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No todas las enfermedades se manifiestan clini-
camente desde que se presentan sus causas.
Muchos padecimientos cursan con un periodo
asintomatico, mismo que puede durar desde dias
hasta décadas. En esta etapa prodrémica el pa-
ciente, aungue ya tenga muchos o todos los facto-
res etiologicos presentes, todavia se encuentra
sano. El riesgo de terminar por enfermarse puede
ser muy variable, desde un leve aumento en la
susceptibilidad a padecer la enfermedad, pasando
por una muy alta predisposicion, hasta llegar a la
conjuncién necesaria y suficiente de factores
etiopatoldgicosparacruzar el umbralclinico. Enlos
tltimos afios, han aumentando notablemente para
muchas enfermedades las capacidades para de-
terminar ese riesgo e identificar los factores
etiolégicos, a lo que se conoce como diagndéstico
presintomaético. Tiene implicaciones muy amplias
de caracter médico, social, ético y legal. En este
ensayo me refiero, en especial, a aquéllos aspec-
tos del diagnostico presintomatico que mas rela-
cion tienen con cuestiones de indole legal.

Pueden existir muchas razones por las que se
desee intensificar a personas con un mayor riesgo
de padecer cierta enfermedad, antes de que ésta
se presente. Entre ellasse encuentranargumentos
relativos al bienestar futuro del enfermo, de sus
familiares o allegados, 0 de su comunidad. Con
base en este conjuntoderazones, dirigidasa tomar
medidas que eviten la aparicion de la enfermedad
en el paciente y/o en los demés se ha llegado a
legislar la obligatoriedad del diagndstico presinto-

maético de algunos padecimientos, cuyo nimero
podria aumentar de manera importante en el me-
diano plazo, como consecuencia del incremento
previsible de nuevas pruebas diagnosticas.
Frente alos argumentosa favor de estaclase de
legislacién se encuentra el imperativo ético de
proteger algunos de los derechos humanos de
aquellos individuos que estan clinicamente sanos,
aunguetenganun mayor riesgo de enfermarseode
enfermar a otros. El diagndstico presintomatico
puede estigmatizarlos y conducir a su discrimina-
cion, asi como atentar a su derecho a la intimidad.
La cuestion de si el diagndstico presintomético
debe o no ser legislable, es parte del perenne
dilema entre los derechos del individuo versuslos
de la comunidad.
Laobligatoriedaddeldiagnésticopresintomatico
paraevitar un dafio alos demas es afiejo, porloque
respecta a las enfermedades infectocontagiosas,
(recuérdese el obsoleto requisito de los examenes
prenupcialespara el diagnéstico de la sifilis), ha-
biéndose renovado su interés con la aparicion del
Sindrome de Inmunodeficiencia Adquirida (SIDA),
dada la capacidad de contagio de individuos afec-
tados pero en apariencia sanos. Hastaahora, en la
mayoria de los paises, se ha optado por no hacer
obligatorio el diagndstico presintomatico del SIDA.
En México de acuerdo con la Norma Oficialrespec-
tiva (NOM-010-2212-1993), "se regirapor los crite-
riosdeconsentimientdanformado yconfidencialidad;
es decir, que quien se somete a analisis, debera
hacerlo con conocimiento suficiente, en forma vo-
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luntariay seguro de que se respetarasu derechoa
laprivacidady ala confidencialidad del expediente
clinico" (inciso 6.3.5). Aden.as indica que "no se
solicitard como requisito para elingreso a activida-
des, el acceso a bienes y servicios, contraer matri-
monio, obtener empleo, formar parte de institucio-
nes educativas, o para recibir atencién médica"
(inciso 6.3.3). De igual forma, "no debera ser con-
siderada como causal para la rescisién de un
contrato laboral, la expulsién de una escuela, la
evacuacionde una vivienda, la salida del pais o el
ingreso al mismo, tanto de nacionales como de
extranjeros. En el caso de estos Ultimos, no sera
causal para negar residencia ni podra ser utilizada
para la deportacién” (inciso 6.3.4). Cabe sefialar
que la normatividad anterior queda acotada en el
inciso 6.3.2 que indica que la deteccion del VIH/
SIDA "no se utilizara para fines ajenos a los de
proteccion de la salud sin menoscabo de la orden
judicialla cualdeberé acatarse en todomomento".

Dos ejemplos de las pruebas presintométicas
para proteger al propio sujeto afectado son la del
Papanicolau, que tiene la finalidad de detectar de
maneratemprana el cancer cérvico-uterino, ylade
Guthrie que permite el descubrimiento oportuno
neonatal de la fenilcetonuria, ambas dirigidas a la
identificacién de personas afectadas, a tiempo
para prevenir las metastasis o el retraso mental,
respectivamente. La préctica del primeray de una
variante de la segunda para el tamiz neonatal del
hipotiroidismo congénito, estan legislada en Méxi-
co mediantelas Normas OficialesNOM-014-SSA2-
1994 (Para la prevencion tratamiento y control del
céancerdelcuellodel Gteroy mamarioenlaatencion
primaria) y NOM-007-SSA2-1993 (Atenci6n a la
mujer durante el embarazo, parto y puerperio del
recién nacido, en su capitulo 5.9 sobre Prevencion
del retraso mental producido por hipotiroidismo
congeénito). La primera no tiene carécter obligato-
rio, pero la segunda si: "esta Norma es de obser-
vanciaobligatoriaparatodoel personal de salud en
las unidades de salud de los sectores publico,
social y privado a nivel nacional”. Su justificacion
reside en la Convenciéon de los Derechos del Nifio,
que México firmé en la Haya en 1991 y que fue
ratificadapor el Senado de la Republica, por laque
nuestro pais se comprometié a que "en toda deci-
sién administrativa o judicial, se tomara en cuenta
enformaprimordial elinterés superior del nifio", asi
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como en lairreversibilidad del retraso mental con-
secuente a la omision de la deteccién del hipotiroi-
dismo congénito en las primeras semanas de vida.

Con los avances de la biologia molecular, y en
particular como consecuencia del proyecto del
Genoma Humano, se esta generando un gran
numero de pruebas diagnosticas presintomaticas
parapadecimientos congénitos, neoplasicosy cré-
nico-degenerativos. Ahora sabemos que muchos
deellosson, enciertamedida, trasmisiblesatravés
de los mecanismo genéticos. Se conocen varios
miles de enfermedades, cada una de ellas muy
pocofrecuentes, pero que enconjuntorepresentan
alrededor del 4% de la patologia humana, que son
consecuencia de mutaciones en alguno de los 80
mil genes de nuestra especie. El tener alguna de
ellas (en un solo gen si es dominante; en dos si es
recesiva) es condicién necesaria y suficiente para
presentar el padecimiento. Pero aunque el defecto
genético esté presente en todas las células de la
persona afectada desde el momento mismo de su
concepcion -y por ello sea potencialmente diag-
nosticable incluso desde antes de la implantacién
del embrién—, pueden pasar muchas décadas an-
tes de que el padecimiento se haga ostensible
como ocurre, por ejemplo, con la enfermedad de
Huntington.

En este momentoesté ocurriendo una verdade-
ra revolucion tecnoldgica con el desarrollo de los
llamados, eninglés,genechipsque, en unadiminu-
ta superficie, de proporciones microscépicas, con-
tienen decenas (y muy pronto centenas) de miles
de detectores de mutaciones. Estos artefactos
ampliaran y abarataradn de manera extraordinaria,
la aplicacion de pruebas genéticas y las haran
accesibles a practicamentetoda la poblacion. Esta
nueva tecnologia es tan revolucionaria, que no
podemos imaginarnos en su totalidad todas sus
repercusiones.Lo que si es seguro, es que agudi-
zardenormementeel dilemade legislareldiagn6s-
tico presintomatico.

En el caso de las enfermedades crénico-
degenerativas y neoplasicas més frecuentes, el
problema es (y sera todavia mayor dada su deter-
minaciénmultifactorial),que sélo serd posible desa-
rrollar pruebas que identifiquen a algunos -no a
todos— los factores etioldgicos necesarios y sufi-
cientes para que se produzca la enfermedad. Por
ejemplo, recientementese descubrierondos genes
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(BRCA-1y BRCA-2) cuyas mutacionesaumentan
mucho el riesgo de cancer del seno o del ovario.
Pero, a diferencia de genes mendelianos como el
de la enfermedad de Huntington, un porcentaje no
despreciable de mujeres con ese tipo de mutacio-
nes, puede vivir muchos afios y no desarrollar un
cancer. Existe en estos momentos en los Estados
Unidos, unaapasionadacontroversiarespectoala
comercializaciony uso indiscriminado de pruebas
para detectar mutaciones en los genes BRCA-1y
BRCA-2

En el desarrollo de estas nuevas pruebas para
el diagnostico presintomatico se estan invirtiendo
cuantiosas sumas de dinero de las que, como es
natural, se esperan obtener réditos. De hecho, es
ésta una de las areas méas importantes de la
industria biotecnoldgica. Por ello, es probable que
se dejensentir en el mercado, fuerzas econémicas
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cada vez masintensas parala utilizacién, e incluso
parala legislacion, de estas pruebas.

También con impetu creciente, otras presiones
—provenientes por ejemplo de los propios familia-
res del paciente, de las compafiias de seguros, de
los patronos, del Estado- intentarén obligar a los
individuos a sometersea pruebas presintomaticas.

El tema es complejo y delicado, y no admite
decisiones precipitadas de "blanco o negro",
tanto porque con frecuencia estaran involu-
crados multiples intereses, algunos de ellos
legitimos, como porque los aspectos técnicos
de las pruebas diagnoésticas seran de comple-
jidad creciente. El médico deber estar atento
asudesarrollo, y ser un protagonistarelevante
enelandlisisy enladiscusiénde sus aplicacio-
nes incluyendo, naturalmente, en las reflexio-
nes sobre su posible legislacion.
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