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Lasiclemiaesunaenfermedad genética
gue se hereda de forma autosdmica recesi-
va, caracterizadapor anemiacrénica, crisis
dolorosasrecurrentesy mayor susceptibili-
dad a las infecciones, las cuales exhiben un
rango variablede severidad. Paraestaafeccion
no existe tratamiento especifico, ni esposible
prevenir lascrisis, ni lascomplicaciones.

Para que exista un enfermo, este debe
ser el producto de la concepcion de una
pareja, consideradade alto riesgo enlaque
ambos miembros sean portadores de hemo-
globinaSA o heterocigotos. Estos, deacuer-
do conlasleyesmendelianas, tienenunries-
go de un 25 % de tener un nifio enfermo u
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homocigoto, y de un 50 % que sea portador
como €llos; mientrasque un 25 %tiene pro-
babilidades de ser un nifio sano.!

En Cuba, lafrecuencia delaenferme-
dad oscilaentreel 3y e 7% enlasdiferen-
tesregiones, con unincremento significati-
VO en las regiones orientales.? Es por ello
que desde 1983 sedesarrollaen nuestro pais
un Programa Nacional para la Prevencién
de Anemia Falciforme, que se basa en la
deteccion delas paregjas de riesgo mediante
un pesquisgje a las mujeres embarazadas,
asesoramiento genético y diagnostico pre-
natal, alas que se brindala oportunidad de
interrumpir el embarazo enloscasosquee
feto esté afectado, |0 que a su vez permite
reducir laincidenciadelaenfermedad.®

Especialista de | Grado en Pediatria. Profesora Asistente de la Facultad de Medicina de 10 de Octubre.
Especialista de | Grado en Medicina General Integral. Profesora Asistente de la Facultad de Medicina de

Esperialista de | Grado en Medicina General Integral. Méaster en Epidemiologia. Profesor Asistente de

Medicina General Integral de la Facultad de 10 de Octubre.

~

10 de Octubre.

Especialista de | Grado en Medicina Genera Integral. Profesora Instructora de la Facultad de Medicina de

° Especidista de | Grado en Administracién de Salud. Profesor Asistente de la Facultad de Medicina de 10

de Octubre.



El hecho de que €l examen para deter-
minar los portadores de laanemiafalcifor-
me hayatenido éxito en Cuba, demuestrala
importanciadelasituacion politicay social
de las campaiias de este tipo, pueslasalud
socializada preserva el derecho de todos
los ciudadanos al disfrute del servicio de
salud; sin embargo, losservicios privatiza-
dos o0 por seguros no garantizan su acceso
a todos los miembros de la sociedad, por
egjemplo, en Estados Unidos €l 12 % de la
poblacion no tiene cobertura del seguro
meédico, por |0 que en ese pais han fracaso
losintentos delocalizacién delos portado-
res, en la que se considera que un indivi-
duo de cada 10 se halla afectado.*

L 6gicamente, esta desigualdad hace
gue las madresricas puedan ser estudiadas
y tomar decisiones sobre su futura descen-
dencia, con lo cual segln sus deseos, pue-
dan evitar e nacimiento deun nifio con pro-
blemas. Esto no sucede con las madres po-
bres, 1o que hace que estas familias con
pOCOS recursos econémicos se vean mas
afectados, con nifios enfermos necesitados
de cuidados especiales. También con los
afos se creara un desbalance en la preva
lencia de las enfermedades genéticas entre
lasclases pobresy ricas, lo cual puede pro-
vocar tendencias eugenésicas contra las
clases més necesitadas de apoyo social.

Cubaesé Unico paisde Américal ati-
na que posee un programa geneético bési-
camente comunitario, que incluye ademés
€l desarrollo de la tecnologia apropiada.
Nuestro sistemanacional de salud propicia
condiciones especificas favorecedoras del
desarrollo del cumplimiento de estos pro-
gramas de pesquisaje masivo.

Estambién en nuestro pais donde esta
ampliamente desarrolladalaatencion prima:
ria, y toda nuestra poblacién tiene a su al-
cance un consultorio, donde una Enferme-
ray un Médico de Familiale brindan aten-
cién especializada. Estos galenos tienen a

su cargo diferentes programas, por gemplo,
€l deriesgo preconcepcional, y €l Programa
deAtencién Materno Infantil (PAMI), y den-
tro de este la captacion del embarazo con €
subsiguiente seguimiento de las gestantes,
puérperasy los recién nacidos, todo lo cual
garantizad éxito del programa.

En lacaptacién del embarazo el Médi-
co de Familia indica, entre otros comple-
mentarios, la electroforesis de hemoglobi-
na parala deteccién de posibles pargjas de
riesgo, pues en caso de que la gestante re-
sulte portadora de hemoglobina SA, se le
indicaria el estudio a su pareja. Més ade-
lante, si resultaran ser parejas de riesgo, se
coordinaria con el genetista del &rea para
indicar una prueba de tecnologia avanzada
encaminada a diagnostico prenatal de la
siclemia

Pero, ¢conoce e Médico deFamiliaque
el diagndstico prenatal, representa la més
significativaaplicacion delatecnologiaen
humanos, y plantea una serie de cuestio-
nesdificiles deresolver enrelacién con los
puntos de vista éticos, moralesy filosofi-
COS, que a su vez estan sujetos a variacio-
nes individuales?, ¢conoce €l Médico de
Familiaquéeslabio&icay e consentimiento
informado?

Desarrolio

El Médico de Familianecesitaunaade-
cuada rel acién médico-paciente que propi-
cie la educacion y asesoramiento necesa
rios, antes de someter a un paciente a una
prueba diagnéstica. Se le debe proporcio-
nar toda la informacion acerca del estudio
gue se le realizd y sus consecuencias, ya
guepor giemplo, lasmpleindicaciéndeuna
electroforesis de hemogl obina puede arro-
jar como resultado que la paciente sea por-
tadora de laenfermedad (drepanocitemia),
y esto implicariaasu vez, un cambio en su
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imagen, que hasta ahora era de una perso-
na aparentemente sana, por |o que puede
guedar estigmatizada, y todo ello genera
temor, ansiedad y necesidad de un aseso-
ramiento geneético posterior.

En |os programas masivos de preven-
cién de las enfermedades genéticas, aun-
guea tomarlelamuestraalaembarazadase
le explicala enfermedad que se va a estu-
diar y e prondstico, ella no es consciente
de que € resultado de esa prueba puede
conllevar més adelante a la eleccion del
aborto selectivo de su futuro hijo, como
ocurre en el programa de deteccion de la
siclemia, por lo que es necesario que los
estudios prenatal es se basen en lavolunta-
riedad de lamujer y la pargja para que se
preserve la autonomiay laidentidad de la
familia. Este consentimiento voluntario, con
el cual |os pacientes brindan su aprobacion
o conformidad con laconductamédicaque
le hasido explicada, es conocido dentro de
lafilosofia como consentimiento informa:
do.’

El pacientetiene derecho que sele co-
munigue por su médico todo |o necesario
para que pueda dar su consentimiento in-
formado previamente alaaplicacion decual-
quier estudio, procedimiento o tratamien-
t0.% El consentimiento informado constitu-
ye en la actualidad un requisito indispen-
sable en larelacién médico-paciente, y ad-
mite diferentes matices en su gercicio que
provocan distintas conductas. Los pacien-
tes tienen el derecho de participar activa-
mente en su atencién médicaindividual, lo
gue los hace més responsable de su salud.”

L as técnicas de deteccion y diagnosti-
CO permiten aconsejar adecuadamentealas
parejas que se consideren (previo estudio)
de ato riesgo. Las decisiones son a menu-
do dificiles de tomar, y suponen evitar el
embarazo 0 aceptar sus riesgos. Estudios
recientes en Francia sefialan que las pare-
jas descartan €l embarazo s no existe la

posibilidad derealizar un examen prenatal;
en cambio, si esteesposible, €l 85% delas
parejas deciden tener descendencia,* ya
gue €l objetivo del diagnédstico prenatal es
dar seguridad cuando €l feto essano, y brin-
dar la informacion, prondstico y eleccion
reproductiva cuando esta afectado.®

El diagnéstico prenatal cumpleé prin-
cipiofilosofico de beneficencia, a identifi-
car laenfermedad con vistasa mejoramien-
todel prondstico. Todo esto conllevaagran-
des discusiones morales, los intereses del
feto se supeditan alafamiliay la comuni-
dad, ya que se plantea el Ilamado estado
moral especial del feto, que va desde creer
gue este tiene un estado independiente,
hasta limitarlo al criterio de que su estado
moral esigua a decualquier personanaci-
da. El diagnéstico prenatal es, por lo tanto,
el Unico tipo de diagnéstico médico que
puede culminar con lamuerteintenciona y
conformar asi el gran dilema bioético, que
estriba en respetar la autonomia de la em-
barazaday actuar en beneficio del feto, re-
cordando que su Unica aternativa siempre
seraatravés de su maméa®

¢(Quéeslabioética?

Se ocupadevalorar en lasociedad las
consecuencias del avance de la biologia
humana, no es la ética de la biologia, su
idea central es respeto a la vida humana,
por ello es necesario mantener vivaladiscu-
sion delosdilemas mora esquevan surgien-
do con €l avance delagenéticamédica.

Uno de los principales textos funda
dores de esta disciplina es el Cédigo de
Nuremberg, redactado por la Asociacion
Meédica Mundial tras conocerse las atroci-
dades perpetradas en nombre de laciencia
bajo el nazismo. Este documento se consa
gra a principio de la necesidad del libre
consentimiento de toda personainvitada a
someterse aun experimento medico.

Lalibertad humanaindividual dedere-
cho y de la solidaridad, son los principios
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rectores delabioéticaen torno alos cuales
parece haber un consenso internacional.
Sobre estas bases ella constituye una ma-
nera de resolver los conflictos de valores,
el conflicto entreimposicion colectivay li-
bertad individual, 1o cual se manifiesta, por
ejemplo, en los programas de diagndstico.

¢Deben ser estos obligatorios en be-
neficio delasalud publica, o hay que dejar
alaapreciacion delosindividuoslaconve-
niencia de recurrir 0 no a pruebas cuyos
resultados puedan tener graves consecuen-
ciasparaellosy parasufamilia? Losprinci-
pios bioéticos de respeto por la autonomia
de las personas requiere que las parejas
conozcan no solo el propésito de las prue-
bas diagndsticas, sino también el procedi-
miento a utilizar y los riesgosy beneficios
gue de este se derivan.

Esimportante explicar claramenteala
embarazada los riesgos y beneficios de la
técnicaarealizar paraque elladecida o no
Su uso, tanto en los estudios que el Médi-
co de Familia pueda indicar a nivel de la
atencion primaria, como también brindar la
informacién necesaria que €l paciente le
solicite para apoyar los estudios que le ha-
yan sido indicados por €l genetistadel area
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Por todo lo antes expuesto, |os puntos
devistareflejados con elementos recopila-
dos de diferentes bibliografias revisadas,
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sirva ademas para despertar €l interés por
el temay profundizarlo como parte de su
estudio individual.
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