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INQUIETUDES SOBRE EL GENOMA HUMANO

Jorge Ascenzo-Cabello

El desarrollo de la ciencia, en el tltimo siglo, no
tiene paralelo en su evolucion con otras épocas,
enespecial, las ciencias biomédicas, que han cau-
sado tal progreso en los tltimos treinta afos, que
han producido miltiples dilemas éticos causan-
tes de inestabilidad y miedo. Ello surge en la so-
ciedad frente al enorme poder de la biomedicina,
con deterioro de los paradigmas éticos de referen-
cia en nuestra cultura occidental.

Elinicio de una nueva vida humana coincide con
la fecundacioén; el nuevo ser recién constituido
ya es miembro de la especie humana, es concre-
to, es tnico, irrepetible y distinto de los demas.
Todos sus caracteres orgénicos futuros se en-
cuentran ya en su cédigo genético, con una au-
tonomia intrinseca y direccional en su desarro-
llo, segin un plan establecido tratado en su ge-
noma.

La fertilizacién in vitro (FIV) traslada la formacién
de un nuevo ser humano del ambito amoroso de
la entrega sexuada al quehacer técnico del labo-
ratorio. El primer problema ético es la relacion
que existe entre la produccion de embriones en
la FIV y la posterior destruccién de los sobran-
tes 0 su uso para investigacion o experimenta-
cion, para maximizar los resultados de la FIV,
mejor conocimiento del desarrollo embrionario
e investigar enfermedades potenciales, entre
otros.

En Gran Bretana, incluso, se ha autorizado acrear
embriones para:
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1. Promover avances en el tratamiento de la este-
rilidad.

2. Investigar las causas de enfermedades congé-
nitas.

3. La causa de los abortos espontaneos.

4. Lograr técnicas mas efectivas de anticoncep-
cion.

5. Mejorar métodos para detectar la presencia de
un gen o anormalidad cromosémica en embrio-
nes, antes de su implantacion.

Los que estdn en contra del estudio y experimen-
tacion en embriones humanos lo califican como
un atropello a la dignidad humana y como una
gigantesca falta a la ética clasica. Los que estan
a favor refieren que, sin investigacion, los éxitos
en FIV no mejoraran, que se quedara estancada
en su nivel actual y el conocimiento de las fases
tempranas del desarrollo humano se atrofiard, y
que lo que se quiere es que no surjan seres de-
fectuosos.

CRIOPRESERVACION Y
CONGELACION DE EMBRIONES

La criopreservacioén de embriones humanos es
deseable, pues evitala estimulacion ovarica des-
pués de una estimulacién previa y falla en la im-
plantacién de embriones transferidos. Por lo que,
se indica la creacién de bancos de embriones
para cada mujer que se somete a la FIV, con lo
que se puede repetir la transferencia varias ve-
ces, aumentando la posibilidad de embarazo e,
incluso, obtenida la gestacion, se puede repetir



mas adelante, si se desea mas descendencia.
También se puede evitar los embarazos miitiples,
asi como, tener que eliminar embriones super-
numerarios; se evita transferir un alto niimero de
embriones y subsecuentemente el riesgo de
embarazos multiples. Gran flexibilidad en
sincronizar el programa de donacién en caso de
enfermedades, accidentes u otros, que lo impo-
sibilitan en ese ciclo.

Aumenta en 507% el nimero de gestaciones con los
ciclos acumulados, si todos fueran transferidos.
Sirve para el diagnostico de enfermedades gené-
ticas en embriones preimplantados. Evita el sin-
drome de hiperestimulacion. También esta indi-
cado cuando se desarrolla un endometrio pobre
y cuando no se logra una buena sincronizacién
entre la que recibira el oocito y el ciclo de la
donadora.

La criopreservacion se limita, en general, a 5
anos. La gran pregunta y el gran rechazo de la
ética es: ;Qué hacer con los embriones congela-
dos después de este tiempo? Desgraciadamen-
te, los padres potenciales consultados, en su
mayoria, ordenan destruirlos y en pocos casos
donarlos.

En la mayoria de paises, los gametos no tienen li-
mite de duracién en la criopreservacion, pero es
aconsejable guardarlos hasta que termine la vida
reproductiva de los duenos, si ellos no fueron do-
nados.

Seinsiste en la enorme responsabilidad de los la-
boratorios de fertilizacion asistida para una co-
rrecta criopreservacion, una clara y permanente
identificacion de los embriones y los gametos, asi
como un registro detallado concerniente a cada
uno de los gametos y embriones.

La criopreservacion se basa en el hecho de que
las funciones biol6gicas cesan a la temperatura
que presenta el nitrégeno liquido (-196°C) y que
sutasa de embarazos por embriones transferidos
es casi igual a la de la FIV y transferencia embrio-
naria (TE) convencional.

Seindicaque dure 5anos aun méximo de 10 anos,
para no mezclar generaciones. La criopreserva-
cion del esperma es aceptada en 19 a 20 paises y
hasta la edad de 55 afos en el varon.
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CLONACION

Hay un pacto cientifico internacional para no reali-
zarla en los humanos. Consiste en obtener nticleos
de blastémeros de embriones de 4 a 32 células, que
son introducidos a oocitos a los que previamente
se les ha desprovisto del niicleo; luego de un impul-
so eléctrico, se estimula la fusién de ambas células,
resultando un cigote reconstituido con el material
genético del embrion a clonar, lograndose hasta 32
copias del embrion original, aunque con pequenas
diferencias en el acido desoxirribonucleico (ADN)
mitocondrial del protoplasma.

En realidad, seria la explotacion de seres indefen-
sos. Es contrario a la dignidad humana mantener
envida embriones humanos para fines experimen-
tales o comerciales y exponerlos deliberadamen-
te a la muerte.

Se pierde la independencia biol6gica por el libre
arbitrio del investigador; o sea que, laidentidad bio-
légica sobre la que se basa la diferencia de los hu-
manos es rota por esta técnica. Se ha invocado que
es aconsejable para conseguir varios embriones, en
caso que se lograra s6lo uno para ser transferido,
asi como un beneficio para el diagnoéstico
preimplantatorio de algunos, conlaventajade trans-
ferir los otros si el diagnéstico es favorable.

SELECCION DE SEXO

El debate esta abierto y no s6lo limitado a evitar
enfermedades ligadas al sexo. Se argumenta que
elderecho al hijo deseado debe ampliarse al sexo
de éste, con donacion de los embriones no desea-
dos a otras parejas que si quieren el sexo de las
que rechazan ese mismo sexo.

Se quiere un hijo “maravilloso” a cualquier precio,
sin un defecto genético, pero no a través de la cu-
racion o prevencion, como deberia ser, sino por la
seleccion de uno entre otros, a los cuales no se les
dael derecho a vivir, porque se les considera “cha-
tarra bioldgica”.

Hay 200 enfermedades hereditarias ligadas al sexo
y, como el diagnéstico especifico no es posible,
algunos piensan que se debe abortar todos los
fetos masculinos, aunque 50% pueda no estar
afectado. Mejor, segtin otros, es seleccionar los em-
briones femeninos obtenidos por FIV y que s6lo
éstos sean transferidos a la madre.
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DIAGNOSTICO GENETICO PREIMPLANTATORIO

Se logra estudiando un corpisculo polar o un
blastémero (con un embrién de 4 a 8 células), ob-
servando: a) el cariotipo, buscando aneuploidias,
deleciones, inserciones y translocaciones; b) hibri-
dacioén in situ, buscando el sexo de los embriones; 0
¢) estudio de los genes, sus defectos o mutaciones,
delos embriones que, implantados, tienen riesgo de
padecer una enfermedad hereditaria ligada al sexo.

Con lo anterior se da a los padres la oportunidad de
interrumpir los embarazos de fetos con anomalias
o detectar fibrosis quistica, distrofia muscular de
Duchenne, enfermedad de Tay-Sachs, hemofilia A,
o sindrome de Lesen-Nyham. El diagnostico preim-
plantatorio, que indica un defecto genético, excluye
la necesidad de interrupcion del embarazo (abor-
to), porque sencillamente no se escoge ese embrion
para implantarlo. Es de mencionar aqui la declara-
cién de Asilomar (1975): “Si bien el hombre tiene la
libertad para investigar, ésta no puede ser desen-
frenaday sin trabas, sino con el debido respeto a la
opini6n cientifica general y a los criterios éticos”.

INTERVENCIONES SOBRE EL GENOMA

Cuando el conocimiento abre nuevas fronteras a la
intervencion del hombre, y esas intervenciones,
alteraciones o manipulaciones pueden producir
cambios en el mismo hombre, surgen, de necesidad,
innumerables interrogantes sobre problemas éticos.

Proyecto Genoma

EIADN es la materia del genoma. EIADN esta forma-
do por una cadena de mas de 3 mil millones de pa-
res de bases y se supone que hay 100 mil genes.
Actualmente se piensa que son menos, y se esta
delimitando la localizacién exacta de cada uno de
los genes y posteriormente se estudiara su secuen-
ciacion. Ambos estudios estan llevando a una gue-
rra comercial sobre la propiedad intelectual de los
descubrimientos, con relacion a la conveniencia de
patentarlos; numerosas empresas farmacologicas
estan involucradas y los problemas legales son nu-
merosos. Se crea igualmente dilemas éticos, tanto
en el diagnostico preimplantatorioy prenatal, como
los que se puede hacer en adultos, desde simples
revisiones sanitarias o aquellas ligadas a las com-
paiias de seguros, a la seleccion de personal en las
empresas, asi como, conflictos en el uso, posible abu-
so y confidencialidad de la informacion.
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Ingenieria Genética

Puede definirse como una serie de intervenciones
que alteran o cambian el material genético. Pare-
ce quelos 100000 genes pueden encontrarse s6lo
en un 3% del ADN, siendo el resto del ADN de fun-
cién desconocida o que participa en la regulacion
o reparacion del genoma normal y que no seria
“genoma chatarra”, como se creia anteriormente.

Terapia Genética

Es una manipulacion en laque se introduce un gen
normalmente funcionante en una célula, en el que
sea activo otro gen homdlogo defectuoso. La Ci-
rugia Genética (en desarrollo) se basaria en la re-
mocion del gen defectuoso o la supresion de su
funcién, con la incorporaciéon de un gen normal.
La terapia genética puede realizarse sobre células
sométicas, germinales (gametos y cigotes) y em-
briones.

Son licitas todas la intervenciones sobre el em-
brién, que respeten su vida y su integridad y bus-
quen su beneficio o curacion. No se puede experi-
mentar con ellos y sacrificarlos ni exponerlos a si-
tuaciones en que su viabilidad sea afectada. Pero
si se puede probar en ellos, como en los adultos,
en situaciones extremas y a falta de otros reme-
dios, lautilizacion de terapias experimentales con
intencion terapéutica, aunque no sean totalmen-
te seguras, siempre y cuando falten otras terapias
eficaces alternativas.

La terapia genética es algo positivo y puede ser la
solucién definitiva adeterminadas enfermedades.

UTERO ALQUILADO

Tiene aplicaciéon cuando la mujer no tiene utero o
éste no es funcionante.

Tiene dificultades en lograr aceptacién mundial;
sin embargo, es practicado en 15 de 37 paises es-
tudiados.

En general, se presentan muchos conflictos con el
atero alquilado. Ante un juicio, tanto en Inglaterra
como en Argentina, el nifio pertenece a la duena
del utero, asi haya compromiso escrito, entrega de
dinero olo que fuere, asicomo cualquier documen-
to suscrito, pues, por ley, el documento pierde
todos sus efectos.
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ESTATUS MARITAL

Es aplicable s6lo a parejas heterosexuales casadas
0 con una relacion estable de 2 a 3 anos. Sin em-
bargo, ultimamente la mujer soltera va ganando
acceso en Israel, Finlandia y Espaiia, entre otras.
En Francia y en Dinamarca, es prohibida a
lesbianas y parejas homosexuales, aunque Gltima-
mente se esta reestudiando en ciertos paises, que
sila aceptarian.

EL NUMERO A TRANSFERIR

En muchos paises, se limita por legislacion la trans-
ferencia a s6lo 2 a 4 embriones. Otros son muy rigi-
dos, como Inglaterra, donde el maximo es 3, no im-
portando la edad de la mujer ni la calidad de los
embriones. Otros paises no tienen limitaciéon. En
Alemania quitan la licencia, e incluso multan y has-
ta pueden dar pena de carcel, a quien se exceda en
el nimero de embriones trasplantados al dtero.

En lamayoriadelos paises més avanzados, actual-

mente:

* Depende de la edad de las mujeres.

* Del FSH en el dia 3 del ciclo.

* Mejora del medio de cultivo.

* Mejores embriones.

* Cuando son transferidos en estado de blasto-
cisto.

* Mejora de conocimiento de la ventana de im-
plantacién.

* Diferencia entre material frescoy el criopreser-
vado.

El estudio de todas estas variables determinara el
numero de embriones a implantar.

DONACION DE GAMETOS Y EMBRIONES

Se da en casos de absoluta esterilidad masculina
o femenina, como en azoospermia de falla testicu-
lar o menopausia prematura.

En la donacion en mujeres, se hace la FIV con oo-
citos donados mas esperma de la pareja (partner)
més reemplazo hormonal, estudio del fenotipo de
ladonadoray que sea menor de 35 anos. Si la falla
es masculina, se hace, con el esperma del donan-
te, primero inseminacion cervical, luego insemina-
cion intrauterina (IIU) y luego FIV. En general, es-
tas donaciones han trabajado bien, pues dan se-
guridad a la paciente y al futuro nifio.

Hay un riesgo de transmision de enfermedades
sexuales, que siempre obliga a una prueba del vi-
rus de inmunodeficiencia humana (VIH). Hay tam-
bién un riesgo genético, si se practica entre fami-
liares muy cercanos;y, si no hay limite en el nime-
ro de donaciones, existe el peligro de matrimonio
entre hermanos en la generacién siguiente o fami-
liares muy cercanos.

En el Japon, esta prohibida la donacién de ovoci-
tos, donde se la considera como un crimen.

MICROMANIPULACIONES

Lainyecci6énintracitoplasméatica de espermatozoi-
des (ICSI) se usa por fallas en la FIV, en hombres
severamente afectados, esterilidad sin causa apa-
rente, esterilidad inmunologica masculina y alte-
raciondel acrosoma. Es latinica que practicamen-
te haquedado de todas las manipulaciones que se
probo.

Consiste en la introduccion forzada de la cabeza
de un espermatozoide dentro de un évulo madu-
ro, en metafase Il, con la presencia de un corptis-
culo polar.

Hay la obligacion de referir a los futuros padres y
tener su consentimiento ante riesgos potenciales,
como fibrosis quistica y microdelecion en el cro-
mosoma Y.

También se les debe comunicar que, en caso de
que se necesite obtener el esperma sin eyacula-
cion, éste es aun un método experimental.

También puede transmitirse hepatitis B y C, cla-
midia, gonorrea, sifilis, toxoplasma, rubéola, her-
pes y hemoglobinopatias, cuando no se ha hecho
el estudio adecuado.

REDUCCION DE EMBRIONES

Se realiza para asegurar el futuro de los fetos de
embarazos miltiples, cuando son 4 6 mas fetos los
que “prenden”. Implica el consentimiento de los
padres y el informe con relacion a riesgos inme-
diatos y ala ausencia de seguridad del seguimien-
to de los ninos nacidos. El 80% de los paises lo
acepta.

Lleva el riesgo de la pérdida total de todos los fe-
tos, lo que esté disminuyendo ultimamente, con
la mayor experiencia del especialista.
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INVESTIGACION DE EMBRIONES

Esté prohibida en la mayoria de paises con legis-
lacion. Inglaterra es la gran excepcién. La investi-
gacion de embriones permitiria mejorar el estudio
de los factores que inciden en la implantacion,
como evitar anormalidades cromosomicas y esta-
blecer cémo afecta el ambiente sobre el desarro-
llo embrionario temprano.

BIENESTAR DEL NINO

El consentimiento legalizado da una seguridad de
la futura responsabilidad de ambos padres con el
nino. Si serealiza sin el consentimiento de ambos,
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el futuro del nifio serd incierto, en cuanto a quién
se responsabilizara de su cuidado.

La mayoria de las legislaciones sobre FIV tratan a
la pareja en forma igual, sean o no casados. Sin
embargo, es indispensable que la pareja haya sido
estable durante dos o tres anos.

Se debe legalizar quién se hara cargo del bebé.
También debe haber un buen ambiente familiar. La
edad de ambos debe ser la adecuada.

Debe insistirse en la historia médica de los futu-
ros padres, que ademas deben tener habilidad y
medios econémicos para educar al nino.



