la entrevista re-
querida paraingresar al posgrado.

Aunque estas preguntas parecen ser suficiente-
mente abrumadoras, hay facetas que las hacen
aun mas complicadas. ¢En donde trazamos la
frontera entre lo normal y lo anormal? Hace poco
se descubrié unamutacion en un gen que aparen-
temente aumenta la probabilidad de que un varén
tienda alahomosexualidad. Es una mutacién muy
poco frecuente. Aun si esta observacion llega a
comprobarse, contribuird a explicar el comparti-
miento homosexual de una infima minoria de
estas personas. La traigo a colacion porque la
quiero usar para plantear un dilema, a mi juicio,
fundamental: supongamos que encontramos la
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mutacién al realizarun diagnostico prenatal ¢, Deci-
dira lamadre interrumpir el embarazo al saber que
ese nuevo ser tendra una alta probabilidad de ser
homosexual? ¢ Es anormal el ser homosexual?
Pienso que nuestro mundo seria mucho mas gris
y mas obtuso, si hubiésemos arrojado de la roca
tarpeya a todos los homosexuales que han ilumi-
nado la conciencia humana y que han acrecenta-
do con su sensibilidad el patrimonio artistico de la
humanidad.

Como genetista no me corresponde dar res-
puestas, sino plantear preguntas. No disponemos
de mucho tiempo, pero todavia tenemos un poco,
antes de que nos alcance y rebase la nueva
tecnologiagenética. Nose vale meterlacabezaen
latierra comolas avestruces, nitampoco dejar que
seanlosfildsofos, los moralistas olos legisladores
de los paises, donde se esta desarrollando el
proyecto del genoma, los que respondan por noso-
trosias preguntas sobre a quién pertenecey como
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se debe usar la informacién genética. Sus res-
puestas podran ser, en el mejor de los casos, una
guia muygeneral. Tenemos una cultura, una histo-
ria, unas tradiciones, usosy costumbres propios, y
es en nuestro propio contexto, que tenemos que
buscar nuestras propias respuestas. Y aqui re-
cuerdo la frase de Van Potter: la sabiduria es el
conocimiento para usar el conocimiento.
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