Globethics Repository

Globethics

Valoracion ética del diagnostico de enfermedades
fundantes de discapacidad en la vida prenatal
[Ethical evaluation of the diagnosis of
diseases causing disability in prenatal life]

This page was generated automatically upon download from the Globethics Repository.
More information on Globethics see https://www.globethics.net. Data and content policy
of Globethics Repository see https://repository.globethics.net/pages/policy.

Item Type Article

Authors Moya, Graciela

Publisher Centro Interdisciplinario de Estudios en Bioética, Universidad
de Chile

Rights With permission of the license/copyright holder

Download date 2026-07-04 19:47:13

Link to Item http://hdl.handle.net/20.500.12424/232617



https://www.globethics.net
https://repository.globethics.net/pages/policy
http://hdl.handle.net/20.500.12424/232617

Acta Bioethica 2014; 20 (1): 31-40

VALORACION ETICA DEL DIAGNOSTICO DE ENFERMEDADES
FUNDANTES DE DISCAPACIDAD EN LA VIDA PRENATAL

Graciela Moya'

Resumen: La finalidad del diagnéstico prenatal genera un dilema controversial. Algunos autores sostienen que favorece el
mejor desarrollo y adaptacién del nifio por nacer y sus familias, porque, al definir el estatuto moral del feto como inherente,
debe recibir las mismas consideraciones morales que el nifio ya nacido. Otros consideran que son medidas preventivas que
disminuyen la prevalencia de enfermedades genéticas, al evitar el nacimiento de nifios con estas patologfas. Asi, el nifio por
nacer no es considerado como persona y la discapacidad se interpreta como un dafio para el nifio y su familia, y debe ser
evitada. Hay tensién al determinar si el diagndstico prenatal es una practica médica al servicio del hombre, con el objetivo de
limitar el dafio y sufrimiento humano, o bien una préctica eugenésica liberal. Tres conceptos se involucran en este conflicto:
el de persona, el de discapacidad y el de prevencién de enfermedades. El objetivo del articulo es reflexionar acerca de la inter-
pretacion de estos conceptos en diferentes visiones bioéticas, para alcanzar una mejor compresion de los mismos y aplicar los
avances tecnoldgicos respetando la condicién humana.

Palabras clave: diagndstico prenatal, discapacidad, persona, prevencion primaria, eugenesia

Ethical evaluation of the diagnosis of diseases causing disability in prenatal life

Abstract: The goal of prenatal diagnosis causes a controversial dilemma. Some authors sustain that it favors better develop-
ment and adaptation of the child to be born and family, since, by defining the moral statute of the fetus as inherent, he/she
must receive the same moral considerations that the child already born. Others consider that avoiding the birth of children
with these pathologies is a preventive measure to diminish the prevalence of genetic diseases. Thus, the child to be born is
not considered a person and the disability is interpreted as damage for the child and his/her family, which must be avoided.
There is tension to determine whether prenatal diagnosis is a medical practice to the service of human beings with the goal
to limit damage and human suffering, or rather an eugenic liberal practice. Three concepts are involved in this conflict: the
person, disability and prevention of diseases. The goal of this article is to reflect about the interpretation of these concepts
in different bioethical views, in order to reach a better understanding of them and applying technological advances while
respecting human condition.

Key words: prenatal diagnosis, disability, personhood, primary prevention, eugenic practice

Valoragao ética do diagnéstico de enfermidades causadoras de descapacidade na vida pré-natal

Resumo: A finalidade do diagndstico pré-natal gera um dilema controvertido. Alguns autores sustentam que favorece o melhor
desenvolvimento e a adaptacio da crianca por nascer e suas familias, porque, ao definir o estatuto moral do feto como inerente,
deve receber as mesmas consideracbes morais que a crianga nascida. Outros consideram que sao medidas preventivas que
diminuem a prevaléncia de enfermidades genéticas, ao evitar o nascimento de criangas com estas patologias. Assim, a crianga
por nascer nio ¢ considerada como pessoa e a descapacidade se interpreta como um dano para a crianca e sua familia, e deve
ser evitada. H4 tensdo ao determinar se o diagndstico pré-natal é uma pratica médica a servico do homem, com o objetivo de
limitar o dano e sofrimento humano, ou uma pratica eugénica liberal. Trés conceitos sio envolvidos neste conflito: o de pessoa,
o de descapacidade e o de prevengio de enfermidades. O objetivo do artigo ¢ refletir acerca da interpretagio destes conceitos
em diferentes visdes bioéticas, para alcangar uma melhor compreensio deles e aplicar os avangos tecnoldgicos respeitando a
condigao humana.

Palavras-chave: diagndstico pré-natal, descapacidade, pessoa, prevencao primdria, eugenia
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Introduccién

Los avances en el conocimiento en genética
médica conllevan la promesa de desarrollar trata-
mientos y curas para las enfermedades genéticas.
Existe, no obstante, una gran discrepancia entre
la capacidad diagnéstica y la posibilidad terapéu-
tica, ya que, si bien es posible realizar diagndsticos
muy certeros de enfermedades genéticas, desde
etapas muy tempranas de la vida de la persona —
como en el estadio de embrién preimplantatorio
o fetal—, estas no tienen un tratamiento curativo
que evite su aparicién o disminuya sus complica-
ciones clinicas. No obstante, los diagndsticos pre-
implantatorio y prenatal son considerados como
una extension légica de los cuidados médicos ru-
tinarios.

Muchos autores han remarcado el valor de estos
diagnésticos por su efectividad y precocidad; sin
embargo, su finalidad genera un dilema contro-
versial. Por un lado, algunos autores sostienen
que estos diagndsticos tempranos permiten esta-
blecer medidas terapéuticas y contencién familiar
necesaria —en los niveles emocional y social—,
que facilitan el mejor desarrollo y adaptacién del
nifio por nacer y sus familias. Asi, definen el es-
tatuto moral del embrién y del feto como inher-
ente, por lo cual deben recibir las mismas consid-
eraciones morales que el nifo ya nacido respecto
de su derecho a la vida, cuidado, y proteccién.
Otros, empero, consideran que estos diagnésticos
son medidas preventivas para disminuir la preva-
lencia de enfermedades genéticas, especialmente
en las familias de alto riesgo, al evitar la transfer-
encia de embriones o el nacimiento de nifios con
estas patologfas. Entonces, consideran que existe
una obligacién moral hacia el hijo y ain hacia la
sociedad de tener el mejor hijo posible. El nifo
por nacer no es considerado como persona y la
discapacidad asociada a estas enfermedades se in-
terpreta como un dafio para la madre, el nifio y su
familia, y para la sociedad, que debe ser evitado.

Aqui surge un intenso punto de tension y divisién
de corrientes de pensamientos respecto de los di-
agnoésticos tempranos de patologias que produ-
cen discapacidad en la vida postnatal. El dilema
se centra en determinar si es una practica médica
al servicio del hombre, con el objetivo de limitar
el dano y sufrimiento de las personas con des-
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ordenes genéticos, y mantener el respeto por la
integridad y dignidad de la persona humana, o
bien una prictica eugenésica liberal que, al evi-
tar el nacimiento de personas con enfermedades
genéticas, disminuye la prevalencia de la dis-
capacidad, pero sostiene la discriminacién hacia
las personas con enfermedades fundantes de dis-
capacidad. Tres conceptos se involucran en este
conflicto, el de persona humana y cémo se aplica
el mismo en la etapa prenatal de la vida del ser
humano; el de discapacidad, interpretado desde
diferentes perspectivas, y el de prevencién de en-
fermedades genéticas, desde la prictica clinicay la
salud publica.

La interpretacién de las diferentes definiciones
antropoldgicas, teorias éticas y perspectivas re-
specto de la persona, la enfermedad y la discapa-
cidad pueden derivar en conclusiones muy dife-
rentes o explicar cursos de accién contradictorios.
El objetivo del trabajo es realizar una reflexién
acerca de la interpretacién de estos conceptos
en diferentes visiones bioéticas, que facilite una
mids acabada compresién de los mismos y permita
aplicar los avances tecnoldgicos de manera que
respeten la condicién humana, al aceptar su dife-
rencia, protegerla en su vulnerabilidad y facilitar
su bienestar.

Conceptos para la discusién

1. Interpretacién del concepto de persona en la
etapa prenatal de la vida del ser humano.

Definir cémo se aplica el concepto de persona en
las etapas tempranas —embrionaria o fetal— de
la vida prenatal del ser humano es un tema que
puede ser esclarecido desde una visién transdisci-
plinaria, que involucre a las ciencias bioldgicas, la
filosofia, la teologia, la ética y el Derecho. Tanto
en los aspectos filoséficos y éticos como teoldgi-
cos existen variadas corrientes de pensamientos e
interpretaciones que generan dilemas en la defini-
cién del concepto de persona. Desde el punto de
vista legal, cada sociedad determina qué valores
deben considerase de justo respeto, y requerir una
regulacién y proteccion especial. Sin embargo,
desde la perspectiva bioldgica, al tratarse de una
ciencia de primer grado de abstraccién, las evi-
dencias son objetivas y demostrables, y basadas en
el método cientifico. Desde el momento de unién



de las membranas del 6vulo y espermatozoide se
desencadenan procesos biolégicos en un orden
gradual, continuo y coordinado de desarrollo.
Este proceso de desarrollo es intrinseco del em-
brién —ya que depende de la organizacién de su
genoma—, pero, a su vez, se sostiene en la intima
relacién existente entre el embrién y el endome-
trio materno en los momentos previos y durante
su implantacién(7).

Toda esta informacién cientifica hace que se vuel-
va irrelevante cuestionarse cudndo comienza una
nueva vida humana. Actualmente, la cuestién es
definir el instante a partir del cual la vida huma-
na adquiere significado moral, y, en consecuen-
cia, como deben ser respetados moralmente los
embriones y fetos humanos. Ciccone(2) propone
evaluarlo, con un orden légico, desde tres aspec-
tos:

* Estatuto ontoldgico: quién o qué es el.

* Estatuto ético: qué deberes se tiene respecto del
ser humano en la vida prenatal.

* Estatuto juridico: cudles de estos deberes es
necesario legislar y reglamentar y qué derechos
se deben reconocer y tutelar al ser humano en la
vida prenatal.

1.1. Estatuto ontoldgico.

Vision sustancialista: Esta perspectiva equipara
como sinénimos los conceptos de “persona” y
“ser humano”, ya que define a la persona como
un ser sustancial de naturaleza racional, basada en
la definicién cldsica de “persona” establecida por
Boecio(2). Esta naturaleza racional es intrinseca a
su ser, por ello se mantiene durante toda su exis-
tencia desde las etapas iniciales de su vida hasta
su muerte natural. Tiene una sustancia interna
natural cuya unidad estructural estd ordenada al
desarrollo de sus facultades fundamentales, que se
manifiestan en una serie de capacidades, activi-
dades y funciones que, sin duda, pueden ser con-
sideradas como caracteristicas de la racionalidad,
pero no reducidas a ellas. Un ser sustancial no
puede cambiar sus capacidades fundamentales, es
decir, no puede perder su naturaleza fundamental
y continuar su existencia(3). La persona humana
es un organismo vivo, cuya caracteristica diferen-
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cial respecto de otros seres es su facultad de ser un
agente moral racional. Esta facultad se mantiene
idéntica durante su existencia, aun cuando no ex-
prese las funciones, conductas, o actividades que
tipicamente se atribuyen a los agentes morales ra-
cionales, activos y maduros. Al ser un agente mo-
ral racional, tiene un valor moral intrinseco mien-
tras dure su existencia(4), porque es propio de su
naturaleza. Por lo tanto, desde las etapas muy
tempranas de la vida del ser humano —embrio-
naria y fetal— es el mismo individuo concreto,
dotado de naturaleza ontolégica, ya que los seres
sustanciales son ontolégicamente primero que sus
partes o capacidades(4). El individuo y sus par-
tes, y su rol en la actualizacién de las capacidades
bésicas, tienen una finalidad intrinseca porque su
objetivo es mantener la unidad del individuo y su
perfeccién como un todo. El individuo puede ad-
quirir o perder parte de o todas sus capacidades,
pero mantiene su naturaleza humana idéntica en
el tiempo. Esto implica que posee un dignidad
intrinseca, por lo tanto, su derecho a la vida se
sostiene en su naturaleza, no es adquirido por sus
capacidades u otorgado por terceros.

En resumen, si se define al ser humano en la vida
prenatal como ser individual, concreto y unico,
considerar una humanizacién indirecta o gradual
es dificil de sostener. El ser humano “es” persona
en virtud de su naturaleza racional, no se “con-
vierte en” persona debido al efectivo ejercicio de
determinadas funciones (como son la capacidad
de relacionarse, la sensibilidad o la racionalidad).
El ser persona pertenece, entonces, al orden on-
toldgico, no se puede adquirir ni disminuir gra-
dualmente, independientemente de su estadio de
desarrollo fisico o social(6).

Vision empirista o funcionalista: Esta perspectiva
considera que hay diferencia entre los conceptos
“persona” y “ser humano” y utilizar estos términos
como sinénimos lleva a confusién(7). Por ello,
definen “persona” como cualquier ser, humano u
otro, que tiene la funcién mental suficiente para
que se considere su destruccién deliberada como
intrinsecamente mala. Mientras que el término
“ser humano” se refiere a cualquier ser miembro
de la especie Homo Sapiens, sin considerar la na-
turaleza de su vida mental(7). Del mismo modo,
John Locke (1690)(8) también define el concep-

to de persona principalmente por sus funciones
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racionales y su autoconciencia: “un ser pensante
inteligente, provisto de razén y de reflexién, y que
puede considerarse a si mismo como si mismo,
una misma cosa pensante en diferentes tiempos
y lugares; lo que tan solo hace porque tiene con-
ciencia, que es inseparable del pensamiento”. En-
gelhardt(9) también propone una distincién en-
tre persona y ser humano a partir de los criterios
de actualidad: “no todos los seres humanos son
personas, no todos son autoreflexivos, racionales
o capaces de formarse un concepto sobre el mé-
rito de la culpa o del elogio. Los fetos, las criatu-
ras, los retrasados mentales profundos y los que
se encuentran en coma profundo son ejemplos
de seres humanos que no son personas”. Sostiene
asi el concepto de persona en la expresién de las
capacidades naturales humanas y no sélo en su
naturaleza humana. Estas capacidades pueden es-
tablecerse en grados —por ejemplo, racionalidad,
autoconciencia, habilidad para comunicarse, en-
tre otras. Es decir, ser persona se puede interpretar
como una propiedad mensurable, y s6lo aquellos
seres humanos que cumplan con un determinado
umbral de capacidades pueden ser considerados
personas. Entonces, es necesario diferenciar dos
conceptos: las facultades naturales que son pro-
pias de cada ser, y las habilidades ejecutables por
cada persona. Las facultades naturales no vienen
en grados porque dependen de la naturaleza del
ser, pero las habilidades si son mensurables(4). Si
el ser persona y su dignidad vienen en grados, no
todos los seres humanos tienen el mismo valor
moral intrinseco, sino que este serd un atributo
adquirido o perdido en forma cuantitativa. En
ese caso, el respeto por la dignidad de la persona
humana, y en consecuencia su derecho a la vida,
serdn graduales y se aplicardn en ciertas etapas de
su vida y no en otras.

1.2. Estatuto moral.

La definicién de estatuto moral es controversial.
Se puede interpretar como una caracteristica pro-
pia del ser, que deviene de su dignidad ontolé-
gica, una propiedad intrinseca de la naturaleza
humana y de la que emanan los derechos atribui-
bles a todos los seres humanos(5). O bien, como
una caracteristica cuantitativa adquirida u otor-
gada. Significa ser moralmente considerado por
otros, tener una posicién moral o ser protegido
por normas morales, incluyendo principios, re-
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glas, obligaciones y derechos(70). En estas pers-
pectivas, implica ser una entidad hacia la cual los
agentes morales pueden tener obligaciones mora-
les; es decir, considerar sus necesidades, intereses
o bienestar, en las deliberaciones acerca de esa en-

tidad(71).

En este caso, la controversia consiste en definir
los criterios que deben ser evaluados para adscri-
bir el estatuto moral a diversos tipos de entida-
des. Miller(72) sostiene que una entidad puede
ser un agente moral cuando es capaz de una ac-
cién que puede ser evaluada como correcta o in-
correcta; o un paciente moral, el trato que recibe
puede ser evaluado como correcto o incorrecto.
Serfan agentes morales las personas adultas nor-
males, probablemente los animales adultos de las
especies superiores, o quizd las corporaciones y las
naciones, pero no las personas muy jévenes, los
insanos, los severamente retardados o los coma-
tosos. Un nino pequefio, por ejemplo, no seria
un agente moral, pero si un paciente moral, ya
que es importante valorar la manera en cémo es
tratado. Engelhardt(9), también considera que no
todos los seres humanos son iguales; sélo las per-
sonas y no los seres humanos pueden ser incluidos
en las discusiones éticas, por ser especiales. Sur-
ge el concepto de que un ser humano comienza
su existencia sin ser persona, luego se desarrolla
como persona y después en alguna etapa de su
vida puede dejar de ser persona, aunque continua
siendo ser humano.

Harris(13) propone un flujo continuo de vida hu-
mana que comienza con los gametos y continda
con un individuo. El ser humano transita su vida
en etapas que designa: “pre-personas’ — “perso-
nas” — “ex-personas”. El criterio que define la apa-
ricién o desaparicién de la persona es la capacidad
de valorar su propia existencia. Esta visién genera
dificultades filoséficas, especialmente relaciona-
das con la idea de la identidad(74). Se justifica
por la negacién de la persona como ser complejo,
jerdrquico e integrado(75). Asi, se construye un
concepto de persona humana, no objetivo u on-
toldgico, sino basado en propésitos subjetivos o
intersubjetivos en funcién de sus capacidades o
en funcién de su utilidad. El concepto de perso-
na es considerado como un “constructo social”,
es decir, como un atributo conferido socialmente
a algtn ser humano por otros seres humanos(74).



Por lo tanto, el concepto de persona y de su es-
tatuto moral en etapas tempranas del desarrollo
de la vida puede interpretarse desde distintas co-
rrientes de pensamiento y, por tanto, otorgarse un
distinto respeto por la vida de los seres humanos
por nacer.

2. El concepto de discapacidad interpretado
desde diferentes perspectivas.

En los ultimos afios se introduce el cuestiona-
miento bioético en el concepto de discapacidad,
ya que estd imbuido por significados valorativos
y descriptivos de la vida de las personas que la
sufren(16). La Convencién sobre los Derechos
de las Personas con Discapacidad define: “Las
personas con discapacidad incluirdn a quienes
tengan impedimentos fisicos, mentales, inte-
lectuales o sensoriales a largo plazo que, al in-
teractuar con diversas barreras, pueden impedir
su participacién plena y efectiva en la sociedad,
en igualdad de condiciones con los demds” (A/
AC.265/2006/4, anexo 11)(17,18). Este concepto
tiene implicancias particulares en la vida prenatal,
porque se predice la discapacidad de la persona
con diagnéstico de alguna enfermedad genética.
Entra en juego el concepto de que la discapacidad
es constitutivo de la identidad de la persona(79),
definiendo su estatus moral.

Dun(76) describe que habria cinco maneras de
“pensar y hablar sobre discapacidad”, dependien-
do de dénde se pongan los aspectos valorativos y
descriptivos, y cémo se consideren los imperativos
morales: el modelo médico, el modelo social, el
modelo fenomenoldgico, el modelo bienestarista
y el modelo de las capacidades. Los dos primeros
ocupan dos extremos, definiendo discapacidad en
términos médicos e individuales, o en términos
sociales. A partir de estos extremos surgen nuevas
perspectivas en las que intervienen una combina-
cién de ambos aspectos. Concluye que estos mo-
delos pueden dar soporte a la ética clinica, tanto
en la toma de decisiones como en el marco del
proceso de sostén de la bioética.

2.1. Modelo médico: Considera que la discapaci-
dad es una dificultad fisica o psicosocial, entendi-
da como una desviacién estadistica del promedio
normal de funcionamiento normal del ser hu-
mano(18). Por lo tanto, existirfa algo intrinseca-

Acta Bioethica 2014; 20 (1): 31-40

mente malo en tener una discapacidad, porque la
persona funcionaria por debajo del rango normal,
haciendo su vida menos buena y disminuyendo
su calidad de vida. Implica una descripcién ne-
gativa para la persona y se valora su vida en des-
ventaja respecto de otras. La obligacién moral
es asistir a esta persona para lograr su “normali-
zacién”, removiendo lo que es intrinsecamente
malo, orientado hacia el tratamiento médico en
forma individual. En los casos en que no es po-
sible remover la causa de la discapacidad, como
las enfermedades genéticas, se considera el uso de
las tecnologias reproductivas para evitar que una
persona con estas enfermedades llegue a la exis-
tencia. Asi, la normalizacién implica una obliga-
cién moral de que la persona se integre a una vida
en un ambiente normal o bien generar un medio
adecuado en instituciones con servicios especiales
para aislarla del resto de la sociedad, y que reciba
un apoyo extra que lo asista para este fin.

2.2. Modelo social: Se opone al modelo anterior.
Sostiene que es no es vélido realizar un juicio de
valor basado en una desviacién estadistica del
funcionamiento fisico o psicosocial de una per-
sona. No niega que las personas tienen dificul-
tades en su desempefio fisico o psicosocial, pero
argumenta que es incorrecto decir que existe algo
intrinsecamente negativo en el hecho de que algu-
nas tengan ciertas capacidades y otras no, debido
a sus patologias. El componente valorativo de este
modelo se centra en el reclamo de que la sociedad
ha fallado en adecuarse a la realidad de las diferen-
cias individuales vinculadas con la discapacidad.
La sociedad tiene la obligacién moral de recono-
cer que la dificultad no es mala en si misma, que
debe encontrarse con las necesidades y modificar
las condiciones ambientales y sociales en que se
desarrollan las personas(78).

2.3. Modelo fenomenoldgico: Sittia la experiencia
individual de vivir con una cierta dificultad como
centro del concepto de discapacidad(20). Incor-
pora el concepto médico, aceptando que se puede
hacer una valoracién acerca de la vida de las per-
sonas que tienen determinada dificultad que pue-
de afectar su calidad de vida, pero también consi-
dera que tener una dificultad, aun severa, no debe
considerarse como algo intrinsecamente malo, de
manera que no exista una obligacién moral de co-
rregir esa dificultad. El alcance de la discapacidad
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de una persona depende enteramente de cémo
ella experimenta la dificultad, tanto en su corpo-
reidad como socialmente. Reconoce la discapa-
cidad como contingente, existente en el aspecto
fisico de la persona, y que la experiencia de la mis-
ma estd vinculada a la vivencia social, orientada
relacionalmente, temporalmente contingente, y
otorgando un marco de la experiencia individual
de estar en el mundo(76). Entonces, la valoracién
ética serd relativa a la experiencia de cada una de
las personas y requerird una visién que expanda el
horizonte moral para entender y sostener mejor
cada proyecto de vida individual(21).

2.4. Modelo bienestarista: El bienestar es el tnico
valor que sostiene la moralidad y la maximizacién
del bienestar debe ser la guia de la valoracién mo-
ral(22). Es una teorfa consecuencialista que sos-
tiene que cualquier estado fisico o psicosocial de
la persona genera una discapacidad, si ese estado
hace que la vida de esa persona sea probablemente
peor en términos de su bienestar, en una determi-
nada circunstancia social y ambiental. No consi-
dera la discapacidad como una desviacién estadis-
tica de lo normal ni entiende la discapacidad en
términos existencialistas; tampoco acepta que el
dano asociado a la discapacidad es enteramente
debido a un prejuicio o injusticia social, sino que
lo considera como un estado generado por la in-
teraccion entre la biologfa o psicosociologia de la
persona y el ambiente que la rodea. Determinar
si una persona tiene o no una discapacidad de-
pende del juicio sobre el bienestar de esa persona.
Observando quién es esa persona y cémo vive su
vida, y si su vida implica un cierto bienestar, se
evalta sobre la base del bienestar de la persona
y es relativo a la circunstancia. Por lo tanto, la
obligacién moral es maximizar el bienestar de la
persona a través de dos caminos: cambiando sus
circunstancias sociales y alterando sus propieda-
des fisicas y psicosociales.

2.5. Modelo de las capacidades: La prosperidad de
una persona depende de que tenga ciertas capaci-
dades y oportunidades reales, basadas en sus cir-
cunstancias personales y sociales. Sin esas oportu-
nidades, la vida puede verse empobrecida(23). La
desigualdad de oportunidades permite que una
persona con discapacidad tenga una desventaja en
la sociedad. Por lo tanto, el imperativo moral es
asegurar que reciba una igualdad de oportunida-
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des para la prosperidad. La medida en que las per-
sonas con discapacidad puedan desarrollarse con
buena salud, actuar con base en sus pensamientos
y emociones, desarrollar actividades personales y
participar en actividades de la comunidad, politi-
cas y econdmicas, determinard el émbito de nues-
tro deber para ayudarlas a desarrollarse.

3. El concepto de prevenciéon de enfermedades
genéticas o anomalias congénitas desde la
préctica clinica y la salud puablica.

La mayoria de los problemas crénicos de salud en
la infancia son debidos a enfermedades genéticas
o malformaciones congénitas, y son causa de dis-
capacidad motora, sensorial, visceral o intelectual.
Las enfermedades genéticas y anomalias congéni-
tas son desérdenes poco frecuentes en forma ais-
lada, pero en su conjunto afectan a alrededor del
3-5% de los recién nacidos(24), son responsables
de aproximadamente el 20-30% de las muertes
infantiles(25) y del 30-50% de las muertes pos-
neonatales(26). En Argentina representan la se-
gunda causa de mortalidad infantil, siguiendo a
las enfermedades perinatales(27).

En este contexto, los recientes avances en la tec-
nologia en genética permitirdn un mds amplio in-
terés médico y del puablico en general por utilizar-
los para prevenir la discapacidad. Las estrategias
de prevencién, que incluyen las intervenciones
de nivel primario, secundario y terciario, fueron
propuestas hace mds de 50 afios y categorizan las
intervenciones tanto médicas como de salud pa-
blica(28). Estos niveles de prevencion en genética
se aplican de la siguiente manera:

3.1. Prevencién primaria: Busca evitar la ocu-
rrencia de la enfermedad genética o anomalias
congénitas. Para aquellas enfermedades poco fre-
cuentes, génicas, o cromosémicas, las medidas de
intervencién médicas y comunitarias se centran
en distintas estrategias de prevencion:

a) Evitar la exposicién a factores ambientales
conocidos o sospechosos de ser teratogénicos.

b) Prevenir las enfermedades infecciosas, me-
diante la vacunacién o evitar la exposicién de
mujeres gestantes.



¢) Incorporar nutrientes en la dieta, como el
4cido félico periconcepcional, que disminu-
ye la ocurrencia y recurrencia de defectos del
cierre del tubo neural.

d) Tratar enfermedades maternas, como la dia-
betes, la fenilcetonuria, o la hipertensién.

e) Detectar portadores de enfermedades gené-
ticas y el asesoramiento genético preconcep-
cional puede facilitar la toma de decisiones
reproductivas. En algunas comunidades exis-
ten programas de estudio de portadores, por
ejemplo en la comunidad judia Ashkenazi en
Estados Unidos(29)2.

3.2. Prevencion secundaria: Una vez ocurrida la
enfermedad, el objetivo se enfoca en evitar las ma-
nifestaciones clinicas, como con la deteccién tem-
prana y la intervencién en las fases preclinicas de
la enfermedad. Un cldsico ejemplo es el screening
de recién nacido, para enfermedades como fenil-
cetonuria, galactosemia y la intervencién tempra-
na centrada en la dieta, o hipotiroidismo y la su-
plementacién hormonal temprana. En estos casos
se ejemplifica claramente la interaccion entre los
factores genéticos y ambientales en enfermedades
con base principalmente genética, como la fenil-
cetonuria, en las que es manifiesto el impacto de
una dieta pobre en fenilalanina en la expresién de
la enfermedad.

3.3. Prevencion terciaria: Se centra en intentar re-
ducir los efectos de la enfermedad diagnosticada
y las manifestaciones clinicas evidentes por la pre-
vencién de las complicaciones, secuelas y deterioro.
En estos casos, las actividades estdn centradas en
los tratamientos médicos, quirtrgicos, y de rehabi-
litacién e integracion a la sociedad. Uno de los de-
safios mds importantes en las enfermedades gené-
ticas es que muchas de las condiciones que causan
discapacidad intelectual no pueden ser revertidas
una vez que ocurre el déficit intelectual. Esto im-
plica que es necesaria la intervencién y cooperacién
de varios especialistas, y que eventualmente deben
implementarse medidas previas al nacimiento.

2 Dor Yeshorim: sistema de deteccién genética confidencial e interna-
cional usado por judios ortodoxos. Intenta prevenir la transmisién de
desérdenes genéticos que tienen una mayor prevalencia en las comu-
nidades judias ashkenazies. El sistema fue establecido para seguir la ley
judfa, que no permite el aborto, pero evita la concepcién de nifios con
estos desordenes al analizar a jévenes adultos antes de casarse.
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Discusién

Si bien la aplicacién de estos términos es clara en
la prevencién de enfermedades en general, es po-
sible que se origine confusién cuando se relaciona
con la prevencién de las enfermedades genéticas
y anomalias congénitas, ya que algunos autores
incluyen en el concepto de prevencién primaria el
diagnéstico prenatal y la interrupcién voluntaria
del embarazo, y el diagnéstico de preimplantacién
y la seleccién embrionaria. El conflicto surge por-
que en este caso no se evita la ocurrencia de la en-
fermedad sino que se evita el nacimiento del nifo
o la transferencia de embriones portadores de esa
enfermedad. Esto se sostiene con una perspectiva
de que la discapacidad es una tragedia individual
y familiar, y una catdstrofe social, y la aceptacién
mds amplia del aborto selectivo de personas con
enfermedades que generen discapacidad, conside-
rando en forma extrema al aborto del nifio por
nacer como tratamiento médico. Actualmente
existe la posibilidad técnica de elegir las caracte-
risticas genéticas que nuestros hijos porten, no
por la manipulacién de su genoma, sino por la
seleccién y descarte entre un rango de embriones
o fetos. Por ello, algunos autores sostienen que
el diagnéstico prenatal discrimina en contra de
las personas con discapacidad y coloca a las mu-
jeres en una situacién de vulnerabilidad, ya que
muchas veces se interpreta que son responsables
de la patologia del nino por no haber realizado
los estudios diagndsticos en tiempo de detectarla
tempranamente. En estos casos, la actitud de los
médicos y del sistema de salud es condicionante
de las decisiones maternas y del respeto de la vida
del nifio por nacer.

Este conflicto surge particularmente en aquellas
enfermedades genéticas que actualmente no tie-
nen un tratamiento curativo, reconociéndose un
vinculo estrecho entre genética y discapacidad
intelectual, en el que prevalece la perspectiva del
modelo médico del concepto de discapacidad.
Esto puede generar que no se consideren otros
modelos, como aquellos que se centran en las ne-
cesidades de las personas o en la problemadtica so-
cial, y asi se corre el riesgo de que se disminuya la
importancia y la motivacién de los investigadores
hacia el tratamiento y curacién de los desérdenes
genéticos, ya sea 7 utero o luego del nacimiento
del nino, o hacia la bisqueda de estrategias que
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faciliten la integracion social de las personas con
enfermedades genéticas que se vinculen a discapa-
cidad en la vida postnatal.

Surge el dilema acerca de la finalidad del diagnés-
tico prenatal: si realmente beneficia directamente
al feto, permitiendo un diagnéstico e intervencién
temprana, o si su propdsito es facilitar la eleccién
reproductiva de las mujeres y de su familia, y asi
seleccionar el tipo de hijo que se desea tener. En
esta vision, Parens y Asch(30) han articulado, des-
de los derechos de las personas con discapacidad,
una critica del diagnéstico prenatal considerando
los siguientes tres puntos:

1. El diagnéstico prenatal, en lugar de mejorar
la situacién médica y social de las personas
con discapacidad hoy o en el futuro, refuerza
la visién del modelo médico, esto es, que la
discapacidad en si misma y no la discrimina-
cién hacia las personas con discapacidad es el
problema que debe ser resuelto.

2. Al evitar el nacimiento de un nifo por su
posible discapacidad, los padres sugieren que
ellos no desean aceptar un nino diferente al
que esperan, y una caracteristica del nifo,
como una patologia fisica o intelectual, se
convierte en la base del rechazo total del hijo,
sin considerar otras caracteristicas.

3. Cuando los futuros padres seleccionan en
contra de un feto por su posible discapaci-
dad, realizan una eleccién desafortunada,
muchas veces poco informada, pensando que
el nino no tendrd la calidad de vida que ellos
buscan para sus hijos.

Los autores refieren en estos tres puntos que el
diagnéstico prenatal seguido del aborto es moral-
mente problemdtico y estd dirigido habitualmen-
te por la desinformacidn, ya que existe una enor-
me brecha entre el conocimiento tedrico de la
enfermedad genética y el conocimiento de la vida
de las personas con esa enfermedad. Esto gene-
ra una caracterizacioén y estigmatizacion injustas,
que pueden expresar mensajes negativos acerca de
su valor y reforzar su exclusién y desventaja social.
Silos padres reciben acerca de la potencialidad de
desarrollo de sus hijos una informacién limitada
o incorrecta, serd imposible que adopten una de-
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cisién informada acerca de los mejores controles
pre, peri y posnatales necesarios.

Desear tener un hijo sano no implica que, si el
nifio no lo es, no serd amado o cuidado cuando se
diagnostique la enfermedad en la vida posnatal, o
que los padres no le dardn el sostén, amor y cuida-
do que requiera. El desafio es encontrar un cami-
no que permita ubicar los métodos diagnésticos
prenatales de manera que honren la dignidad de
la persona humana y permitan orientar el valor
de las intervenciones en forma evidente hacia la
persona en gestacion.

Conclusiones

Existen diferentes interpretaciones del concepto
de persona en la vida prenatal, ya sea se defina
este desde una perspectiva ontoldgica o sustancia-
lista, 0 desde una visién empirista o fenomeno-
l6gica. También, diferentes visiones del concepto
de “discapacidad”, segtin se centre en los aspectos
médicos, sociales o bien en la persona misma.
Aunque se considere la finalidad de disminuir la
prevalencia de enfermedades que fundan la dis-
capacidad como un bien para la persona, en for-
ma individual, para la familia y para la sociedad
en su conjunto, este concepto debe diferenciarse
claramente del concepto eugenésico de evitar el
nacimiento de las personas diagnosticadas con es-
tas patologias en las etapas tempranas de su vida.
El derecho a la vida de todos los seres humanos
se interpreta como inherente, no como un dere-
cho adquirido u otorgado por otros; por ello, se
deben adoptar todas las medidas para garantizar-
lo a todas las personas. Es un desafio establecer
politicas ptblicas que promuevan eficientemente
el avance del desarrollo cientifico y, simultdnea-
mente, la contencién e inclusién de las personas
con enfermedades que generen discapacidad en la
sociedad. La propuesta es la implementacién de
educacién académica y publica acerca de la visién
de las personas con enfermedades que generen
discapacidad, y de la definicién del valor que tiene
la vida humana en nuestra sociedad. Es una tarea
que involucra a los pacientes y sus familias, a los
médicos, a las organizaciones cientificas y guber-
namentales y al publico en general. El Comité de
los Derechos del Nino, dependiente de Naciones
Unidas, publicé en 2006 la Observacién General
Numero 9 acerca de los derechos de los ninos con



discapacidad. En el articulo 6, sobre el derecho
a la vida, la supervivencia y el desarrollo de los
nifios con discapacidad, hace un llamado contra
el infanticidio y el aborto e “insta a los Estados
Partes a que adopten todas las medidas necesa-
rias para poner fin a esas précticas, en particular
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aumentando la conciencia publica, estableciendo
una legislacién apropiada y aplicando leyes que
garanticen un castigo adecuado a las personas que
directa o indirectamente violan el derecho a la
vida, la supervivencia y el desarrollo de los nifos

con discapacidad”(31).
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