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Introduccion

Desde principios de 1998 hasta la fecha, un grupo de académicos pertenecientes a las
Facultades de Medicina, Ciencias Bioldgicas, Derecho y Filosofia de la Pontificia
Universidad Catdlica de Chile, ha reflexionado en conjunto sobre el presente y las
perspectivas del Proyecto Genoma Humano.

Como es sabido, dicho proyecto internacional tiene por objeto identificar los genes que
componen el Genoma Humano, localizar su ubicacion en los cromosomas, y secuenciar
los 3.000 millones de bases que lo componen. Este objetivo, de gran complejidad y
especializacién, permitira conocer profundamente la estructura bioldgica del ser
humano, entregando a los cientificos como nunca antes - el poder de alterar la
condicion biologica propia del hombre, lo que conlleva un sinnumero de implicancias de
caracter ético - médicas.

Justamente en virtud del gran despliegue de consecuencias que la factura del Proyecto
acarrea consigo, se ha buscado, en el trabajo que el lector tiene en sus manos,
identificar un conjunto de problematicas (bioldgicas, médicas, filoséficas y juridicas)
cuyo trazado puede ubicar al publico no especializado en el centro de las cuestiones
debatidas respecto del genoma humano, ayudandole de esa forma a orientarse en la
literatura més especifica, si su interés lo lleva a ello. Tal cosa, particularmente en lo
que se refiere a la formulacién de ciertos principios éticos que debieran tenerse
presentes a la hora de formarse un juicio sobre las consecuencias practicas del
proyecto.

La especial naturaleza interdisciplinaria del trabajo, que cuenta con el apoyo de la
Direccion de Investigacion y Postgrado (DIPUC) de esta casa de estudios, y cuyo
resultado son las paginas que siguen, nos ha puesto a todos los participantes en la
inapreciable coyuntura de contrastar nuestros respectivos habitos cientificos, 1o que
mas de una vez condujo a replantear posiciones que considerabamos fuera de duda.
Esperamos que la riqueza de este intercambio sea para los lectores de tanta utilidad
como lo ha sido para nosotros.
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. Consideraciones generales

1.- EL GENOMA HUMANO

El cuerpo del ser humano esta constituido por trillones de células, en cada una de estas
células existen 46 cromosomas, que corresponden a los 23 aportados por el espermio y
a los 23 aportados por el évulo en el momento en que se produjo la fecundacion. En
cada uno de estos 46 cromosomas residen miles de genes, que en total se estima que
son entre 50 mil y 70 mil. La totalidad de estos genes constituye s6lo una parte de toda
la informacion genética contenida en el acido desoxirribonucleico (ADN) de cada célula
humana, siendo el resto de funcién desconocida.

El ADN es una molécula en forma de escalera doblada como hélice, en la que los
largueros laterales corresponden a moléculas de azucar unidas a moléculas de fosfato,
mientras que los peldafos corresponden a moléculas de cuatro bases nitrogenadas:
Adenina (A); Guanina (G); Timina (T); Citosina (C). Los peldarios de esta escalera se
forman siempre por apareamiento entre una Ay una T y entre una G y una C. Los
genes corresponden a segmentos de esta molécula de ADN con una secuencia
especifica de ordenacién de estas cuatro bases nitrogenadas y que contiene
informacion para cumplir una funcién determinada.

Estas secuencias génicas controlan la mayoria de las estructuras y las funciones
corporales, tales como la constitucion de los distintos 6rganos, la conexién entre las
neuronas del sistema nervioso, el color de la piel, la estatura, etc. Para que los genes
ejerzan su accion especifica se requiere ademas de su integridad estructural y
funcional, la presencia de un ambiente adecuado. Asi, toda caracteristica observable
de un individuo (el fenotipo) es el resultado de un conjunto de genes (el genotipo) que
se expresa en un determinado ambiente y de las interacciones entre ellos?.

' Un pequefio porcentaje de ADN se encuentra localizado en unas estructuras del citoplasma de la célula (fuera del
nucleo), llamadas “mitocondrias” y que corresponden a las “fabricas” de produccién en energia para las células

? No existe una relacién lineal entre un determinado gen y el fenotipo, sino que, por el contrario, existen una serie de
relaciones complejas entre un determinado gen y otros genes y el ambiente para producir un fenotipo.



2. EL PROYECTO GENOMA HUMANO (PGH)?

El Proyecto Genoma Humano es una investigacion multinacional * que tiene
basicamente dos objetivos: el primero es conocer la secuencia de todo el ADN humano
compuesto por alrededor de 3 billones de bases nitrogenadas vy, el segundo, localizar,
descubrir los aproximadamente 70 mil genes presentes en los cromosomas humanos.
La localizacion de estos genes a nivel cromosémicos es lo que constituye el mapa
genético de los cromosomas. La ubicacion de los genes que producen enfermedades
genéticas constituye el mapa genético mérbido.

La validez de la generalizacibn de los conocimientos que se obtendran de la
secuenciacion del genoma de un hombre en particular se basa en que se estima que
existe al menos un 99,9 por ciento de semejanza desde el punto de vista genético entre
los individuos de distintas razas.

En la actualidad se conocen alrededor de 7 mil quinientos de los 70 mil genes y se ha
secuenciado aproximadamente un 10 por ciento de todo el genoma. Dado que los
métodos de secuenciacién han tenido un gran desarrollo tecnolégico, incluyendo la
robaética, se espera que en el aino 2003 se conocera toda la secuencia del genoma
humano.

La informacion obtenida por el PGH permitira conocer los genes humanos, sus
funciones y sus relaciones con otros genes y con el ambiente, o que tendra un gran
impacto en el &mbito de la biomedicina, con grandes repercusiones en la sociedad’.

3.- APLICACIONES DE LOS CONOCIMIENTOS GENERADOS POR EL PGH
a) Ambito de la evolucion bioldgica

El conocimiento de la secuencia de las bases del genoma humano potenciara
enormemente la incipiente ciencia que estudia la diversidad genética de los seres
humanos y las relaciones que se pueden establecer entre el genoma humano y las
otras especies. Esta nueva rama de investigacion, que se conoce con el nombre de
antropologia molecular, se preocupa de materias tales como los polimorfismos
(variabilidad genética) entre individuos y entre poblaciones, el andlisis del ADN de
restos humanos antiguos, las similitudes genéticas dentro del orden de los primates,
etc.

? La informacién relativa al Proyecto Genoma Humano se halla en la pagina WEB cuya direccién es: http:/
www.ornl.gov/hgmis/home.html

* Este proyecto se originé en USA e inici6 sus trabajos en octubre de 1990 con la participacién de los siguientes
paises: [Estados Unidos de América; Alemania; Australia; Brasil; Canadd; China; Corea; Dinamarca; Francia;
Holanda; Israel; Italia; Japén; México, Reino Unido; Rusia; Suecia. En USA ha recibido un financiamiento estatal
bimillonario, por parte del Departamento de Energfa y del Instituto Nacional de la Salud (NHI).

> Cf. Collins F.S., Medical and societal consequences of the human genome proyect, en N. Eng. J. Med., 341 (1999)
28-37.



En cuanto a los polimorfismos, la falta de tecnologias adecuadas tuvo como
consecuencia el que por muchos afios los estudios estuvieran circunscritos a las
proteinas mas bien que a los genes. Representantes clasicos de esta etapa fueron
primero los trabajos con los grupos sanguineos A, B y O, y luego aquellos efectuados
con los antigenos de histocompatibilidad, que son los que determinan las posibilidades
de trasplantes de tejidos entre individuos. Mas recientemente, el empleo de enzimas
que cortan el ADN en sitios especificos (endonucleasas de restriccién) ha permitido
detectar polimorfismos directamente en el mismo ADN, ampliando en forma notable la
sensibilidad de estos estudios. Estos ultimos incluyen los llamados RFLPs (restriction
fragment length polymorphisms), los VNTR (variable number of tandem repeats) y los
STR (short tandem repeats), técnicas conocidas con el nombre de fingerprints — huellas
digitales - de frecuente aplicacién en medicina forense y determinacién de paternidad.

La variabilidad en los genomas de los seres vivos responde a mutaciones espontaneas
en el ADN. Estas mutaciones son precisamente las causantes del polimorfismo
genético, a través del cual se va haciendo manifiesta la evolucion de los genes y en
ultimo término de las especies. Cuando éstas son perjudiciales, pueden provocar
efectos letales en los organismos que las experimentan. Por el contrario, cuando las
mutaciones son neutras o beneficiosas, son transmitidas a la descendencia. Las
mutaciones en cada gen ocurren con una frecuencia en el tiempo que le es
caracteristica, lo que proporciona un verdadero reloj molecular. Por lo tanto, la
comparacién de la secuencia de un mismo gen entre dos especies diferentes nos
puede dar una idea del tiempo transcurrido desde que ambas divergieron en especies
separadas. Es asi como se han ido construyendo arboles filogenéticos que dan una
idea de la evolucién de las especies muy semejante a la que entrega el estudio de los
registros fosiles. Los estudios de variabilidad genética en el genoma mitocondrial de
humanos de distintas razas, que dieron origen al concepto de “Eva africana”,
constituyen un tipico ejemplo de arbol evolutivo construido en base a secuencias de
ADN.

b) Ambito médico®

Las enfermedades genéticas se deben a la alteracién en la estructura de los genes o en
la regulacién de su expresién funcional. En la actualidad se estima que de los 70 mil
genes que constituyen el genoma humano, unos 2 mil a 5 mil tienen probablemente
alguna relacién con la produccion de enfermedades’.

Todas las enfermedades pueden ser consideradas como el resultado de la interaccion
entre la constitucion genética de un individuo y el medio ambiente.

Solo un pequeno grupo de enfermedades pueden ser atribuidas exclusivamente a uno
de estos factores. En general, los genes confieren cierta predisposiciéon ( o0 en algunos

6 Cf. McKusick V.A., History of Medical Genetics” en Rimoin D.L., Connor J. M., Pyeritz R.E., (eds), en Emery and
Rimoin’s Principles and Practice of Medical Genetics, Churchill — Livingstone, 3era ed, 1997, 1-30.

" La informacién relativa a enfermedades genéticas se encuentra en la pagina WEB cuya direccién es: http://
www.ncbi.nlm.nih.gov/OMIM/.



casos proteccion) a manifestar una enfermedad en presencia de determinadas
condiciones ambientales. A su vez, las enfermedades genéticas se deben a
alteraciones en un gen (enfermedades monogénicas)®, en varios genes (enfermedades
poligénicas) o en muchos genes (enfermedades cromosomicas). Se estima que
aproximadamente entre el 4 y el 7 por ciento de la poblacion presenta un problema de
origen genético a lo largo de su vida. Uno de los frutos que se espera del PGH es la
identificacion y el aislamiento de los genes humanos que tengan importancia en la
causa y mecanismos de las enfermedades. A la luz de la influencia que tienen los
genes en la produccion de enfermedades, la informaciéon que surja del Proyecto en
cuestion tendra gran relevancia para la medicina, especialmente en el diagnéstico, el
tratamiento y la prevencion de enfermedades.

= Diagnostico de enfermedades

Uno de los usos mas comunes de la tecnologia genética actualmente disponible es la
confirmacion de un diagnostico en una persona que ya ha presentado sintomas de una
determinada enfermedad genética. Actualmente existen tests para detectar mas de
quinientas enfermedades, en su mayoria monogénicas, y se suelen realizar, debido a
su complejidad, en laboratorios de investigacion; sin embargo, cada vez mas se estan
realizando en laboratorios clinicos. Estos tests permiten confirmar o descartar un
determinado diagnostico de la misma manera que otros examenes de uso mas
corriente como las radiografias, hemogramas, etc.

La importancia de estos tests genéticos es que permiten hacer un diagnéstico preciso, y
a de alguna manera predecir la evolucion de la enfermedad y disenar el tratamiento
disponible mas adecuado. Sin embargo, a diferencia de la informacion de los tests de
diagnoéstico tradicionales, la que se obtiene mediante los tests de ADN tiene una
connotacion nueva porque el identificar a una persona como portadora de una
condicién genética pone en evidencia la posibilidad de que haya otros miembros de la
familia susceptibles de contraer la enfermedad. Esta situacion se ha de analizar desde
el punto de vista ético debido al impacto que el diagndstico de enfermedades futuras
tiene en el plano personal, familiar y social. Caso tipico de los dilemas éticos que se
pueden presentar es el de la enfermedad de Huntington. En esta enfermedad, que se
manifiesta por movimientos involuntarios que puedan llegar a ser invalidantes y por la
declinacion de las funciones cognitivas hasta la demencia, los sintomas de dafo
neurologico progresivo se presentan habitualmente en la edad adulta, cuando la
persona ya ha tenido hijos. Dado que esta enfermedad se hereda de manera
dominante, implica que una persona enferma tiene un 50 por ciento de probabilidades
de que su hijo herede la enfermedad. Asi, al identificar a un adulto con la enfermedad
se presenta el dilema de ofrecer el examen diagnéstico a hermanos e hijos
asintomaticos. Opcién que ha de ser cuidadosamente estudiada por cuanto el saberse
no afectado sera un alivio, pero un diagnostico presintomatico de una enfermedad sin
posibilidades actuales de tratamiento puede ser devastador para la persona y su
familia, con graves consecuencias en el plano laboral y social, entre otros.

¥ Las enfermedades poligénicas, llamadas también multifactoriales, incluyen las enfermedades crénicas como la
hipertension arterial, diabetes, etc.



Otras enfermedades susceptibles de ser diagnosticadas presintomaticamente son
algunos tipos de canceres familiares. Entre éstos se cuentan ciertas familias con
cancer de mama por mutaciones en los genes BRCA1 y BRCA2, cancer de colon,
poliposis familiar de colon, etc. En miembros de familias con estas mutaciones, los
canceres aparecen mas precozmente que en el promedio de la poblacién, y en
multiples sitios a la vez. Es posible identificar en estas familias a aquellas personas
que tienen riesgo de contraer la enfermedad para ofrecerles alguna alternativa
profilactica y asi prevenir o retrasar la aparicion de sintomas.

Otra expectativa del diagnostico molecular es que la identificacion de genes causantes
de enfermedades familiares poco frecuentes, como los canceres descritos arriba,
permitird la identificacién de genes que causan enfermedades “comunes” de mayor
incidencia en la poblacién, tales como hipertensién arterial, malformaciones congénitas,
etc.

En la actualidad el diagnéstico de una afeccién genética puede realizarse no sélo en las
personas ya nacidas, sino que también antes del nacimiento. En el diagndstico prenatal
se examinan las células fetales mediante diversas técnicas, como por ejemplo la
amniocentesis, que se realiza alrededor de la decimosexta semana de gestacion y que
consiste en la extraccion de liquido amniético que contiene células fetales; la biopsia de
vellosidades coriales, que se realiza entre la octava y décima semana de gestacién y
que consiste en la extraccion de células trofoblasticas fetales; el estudio de células
fetales en la sangre materna, etc. Estos diagndsticos no pueden prescindir de un
analisis desde el punto de vista ético, por cuanto, por un lado, los procedimientos de
obtencién de la muestra llevan consigo el riesgo de producir un aborto y, por otro,
porque en la actualidad en muchos paises su finalidad es ofrecer a la madre un aborto,
cuando el feto esta afectado por alguna enfermedad genética®.

Por otra parte, y como consecuencia del desarrollo de las técnicas de la fecundacién in
vitro, en la actualidad se esta en condiciones de realizar el llamado diagnéstico genético
preimplantacional. Ello ha permitido no sélo conocer el sexo del embrion fertilizado in
vitro e implantar el embrién segun el sexo que se desee, sino mediante sofisticadas
técnicas de diagnéstico molecular a nivel de desarrollo embrionario, pesquisar
enfermedades genéticas e implantar solamente aquellos embriones sanos (seleccion
embrionaria). Es evidente que estos procedimientos suscitan una serie de dilemas
éticos, por cuanto no son sino practicas eugenésicas.

= Terapia génica
En la actualidad existe una enorme brecha entre la capacidad diagnéstica de
enfermedades debidas a razones genéticas y las posibilidades terapéuticas, por lo que

el conocimiento del Genoma Humano en este campo genera muchas esperanzas.

El conocimiento de la causa fundamental de una enfermedad mejorara el diseno
racional de alternativas terapéuticas, tanto en tarapias clasicas como de alternativas

9 L
Es el llamado “aborto eugenésico”
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innovadoras, incluyendo suplementacion de proteinas deficientes, mejorias en los
métodos de produccidon de estas proteinas con metodologia recombinante, y la terapia
génica propiamente tal.

Hasta hace poco tiempo a los pacientes afectados por enfermedades genéticas sélo era
posible ofrecerles medidas paliativas, tales como indicaciones dietéticas, como por
ejemplo la eliminacién de fenilalanina en la dieta en caso de fenilceotnuria; o bien
suplementacién de cofactores, como por ejemplo la administracién de factor VIII de la
coagulacién en casos de hemofilia, etc. En la actualidad, como consecuencia del
conocimiento biolégico alcanzado, ya se estan ensayando terapias génicas, con el
propésito de intentar curar definitivamente algunas afecciones genéticas.

La terapia génica consiste en la insercion de genes normales, para suplir o reemplazar
genes mutados con el fin de un tratamiento definitivo del defecto genético. Esta, de
acuerdo al tipo de célula a la que esta dirigida, puede ser de tipo somatica o de tipo
germinal. La terapia génica somatica consiste en el reemplazo de los genes
defectuosos en los érganos mas afectados por la enfermedad y por lo tanto repercute
solamente en el individuo que la recibe. Desde el punto de vista ético no plantea
inconvenientes distintos a los de la medicina tradicional. En la actualidad existen
pruebas terapéuticas como protocolos de investigacion en una decena de
enfermedades. Ejemplo de esto es el caso de la Inmunodeficiencia Severa Combinada,
que clinicamente se traduce en episodios frecuentes y graves de cuadros infecciosos,
debidos a la falla genética de los mecanismos inmunoldgicos de defensa frente a las
infecciones. Una de las causas de esta afeccion son alteraciones en el gen que
codifica la enzima llamada Deaminasa de adenosina (ADA). En este caso, la terapia
génica consiste en la administracion in vitro del gen normal de la enzima ADA a células
extraidas de la médula 6sea de los pacientes que poseen la afeccién. Luego, las
células enfermas que han incorporado el gen normal son devueltas al paciente. Los
resultados hasta la fecha son alentadores. Es interesante hacer notar que si bien es
cierto que los modelos originales de este tipo de terapia estaban destinados a
enfermedades monogénicas en la actualidad se ha ampliado su uso a enfermedades
multifactoriales como cancer, arteriosclerosis, etc.

La terapia génica, en el plano de las células germinales, ha de analizarse con mayor
atencién, especialmente desde el punto de vista ético, puesto que no sélo modificaria la
informacion genética del individuo que la recibe, sino que también la de sus
descendientes.

=  Prevencién de enfermedades

La identificacién presintomatica de individuos que tienen riesgo genéticamente
determinado de contraer una enfermedad, asociada a una mejor comprension de la
patogenia de ésta, brindara la oportunidad de actuar en forma preventiva antes de que
se produzcan los sintomas, para disminuir los efectos deletéreos de una mutacion.
Esto se lograra minimizando la exposicion a otros factores de riesgo, mediante cambios
de estilo de vida, aumentando la vigilancia para permitir diagndsticos mas precoces o
enfocando las estrategias de intervencion en aquellas personas mas susceptibles.

11



c) Ambito laboral y asegurativo

Las implicancias del PGH trascienden con largueza el ambito propiamente cientifico,
dando origen a situaciones que generan inquietudes de orden ético, legal y social. Es
por ello que una de las peculiaridades de este proyecto es que un monto significativo de
sus fondos esta dedicado a analizar estas implicancias y su impacto al nivel de la
sociedad. Este aspecto del proyecto se conoce con el nombre de ELSI: Ethical, Legal
and Social Issues.

La informaciéon de las caracteristicas genéticas que se obtiene mediante los tests
genéticos puede tener grandes repercusiones en ambitos tan determinantes para la
vida de los hombres como el trabajo o la previsién social.

Como ya se dijo, se pueden aplicar tests genéticos a personas sanas que provienen de
una familia con antecedentes de alguna enfermedad determinada. La informacién de
los resultados de estos examenes puede ser fuente de discriminacién en el campo
laboral, asi como en los sistemas de seguros de salud y de vida.

En el &mbito laboral, la discriminacion se puede manifestar cuando el empleador hace
uso de esta informacién a la hora de contratar personal, para evitar los costos que
significaria la ausencia prolongada o el retiro por motivos de enfermedad de un
empleado. Con esta informacion el empleado estaria en condiciones de contratar
solamente a aquellas personas con bajo riesgo de que en el futuro se les manifieste
una enfermedad.

Ademas, estos tests genéticos pueden ser usados al momento de contratar un
trabajador, con el fin de pesquisar alguna enfermedad que podria manifestarse en
razén de los riesgos particulares que presenta un determinado lugar de trabajo. Ambas
situaciones ofrecen una serie de dilemas éticos que conviene estudiar. Un programa de
examenes genéticos voluntarios para informar a los potenciales trabajadores de sus
riesgos en relacion con un trabajo en particular no debiera presentar objecion ética
alguna, por cuanto, por una parte, permite evitar una enfermedad a la cual se tiene una
cierta disposicién, y por otra, porque seran los individuos afectados los que ejerceran el
derecho de decidir si estan dispuestos a correr dicho riesgo. Sin embargo esta accion
voluntaria que le permite al trabajador tomar una decision en forma auténoma, difiere
sustancialmente desde el punto de vista ético del uso unilateral de la informacién por
parte del empleador con el fin de excluir a los trabajadores.

Otro ambito relevante de la informacion que se puede obtener de las caracteristicas
genéticas de una persona dice relacion con las compaiiias de seguros que operan en
base a compartir riesgos. Estas, por una parte, asumen que las personas difieren entre
si, de modo que no se puede predecir qué enfermedades contraera en el futuro una
persona determinada, y, por otra, observan los patrones colectivos de comportamientos
de la poblacion. Esta combinacion de incertidumbre individual y de predecibilidad
grupal hace posible que las comparias ofrezcan seguros en condiciones tales que a los
individuos les resulte conveniente contratarlos. En la actualidad, las compafias toman
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de sus potenciales clientes informacién de tipo general como la edad, el sexo, las
enfermedades anteriores, la salud de los parientes, su estilo de vida, asi como su
propension a fumar, etc., a lo que se agregan examenes meédicos estandares. Sin
embargo, estos riesgos ya no seran compartidos si se dispone de informacién genética.
Podria darse el caso de que el propio cliente se haga tests genéticos de manera
reservada, de tal forma que basandose en los resultados obtenidos contrate un seguro.
Tal actitud, claramente dolosa, llevaria a que la compania les exija los tests a todos sus
potenciales clientes, lo que alteraria completamente el criterio “riesgo compartido” con
el que se trabaja actualmente. Los seguros tendrian la posibilidad, en estas
condiciones, de establecer cuotas de acuerdo al riesgo predicho por los tests genéticos,
lo que engendraria una forma de discriminar. Este conflicto se ha de resolver
manteniendo en reserva la informacion genética en virtud de su caracter predictivo de
riesgos, tanto para las personas sanas como para sus familiares, de tal forma de evitar
discriminaciones en razén de las caracteristicas genéticas.
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Il. Consideraciones antropologicas

Tal como se ha podido apreciar, la constitucién genética del ser humano es un factor
relevante de su dimensién corporal, por lo que resulta importante comprender de qué
manera se relaciona con la persona. De no realizar este paso, es decir, pasar de lo
biol6gico a lo ontolégico, “del fendmeno al fundamento” como dira Juan Pablo I, se
tendra una visién antropoldgica reductiva, que terminara por constituirse, en el plano
ético y social, en la antesala de un uso inadecuado de los conocimientos que aporte la
biologia molecular, especialmente en el &mbito de la medicina. Esta consideracion es
relevante en un contexto cultural que tiende cada vez mas a sefalar como Unicos
factores realmente decisivos de las realidades humanas las coordenadas espacio
temporales del mundo sensible, las constantes fisico — quimicas, los dinamismos
corpéreos, las pulsaciones psiquicas y los dinamismos sociales.®

1.- EL SER HUMANO ES UNICO E IRREPETIBLE

La tesis antropoldgica de fondo, y que la ciencia bioldgica confirma, es que cada ser
humano es unico e irrepetible. Desde el momento en que el espermatozoide penetra el
ovulo se da inicio a una nueva vida, con sus caracteristicas genéticas bien
determinadas y distintas a las del padre y la madre, y una identidad"" estrictamente
suya y por lo tanto personal, que estara presente a través de todos los cambios que
experimente durante su vida. Esto significa que a partir de la constitucion genética de
cada hombre se esta en condiciones de afirmar no sélo que estamos en presencia de
un ser humano, que implica de suyo una identidad biolégica especifica distinta a las
demas especies vivientes, sino también que se trata de uno en particular perfectamente
en aquel sujeto, y por tanto irreductible a otro. EIl genoma humano especifico se
constituye en el principio individualizante de la constitucién corporal de ese ser en
particular que lo hace Unico y diferente a los demas.

La primera célula, producto del acto fecundativo del gameto paterno y materno, posee
una capacidad natural intrinseca e informacionalmente auténoma que podra
desarrollarse solamente en virtud de lo que es, un ser humano, y que quedara
expresada en el cuerpo de éste a través de todos los cambios morfolégicos que
experimente durante su desarrollo en el tiempo. Esta afirmacion lleva a una conclusion
del todo fundamental. Dado que el patrimonio genético es condicidbn necesaria tanto
para la especificacidn como la para identidad del nuevo ser, adquiere un valor no sélo
biolégico, sino que también ontoldgico, en cuanto que remite al ser de la persona que
se expresa en el espacio y el tiempo bajo la forma de cigoto, embridn, feto, neonato,
nifio, joven, adulto, anciano'?.

10 Cf. Juan Pablo II, Carta enciclica Veritatis Splendor 46.

'"'Se entiende por “identidad” la relacién de continuidad y de permanencia que un ser mantiene consigo mismo, a
través de la variacién de sus condiciones de existencia y de sus estados.

12 “los seres vivientes multicelulares son identificados por los bilogos a través del reconocimiento de su forma de
existencia individual, que los constituye y caracteriza en el curso de toda su vida. Esta forma individual es llamada
“organismo”. Esa es la forma de ida que representa la integracién, la coordinacién y la expresion ultima (fenotipo)
de las estructuras y de las funciones de los seres vivientes, y que lo hace ser este ser viviente singular y no otro de la

15



2.- UNIDAD CORPORAL Y ESPIRITUAL

Es cierto que el ser humano se revela como tal tanto gracias a sus caracteristicas
bioldgicas, ya  presentes desde el momento en que es concebido, como en las
morfolégicas, pero no se acaba en ellas en cuanto que esta constituido de aquella
identidad ontoldgica, al mismo tiempo espiritual y corpérea que lo hace sujeto, en el
cual los creyentes reconocen la imagen de Dios'®. Ello lleva a afirmar que las
caracteristicas biolégicas y morfolégicas, asi como sus funciones, son reveladoras de la
persona, pero no bastan por si solas para constituirla en cuanto tal.

Es cierto que el espiritu no puede ser objeto de una observacién a la que se puede
acceder mediante el método cientifico. Sin embargo, es posible reconocer una serie de
signos muy preciosos que se dan solamente en el ser humano, como la experiencia del
saber metafisico, de la conciencia moral, de la libertad, como también de la experiencia
estética y religiosa'®. Estas notas que lo caracterizan estan presentes como facultades
inherentes a su naturaleza'.

A la luz de esta unitotalidad corporal y espiritual que conforma al ser humano es que “la
profundizacién antropoldgica lleva a reconocer que, en virtud de la unidad sustancial del
cuerpo con el espiritu, el genoma humano no sélo tiene un significado biolégico;
también es portador de una dignidad antropol6gica, cuyo fundamento reside en el alma
espiritual que lo penetra y lo vivifica™'®.

Lo recientemente expuesto significa que el cuerpo es condicidén necesaria para afirmar
la presencia de una persona, pero no suficiente. Es la unién sustancial de ambos
principios, el alma espiritual y el cuerpo, lo que constituye al ser de la persona. Esta
afirmacién implica desconsiderar el intento de comprender a la persona asi como sus
comportamientos exclusivamente a partir de sus caracteristicas genéticas. Un
determinismo de este tipo negaria el caracter espiritual de la libertad, la voluntad y la
racionalidad, pudiendo llevar a valorar a las personas solamente a partir de sus
caracteristicas genéticas, lo que abre el camino a discriminaciones segun el concepto
que se tenga de normalidad o de lo que deberia ser un hombre.

misma especie. Aunque la forma plenamente desarrollada de un organismo (adulto) estd completamente realizada
s6lo en la fase madura de su ciclo vital, ésta ya existe desde el inicio del mismo ciclo (generacién) y forma la base de
la unicidad de cada ser viviente para toda la vida”. Colombo R., Vita: dalla biologia all etica, en Scola A., (a cura
di) Quale Vita? La bioetica in questione, Mondadori , Milano 1998, 179.

' Cf. Juan Pablo II, Benedizione della prima pietra di un Centro biomedico. Questo Centro vuole essere al servizio
dell 'uomo, 19 Marzo 1995, en La Traccia, III (1995) 261.

'* Cf. Juan Pablo Ii, Messaggio alla Pontificia Accademia delle Scienze. La Bibbia contiene uno straordinario
messagio di vita, en la Traccia, 22 Ott. 1996, X (1996) 1250-1252.

'> Entendemos como naturaleza “aquello que tiene su modo de ser que le es propio y que hay que conocer tal como
efectiva y “naturalmente” es. Reconocer que la persona posee su propia naturaleza implica reconocer que “posee
algo que le es propio de si y por si”’. Naturaleza, en Ferrater Mora J., Diccionario de Filosofia 3, Alianza editorial,
Madrid 1982, 2309-2314.

16 Juan Pablo II, Discurso del Santo Padre a la asamblea plenaria de la Academia Pontificia para la Vida, Los
descubrimientos en el campo de la genética no deben ir contra de la dignidad de la persona humana, 24 de febrero
1998, en L"Osservatore Romano ( Edicion espaiiola), 13 de marzo 1998, 8.
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Frente a la posibilidad no sélo de conocer la constitucion genética del ser humano, sino
también de hacerlo objeto de manipulacién, resulta importante, por una parte, analizar
en qué medida una accién sobre el cuerpo trasciende el aspecto meramente bioldgico
para alcanzar al ser de la persona y, por otra, analizar bajo qué condiciones una accion
en el cuerpo, y de modo mas especifico en el genoma, es respetuosa de su dignidad.

La intima relaciébn que existe entre la persona y su constitucién corporal implica que
cuando se actua sobre el cuerpo de una persona no se alcanza a éste solamente en su
materialidad, sino que al ser de aquélla. Desconocer esta relacion significa reducirla a
un complejo sistema de interacciones fisiologicas y mecanismos organicamente
interrelacionados. Ello equivaldria a reconocer en el cuerpo solamente una realidad
material, independiente de la persona, o que es un reduccionismo antropolégico. Sin
embargo, reconocer la indisociabilidad de la realidad corporal de la persona con su ser
personal, implica reconocer que cualquier intervencion en el cuerpo humano alcanza a
la persona misma'’. Esta apreciacién se aplica de la misma manera cuando se actta
sobre el cédigo genético.

Reconocer que la persona estd intimamente ligada a su condicién corporal, implica
acercarse a ésta como una realidad irreductible en virtud de que trasciende su
materialidad. En efecto, el cuerpo no es un tener de la persona, sino que parte
integrante de su ser, y por tanto no puede ser objeto de acciones que atenten en contra
de éste. Desde esta misma perspectiva, reconocer que el caracter unico de la persona
esta vinculado a su genoma implica reconocer que la accion sobre éste podria atentar
no solo en contra de su integridad, sino que también de su identidad.

3.- EL BIEN DE LA PERSONA

En virtud de estas consideraciones se percibe que el genoma participa del valor ético
de la persona, por lo que no puede ser objeto de una accién tal que atente en su
contra. Cuando se actua sobre un conjunto de genes se actia sobre una persona.

No obstante lo anterior, el reconocimiento de la dignidad de la persona humana no ha
de entenderse como la imposibilidad de intervenir sobre su constitucidon genética y
corporal. Ello no seria otra cosa que sacralizarlos. Se trata de reconocer en la persona
un valor tal que obliga a no subordinarla a otros intereses que no sean los de su propio
bien. En este sentido, los conocimientos alcanzados en el ambito de la genética y sus
aplicaciones médicas se ven posiblemente a la luz de las posibilidades terapéuticas que
se abren frente a enfermedades genéticas y cromosdmicas, siempre y cuando respeten
las caracteristicas que le son propias a la especie humana y a cada ser humano en
particular, es decir, su identidad y su integridad tanto fisica como espiritual’®.

"7 Cf. Congregacién para la Doctrina de la Fe, Donum Vitae Int 3.

'8 Se entiende por integridad de la persona “su entereza natural, arménica y sinergética, donde diversos niveles,
sistemas, 6rganos, facultades, etc., participan de la vida y sostienen la vida. Integro es aquello que no ha estado ni
menoscabado ni manipulado.

Un ser humano demuestra la propia integridad cuando todas sus dimensiones somaticas, psiquicas, espirituales,
mantienen y realizan su propio rol en orden al todo de la persona”. Carrasco de Pula I., Dignitd e vita umana: due
concetti fondamentali dell “etica medica, art. Cit, 218
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I1l. Consideraciones Juridicas

El proceso de transicién de la Modernidad a la Postmodernidad es recibido desde la
perspectiva de las legislaciones concretas, reales y particulares, segun dos modos
generales. El primero es el modo clasico que otorga al hombre una ley natural, e
inherente a ella un conjunto de derechos naturales que no dependen ni de la logica
formal ni del consenso democratico. El segundo, fundamentado en la pluralidad de
doctrinas que llegan a sus propias conclusiones, es la basada en la culturalidad (en
oposicién a la naturalidad) del derecho. En relacion al genoma humano, la primera
tesis defendera la primacia del hombre sobre la investigacion y el comercio. La
segunda, en cambio, al considerar que no se puede hablar de derechos naturales, dado
que la nocién misma de naturaleza no es sustentable, concluira que las restricciones a
la manipulacion genética deben ser minimas y en muchos casos dependera de la
sensibilidad de cada comunidad segun las categorias de tiempo y espacio.

Este pluralismo metodolégico se debe a un cambio en el modelo juridico de Occidente,
en el cual la regla objetiva de la ley natural es pulverizada por el relativismo, cuya base
es la afirmacién de Nietzsche de disolver el ser en la nada y la verdad en el valor, lo
gue conduce necesariamente a que no pueda hablarse de una validez universal de las
reglas juridicas en general, ni biojuridicas en particular. Esta validez se presenta en el
nuevo universo juridico como la multiplicacion de las bases axiomdticas, avaladas
normalmente por el consenso universal o democracia. En este contexto se han de
tener presentes algunas consideraciones juridicas en torno al PGH.

1.- CONSIDERACIONES EN TORNO A LA PATENTABILIDAD DE LOS
GENES HUMANOS

Ademas de los beneficios que reportara la aplicacion de los conocimientos que surjan
del PGH para el manejo de enfermedades, implica un enorme potencial econémico que,
por una parte, debe ser adecuadamente protegido desde el punto de vista legal en su
propiedad intelectual y comercial'® y, por otra, no debe afectar el libre intercambio de

' Dado que el proyecto del Genoma Humano es financiado casi exclusivamente por fondos fiscales y de
instituciones privadas sin fines de lucro, se asumi6 que el descubrimiento de nuevos genes humanos generado por
este esfuerzo colectivo multinacional deberia transformarse en informacién de libre acceso para toda la comunidad
cientifica y el publico en general. Sin embargo, esta situacion se vio comprometida por dos realidades de privadas de
la investigacién cientifica. La primera, debido a la competencia entre los grupos de investigacion de instituciones
publicas nacionales e internacionales, los que no estdn dispuestos a transferir la informacién genética y los avances
tecnoldgicos en forma inmediata y masiva a toda la comunidad cientifica, ni menos atin a empresas biotecnoldgicas
sin proteger previamente sus derechos e intereses sobre las aplicaciones del conocimiento generado. La segunda,
debido al interés creciente de las empresas biotecnoldgicas con fines de lucro por participar en la secuenciacion del
genoma humano como punto de partida para el desarrollo de nuevos métodos diagndsticos y terapéuticos de las
enfermedades humanas que debiera asociarse a grandes ganancias econdmicas.

Como consecuencia, las instituciones publicas y privadas buscan proteger los costos previos y posteriores al
descubrimiento de las secuencias del DNA y la identificacién de potenciales genes, asi como también el desarrollo,
ensayo e introduccién en el mercado de los métodos diagndsticos y terapéuticos desarrollados. Como referencia
general se estima que en promedio se requiere 12 afios de trabajo con un costo de US$ 350 millones para llevar
adelante el desarrollo de un nuevo producto farmacéutico desde el descubrimiento del gen que lo codifica hasta su
entrada al mercado.
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informacion tan caracteristico de la actividad cientifica. De hecho, es muy poco
probable que se hubieran desarrollado productos farmacéuticos basados en secuencias
génicas humanas tan exitosos y beneficiosos como el factor activador del
plasmindgeno tisular y la eritropoyetina, sin que hubiera existido una proteccién legal y
comercial apropiada que asegurara un beneficio comercial futuro capaz de compensar
el enorme esfuerzo cientifico y el riesgo financiero que significaba el desarrollo de los
productos mencionados. Esta situacién ha generado un intenso debate sobre la
legitimidad intelectual y moral de la aplicaciébn de derechos de patentes a genes
humanos y su efecto sobre el progreso de la investigacion biomédica.

El interés creciente en el patentamiento de nuevos genes humanos trae aparejada la
controversia relacionada con la legitimidad juridica, intelectual y ética de la aplicacion
de derechos de patentes a genes humanos. La pregunta que urge responder es la
siguiente: ¢ son patentables las secuencias de ADN humano? En EE.UU., un invento
es patentable cuando el objeto de la patente es novedoso, y por lo tanto, no ha sido
previamente comunicado publicamente, no es obvio y es de utilidad, lo que significa que
posee un uso practico mas alla del simple mérito intelectual y/o estético.

Considerando que en muchos casos la identificacién de la secuencia de un gen
completo o de secuencias parciales no implica necesariamente el conocimiento de su
funcion y utilidad, seria recomendable que dichos genes no sean patentados sobre la
base de “utilidades proféticas o especulativas” o por el mero hecho del conocimiento de
las secuencias respectivas®.  Tal como lo exigen los criterios basicos de
patentamientos para otros inventos, se deduce que solamente debiera otorgarse
derechos de patentes a aquellos nuevos genes que son Uutiles y novedosos. Sin
embargo, es posible constatar que la tendencia actual en el patentamiento de
secuencias de ADN humano ha derivado en la pérdida progresiva de los limites entre
invento y descubrimiento, propugnandose ademas un patentamiento irrestricto como
consecuencia de la simplificacién y eliminacion de los requisitos objetivos de
patentabilidad tales como son la novedad, el mérito inventivo y la utilidad industrial que
histéricamente llevaron a la creacion del instrumento legal de las patentes?'.

La controversia respecto de la patentabilidad de genes humanos continda activa y las
posiciones en relacién con el acceso y el manejo de la informacion genética derivada
del desarrollo del Proyecto del Genoma Humano van desde una posicion
eminentemente utilitarista, que privilegia el beneficio practico y comercial de la
informacion del genoma humano, pasando por posiciones intermedias de tipo
consensual, hasta una posicién que privilegia la dignidad de la persona humana y la
indisponibilidad de la informacion genética del ser humano.

Uno de los grandes desafios para la comunidad cientifica y bioética consiste en
compatibilizar, por una parte, que haya un acceso expedito a la informacién y
tecnologia genética generada por el PGH vy, por otra parte, que haya una justa y

20 Caskey T.C., Gene patents. A time to balance access and incentives, en Trends Biotechnol. 14 (1996) 298-302
! Berger S.D., Patentamiento de genes y secuencias de genes, en Rev. Der. Gen. H. 8 (1998) 31-59.
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adecuada proteccién otorgada por el patentamiento para el desarrollo de aplicaciones
gue se orienten genuinamente al beneficio de la humanidad y no a su menoscabo.

El analisis y el debate siguen siendo un tema de actualidad y todavia quedan muchas
preguntas por responder: ;Son patentables sélo los inventos o también los
descubrimientos?; ¢son las secuencias de los genes patentables en si mismas o0 son
sélo una herramienta de investigacién para la invencion de productos patentables?; ;es
licito que el conocimiento generado por el PGH mediante financiamiento publico sea
sujeto a regulaciones de propiedad intelectual y comercial?; ;a quién pertenece el
genoma humano?; ;deben aplicarse criterios éticos a la hora de adjudicar una patente
para una secuencia genética humana?. No es facil responder a todas estas preguntas,
pero se intentara dar algunas pautas de reflexién desde el ambito juridico.

Toda relacion juridica se compone de al menos un sujeto o titular de derechos y
obligaciones, y una cosa, es decir, aquello sobre lo cual recaen los derechos y
obligaciones. Estas calidades no pueden comunicarse, lo que implica que un sujeto de
derechos no puede convertirse en sujeto de tales atribuciones. Existe, en
consecuencia, una diferencia radical entre sujeto y objeto, a partir de la cual todo el
fenémeno del Derecho se produce y subsiste. Los atributos del dominio (usar, gozar y
disponer) se pueden ejercer sélo sobre cosas u objetos, mas no sobre el sujeto. Para
que pudiéramos disponer de un sujeto, en el sentido juridico, tendriamos
necesariamente que ser superiores de un modo esencial a él, lo cual es absurdo por
cuanto significaria la negacién de la igualdad fundamental de los hombres entre si. En
consecuencia, el hombre sélo puede usar rectamente su entidad y disfrutar de los
bienes provenientes de ese uso, pero no puede destruir (sé) ni mermar
conscientemente sus capacidades.

En relacién con el tema que nos ocupa, la aplicacion de los resultados generados por el
conocimiento del genoma humano puede llevar a objetualizar la condicion humana,
convirtiendo en los hechos al hombre mas bien en una cosa, olvidando su caracter de
titular de derechos inherentes a él en virtud de su condicién de ser humano. En la
erosion de la diferencia entre el sujeto y la cosa radica la problematica juridica en el
ambito de la genética. Tener presente al ser humano siempre como sujeto y no como
objeto, no significa que toda intervencién en el curso natural de la vida humana y de sus
atributos es de suyo negativa y reduccionista, sino s6lo aquella que no tiende a la
buena administracion de la salud, ya sea en sentido fisico o psicoldgico.

2. TITULARIDAD JURIDICA PARA LA APLICACION DE LOS RESULTADOS
DEL PGH.

La pregunta que surge de los conocimientos adquiridos del PGH es si pueden aplicarse
los resultados de la investigacion genética para modificar la constitucién genética de un
individuo o de un grupo.

Desde un punto de vista tedrico, la respuesta es positiva si aplicamos el mismo principio

que permite actuar sobre el cuerpo con el propdsito de prevenir o sanar una
enfermedad.
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Una segunda circunstancia se refiere al caso en que se afecta los derechos concretos
de un sujeto, por ejemplo, la violacion por parte de un equipo médico del derecho de
una persona a tener hijos no alterados genéticamente. En este caso, y gracias
fundamentalmente a la proteccion constitucional de Chile que asegura a todas las
personas el nacer libres e iguales en dignidad y derechos (Art. 1), y el derecho a la vida
y a su integridad fisica y psiquica, el afectado puede reclamar el restablecimiento de su
derecho ante los tribunales. En este caso no se ha afectado directamente un
patrimonio comun de titular innominado, sino los derechos concretos y reales de una
persona concreta y real.

Es importante al respecto reflexionar acerca de si el consentimiento de un individuo es
valido para autorizar que se realice sobre él o sobre los que éste tenga tutela cualquier
modificacion genética. Entramos al terreno de los derechos irrenunciables en cuanto se
relacionan con obligaciones precedentes. En efecto, dicho consentimiento sera valido
en la medida que tenga por objeto mejorar la salud del afectado o incluso cuando no
tenga ese objeto sino otro, pero sea indiferente para la conservacion de la salud. De
acuerdo a este principio, no serian validos los consentimientos que tiendan a resultados
contrarios a la salud e integridad fisica y espiritual de la persona.

No parece posible ni desde el punto de vista juridico como del ético que una persona,
cumpliendo con el requisito de no alterar la salud del paciente, determine por su
voluntad ciertas caracteristicas del individuo futuro o presente sin capacidad de
discernimiento, como, por ejemplo, acciones tendientes a mejorar ciertas cualidades
fisicas.

Esto afecta directamente a la dignidad del paciente, cuyo valor reside justamente en la
posibilidad de utilizar su inteligencia, voluntad y libertad para decidir y ejecutar sus
propias acciones, que se reputan propias precisamente por esa vinculacion eficiente al
origen.

3. DERECHO A LA INFORMACION GENETICA

Resulta legitimo, a la luz de la informacion que se pueda obtener a partir del PGH,
hacer las siguientes preguntas: ¢Es posible exigir de un profesional toda la informacién
genética que éste dispone sobre nosotros?; ;se le puede exigir a éste que realice
cualquier prueba genética?; ¢pueden anticiparse estos resultados y seguir
respetandose la dignidad de la persona humana?. Es urgente responder a estas
preguntas, en virtud de la gran multiplicidad de casos concretos y problematicos que
pueden producirse. Considérese, por ejemplo, si existe o no el derecho por parte de un
novio (0 novia) que, con el objeto de dar o negar su consentimiento, exige una prueba
genética para determinar si los hijos de la pareja tendran algun defecto o desarrollaran
determinadas enfermedades. Consideramos que tal derecho carece de titulo, pues
llevaria a condicionar la donacién personal, propia del amor conyugal, a un elemento
externo sujeto a la légica de la produccion, con el consiguiente desmedro de la dignidad
de las personas. Distinto es el caso de dos cényuges que, una vez casados, desearan
conocer las posibilidades genéticas de la futura prole. En este caso, pensamos, el
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derecho a tal informacién existiria, siempre y cuando tal conocimiento no tuviera por
objeto derivar en practicas abortivas. Hay que tener en cuenta que desde el punto de
vista tedrico, el derecho de un individuo siempre se encuentra ordenado a un deber, en
este caso, el de respetar la dignidad del hombre y el de cuidar de los hijos. Por otra
parte hay que tener presente que el hecho de que una cierta informaciéon se pueda
conocer, no significa necesariamente que se deba conocer. Las razones de la
necesidad de tutelar esta informacion radican en que existe una cierta ambigliedad en
la informacidn genética y en que el hombre no puede quedar reducido a su constitucién
genética.

V. Consideraciones Sociales

La posibilidad de conocer las caracteristicas genéticas de una persona lleva grabada en
si una serie de riesgos que deben ser considerados adecuadamente. Ellos son la
estigmatizacion de personas asintomaticas personas portadoras de genes mutados; la
presion sobre las personas para que se realicen pruebas genéticas; las dificultades
emocionales que conlleva el aceptar la prediccidn de enfermedades futuras que no
tienen curacién, asi como la discriminacién de personas por sus caracteristicas
genéticas tanto en el ambito laboral como en el &mbito de los seguros.

Por otra parte, dado que la informacion que genere el PGH no sb6lo va a permitir
conocer las caracteristicas genéticas de una persona, sino también dara las bases para
poder actuar sobre su genoma, se podria usar la ingenieria genética para mejorar y
alterar ciertas caracteristicas bioldgicas que sobrepasan el ambito meramente
terapéutico, asi como para buscar tener la descendencia mas perfecta posible y
eliminar aquellos individuos que no cumplan con ciertos “estandares de calidad”
predeterminados.

Otro aspecto que debe ser cuidadosamente analizado dice relaciéon con el manejo de la
informacién que se obtenga de los examenes genéticos, de tal forma de salvaguardar la
privacidad de la persona que se sometié a un examen de este tipo®.

*2 En Estados Unidos se crearon dos comisiones de alto nivel para elaborar politicas de uso de la informacién
genética. Se trata de la Task Force on Heatth Records and Genetic Privacy, la que tuvo su primera reunién en julio
de 1997 para tratar los siguientes factores como preludio al establecimiento de politicas: efectos que ha causado en
la poblacién el uso de tests genéticos desarrollados a partir del Genoma Humano; impacto de la investigacion
genética en el tratamiento, cura y prevencion de enfermedades; disponibilidad de los tests genéticos; potencial mal
uso de la informacién genética e individuos por parte de companias de seguros y empleadores; riesgos que enfrenta
la investigacidn cientifica por este mal uso de la informacién y legislacién que podria beneficiar la investigacion en
el futuro

La otra comision es la Task Force on Genetic Testing del grupo ELSI (Ethic, Legal and Social Issues), convocada
por el departamento de energia en conjunto con el National Institute of Health en el contexto del proyecto Genoma
Humano. Esta surgié por la preocupacién de estas instituciones por varias materias, entre las que se cuentan la
posible imperfeccién de los tests en cuanto a su valor predictivo, la distinta calidad de los laboratorios que ofrecen
los tests, la falta de idoneidad de los distintos establecimientos médicos para explicarles a los pacientes las
implicancias de los resultados de los tests y la falta de tratamiento para varias de las enfermedades que éstos
permiten diagnosticar.

La tarea que se le encomend6 a la Task Force fue hacer una revisidn sobre la aplicacién de tests genéticos en los
EE.UU y hacer recomendaciones para: Asegurar que éstos de desarrollen en términos confiables y efectivos; que se
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A partir de 1989 comenzaron a aparecer proyectos dirigidos principalmente a impedir
que las companias de seguros de salud exigieran informacion genética. En EE.UU hay
14 estados que ya cuentan con leyes antidiscriminatorias. Ademas, ya existen unas 50
leyes o proyectos de ley en un total de 35 estados, sin contar las leyes a nivel federal
sobre la materia. En el Reino Unido las 440 compariias de seguro agrupadas en la
Association of British Insurers (ABI) han entrado en conflicto con el gobierno, ya que
éste ha propuesto una moratoria de dos afos en el empleo de la informacién genética.
Las companias piensan que éste es el primer paso hacia una prohibicién total y
definitiva que vendria después, en circunstancias que, segun ellas, la informacién que
entregan los tests no difiere del historial familiar que se obtiene por otros medios.

En Chile, aunque a menor escala, se ha discutido acerca del uso de la informacién
genética. Existe en la actualidad un proyecto que ingresé al Senado en marzo de 1997,
titulado “Investigacion cientifica en el ser humano, su genoma y prohibe la clonacion
humana”. Este proyecto consta de catorce articulos permanentes, entre los que, en el
tema que nos preocupa, destacan el octavo y el noveno. En ellos se prohibe
explicitamente la discriminacidén de las personas en virtud de su patrimonio genético y
se definen las condiciones bajo las cuales deben realizarse los tests, explicitando que
ello debe hacerse en forma confidencial y por motivos de salud o de investigacion
cientifica.

practiquen en laboratorios de calidad; que se empleen adecuadamente en los centros médicos y evaluar el
surgimiento de nuevos tests.
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V. Consideraciones éticas

A la luz de lo planteado recientemente se percibe que los conocimientos de los que se
dispondra gracias a los resultados que arroje el Proyecto del Genoma Humano
permitirdn en varios sentidos mejorar las condiciones de vida de las personas. Sin
embargo, se ha apreciado que pueden ser dirigidos en contra del mismo hombre.

Una de las causas de las luces y sombras que se asocian a este proyecto esta en que
la civilizacién tecnoldgica ha producido un quiebre entre los margenes materiales del
desarrollo de la tecnologia y la humanizaciéon de este conocimiento. Esta situacién se
traduce en la paradoja de que aquello destinado a dar felicidad al hombre, acaba siendo
justamente uno de los elementos que lo deshumanizan, porque crea con el entorno
una relacidbn puramente instrumental, exterior, alienada, veleidosa, sin calado ni
profundidad, y por lo tanto incapaz de alojarse en nosotros, modificandonos. Bajo estas
condiciones la profusién de la tecnologia lleva al paroxismo de desapego en cuanto es
algo que no se puede incorporar al sujeto porque se ha convertido de suyo en
ininteligible, y por lo tanto fuente de deshumanizacion, en cuanto deja de ser connatural
al hombre y fuente de felicidad.

El tema que nos ocupa, el conocimiento del Genoma Humano y las aplicaciones que de
€l se derivan, puede responder a este esquema. En efecto, dada la escasa
connaturalidad que tenemos con el conocimiento del Genoma Humano, el resultado de
la aplicacién de técnicas derivadas de él puede conducir alternativamente tanto a la
salud como a la enfermedad, a la vida como a la muerte. Bajo estas condiciones,
actuar en el hombre considerando como relevante Unicamente los conocimientos
logrados mediante el método cientifico, marginando otras dimensiones de la realidad,
es un reduccionismo que puede traer insospechadas consecuencias para el mismo
hombre, lo que obliga a evaluar estas nuevas posibilidades no solamente desde el
punto de vista cientifico, sino también desde el punto de vista ético.

De no tener presente esta dimension se caera facilmente en la I6gica propia del
cientificismo, que no admitiendo como validas otras formas de conocimiento que no
sean las propias de las ciencias positivas, y relegando al ambito de la imaginacion tanto
el conocimiento religioso y teolégico, asi como el saber ético y estético?®, postula que lo
técnicamente posible se vuelve a ipso facto lo moralmente admisible. Para evitar
reducir la realidad a lo empiricamente demostrable habra que tener presente que la
posibilidad de una investigacion o la puesta en marcha de una técnica no permite
calificarla en cuanto tal y por si sola como éticamente aceptable en virtud de que el
parametro desde el cual se ha de evaluar toda accion humana es el bien de hombre
considerado integralmente, y la ciencia y la técnica han de ponerse a su servicio, y no al
reves.

A todas luces se percibe que la ciencia y sus aplicaciones tecnolégicas son un valor
que brota de la creatividad y genialidad del hombre, y que el uso responsable de ella

2 Cf. Juan Pablo II, Carta Enciclica Fides et ratio 88.
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puede dar importantes frutos para la medicina y otros campos del saber. Sin embargo,
se ha de conjugar con el valor del derecho que tiene todo ser humano, por el sélo
hecho de serlo, a la vida asi como haber resguardada su integridad fisica y psiquica.
En este sentido se ha de descartar de plano toda accidén a nivel genético que no tenga
una finalidad propiamente terapéutica e implique riesgos innecesarios para la salud y la
vida de las personas, o alteren su identidad e integridad fisica y espiritual, asi como el
uso de los conocimientos que aporte el Proyecto del Genoma Humano para detectar
embriones con enfermedades genéticas o que son portadores de caracteres genéticos
patolégicos con la finalidad de eliminarlos. Tampoco han de realizarse aquellas
acciones que tengan como finalidad mejorar la condicién genética de una persona o un
grupo de personas que haga resaltar cualidades como la belleza, la inteligencia, etc., y
gue constituyan una puerta de entrada a mdultiples discriminaciones arbitrarias en base
a la constitucion genética de las personas, asi como el uso de la informacién que lleve
grabada cualquier forma de discriminacion debido a las caracteristicas genéticas de una
determinada persona. De darse estas situaciones, se sobrepasaria con creces el
ambito propiamente meédico, constituyendo la informacion genética una verdadera
amenaza para el hombre

26



Perspectivas

Las primeras consecuencias de los avances derivados del desarrollo del Proyecto del
Genoma Humano ya han empezado a notarse en el ambito médico y sin lugar a dudas
van a llegar a constituir una revolucion sin precedentes en los fundamentos y en la
practica diaria de la medicina. Este Proyecto tendra, ademas, un enorme impacto en la
investigacién biomédica cubriendo una gran variedad de aspectos tales como la
identificacion de la etiologia y el estudio de la patogenia de las enfermedades, el
diagnéstico prenatal, pre - moérbido y moérbido, la produccién de nuevos agentes
terapéuticos, la terapia génica y el desarrollo de la farmacogenética.

Sin embargo, es menester reconocer que todas estas nuevas posibilidades que ofrecen
la ciencia y la tecnologia se encuentran indisolublemente unidas a la sensibilidad
cultural. Toda tecnologia es un instrumento, y en este sentido, constituye un artificio
que produce efectos beneficiosos y nocivos, segun la finalidad hacia la que se dirijan.
Esto significa que, sin perjuicio de que puede haber claridad en la distincion sobre el
bien y el mal desde el punto de vista teorico, ello no tendra consecuencias practicas
sino en la medida en que los operadores cientificos manifiesten una sensibilidad
personal en uno u otro sentido. Y ello depende en gran parte de los mensajes y
reenvios culturales que se transmitan a la sociedad, preferentemente a través de los
medios de comunicacién. Desde este punto de vista es fundamental una amplia labor
educativa en la cual se dé a conocer el significado real de la constitucién genética del
ser humano, evitando caer en un determinismo biolégico que pueda llevar a incubar una
mentalidad eugenésica, 0 que intente controlar al maximo las caracteristicas fisicas o
psicolégicas de las personas. Ello sera posible en la medida que se comprenda al
hombre en cuanto persona, es decir, como sujeto trascendente a toda determinacién
arbitraria de los individuos o de las estructuras socio — juridicas, consagrandose el
respeto a todos los procesos que tienen que ver con la generacion y naturaleza de los
individuos racionales y libres.

Resulta imperativo que los individuos no sean discriminados arbitrariamente por su
constitucién genética y que la informacibn que de ella se obtenga sea usada
exclusivamente en beneficio de dicho sujeto. Este es un derecho que ha de quedar
consagrado de modo institucional. En este sentido el Proyecto de Ley “Investigacion
cientifica en el ser humano, su genoma y prohibe la clonacion”, que se encuentra
actualmente en el Senado, reviste la maxima importancia. Por lo tanto, es un desafio
tanto para la comunidad cientifica en particular como para la sociedad en general que
prevalezcan los indudables beneficios por sobre los potenciales riesgos de la aplicacion
del conocimiento derivado del PGH en curso.
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