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El avance espectacular de la biología molecular 
y su impacto en la genética humana, hace necesa- 
ria la reflexión sobre algunos aspectos éticos, como 
el consentimiento informado y la confidencialidad. 
Wertz, Fletcher y Berg publicaron en 1995,' a peti- 
ción del Programa de Enfermedades Hereditarias 
de la Organización Mundial de la Salud (OMS), un 
análisis de los problemas éticos en genética médi- 
ca, que es la principal fuente bibliográfica de lo 
expresado acontinuación. Quiero señalar de entra- 
da, que aun cuando los primeros dos autores son 
norteamericanos y el tercero es sueco, el docu- 
mento refleja puntos de vista mucho más amplios, 
ya que opinaron sobre él, los 9 miembros de un 
grupo multinacional de expertos en Genética Hu- 
mana nombrado por la OMS para este efecto y 
también fue revisado, antes de su publicación, por 
varios comités de ética y genetistas de distintos 
países, dos de ellos latinoamericanos, incluyendo 
el que habla. 

Consentimiento informado 

Se considera que los servicios de genética mé- 
dica como los programas de tamizaje, diagnóstico 
prenatal e investigación, deben contar con consen- 
timiento informado. Esto quiere decir que el usuario 
debe comprender los riesgos y beneficios de los 
procedimientos aque sevaasometer, asícomo las 
posibles alternativas y su participación debe ser 
siemprevoluntaria. Dichoconsentimientodebe otor- 
garse por escrito cuando sea posible y la informa- 
ción para obtenerlo debe proporcionarse de mane- 
ra sencilla y en un lenguaje entendible por el 
paciente. Lo anterior no es fácil en sociedades mul- 
ticulturales, pues las personas tienen diferentes 

maneras de entender la información y el consenti- 
miento informado sólo es válido cuando existe una 
comprensión real del problema. De hecho se ha 
sugerido, que en el caso de procedimientos de 
riesgo elevado, se mida la comprensión del usua- 
rio, solicitándole que describa con sus propias 
palabras los riesgos y beneficios del procedimiento. 

En el documento arriba citado, se describen los 
elementos que debe incluir un consentimiento in- 
formado, cuando se refiere a asuntos de genética 
humana, que describimos acontinuación: 1) se debe 
señalar y describir la naturaleza de la investigación, 
el propósito del estudio o prueba, los procedirnien- 
tosaseguirsey cuálesdeellosson experimentales; 
2) debendescribirse los posibles riesgos, molestias 
y beneficios para: el participante, su grupo y otros 
grupos, asícomo garantizar la confidencialidad de 
los expedientesque identifiquen al sujeto; 3) deben 
discutirse las posibles medidas alternativas; y 4) 
debe hacerse énfasis en que la participación en el 
estudio o prueba es voluntaria, que no se pierde 
ningún beneficio en el caso de que una persona 
deje el estudio y que puede retirarse del mismo en 
el momento en que lo desee. 

En el caso de programas de tamiz genético para 
recién nacidos, quienes deben ser informados an- 
tes de realizar las pruebas aun cuando por ley sean 
obligatorias, son los padres, quienes deben cono- 
cer las caracteristicas principales de las enferme- 
dades que se trata de evitar, de las posibilidades de 
resultados falsos positivos o falsos negativos y del 
riesgo de resultadosambiguos. Por último, cuando 
se hacen estudios de tamiz durante el embarazo, 
se debe informar a la paciente antes de realizar las 
pruebas, que los resultados pueden plantear la 
interrupción del embarazo o la presencia de no- 
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paternidad. Ello da la oportunidad a la paciente de 
no participar en un estudio o decidircon tiempoqué 
vaa haceren un casodado. 

Confidencialidad 

La confidencialidad es un acuerdo implícito o 
explícito del médico de no dar a conocer informa- 
ción relativa a su paciente. Esta obligación tiene 
aceptación universal, pero constituye un problema 
frecuente en la clínica, en particular en lo que se 
refiere a la prácticade la genética médica. El primer 
dilema ético es el definir quién es el paciente, la 
persona que consulta o toda su familia que com- 
parte los mismos genes. De la respuesta a esta 
pregunta depende ante quién es responsable el 
médico. 

1. Entrevista previa w n  los usuarios 

En general es bueno preparar a las personas a 
quienes se les va a realizar un estudio genético que 
los resultados pueden plantear una serie de dile- 
mas sobre los que deben meditar: a) un estudio 
hecho con otro propósito puede mostrar la presen- 
ciade no-paternidad oqueel hijoesadoptivo; b) los 
resultados pueden mostrar cuál de los miembros 
de la pareja transmitió una determinada enferme- 
dad y ello puede causar problemas familiares que 
deben evitarse; c) debe informarse de antemano 
cuál es la política del médico en cuanto a informar 
a familiares de los resultados de un estudio gené- 
tico cuando considere que deba conocerlos, por- 
que pueden estar afectados o transmitir la enfer- 
medad; y 4) cuál es la postura del médico con 
relación a proporcionar información a terceras per- 
sonas, como compañías de seguros, oficinas de 
gobierno, empleadores potenciales y otrosgrupos. 

2. Debe proporcionarse toda la información 
clínica relevante 

Una información completa es requisito indis- 
pensable para tomar decisiones verdaderamente 
libres. El médico debe dar a los usuarios todos los 
resultados de sus exámenes, aun de aquellos que 

él no considere importantes, porque pueden serlo 
para los pacientes. Hay situaciones sin embargo, 
en que decir toda la verdad puede producir daños 
psicológicosgraves, comoseríael informarlea una 
mujer con el síndrome de feminización testicular, 
que su cariotipo es el de un varón normal. Estas 
personas tienen fenotipo e identidad sexual feme- 
ninos y funcionan bien como mujeres, pero no 
pueden tener hijos al carecer de útero y ovarios. El 
decirles toda la verdad, no las hará fértiles y mu- 
chos consideran que sólo hay que informarles esto 
último y omitir los datos relativos al cariotipo. Esta 
actitud es la que prevalece en México, pero cierta- 
mente que no lo es en otros paises. Se considera 
lícito en general, no proporcionar información que 
no tenga importancia médica para el enfermo o su 
familia, como sería el decir el sexo del producto en 
ausencia de una enfermedad ligada al cromosoma 
X, o el hallazgo accidental de no-paternidad. 

Con relación al derecho del paciente a no cono- 
cer el resultado de una prueba, esto se consigue 
habitualmente no realizándose determinado estu- 
dio. Sin embargo hay algunas situaciones en que 
un individuo participe en un estudio y no quiera 
saber los resultados, lo que pudiera ser aceptable 
si hay un acuerdo previo sobre el particular y el 
paciente comprende claramente las implicaciones 
de no conocer el resultado. 

3. Confidencialidad cuando otros miembros de la 
familia tienen alto riesgo 

Hay dos obligaciones del médico que tienen 
aceptación general: 1) proteger la privacía de los 
enfermos; y 2) proteger a terceros (pueden ser 
familiares) con alto riesgo de daño genético. Estos 
dos principios pueden entrar en conflicto cuando 
un individuo sabe que tiene una enfermedad gené- 
tica y se rehusa a que sus familiares sean informa- 
dos de ello. Esto ocurre rara vez y se piensa que el 
prevenir daño a terceros está por encima de prote- 
ger la confidencialidad si concurren las cuatro 
situaciones siguientes: a) se agotan todos los es- 
fuerzos para convencer al paciente que proporcio- 
ne la información relevante a su familia; b) hay una 
alta probabilidad de daño para los familiares, inclu- 
yendo hijos futuros y que la información sería útil 
para prevenir dicho daño; c) el daño por evitar es 
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grave; y 4) solamente se dará información directa- 
mente relevante a la salud de los familiares. Ejem- 
plos de familiares a los que se debe informar, son 
los hermanos e hijos de personas con enfermeda- 
des autosómicas dominantes, con padecimientos 
ligados al cromosomaX y aquellas en que la mutación 
aumentaen generacionessucesivascomo la distro- 
fia miotónicao el síndrome del cromosomaXfrágil. 

4. Confidencialidad ante el cónyuge 

Cuando la pareja piensa tener hijos, son vigen- 
tes los conceptos expresados en el párrafo ante- 
rior. Hay que tener presente que aun cuando la 
pareja no piense tener hijos, hay situaciones en 
que una enfermedad genética en un miembro de la 
pareja, afecta de manera considerable a su cónyu- 
ge y resulta importante que esté informado (a) de 
la situación. Un ejemplo sería una historia familiar 
positiva para la enfermedad de Huntington en que 
si se desarrolla la enfermedad, la pareja debe 
saber que tendrá que dedicar alrededor de a 10 
años de su vida al cuidado del cónyuge que estará 
completamente incapacitado para desarrollarcual- 
quier menester, por sencillo que sea. Quiero hacer 
énfasis en que cuando la mujer es quien consulta, 
es necesario explicarle de antemano sobre la posi- 
bilidad deque las pruebas muestren que su esposo 
no es el padre biológico de un hijo, con el objeto de 
que reconsidere si desea realizarse el estudio y en 
caso afirmativo, decidir qué hacer en el supuesto 
de que exista pruebade no-paternidad. En general 
se considera que si el esposo pregunta al médico 
si es padre de un niño, la regla a seguir es que el 
médico haga a un lado sus juicios morales y procu- 
re proteger a la madre y a la familia. 

5. Confidencialidad ante aseguradoras y otros 
grupos 

La nueva genética tiene la posibilidad de diag- 
nosticar algunas enfermedades en la etapa presin- 
tomática y de riesgos de padeceralgunas enferme- 
dades comunes como cáncer de mamao diabetes. 
Debeentendersequeestosson riesgos, posibilida- 

des y no certezas, por lo que la información sobre 
riesgos a futuro también deben considerarse como 
información privada de los pacientes. El seguro de 
salud debe ser un derecho humano básico, inde- 
pendiente de la capacidad de pagarlo. El acceso a 
servicios de salud debe ser independiente del 
genotipo del individuo y mientras que esté basado, 
en muchos países, en seguros privados, es indis- 
pensable que exista confidencialidad en cuanto a 
las características genéticas del individuo. 

Algo similar debe decirse del uso de la informa- 
ción genética para decidir a quién se le da empleo. 
Se está de acuerdo en que los trabajos deben 
darse en función de la capacidad del individuo de 
realizarlo y no de su genotipo, por lo que debe 
protegerse la confidencialidad en esta área. Una 
posible excepción lo constituyen los trabajos que 
tienen que ver con la seguridad de terceros, como 
son pilotos de aeronaves o choferes de autobuses 
públicos en que se considera lícito, proporcionar 
información genética de individuossolicitando este 
tipo de trabajos, cuando se considere que la enfer- 
medad pone en peligro la vida de otros. 

En general, la mayoría de los genetistas huma- 
nos estarían de acuerdo en que las compañías de 
seguros, proveedores de empleos y otras institu- 
ciones como escuelas u oficinas de gobierno, no 
deben tener acceso a los resultados de pruebas 
genéticas realizados en ningún individuo, excepto 
si se cuenta con su permiso expreso. Aun así, este 
tipo de consentimiento puede no ser realmente 
libre si la aseguradora o la escuela tiene la posibi- 
lidad de exigir dicho consentimiento, negando el 
seguro o la inscripción escolar si no se cumple con 
el requisito. Es por ello es que se considera que las 
pruebas genéticas no deben de constituir un requi- 
sito para tener acceso a diversos servicios como 
seguros, salud, escuelas y otros. 

Las ideas expresadas arriba, deben considerar- 
se como lineamientos generales que hay que ajus- 
tar en cada país, según la circunstancia particular. 
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