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Resumen

El término general que se utiliza para denominar cualquier tipo de alteracion del
desarrollo embrionario y fetal humano, independientemente del momento del
desarrollo en el que se produzca, es el de defectos congénitos. Sin embargo,
no todas las alteraciones del desarrollo embrionario y fetal se forman en el
mismo momento, por ello, y dependiendo del periodo del desarrollo en el que
se produzcan, van a recibir diferentes nombres. Las malformaciones
congénitas son las alteraciones fisicas, que ocurren durante el periodo
embrionario (las primeras 10 semanas de gestacion).

El diagnéstico prenatal como opcion reproductiva méas difundida a nivel mundial
se refiere a métodos para investigar la salud del feto. Entre sus objetivos esta
la deteccion de malformaciones congénitas en la vida fetal y permitir la
interrupcion del embarazo.

Se realiz6 una revision bibliogréfica con el objetivo de exponer y definir los
defectos congénitos, asi como las formas de presentacién de estos en el nifio
reciéen nacido y los grandes grupos de causas, ademas de algunas
consideraciones éticas en la practica asistencial de la genética médica, a partir
de los principios fundamentales de la bioética vinculados al diagndstico
prenatal, ya que estos aspectos éticos en la practica de la genética médica es
una tematica relativamente joven que ha estado influida por el desarrollo de la
bioética y la solucién de los dilemas éticos y sociales en la practica médica.

Palabras claves: defectos congénitos, malformaciones, deformaciones,
disrupciones, tipos de presentacién clinica, ética médica, bioética, diagnostico
prenatal, asesoramiento genético.




¢, Qué son los defectos congénitos?

Los defectos congénitos (DC) constituyen un amplio grupo de patologias que
son consecuencia de alteraciones del desarrollo embrionario y/o fetal.
Dependiendo del tipo de alteracion, del momento del desarrollo en el que se
produzcan, y de los érganos o estructuras corporales que se afecten, podran
ser identificados en el momento del nacimiento, durante las primeras semanas,
meses, 0 afios de vida.

¢,Cudl es la terminologia y definicion de los defectos congénitos?

El término DC (que podriamos considerar sinébnimo de anomalias, o
alteraciones congénitas), incluye cualquier tipo de error del desarrollo, sea
fisico, psiquico, funcional, sensorial 0 motor. Incluso cabe incluir también las
alteraciones moleculares y los errores congénitos del metabolismo, porque
también son resultado de una alteracion de la estructura o funcion de un gen o
de una proteina. Sin embargo, cuando se producen defectos fisicos que
afectan a la arquitectura corporal, se denominan malformaciones congénitas.
La palabra malformacion hace referencia a las alteraciones de la morfogénesis,
ya que ésta consiste en el desarrollo (génesis) de la forma (morfo)
caracteristica de los seres vivos. Por tanto, estas alteraciones pueden tener
muy diversos tipos de manifestacion, como ausencia de érganos o partes de
los mismos, aumento o disminucion grave de su tamafio, distintos cambios de
su forma normal, y alteracion de su localizacion en el organismo.

Sin embargo, con el desarrollo de la llamada dismorfologia (que basicamente
consiste en establecer los tipos de anomalias sobre la base de sus potenciales
mecanismos patogénicos), se ha podido demostrar que todos los defectos
fisicos presentes al nacimiento, no son verdaderas alteraciones de la
morfogénesis o verdaderas malformaciones. Conocer esta diferencia es de
enorme importancia ya que las malformaciones y el resto de DC fisicos, no se
producen en el mismo momento del desarrollo.

¢,Cudles son los distintos tipos de DC fisicos?

Dependiendo de los mecanismos por los que se altera el desarrollo fisico, se
han establecido los siguientes cuatro tipos:

1. Malformaciones. Esta denominacion, hace referencia a las alteraciones
gue se producen durante el desarrollo intrinseco de cada estructura
corporal del embrion como, por ejemplo, una polidactilia. Por
consiguiente, ocurren durante el periodo embrionario, o periodo de
morfogénesis, que abarca desde la fecundacion hasta el final de la 8va
semana de gestacion.

2. Deformaciones. Estas consisten en estructuras corporales que tienen un
desarrollo morfolégico correcto, pero aparecen deformadas. Por tanto,
aunque representan alteraciones fisicas, su formacion durante el periodo
embrionario fue normal pero, posteriormente se deformaron. Las
deformaciones se producen fundamentalmente durante el periodo fetal,




que corresponde al comprendido entre el principio de la 9va semana y
hasta practicamente el final de la gestacion. Como es légico, cuanto mas
pronto actle la causa que da lugar a la deformacién, el resultado sera
mas grave. Por ejemplo, los pies pueden estar comprimidos porque el
feto estd en posicion podalica, y si esa posicion se establece pronto y se
mantiene impide sus movimientos, por lo que al nacimiento, los pies
pueden ser equino-varos irreductibles e, incluso, dificil de diferenciar de
los que se producen como consecuencia de alteraciones intrinsecas del
desarrollo de sus estructuras 6seas. Sin embargo, si la deformacion
ocurre mas al final del embarazo, puede ser morfolégicamente igual pero
reductible activamente.

3. Disrupciones. Esta hacen referencia a las alteraciones de 6rganos o
partes del cuerpo que también se formaron bien, pero que
posteriormente se destruyeron. Ocurren durante el periodo fetal, siendo
mMAas graves cuanto mas precozmente se produzcan. Por ejemplo,
cuando un recién nacido presenta ausencia de una mano, brazo, dedos,
o cualquier otra parte de las extremidades, estos defectos pueden ser
resultado de una alteracion en el aporte de flujo sanguineo, o a una
destruccion por bridas amnidticas. Si esa alteracion ocurrié al final del
embarazo, es posible que al nacimiento aun se puedan observar zonas
de necrosis, pero si ocurrid durante el segundo trimestre, al nacimiento
puede ser muy dificil distinguir clinicamente si es una malformacion de la
estructura afectada, o una destruccion posterior de un miembro bien
formado.

4. Displasias. Son alteraciones de la formacién de los tejidos que, en
muchos casos, suelen manifestarse con el crecimiento posnatal. Solo
ciertos tipos de displasias esqueléticas con afectacién ésea grave como,
por ejemplo, el enanismo tanatoforico y otros tipos de acondroplasias
pueden ser identificados al nacimiento.

Es de suma importancia poder determinar qué tipo de DC tiene un nifio. En
primer lugar, porque conocer el tipo de alteracion, permite identificar el
momento del embarazo en el que se pudo originar, I0 que es necesario para
determinar las posibles causas. En segundo lugar, porque si se trata de una
disrupcién, lo mas probable es que sea un hecho esporadico; a menos que se
produzca como efecto secundario de una malformacién vascular, en cuyo caso,
podria haber riesgo de repeticion, pero para el problema vascular. Por el
contrario, si el defecto, digamos la ausencia de manos, no fuera debido a un
proceso disruptivo sino a una malformacién, podria existir riesgo de repeticion
familiar, tanto en otros hijos de la pareja como en los hijos de sus hijos. Lo
mismo ocurre con las deformaciones, aunque en estas es necesario determinar
si son debidas a factores externos, o si son secundarias a una inmovilidad fetal,
ya que la causa de esa inmovilidad podria ser genética y hereditaria.

Tipos de presentacion clinica de los DC

Las alteraciones del desarrollo embrionario y fetal muestran distintos tipos de
presentacion clinica, que podemos separar en dos grandes grupos:




v Nifios que presentan una Unica alteracion del desarrollo. En estos casos,
el defecto que presenta el nifio se considera aislado, para indicar que no
tiene mas defectos.

v" Nifios que presentan DC afectando a diferentes 6rganos y/o sistemas,
por lo que son nifios que presentan multiples defectos, y cada defecto se
considera que se presenta asociado a otros.

Estos 2 grupos son importantes porque sus mecanismos patogénicos pueden
ser muy diferentes, y también pueden serlo sus causas.

Los defectos aislados pueden tener 2 tipos de presentacion clinica: en la que
solo hay una alteracion, y en la que el nifio presenta varias anomalias visibles,
pero que, en realidad, corresponden a una Unica alteracion del desarrollo. Por
ejemplo, si un recién nacido tiene 6 dedos sin otros defectos, la polidactilia que
presenta es un defecto aislado. Por el contrario, si un recién nacido presenta
espina bifida lumbar, hidrocefalia, dismorfias faciales, luxacién de rodillas, de
caderas, y pies zambos, es claro que presenta multiples defectos congénitos.
Sin embargo, desde el punto de vista del desarrollo embrionario, solo tiene una
Gnica malformacion que es el defecto de cierre de tubo neural (DTN). Todas las
demas estructuras corporales que tiene afectadas, tuvieron un desarrollo
morfologico normal, pero como consecuencia del DTN se alteraron durante el
desarrollo fetal; esto es lo que se considera una secuencia. Es decir, que la
lesion medular dio lugar a un acumulo de liquido cefalorraquideo que produjo la
hidrocefalia, impidié la movilidad de las extremidades y del feto, lo que indujo
las demas alteraciones que presenta el recién nacido. La importancia de este
analisis secuencial es que permite reconocer cuando los multiples defectos de
un nifio son, en realidad, resultado una Unica alteraciéon de desarrollo, y no
representan un cuadro clinico polimalformativo constituido por alteraciones
intrinsecas del desarrollo de diferentes estructuras.

Por otra parte, si se trata de un nifio con mdultiples alteraciones del desarrollo,
es posible determinar si podrian corresponder a un sindrome reconocible, o0 a
un patron clinico desconocido y del que tampoco se conoce su causa. Estas
distinciones son importantes porque evitaran considerar que un determinado
nifio sea «etiguetado» como teniendo un sindrome cuando no lo tiene. Hay que
tener siempre presente que cuando a un nifio se le diagnostica con un
“sindrome de...” se van a producir dos efectos, uno médico y otro familiar, que
pueden tener graves consecuencias. El efecto médico se produce porque
cuando en un informe se indica “sindrome de...” o sospecha de “sindrome
de...”, y no es correcto, en los sucesivos informes puede llegar a ser
considerado como teniendo ese sindrome lo que puede ser grave. Es mas, al
tener ese “diagnostico” puede informarse a la familia sobre los posibles riesgos
de repeticién en otros hijos, cuando pueden no existir. Por otro lado, el efecto
en la familia, se produce porque los padres van a buscar informacion sobre ese
sindrome, muy posiblemente en Internet, con todos los problemas que uno
puede imaginar sobre tal informacion sin tener conocimientos cientificos
suficientes para discriminar entre lo que encuentren, y mucho mas cuando el
diagndéstico no sea el correcto. Es, pues, muy importante no “etiquetar” con un
posible diagnéstico, a nifios con distintas alteraciones del desarrollo
embrionario y/o fetal, si no se tiene seguridad del diagnostico.




¢, Cudles son las causas de los DC que se conocen?

Las causas que se conocen son de 3 tipos: alteraciones cromosomicas,
mutaciones génicas y por efecto de factores ambientales. Cada tipo de DC
puede ser producido, no solo por cada uno de los 3 grupos causales, sino por
diferentes tipos dentro de cada uno de los 3 grupos y en cualquiera de sus
formas de presentacion clinica. Por ello, es muy dificil determinar la causa de
las alteraciones del desarrollo prenatal en cada paciente.

En cuanto a cual es la frecuencia de cada tipo de causas entre los nifios en los
que se pudo identificar (el 40-50% de los recién nacidos con defectos), se
estima que alrededor del 70% son de causa cromosomica, un 20—-25% serian
génicas y alrededor del 5-10% de causa ambiental. Sin embargo, los avances
que se vienen produciendo tanto en las tecnologias de los analisis
cromosomicos con fluorescencia, como en los estudios moleculares, estan
permitiendo la identificacion de alteraciones cromosdmicas cada vez mas
pequefias, asi como de alteraciones genodmicas cripticas para los estudios de
citogenética de alta resolucién y FISH.

Por otra parte, los sistemas de investigacion para identificar factores no
genéticos (ambientales) que alteren el desarrollo embrionario y fetal humano,
también han evolucionado. Por tanto, hoy se conocen diversos grupos de
factores ambientales que alteran el desarrollo, entre los que podemos destacar
los siguientes: substancias quimicas (medicamentos —como el acido retinoico
y la fenitoina— quimicos ambientales y ocupacionales, y derivados de los
estilos de vida y habitos sociales). Factores fisicos (radiaciones ionizantes,
altas temperaturas, factores ergondémicos, vibraciones intensas). Agentes
biologicos  (infecciones —como rubéola, toxoplasmosis—, y otras
enfermedades maternas, como la diabetes).

El resultado final del desarrollo embrionario y fetal, se basa en una
extraordinaria red funcional de interacciones entre el genoma y el ambiente que
deben mantenerse en equilibrio.

¢, Qué es el diagnostico prenatal?

El diagndstico prenatal se inicié en 1966, cuando Steele y Breg demostraron
gue era posible determinar la constitucién cromosoémica de un feto mediante el
analisis de las células del liquido amnidtico en cultivo. Debido a que ya se
conocia perfectamente la asociacion entre la edad materna avanzada y el
aumento en el riesgo de sindrome de Down, los resultados obtenidos por estos
investigadores dieron lugar directamente al desarrollo del diagnostico prenatal
como servicio clinico.

Algunas parejas pueden solicitar el diagnostico prenatal debido a que saben a
través de sus antecedentes familiares o de las pruebas efectuadas para la
deteccién de portadores que muestran un riesgo sustancialmente elevado de
tener un hijo con algun trastorno genético especifico. En otros casos, el
diagnéstico prenatal se realiza debido al aumento en el riesgo que acompafa




simplemente a la edad materna avanzada, o bien como prueba de cribado en el
contexto de la asistencia prenatal sistematica, tal como ocurre con las trisomias
autosémicas (p. €j., la trisomia 21) o para la deteccion de un defecto del tubo
neural.

En cualquier caso, el objetivo ultimo del diagndstico prenatal es el de informar a
las parejas respecto al riesgo de que sus hijos futuros puedan presentar una
malformacion congénita o un trastorno genético, ademas de ofrecerles
informacion sobre los distintos métodos para reducir el riesgo.

Algunas parejas que conocen su riesgo de tener un hijo con una malformacion
congénita especifica y que —a pesar de ello— desean tener hijos, utilizan el
diagnostico prenatal para llevar adelante un embarazo siendo plenamente
conscientes de que las pruebas diagnosticas pueden confirmar la presencia o
la ausencia de cualquier alteracion en el feto. Muchas parejas con riesgo de
tener un hijo con un trastorno genético grave pueden tener hijos sanos debido a
la disponibilidad del diagnéstico prenatal y a la opcion de la interrupcién
voluntaria del embarazo, si fuera necesaria. En algunos casos, la evaluacion
prenatal puede tranquilizar a las parejas y reducir su ansiedad, especialmente
en los grupos de riesgo alto. Con respecto a otras parejas, el diagnéstico
prenatal permite al clinico planificar el tratamiento prenatal de un feto que sufre
un trastorno genético o una malformacion congénita; en los casos en los que
no es posible el tratamiento, el clinico puede disponer lo necesario respecto al
parto inminente de un nifio afectado, a la preparacién psicolégica de la familia,
al control del embarazo y el parto, y a la asistencia posnatal.

Indicaciones principales para el diagnéstico prenatal mediante pruebas
invasivas

v Edad materna avanzada: La definicibn de edad materna avanzada
varia en cierta medida en los distintos centros de genética prenatal, pero
habitualmente la edad minima aceptada es de 35 afios en la fecha
esperada del parto.

v' Antecedentes de un hijo con una aneuploidia cromos6émica de
novo: Aunque los padres de un nifilo con aneuploidia cromosomica
pueden presentar una dotacién cromosOmica normal, en algunos casos
todavia existe un aumento del riesgo de alteracion cromosomica en un
hijo subsiguiente. El mosaicismo de los progenitores es una posible
explicacion de este incremento del riesgo, pero en la mayor parte de los
casos el mecanismo del aumento del riesgo es desconocido.

v' Existencia de alteraciones cromosémicas estructurales en uno de
los progenitores: En este caso, el riesgo de una alteracion
cromosOmica en un nifio varia segun el tipo de alteracion y, en
ocasiones, segun el progenitor del que procede la propia alteracion
cromosomica.




v' Antecedente familiar de un trastorno genético que se pueda
diagnosticar o descartar mediante estudio bioquimico o analisis del
DNA: La mayor parte de los trastornos de este grupo se debe a defectos
MoNogenicos que se asocian a un riesgo de recurrencia del 25 o el 50%.
También pertenecen a esta categoria los casos en los que los
progenitores han sido diagnosticados como portadores tras la realizacion
de una prueba de deteccion a poblaciébn general, mas que tras el
nacimiento de un niflo afectado. Los trastornos mitocondriales ofrecen
dificultades especiales al diagndstico prenatal.

v' Antecedentes familiares de un trastorno ligado al cromosoma X
frente al cual no hay ninguna prueba diagndéstica prenatal
especifica: En los casos en los que no existe ningiin método alternativo,
los padres de un nifio de sexo masculino afectado por un trastorno
ligado al cromosoma X pueden utilizar la determinacion del sexo fetal
para decidir si contintan o interrumpen un embarazo subsiguiente, dado
que el riesgo de recurrencia puede ser de hasta el 25%.

v' Riesgo de defectos del tubo neural: Los familiares de sexo femenino
en primer grado (y, en algunos centros, también los de segundo grado)
de los pacientes con defectos del tubo neural son candidatos a la
amniocentesis debido al incremento en el riesgo de que alguno de sus
hijos pueda presentar un defecto del tubo neural; no obstante, hay
muchos tipos de defectos del tubo neural que pueden ser detectados en
la actualidad mediante pruebas no invasivas.

v' Evaluacion del suero materno y ecografia: La evaluacion genética y
el estudio adicional son recomendables en los casos de sospecha de
malformaciones fetales en funcion de los resultados obtenidos en las
pruebas de deteccion sistematicas realizadas mediante la evaluacién del
suero materno y la ecografia fetal.

Aspectos éticos en la practica del diagnostico prenatal

Entre los progresos mas extraordinarios de la ciencia contemporanea, se
encuentran todos aquellos del campo de genética médica. Esta ciencia ha
avanzado en un tiempo relativamente breve. Las innovaciones tecnoldgicas
gue se estan produciendo en el terreno del diagnostico prenatal (DPN), pueden
llegar a plantear conflictos éticos, sociales y juridicos de compleja resolucion.

Precisamente, el DPN y el aborto selectivo se identifican entre los principales
dilemas éticos en la practica de la genética médica y la provisién de servicios
de genética. Expertos convocados por la Organizacion Mundial de la Salud
(OMS) establecieron una serie de normativas internacionales sobre estos
temas, disefladas para asistir a los que toma decisiones a niveles regionales y
nacionales, en la proteccion a las familias con enfermedades genéticas o
defectos congénitos; para reconocer los importantes avances de la genética
médica en la Salud Publica y para desarrollar politicas que aseguren que estas




aplicaciones sean accesibles a todos y aplicadas con el debido respeto a la
ética y la justicia en todo el mundo.

El DPN ha modificado radicalmente el manejo de los embarazos, ya no es
necesario esperar hasta el nacimiento para tomar acciones relacionadas con la
salud, ahora muchos defectos congénitos pueden ser detectados desde la vida
intrauterina. Esto ha provocado nuevos dilemas para el campo de la bioética;
entre ellos, la legalizacion o despenalizacion del aborto cuando el producto de
la concepcion presenta alguna malformacion congénita de una severidad o
gravedad, que pueda comprometer su vida.

La consideracion de los aspectos éticos en la practica de la genética médica es
una tematica relativamente nueva y ha estado influida por el desarrollo
creciente de la disciplina de la bioética y los dilemas éticos y sociales que
implican estas aplicaciones en la practica médica.

El DPN constituye la opcion reproductiva mas ampliamente difundida en la
actualidad a nivel mundial y se refiere a todos los métodos o procedimientos
para investigar la salud del feto en desarrollo. Entre sus objetivos esta la
deteccibn de malformaciones congénitas en la vida fetal y permitir la
interrupcion del embarazo, cuando estas se encuentren.

El DPN se ha realizado desde hace ya mas de tres décadas por medio del
ultrasonido. Este método se considera “no invasivo” y su aplicacion no presenta
complicaciones, por otro lado, sirve de apoyo para la realizaciébn de otras
técnicas como la extraccién de liquido amnidtico (amniocentesis) o la obtencion
de un pequeio fragmento de la placenta (biopsia de vellosidades coriales) en
las que se estudian directamente las células fetales. Estos métodos se
denominan “invasivos” y pueden producir complicaciones tales como la pérdida
del embarazo entre el 0.5% y 1% de las pacientes, aproximadamente.

El DPN plantea una serie de cuestiones dificiles de resolver relacionadas con
los puntos de vista éticos, morales y filosoficos, los cuales estan sujetos a la
variacion individual. Se debe ofrecer a las parejas con un alto riesgo de
enfermedad genética o defectos congénitos, para brindarles la oportunidad de
tomar la decision que consideren sea la mejor para ellos y sus planes futuros.

En la gran mayoria de los casos el DPN proporcionara tranquilidad a los padres
sobre la salud 6ptima del feto; sin embargo, en los casos restantes la demanda
del DPN conlleva a la dificil decisién de proseguir con el embarazo de un feto
con defectos congénitos graves o interrumpir el embarazo cuando se
diagnostiquen malformaciones congénitas graves. Es la toma de decision la
gue ha provocado que el DPN origine un debate ético en relacion al derecho de
decidir quién vive y quién no, mediante el aborto eugenésico.




El término eugenesia fue acuiiado por Francis Galton a finales del siglo XIX
como la ciencia que trata de todas las influencias que mejoran las cualidades
innatas de una raza; también trata de aquellas que la pueden desarrollar hasta
alcanzar la méxima superioridad.

A pesar de los grandes avances cientificos y tecnologicos, los casos en los que
las terapias prenatal o postnatal efectivas pueden llevarse a cabo son ain muy
limitados. Desafortunadamente y en la mayoria de los casos de una
malformacion congénita severa, las Unicas alternativas para los padres son:
prepararse para tener un hijo enfermo o la interrupcion voluntaria del
embarazo.

Cuando en los diferentes métodos de DPN se detecta un defecto congénito
mayor, este debe ser explicado e interpretado en su total trascendencia para el
feto y la familia por profesionales que tengan experiencia con el cuadro clinico
especifico, o sea, especialistas en Genética Clinica. Las palabras del
especialista son lo prioritario, tanto como su lenguaje corporal (miradas, gestos,
silencios), porque la paciente siempre se da cuenta cuando se detectan
alteraciones. En ese momento, recordara no solo lo que se le dijo sino también
como se le dio la noticia del defecto, el entorno, las personas. Se le
proporcionardn a la mujer embarazada las opciones de continuar con la
gestacion (con todos los aspectos que implican el nacimiento de un hijo
enfermo) o de interrumpirla voluntariamente.

Es un momento muy dificil para la gestante y para su pareja, donde afloran
sentimientos contradictorios. Ello incluye la necesidad de mostrarles las
posibilidades de tratamiento intrauterino, si lo hubiese, de que ocurra una
muerte fetal y de los problemas que podrian presentarse después del
nacimiento, tales como la necesidad de intervenciones médicas o quirargicas,
las expectativas de supervivencia, el posible nivel de discapacidad; de manera
que puedan tomar la decision adecuada segun su modo de pensar y sus
principios éticos.

Estas circunstancias colocan al DPN mas alla de un conjunto de técnicas o
procedimientos médicos y lo sitia en el centro de una intensa discusion ética,
social y legal, pues existen muchos paises donde el aborto es ilegal.

Es necesario afirmar que no es éticamente aceptable la realizacion del DPN
para decidir sobre la vida o la muerte del feto, pero el hecho de que no se
admita el aborto como solucion ante un posible resultado adverso, tampoco la
hace inutil o desaconsejable, pues existen otras razones para su realizacion,
como son: tranquilizar a la pareja ante el riesgo de alguna malformacion,
indicar el mejor modo y lugar para realizar el parto o preparar a la pareja para
asumir la llegada de un hijo enfermo.




El paradigma de la bioética en el diagnostico prenatal

El desarrollo de un numero creciente de ensayos clinicos en pacientes con
diversas enfermedades ha originado la necesidad de crear pautas sobre la
investigacion médica en seres humanos. Consecuentemente, se han postulado
cuatro principios bioéticos que, en realidad no tienen caracter de verdades
absolutas, sino de normas generales. Estos principios, si bien no ofrecen de
ninguna manera reglas especificas para resolver problemas concretos, en el
presente campo de estudio, particularmente en el caso del DPN; si
proporcionan un marco de referencia para alcanzar soluciones coherentes y
razonables de indole ética. Estos cuatro principios fundamentales que
constituyen lo que se ha denominado el "paradigma de la bioética" que son: la
beneficencia, la no maleficencia, la autonomiay la justicia.

La beneficencia implica que alguien actle persiguiendo los mejores intereses
para la otra parte; es el deseo de hacer el bien, promoviendo la salud, el
bienestar y el crecimiento de los otros, mientras que el principio de no
maleficencia, se asienta sobre el principio hipocratico del ‘primum non noncere’
(primero no hacer dafio).

Existe el consenso en cuanto a que para la madre, son diversos los beneficios
que puede obtener de un diagndstico prenatal cuando el resultado es normal:
tranquilidad, disminucion de la ansiedad y temores, mayor aceptacion del nifio.
En consecuencia, el feto se ve también beneficiado o al menos no maleficiado.
Sin embargo, el conflicto aparece ante la posibilidad de un resultado anormal y
la decision de abortar. El profesional se ve comprometido entre el deber de
beneficiar al feto y respetar la autonomia de la mujer; entre el derecho a la
salud de uno y de otro; el derecho a la vida de un nuevo ser y a la calidad de
vida de toda una familia; en definitiva, entre los valores de sus pacientes y los
propios.

La autonomia implica la libertad de accion y eleccion y el deseo de promover la
libertad de los otros para realizar opciones personales. Justamente uno de los
fines del DPN es favorecer a través de una informacion adecuada y de un
consentimiento expreso, una actitud libre y responsable del paciente frente a
sus propias decisiones.

Es decir, se genera una obligacion por parte del profesional de respetar las
decisiones de sus pacientes y a la vez un derecho de estos a la no
interferencia. Para que la autonomia pueda ejercerse plenamente en una
persona, deben coexistir dos componentes: la racionalidad o entendimiento
(capacidad de evaluar claramente las situaciones y escoger los medios
adecuados para adaptarse a ellas) y la libertad o no-control (derecho y facultad
de hacer lo que se decide hacer, o por lo menos actuar sin coercion o
restriccion).
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La justicia se refiere a promover un buen tratamiento a las personas”. Tiene
por lo tanto una dimension mas social, que implica la busqueda de una
equitativa distribucion de los recursos, la equidad de cualquier decision ética y
a la promocion de la igualdad de oportunidades: para acceder a los
tratamientos, a la salud, a la vida.

La distribuciéon de los recursos de salud en el mundo tiene dos variantes: la
salud socializada, la cual preserva el pleno derecho de todos los ciudadanos al
acceder a los servicios de salud y la salud privatizada o por seguros de salud,
gue no garantizan el beneficio de todos los miembros de la sociedad de estos
servicios.

En los paises donde existen diferencias entre las clases sociales y los servicios
de salud son privados o dependen de seguros médicos, no se garantiza el
acceso a todos los miembros de la sociedad, por lo que las gestantes de mas
recursos tienen mayores probabilidades de que se les realicen los
procedimientos de pesquisaje y DPN. Cuando esto ocurre, se incumple con el
principio de justicia, al no haber equidad en la distribucion del servicio ofertado,
porque todas las gestantes con un riesgo genético determinado tienen el
mismo derecho de ser incluidas en un programa de diagnostico prenatal.

En Cuba, el programa de diagndstico, manejo y prevencion de enfermedades
genéticas y defectos congénitos, tiene una historia de 30 afios con programas
de DPN, de acceso universal y gratuito, con alcance comunitario en los ultimos
10 afos. De tal forma, todas las embarazadas, independientemente de su nivel
cultural, adquisitivo y social, estan al alcance de los métodos de DPN y por
tanto en Cuba, se cumple el principio de justicia y de beneficencia, que no es
solo hacer el bien, sino también dar la posibilidad a las personas de obtener el
bien.

Se habla ademas, de un quinto principio bioético que es el de la
proporcionalidad, el cual se refiere a que, cuando se tomen acciones que
involucren riesgo de dafo, existe el deber de hacer un correcto balance, que
resulte en la mayor probabilidad de beneficio y la menor probabilidad de dafio
para el mayor numero de personas directamente involucradas o para los
miembros de su grupo.
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Conclusiones

El diagnostico prenatal constituye la opcion reproductiva mas ampliamente
difundida a nivel mundial y se refiere a todos los métodos para investigar la
salud del feto en desarrollo.

Entre sus objetivos esta la deteccion de malformaciones congénitas en la vida
fetal y permitir la interrupcion del embarazo, cuando estas se encuentren.
Justamente uno de sus fines es favorecer mediante la informacion adecuada y
de un consentimiento expreso, una actitud libre y responsable del paciente
frente a sus propias decisiones.

En el campo del diagnostico prenatal se pueden llegar a plantear conflictos
éticos, sociales y juridicos de compleja resolucion, por lo que el médico debe
aplicar en su ejercicio profesional los principios bioéticos de autonomia, justicia,
beneficencia y no maleficencia, que constituyen las normas fundamentales que
gobiernan su conducta, lo cual proporciona la base para el razonamiento y la
orientacion a sus acciones.

La conducta del asesor genético debe basarse en los principios éticos y
bioéticos que se reflejan en los principios de la ética médica, para presentar
siempre en forma no directiva las opciones que existan, de modo que la pareja
tome la decisidbn que mejor se ajuste a su modo de pensar y a sus principios
éticos.
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