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Introduccion

Los retos a los que se enfrenta la humanidad hoy por los avances de la ciencia obligan constantemente a
la reflexion acerca de lo ético, moral, social y juridico de la motivacién y la finalidad de cada uno de los
importantes pasos del ser humano.

El rapido y vertiginoso avance de las investigaciones de las ciencias ha generado movimientos paralelos,
como el movimiento ético mundial en relaciéon con las implicaciones de las profundas transformaciones de la
sociedad tecnocientifica en la que vivimos.

En los &mbitos de la Biologia y la Genética, los progresos han sido tan raudos que actualmente el ser
humano es capaz de poder transformar los seres humanos de manera programada y con fines predeterminados
tal y como lo ha hecho con anterioridad con los vegetales y los animales.

Las ventajas de la ingenieria genética, el diagnostico genético y la terapia genética podrian ser tan
beneficiosos para la humanidad como encontrar la cura o la prevencion de enfermedades como el cancer o el
sida, pero también tan peligrosa como crear riesgos o atentados contra la dignidad y la integridad de la especie
humana.

Surge el riesgo de que se desarrollen practicas contrarias al reconocimiento de la igualdad y los derechos
de todos los miembros de la familia humanay que los resultados de las investigaciones se distribuyan de manera
poco equitativa en detrimento -en particular-de los paises en desarrollo.

En el curso de la historia bajo el pretexto pseudocientifico de la eugenesia se ha eliminado a millones de
personas.

Las amenazas de los fuertes movimientos que han defendido las tesis de la purificacion de las razas y el
mejoramiento del "pool genético" se mantienen latentes adn.

Esta preocupacion ha impulsado la promocion de un orden internacional en el cual, sin limitar los beneficios
de la investigacion y la aplicacion de la Genética, se puedan evitar todos aquellos intentos perjudiciales de su
utilizacién.

En este contexto, entre los avance de la ciencia y el movimiento ético que defiende los intereses de la
humanidad surge la Bioética como una forma de pensamiento y accidon que se ocupa de velar por que ese
nuevo poder transformador no se vuelva en contra de la humanidad, asegurando que no se utilice como arma
de autodestruccion al progreso cientifico y tecnolégico, fuente de bienestar para los individuos y las naciones y
gue contribuya a la transparencia del debate sobre la dimensiéon humana de este proceso.

La Bioética, con el objetivo de proteger los Derechos Humanos, apela por el respeto del cuerpo humano,
la proteccion de las personas en las investigaciones biomédicas, el respeto por el comienzo de la vida, el
derecho a la vida privada y la presencia de la ética en las intervenciones en salud.

Las multiples aplicaciones beneficiosas de la Genética, no obstante, son de gran utilidad para el
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desarrollo de la humanidad, pues las enfermedades congénitas acompafiaran por siempre al ser humano, ya que encuentran
su génesis en la misma naturaleza mutante de todos los seres vivos.
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Los avances en las investigaciones y la consulta genética pueden ser de gran provecho cuando se presentan bajo la
modalidad de la prevencion de las enfermedades hereditarias, las cuales ocupan un puesto importante dentro de las balanzas
epidemiolégicas del pais. La consulta genética favorece a las parejas con el fin de ampliar su horizonte de derechos
reproductivos al realizarse un diagnéstico y tratamiento que forme parte de los programas de salud reproductiva dirigidos a la
poblacion.

Este articulo propone las bases de una discusién y andlisis de la regulacién normativa en torno a la proteccién del
genoma humano vy discernir a la luz de la doctrina de los Derechos Humanos en general y del Derecho costarricense en
especifico, acerca de los beneficios que puede traer para la sociedad costarricense, el reconocimiento juridico de la aplicacién
diagnostica y terapéutica de la Genética como un derecho reproductivo.

LA GENETICA COMO INSTRUMENTO DE CAMBIO
El genoma humano

La ciencia bioldgica relativa a los mecanismos de la reproduccién que aseguran el mantenimiento de la vida y su
transmisién de una generacion a otro se conoce como Genética. Se trata de una rama de la Biologia que estudia los principios
y mecanismos de la herencia de los seres vivos, especialmente los medios por los que los distintos caracteres se transmiten
a la descendencia y las causas de las semejanzas y diferencias entre organismos relacionados.

El material genético esta constituido por unidades de informacién llamadas genes que tienen la misién de guiar la sintesis
de productos especificos con funciones biolégicas y que son capaces de autoduplicarse y transmitirse.

Cada persona cuenta con un patrimonio genético compuesto de 23 pares de cromosomas heredados de cada uno de
sus progenitores. Los cromosomas, a su vez estan constituidos por los genes en los que el ADN (Acido desoxirribonucleico)
contiene todo el programa biolégico que controlara la division ulterior de la unién del évulo materno con el espermatozoide
paterno del embrién primario en miles de millones de células que, paulatinamente, se van diferenciando para formar los
diferentes tejidos del futuro ser humano. Se calcula que la especie humana posee por lo menos 50 000 pares de genes.*

En todas las especies existe lo que se denomina variedad genética que consiste en que para cada gen existen variantes
o formas alternativas llamadas alelos. Los alelos de un mismo gen sintetizan el mismo tipo de compuesto, pero con alguna
modificacién minima en su estructura molecular que puede traducirse en variaciones funcionales, generalmente minimas.

Las células reproductivas o gametos (6vulo y espermatozoides) poseen una sola copia de cada gen y de cada
cromosoma. En cada persona, cada célula reproductiva posee una mezcla tnica y no repetible de genes paternos y maternos.
Es decir, las células germinales que generan los 6vulos y los espermatozoides posee al igual que las células somaticas, los
dos ejemplares de cada gen (materno y paterno). Al dividirse las células germinales, cada gameto resultante recibe un
ejemplar de cada gen y el azar determina cuales de esos genes son de origen materno o paterno. Al unirse un espermatozoide
y un évulo en la concepcion, se genera una célula con doble dosis de cada gen, distribuidos en 46 cromosomas.

La totalidad de la informacién contenida en los genes de un organismo se llama genoma. El conjunto de genes de cada
ser humano conforma el genoma que transmite a cada generacion las caracteristicas comunes de la especie y las particulares
de cada individuo. Asi todos somos hijos y padres de seres humanos, aunque con diferencias en cuanto a la estura, el color
de la piel y de los ojos, gestos y comportamientos.?

Los productos sintetizados por los genes en un organismo interactian entre si y con las innumerables influencias del
medio ambiente fisico-biolégico-psicolégico en que estd inmerso el hombre. Son estas multiples, complejas y contindas
interacciones las que van determinando, a lo largo de la historia de las personas, sus fenotipos, es decir sus caracteristicas
observables: constitucion fisica y mental, estados de salud y enfermedad.

En la transmision del patrimonio genético puede producirse anomalias, llamadas mutaciones que modifican la
constitucion del ADN y que pueden producir enfermedades genéticas fisicas y mentales. Para tratarlas es preciso identificar
y localizar el cromosoma en

1 Duran Dias (Edmundo). Criminologia y Bioética. La Manipulacién Genética. Revista Anual de la Asociacién de Derecho de la Pontificia Universidad Catdlica del
Ecuador. Afio XLV, N° 37, tomo |, Quito, Ecuador 1994. Pags. 46 y 47.

2 Penchaszadeh (Victor). Genética y Derechos Humanos. Seminario "Salud y Derechos Humanos". Memoria. Comisién de Derechos Humanos. México, 1991/13.
Pag. 79.
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el que se aloja el gen alterado responsable y determinar la naturaleza de su anormalidad.

Esta variedad genética es resultado de cambios espontaneos en el material genético o mutaciones ocurridos a lo largo de
millones de afios de evolucion.

La variedad genética de las especies constituye la riqgueza fundamental que permite la supervivencia en el planeta. No
obstante, no todas las mutaciones son beneficiosas. Muchas de ellas ejercen efectos adversos a la salud y constituyen la
base de las enfermedades genéticas.

Las enfermedades genéticas

Las mutaciones pueden ser perjudiciales y ser las responsables de algunas de las enfermedades. En algunos casos, la
presencia de una mutacién de este tipo en una copia de un gen es suficiente para que, en interaccion con el medio ambiente,
se manifieste una enfermedad. Estas son enfermedades dominantes, de las que se conocen aproximadamente 300 clases,
entre las que cabe citar el enanismo acondroplasico, la corea de Hungtington y la neurofibromatosis de Von Recklinghausen.®

Otro tipo de enfermedades son las recesivas, en las que para que, se manifieste, las dos copias de genes deben estar
alteradas. De estas, se conocen aproximadamente 1500 entre ellas el albinismo, varias anemias hereditarias y la enfermedad
fibroquistica del pancreas.

Segun algunos autores,* si bien cada una de estos miles de enfermedades es poco frecuente, colectivamente afectan a uno
de cada 100 nifios y nifias nacidos vivos. En los nifios nacidos con enfermedades recesivas sus padres generalmente son
portadores sanos de una copia mutada del mismo gen.

Existe un segundo grupo de enfermedades que son producto de varias mutaciones o variaciones en mdltiples genes
(enfermedades multigénicas). Esta constelacién de genes confiere al organismo una susceptibilidad especial que, en
interaccién con factores medio-ambientales, puede producir un defecto o una enfermedad. Se trata de los conocidos casos
de diabetes, diversos tipos de cancer, la hipertension arterial, la arteriosclerosis coronaria y ciertas enfermedades mentales.
Sera so6lo a partir de interacciones de circunstancias medio-ambientales desfavorables como una dieta inadecuada, stress,
pobreza, marginalidad, exposicién a sustancias cancerigenas con los productos de estos genes que se manifestara la
enfermedad para la cual es susceptible la persona.

Finalmente, un tercer grupo de anomalias genéticas esta determinada por la cantidad de cromosomas. El ejemplo mas
conocido es el Sindrome de Down. Se considera que la frecuencia de este sindrome en hijos de madres de 40 afios es 20
veces mayor (1 en 50) que la frecuencia en hijos de madres entre 20 y 30 afios (1 en 1000). En estos casos existe una
alteracion en menos o en mas en el nimero de cromosomas presentes.

En resumen, las enfermedades genéticas afectan multiples sistemas del organismo, son cronicas, determinan
discapacidades importantes y requieren de atencion médica multidisciplinaria, compleja y prolongada. Las familias en que
ocurren enfermedades genéticas suelen experimentar grandes sufrimientos psiquicos debido al sentimiento de culpa,
desamparo y de incertidumbre con respecto al futuro nifio afectado.

Avances de las investigaciones genéticas

Los avances en la investigacion genética abren perspectivas para mejorar la salud fisica y mental de las personas, pero
también peligros que amenazan los valores éticos y la dignidad humana.

Es el area de la tecnologia genética o Genética Molecular® donde mas desarrollos han ocurrido. La mayoria de estos
adelantos se basan en el andlisis directo del material genético (ADN) y se aplican principalmente al diagnostico de
enfermedades genéticas.

Las técnicas del analisis directo del ADN estan revolucionando los métodos de diagnéstico y se han estado utilizando
para localizar genes de interés en su sitio especifico en un cromosoma determinado. Esto se conoce como mapeo genético.
Los genes mapeados hasta el momento suman varios centenares, entre ellos los responsables de la enfermedad de Hungting-
ton,® la neurofibromatosis, la anemia falciforme, la fibrosisquistica del pancreas, las hemofilias, ladisfronia muscular.”

El mapeo de un gen es el primer paso para su aislamiento y analisis, lo que revela las diferencias

3 Ob.Cit..Pag. 80.

4 40b.Cit. Pags. 80y 81.

5 Se conoce por Genética Molecular la rama de la Genética que estudia la estructura quimica, la funcién, la
replicacion y la mutacién de las moléculas que intervienen en la transmision de la informacién genética, como
el ADN y el ARN. Se ocupa principalmente del andlisis de la disposicion de los genes en el ADN, la replicacién
de éste, la transcripcion y traduccién o sintesis de proteinas.

6  Se conoce como enfermedad de Corea de Hungtington un trastorno hereditario raro que se caracteriza por
corea cronica de instauraciéon paulatina y deterioro intelectual que aboca a la demencia. Los primeros signos
aparecen cerca de los 40 afos y los enfermos sobreviven 15 afios mas aproximadamente. Se trata de
transmisién autosémica.

7  Ob. Cit. Pags. 82
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entre el gen normal y el mutado a nivel del ADN y permitird descubrir cudl es el producto normal del gen en cuestiéon y c6mo
ese producto esta alterado en la enfermedad de que se trata, abriendo el camino para nuevas intervenciones terapéuticas.

Esta técnica permite la deteccién de portadores sanos de genes recesivos y la deteccién presintomatica de personas en
riesgo de desarrollar una enfermedad genética y producir el diagnéstico fetal temprano de un nimero cada vez mayor de
enfermedades genéticas.

Con la manipulacién del material genético se aisla, en las células de un individuo, un gen determinado y se transfiere a
otro organismo, insertandolo en un material genético del cual pasa a formar parte.

Este tipo de investigaciones y técnicas se encuentran ain en desarrollo y pueden ser de gran provecho para la terapia
génica somatica. Mediante esta técnica se inserta un gen normal en células somaticas de personas que padecen debido a un
gen defectuoso. Se supone que el gen normal incorporado funcionara sintetizando el producto que el gen defectuoso no
sintetiza, corrigiendo asi la enfermedad en cuestion.

Es posible la manipulacién de células germinales. Para la correccion de un defecto genético de las células reproductivas
con el fin de asegurar que la descendencia no poseera el defecto. Este tipo de manipulacién ha creado controversias
importantes en relacion con el derecho a la vida.

Los modernos avances de la reproduccion humana, prescindiendo de la relacién sexual entre hombres y mujeres,
ofrecen la posibilidad de que la ingenieria genética pueda intervenir. Se trata de la inseminacion artificial, mediante la
introduccién de esperma de un hombre en el cuerpo de la mujer, la fecundacién "in vitro" fuera del seno materno con esperma
de un hombre para su posterior implantacién en la misma mujer y la implantacién del embrién fecundado "in vitro" en el seno
de otra mujer, o lo que se conoce como embarazos en vientres de alquiler.

Dentro de este contexto, la Genética puede aportar los siguientes beneficios:

a.- Diagnostico preimplantatorio para verificar si el embrion porta alguna enfermedad genética. En algunos paises en los
cuales la legislacion lo permite, si se constata la enfermedad, el embrién no es implantado y se puede eliminar.®

b.- El diagnéstico prenatal del feto. Mediante esta técnica es posible detectar el Sindrome de Down y decenas de
enfermedades mas.

c- La terapia genética que consiste en el tratamiento mediante el injerto de genes sanos en el embrién enfermo.

La Bioética reconoce los peligros y los riesgos para la humanidad de una mal intencionada aplicacion de los beneficios
de la Genética, pues pueden ocurrir situaciones lesivas a los Derechos Humanos cuando se produzcan selecciones previas
de espermatozoides para producir personas de un solo sexo con la intencién, por ejemplo, de evitar el nacimiento de mujeres,
pretender producir hijos perfectos, la eliminacion de embriones fecundados sin implantar y la llamada clonacion o la creacion
de nuevos embriones idénticos al primero, como ha sucedido con algunos vegetales y animales o la creacion de genes
animales para fabricar seres monstruosos.

LA PROTECCION JURIDICA INTERNACIONAL DE GENOMA HUMANO

La proteccion de la vida como supremo valor humano ocupa siempre un espacio importante en todos los instrumentos
tradicionales internacionales de los Derechos Humanos.

Desde la Declaracion Universal de los Derechos Humanos hasta el Pacto de los Derechos Econdémicos, Sociales y
Culturales, la Convencion Americana sobre Derechos Humanos, la Convencion Internacional sobre la Eliminacion de todas
las formas de Discriminacion Racial, el derecho a la vida y su derivado directo, el derecho a la salud, encuentran tutela y
proteccion. No obstante, estos instrumentos de caracter internacional no cuentan con previsiones especificas relacionadas
con la proteccion de la vida cuando la amenaza a su estabilidad y existencia proviene de los avances de la ciencia, la
tecnologia y la investigacion en el area de la Genética. La razén es logica, se trataba de un tema inexistente en el momento
que fueron creados y aprobados muchos de estos instrumentos internacionales.

Vale entonces la pena preguntarse acerca de la existencia de normas a nivel internacional que se ocupen de la proteccion
del patrimonio genético humano como un eslabén que une a todos los seres humanos a través de la historia misma, cuando
su manipulacion no tienda a la sola busqueda de las interrogantes, misterios y retos de la existencia humana al margen de
toda intencion ética, religiosa o juridica o, cuando la vanidad y el egoismo humano pretendan menospreciar la dignidad y la
existencia misma.

8 En Costa Rica, en el articulo 10° del Decreto Ejecutivo N° 24029- S del 3 de febrero de 1995 que regula las técnicas de reproduccion asistida, se indica que todos
los 6vulos fertilizados en un ciclo de tratamiento deberén ser transferidos a la cavidad uterina de la paciente, quedando absolutamente prohibido desechar embriones
o preservarlos para transferencia en ciclos subsecuentes de la misma paciente o de otras personas.
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La anterior interrogante remite indefectiblemente al analisis de instrumentos de protecciéon a los derechos humanos no
tradicionales tales como la Declaracion de Helsinski de la Asociacién Médica Mundial, asi como el resultado de importantes
avances del movimiento bioético mundial.

Los avances de la Genética deben necesariamente estar orientados y tener el objetivo principal de proteger la existencia
humana.

La UNESCO como parte de ese movimiento propulsor de la Bioética mundial propuso recientemente una declaracion
consensual tendiente a la proteccion del genoma humano. En noviembre de 1995 en Paris se celebré la 28° Conferencia
General de la UNESCO, para, entre otros objetivos, promover la discusion y la aceptaciéon por parte de los Estados de un
instrumento internacional denominado Declaracion sobre la Proteccion del Genoma Humano.

Ya anteriormente, con el Acuerdo de Ixtapa se pone de relieve la utilidad de fomentar los avances de la biomedicina en
beneficio de los mas necesitados, la necesidad de oponerse a cualquier practica discriminatoria y el interés de reforzar el
derecho a la salud como un derecho humano. Las preocupaciones van desde el desarrollo de investigaciones sobre los
embriones humanos hasta la seleccion prenatal del sexo mediante pruebas genéticas.®

Es, sin embargo, reciente el pronunciamiento de la comunidad internacional en materia de Derechos Humanos al encarar
el progreso en el campo de lo biomédico.°

La Declaracién de Viena adoptada por la Conferencia Mundial de Derechos Humanos en junio de 1993, en el parrafo 11°,
destaca que:

"Ciertos adelantos especialmente en la biomédica y en las ciencias de la vida, asi como en la informacién tecnolégica,
pueden potencialmente tener consecuencias adversas para la integridad, la dignidad y los Derechos Humanos del
individuo, yapela a la cooperacién internacional para asegurar que los Derechos Humanos y la dignidad sean plenamente
respetados en esta area".

En términos generales, la medicina predictiva ha obligado a los Estados a pronunciarse sobre la cuestiéon de las
discriminaciones que afectan a los individuos, las familias o los grupos vulnerables frente al acceso a la educacion, a la
formacién, el empleo o también la proteccion social. La cuestion de la igualdad de los derechos de todas las personas y de la
solidaridad con los méas vulnerables a medida que progresa el conocimiento sobre el genoma humano son unas de las
fundamentales.

La UNESCO ha manifestado que, si la comunidad internacional ha tomado conciencia de su responsabilidad frente a los
adelantos de la genética humana, debe conducirla entonces a adoptar sin tardanza los principios rectores que permiten
preservar la integridad fisica y moral de la humanidad en torno a este tema en patrticular.

Son pocos los paises que se han dotado de legislaciones en el &mbito de la bioética. La idea de la UNESCO de proponer
a la comunidad internacional un instrumento de proteccion del genoma humano va dirigida a la necesidad de proteger los
derechos humanos, en especial cuando se trata de investigaciones y experimentaciones en seres humanos o cuando se trata
del tema de los derechos reproductivos en la aplicacion de la accién médica en genética como parte de la prevencion y el
tratamiento de enfermedades cuando es solicitado por individuos o parejas.

Pretende la UNESCO proponer un marco de principios propicios para armonizar -a nivel internacional- los distintos
sistemas juridicos antes de que se establezcan practicas violatorias a los derechos humanos o la promulgacién de normas
juridicas que no tiendan a la proteccion del genoma humano desde la perspectiva de la Bioética.

El pacto propuesto es meramente declarativo. Se considera que el caracter obligatorio de una convencién podria disuadir
a algunos Estados de comprometerse con la investigacion genética, lo que equivaldria a un efecto contraproducente.!!

Ademaés, teniendo en cuenta los objetivos de la proteccién del genoma humano, la adopcién de una declaracion se
justifica plenamente. En efecto, la doctrina de las Naciones Unidas considera que una declaracién es un instrumento formal
y solemne que se justifica en escasas oportunidades cuando se enuncian principios de gran importancia y de valor duradero,
haciéndose hincapié en la autoridad moral.

Surge ademas otra razén, a juicio de la UNESCO, para la aceptacién de la declaracion de cita. La investigacién es
también una forma de expresién humana, razén por la cual se debe reconocer y fomentar su libertad. No obstante, la
libertad de investigacion no puede ser absoluta, y dado el caso se le deben imponer limites. El progreso de las
investigaciones y aplicacio-

9 UNESCO. Informe del Director General sobre la preparacién eventual de un instrumento internacional para la proteccién del genoma humano. Documento 28 C/ 38
del 7 setiembre de 1995. Pag. 4.

10 Gros Espiel (Héctor). Genética y Derechos Humanos. Derechos Humanos y Vida Internacional. Instituto de Investigaciones Juridicas. Comisién Nacional de
Derechos Humanos. México. 1° edicién. 1995. P4g. 308.

11 Ob. Cit. Pag. 13.
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nes genéticas, en especial en lo que respecta a la deteccion de las enfermedades y deficiencias y el diagnostico prenatal,
podrian conducir a un cuestionamiento de los sistemas de asistencia en salud.

Se pretende con la declaracion de la proteccion del genoma humano la combinacién de tres principios fundamentales:
la dignidad de las personas, la libertad de la investigacion y la solidaridad entre los seres humanos en un ambiente
democratico y en el que se pueda desarrollar la educacién y difundir los conocimientos sobre el genoma humano.

La principal propuesta de dicha declaracién consiste en el reconocimiento y aceptaciéon de que el genoma humano
constituye un patrimonio comun de la humanidad. El empleo de esta calificacion tiene por objetivo presentar al genoma
humano como un capital que la humanidad tiene el deber de proteger para las futuras generaciones. El principio de la igualdad
humana es el que fundamenta primordialmente la legitimidad de este imperativo de salvaguardia. El objetivo es claro: se trata
de proteger el genoma contra manipulaciones que violarian esa dignidad humana como, por ejemplo, la hibridacion? y las
practicas eugenésicas®® que pueden producir el empobrecimiento de la diversidad genética humana.

A nivel internacional la utilizaciéon de la nocién de patrimonio comun de la humanidad denota la idea, ademas, de la
distribucion internacional equitativa de las ventajas que produce su investigacion y su aplicacion.

Acerca de las finalidades de las investigaciones sobre el genoma humano, la Declaracién establece:

"4.-Cada persona tiene derecho a beneficiarse de los progresos de la biologia y la genética humana, en el respeto de
su dignidad y de su libertad.

5.- La investigacion, actividad esencial, tiene por objetivo, en la esfera de la genética humana, aliviar el sufrimiento y
mejorar el bienestar de la humanidad.

6. - Ningun adelanto cientifico en esta esfera podra prevalecer sobre el respeto de la dignidad y la libertad de la persona
humana".

Por otra parte, en relacion con las intervenciones en el genoma humano y derechos y libertades de la persona, se indica
que:

"7.- Nadie podra ser objeto de discriminaciones fundadas en sus caracteristicas genéticas.

8.- No se podra practicar ninguna intervencion en el genoma humano de una persona, independientemente de que
dicha intervencion tenga una finalidad cientifica, terapéutica o de diagndstico sin el consentimiento previo, libre y
basado en una informacién suficiente del interesado o, si procede, de sus representantes habilitados.

9.- Se debera proteger la confidencialidad respecto de terceros de los datos genéticos de caracter nominal,
conservados o tratados con fines de investigacion o cualquier otra finalidad, salvo en el caso de las excepciones
previstas por la ley y justificadas por imperativos de interés general.

10.- Cada persona tendra derecho a ser indemnizada por el dafio de que haya sido victima y que sea imputable a una
intervencion directa en su genoma humano."

El proyecto de declaracién que propone la UNESCO constituye una de las primeras respuestas a la necesidad que se
ha planteado el Derecho ante los nuevos y dificiles progresos de la Genética. EI cambio que han de introducir los
ordenamientos juridicos internos e internacionales deben ser el producto de un prudente, reflexivo y cauteloso andlisis.

HACIA UN NUEVO ENFOQUE DEL RIESGO REPRODUCTIVO: GENETICA COMO MEDIO DE
DIAGNOSTICO PREVENTIVO

Ademés de una educacion del publico en general sobre conceptos béasicos de genética, la Declaracion sobre la
Proteccion del Genoma Humano de cita pretende que la sociedad intervenga en la discusién y formulacion de objetivos de
las acciones médicas en genética y sus métodos de aplicacion. Para ello se requiere de informacion a la sociedad; informada
ésta de los beneficios de la Genética pueden resultar éstos altamente productivos en términos de desarrollo humano y salud
publica.

El objetivo de las acciones médicas en genética como un beneficio se establece en la Declaracion de cita en su articulo
4° al referirse al derecho que tiene cada persona de beneficiarse de los progresos de la Biologia y la Genética al intentar
lograr la disminucién del sufrimiento, la discapacidad o la muerte como consecuencias de las enfermedades genéticas y
promover el bienestar de las personas, en especial de aquellas que se encuentran en riesgo de padecer y/o transmitir a su
descendencia determinada enfermedad hereditaria.

Los beneficios de la genética aplicable para el caso de los derechos reproductivos tienen como fin procurar la
prevencion y el tratamiento de las enfermedades genéticas.* Deberia constituirse la consulta

12 Se conoce por hibridacién la produccion de hibridos por cruzamiento de distintas razas.
13  Se conoce por Eugenesia el estudio de los métodos de control de las caracteristicas de futuras poblaciones mediante el emparejamiento selectivo.
14 Penchaszadeh (Victor). Genética y Derechos Humanos. Ob. Cit. Pag. 81.
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genética en parte de los programas de salud reproductiva.

La salud reproductiva se orienta al desarrollo integral humano, tanto en su funcién reproductiva como en lo concerniente
a la reproduccion de potencial intelectual y creativo. Parte del derecho que tienen las personas a una sexualidad plena y
enriquecedora como un elemento mas para alcanzar el bienestar individual y colectivo,’® y se reconoce como una
responsabilidad individual, familiar y social que contribuye a la busqueda de una mejor calidad de vida que intenta alcanzar
la equidad en el desarrollo social y el equilibrio natural.

El fundamento de la salud reproductiva: la teoria o el enfoque de riesgo es esencial para la consulta genética. El enfoque
de riesgo se fundamenta en el hecho natural de que NO todos los individuos tienen la misma probabilidad de sufrir un dafio
determinado o bien la misma muerte a causa de una condicién -que puede ser ambiental-, a una enfermedad o a un proce-
dimiento.®

En su aplicacion a la Genética, como parte del goce de los derechos reproductivos el tipo de consejeria que se propone
favorece la salud reproductiva de las parejas, pues su finalidad sera la de poner en practica métodos de prevencion que se
basen en la deteccién de individuos y/o parejas con mayores probabilidades de desarrollar y/o transmitir a sus descendientes
una enfermedad genética por ser portadores de factores de riesgo. Se provee a las personas detectadas de asesoramiento
genético, que consiste, como en todos los casos, en una educacién sobre los riesgos detectados y sobre las opciones
disponibles para enfrentarlos.

Se considera que para el caso de parejas con riesgo aumentado de transmitir una enfermedad genética existen opciones
como la abstinencia sexual si desean vitar la concepcién de un producto afectado o correr riesgo iniciando y continuando un
embarazo sin ningdn tipo de interrupcion si de cualquier manera desean tener un hijo.” En Costa Rica, la pareja no puede
optar por el Aborto pues, salvo el caso del aborto Impune tipificado en el articulo 121 del Cédigo Penal, la mujer que decidiera
abortar cuando conozca de antemano y con exactitud que su nifio padece de la terrible enfermedad, seria penada por la
comision de ese delito.

Debe la consulta genética integrar acciones relativas a elevar o mejorar las condiciones personales de la mujer para
favorecer su autoestima y asi pueda ella acceder facilimente al goce de sus derechos reproductivos. Debe reconocerse a favor
de la mujer que la salud reproductiva es también el derecho a tener los hijos que desea, poder elegir el momento del embarazo
y un método de planificacion familiar que mejor se adecle a sus condiciones biolégicas y emocionales y de estilo de vida.
Debe, no obstante, recordarse que la salud reproductiva esta orientada hacia la familia, de modo que se debe favorecer la
participacion responsable del hombre en la pareja a fin de que la informacién y las decisiones sean conjuntas y apoyadas.

DERECHOS HUMANOS Y CONSULTA GENETICA

La atencion de la salud constituye un derecho basico de toda persona y debe ser integral, por lo tanto, deberia incluir
ademas la prevencion y tratamiento de las enfermedades genéticas.

Los articulos 7, 8 y 9 de la Declaracion de la Proteccion del Genoma Humano constituyen el fundamento del respeto de
los derechos fundamentales que entran en juego. Se trata de la proteccién contra la discriminacién, de que toda intervencion
del genoma humano debe tener una finalidad cientifica, terapéutica o de diagnéstico en la que debe privar la autodetermi-
nacion de las personas de modo que se desarrolle un consentimiento libre e informado y que, en todo caso, salvo casos de
excepcion, se deberéa resguardar la confidencialidad de los datos genéticos y de las personas.

Las acciones médicas en genética deben partir del derecho fundamental de la autodeterminacion pues se trata de la
disposicion del cuerpo humano que, como para cualquier otro tratamiento médico, debe mediar el consentimiento de la
persona o paciente.

Para lograr que se produzca esa exteriorizacion de la voluntad deberd la pareja contar con informacion objetiva, acertada
y completa sobre los riesgos genéticos y las opciones disponibles para prevenirlos. La teoria de la consulta genética parte del
reconocimiento de que toda persona tiene derecho a decidir libremente sobre su reproduccion, lo cual incluye la decisién de
procrear aun bajo el conocimiento de la probabilidad de riesgos genéticos. Por lo tanto, toda persona debe decidir
autébnomamente sobre las cuestiones relacionadas con su salud genética, por lo que el asesoramiento profesional debe
respetar ese derecho, de manera que éste se asegure que las decisiones de los individuos sean genuinas, informadas y
responsables 8 para generar decisiones propias y voluntarias en las que se presente el concurso de las expresiones y valores
de la pareja.

15 Caja Costarricense de Seguro Social. Departamento de Medicina Preventiva. Seccién Salud de la Mujer. Guia Didactica de la Salud Reproductiva.
Febrero de 1995. Pag. 10.

16 Ob. Cit. P4g. 11.
17 Penchaszadeh (Victor). Genética y Derechos Humanos. Ob. Cit. Pag. 82.
18 Penchaszadeh (Victor). Genética y Derechos Humanos. Ob. Cit. P4g. 83.
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Desde el punto de vista clinico, se trata de un derecho del paciente y de sus familiares y allegados de contar con
informacién completa y continuada, verbal y escrita sobre el proceso de enfermedad, incluyendo el diagnéstico, el prondstico
y alternativas de tratamiento.

Para que el consentimiento del paciente se produzca es necesario darle pautas y apoyos que le faciliten una posicién a
efecto de poder tomar una decision.

La informacioén y el consentimiento informado son derechos humanos; su reconocimiento en el contexto de la salud es
necesario a fin la proteger la vida. Evidentemente lo son pues son requisitos para la autodisposicién sobre el propio cuerpo
como uno de los primeros elementos de la dignidad humana.

Toda persona tiene derecho a la privacidad. La informacién genética obtenida debe ser estrictamente confidencial y
restringida para terceras personas como compafiias de seguros de salud o de vida.

Finalmente, el tema de la discriminacién se torna aqui de suma importancia pues independientemente de las superadas
teorias del "pool genético", la aplicacion de la Genética como mecanismo de diagnoéstico preventivo de enfermedades en la
descendencia de las personas puede generar acciones tendientes a rechazar o evitar el nacimiento de nifios y nifias por reunir
determinadas caracteristicas genéticas. En este sentido ha pretendido ser clara la Declaracion de la Protecciéon del Genoma
Humano en cuanto a la prohibicién de discriminaciones fundadas en caracteristicas genéticas.

De este modo, los beneficios de las aplicaciones de la genética como un derecho reproductivo deben ir dirigidos a
resolver problemas de salud en relacién directa con los objetivos que persigue la Medicina y con apego al respeto y vigencia
de los Derechos Humanos. Los beneficios en salud que actualmente es posible disfrutar han sido el producto de la
investigacion cientifica de modo que de ella depende en gran medida, el éxito de una atencién o tratamiento terapéutico no
s6lo en Genética, sino en todas las distintas aplicaciones de la salud a las personas.

INVESTIGACION Y APLICACION DE LOS BENEFICIOS DE LA GENETICA COMO DERECHO
REPRODUCTIVO EN COSTA RICA

Los avances en la investigacion y el desarrollo de la consulta genética cuentan con fundamentos y principios claros de
proteccion de los derechos e intereses de los habitantes y de la salud publica.

La Declaracién de Helsinski adoptada por la 18° Asamblea Médica Mundial en Finlandia en 1964 y revisada por la 29°
Asamblea Médica en Jap6n en 1975 constituye el fundamento ético que orienta a los médicos en el desarrollo de
investigaciones biomédicas con seres humanos.

La declaracién reconoce que la finalidad de la investigacion biomédica con personas debe buscar el perfeccionamiento
de los métodos diagnosticos, terapéuticos y profilacticos y el conocimiento de la etiologia y la patogenia de las enfermedades.

La declaracion de Helsinski establece las diferencias que existen entre la investigacion médica efectuada en pacientes
que tiene como fin el diagndstico o terapia y aquella cuya finalidad esencial es puramente cientifica y no posee ningun valor
diagndstico o terapéutico. Se trata de una guia deontoldgica que tiende al respeto de los derechos fundamentales de las
personas que voluntariamente se someten a una investigacion biomédica, en especial en cuanto al consentimiento de las
personas y al respeto por la integridad fisica y la vida misma.

El reglamento para las Investigaciones y Experimentaciones en Seres Humanos, Decreto Ejecutivo N° 5463-SPPS del
5 de diciembre de 1975 constituye el cuerpo de leyes que en Costa Rica permite que se desarrollen investigaciones cientificas
con personas. Se crea ahi un Comité Cientifico Institucional como el 6rgano encargado de conocer y dictaminar acerca de la
ética y la utilidad cientifica de los programas de investigacion.

Con el fin de respetar los Derechos Humanos se prohibe toda clase de investigacion que sea peligrosa para las personas,
se exige de manera previa y expresa el consentimiento del individuo. El articulo 6 dice:

"Para someter a una persona a las investigaciones o experimentaciones a que este Reglamento se refiere, sera requisito
indispensable informarla debidamente sobre los siguientes extremos, de previo a obtener el consentimiento:

a.Explicacion objetiva de la finalidad perseguida, determinado los elementos de caracter experimental;
b.Descripcién de las molestias y peligros que pueden pudieran esperarse;

c.Descripcion de los beneficios que pueden o pudiera generarse;

d.Informacién, sobre cualquier otro procedimiento, técnica o preparacion que, como alternativa, pudiera ser
ventajoso para el paciente: o informacion de que no existe otro procedimiento, técnica o preparacion que el
propuesto, y
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e. Estipular que la persona que se preste a los experimentos tiene plena libertad para retirar su consentimiento y
suspender su participacion en los mismos en cualquier momento, sin que pueda irrogarle perjuicios ni
responsabilidades de ninguna especie".

Como parte del desarrollo de esa libertad de investigacién, el Centro de Investigaciones de Biologia Celular y Molecular
de la Universidad de Costa Rica ha desarrollado para beneficio de la aplicacion médica de la Genética, interesantes
investigaciones y valiosos aportes.

Como parte del apoyo que se ofrece al Organismo de Investigacion Judicial de la Corte Suprema de Justicia, las
investigaciones de ADN que se desarrollan en ese centro han servido de prueba fundamental para una docena de casos para
la determinacion de imputacion de paternidades.*® Para desentrafiar la identidad de victimas de horrendos crimenes, la inves-
tigacion del ADN en huesos ha sido valiosa para los jueces penales del pais.

El més importante proyecto de este centro es la realizacion de mapeos de enfermedades hereditarias con personas y
familias enteras que de manera voluntaria se han sometido a la realizacion de investigaciones como lo constituye el caso de
150 personas de una familia de apellido Monge que vive en la provincia de Cartago, quienes de manera sorprendente han
desarrollado sordera poco tiempo después de nacidos la mayoria de sus miembros.

En este estadio de las cosas, la investigacion del genoma humano podria producir tres distintos tipos de impacto o
beneficio:

1.-Constituirse en una importante técnica coadyuvante de diagnéstico de enfermedades como por ejemplo la sordera. A
pesar de que se cuenta con la capacitacion y tecnologia para este tipo de diagndstico, éste no se esta desarrollando
por considerarse que no existe una adecuada capacidad estatal que ofrezca informacién y consejeria con el fin evitar
el impacto social y atender el manejo por parte de los padres del nifio con discapacidad hereditaria.

En el afio 1996, el Centro de Investigaciones de Biologia Celular y Molecular inicié un proyecto para la determinacion
de la enfermedad Bipolar (maniaco-depresiva) como una enfermedad congénita.
2.- Favorecer la comprension o el entendimiento de las enfermedades con el fin de poder ofrecer alternativas de
tratamiento.

3.- Constituirse, ademas -aun hipotéticamente-en apoyo a la consolidacion de una "terapia genética" con pacientes con
enfermedades en las que es posible la extraccién de un gen y la implantacion de otro con el fin de tratar la
enfermedad. Se trataria inicialmente de poner en ejecucion un tratamiento para una enfermedad que se desarrolla
en la médula 6sea que se conoce como "Sindrome de la inmudeficiencia hereditaria”.

Resulta de gran importancia destacar que el Centro de Investigaciones de Biologia Celular y Molecular de la Universidad
de Costa Rica ha podido determinar que existen en el pais al menos diez enfermedades que NO tienen otra opcion terapéutica
mas que la aplicacion de la Genética.

No obstante, los interesantes avances observados en el pais, la manipulacion genética y la investigacion se encuentran
totalmente prohibidas en relacion con los cédigos genéticos de un embrién. Asi lo estipula claramente el Decreto Ejecutivo N°
24029 del 3 de febrero de 1995 que regula las técnicas de reproduccion asistida. Se trata de la regulacion que se hizo
necesaria con el fin de normar los procedimientos y condiciones de lo que se ha conocido ademas como los "bebés fertilizados
en laboratorios".

La razon de tal prohibiciéon encuentra dos puntos de vista que interesa comentar:

1.- En nuestra legislacion se reconoce que el cuerpo humano no es, ni antes ni después de la muerte, un mero objeto,?®
y que el embrién es un sujeto de derecho. Por esta razén la manipulacién genética en el embrién humano con la
sola finalidad de la investigacion o la experimentacion resulta prohibido sobre todo si con dicha intervencién se
pretende obtener cambios genéticos.

2.- El fuerte poder moral de la Iglesia Catodlica en nuestro medio y la vinculacién de los pronunciamientos pontificios,
cartas y ademas conferencias episcopales han creado una influencia y orientacién ética importante. La Sagrada
Congregacion para la Doctrina de la fe, Declaracion del Aborto Procurado, establece:

19 El articulo 98 del Cédigo de Familia faculta que en todo juicio de investigacién o de impugnacion de paternidad sea admisible la prueba de marcadores genéticos
con el objeto de probar la no paternidad y siempre que ésta sea evacuada por el Organismo de Investigacién Judicial de la Corte Suprema de Justicia.

20 El articulo 9° de la ley N° 7409 del 2 de mayo de 1994 sobre la autorizacién para trasplantar 6rganos y materiales anatémicos humanos, por ejemplo, establece que
la extraccion de érganos u otros materiales anatémicos de personas fallecidas podra realizarse siempre y cuando éstas no hayan dejado constancia expresa de
su oposicién para ese fin.
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"Desde el momento en que el évulo es fecundado, se inaugura una nueva vida que no es la del padre ni de la madre,
sino la de un nuevo ser humano que se desarrolla por si mismo. Jamas llegara a ser humano si no lo ha sido desde
entonces. A esta evidencia de siempre la genética moderna otorga una preciosa informacién. Muestra que desde el
primer instante se encuentra fijado el programa de lo que sera ese viviente: un ser humano, este ser humano individual
con sus caracteristicas ya bien determinadas. Con la fecundacién inicia la aventura de una vida humana, cuyas
principales capacidades requieren un tiempo para desarrollarse y poder actuar".?

La prohibicién de la investigacion y la manipulacion del genoma humano en embriones obedece a los temores acerca
de las consecuencias y el impacto que podria generarse acerca de las posibilidades reales de no poder controlar las
consecuencias de manipular el material genético a ese nivel. Los temores de la Bioética tales como el deseo de crear seres
vivos solo con ciertas caracteristicas genéticas y desarrollar un ambiente discriminador en el entorno costarricense parecen
haber orientado a las autoridades de salud.

Consulta genética en Costa Rica. Logros y adversidades

Desde la década de los afios sesenta se ofrece algun tipo de consulta genética, y en la actualidad dicha consulta se
ofrece Unicamente en el Hospital Nacional de Nifios en ausencia de una verdadera planificacién, con serios problemas de
referencia de pacientes de otros centros de salud y con citas que se extienden desde los ocho meses hasta méas de un afio.

La consulta genética es preventiva; para personas con citas a ese plazo, la acciones la atencién secundaria o terciaria
gue se pueden realizar realmente son pocas cuando el paciente o la pareja se presenta al consultorio meses después. En
otros casos, mientras se presenta el diagnéstico definitivo, la familia experimenta fuertes sentimientos de incertidumbre. Esto
obliga a algunas personas a tener que pagar por una consulta privada, lo que nos obliga a reflexionar en torno a la socializacién
y acceso de la poblacion a esta especialidad en Costa Rica.

Otro tipo de problemas que se han presentado refieren a la posibilidad de seguimiento y control de parejas con riesgo
reproductivo o de nifios que pueden desarrollar o aumentar los riesgos de alguna enfermedad genética antes de ser valorados
y atendidos.

Por otra parte, las opciones legales de una pareja con mal pronostico genético son escasas. El reglamento de
Esterilizaciones (N° 18080-S del 18 de mayo de 1988) ofrece algunas alternativas para que la pareja pueda optar por esta
medida. Se autoriza en ese decreto la posibilidad de intervenir quirGrgicamente a las personas con fines profilacticos para
evitar peligros para la salud o la vida proveniente de embarazo o de un alumbramiento.

Con énfasis en las enfermedades dominantes sobre las recesivas, se establece en ese reglamento las indicaciones para
esterilizaciones en pacientes con enfermedades genéticas y hereditarias (hombres y mujeres). Esta indicada la esterilizacion
en pacientes con enfermedades genéticas cuya linea de herencia es reconocida como dominante con efectos severos como:
una patologia progresiva e invalidante que lesionan uno o varios 6rganos o sistemas. Indica el decreto que podran someterse
a estudios de esterilizacion, aquellas pacientes portadoras de patologia autosémica??, recesiva que por consanguinidad o por
gran expresividad tengan riesgo de que dicha enfermedad genética reincida como dominante en los hijos. Finalmente, en la
misma condicién que la patologia dominante, es posible la esterilizacion en presencia de enfermedades transmitidas por
herencia recesiva ligada al cromosoma X.

La esterilizacion en Costa Rica ha producido profundas y prolongadas discusiones entre médicos, abogados y algunos
sectores religiosos y moralistas. Por ahora interesa indicar que la ausencia de controles la realizacién de este tipo de
intervenciones quirargicas puede generar lo que se conoce como Esterilizacion Eugenésica, la cual tiende a evitar que se
produzca una descendencia enferma como consecuencia un defecto hereditario. Debe quedar claro que esta practica no
podria quedar impune en el ordenamiento juridico costarricense por cuanto es posible la aplicacion del articulo 373 inciso 3)
del Cédigo Penal (Genocidio) que impone una prision de 10 a 25 afios quien tome parte, con proposito homicida, en la
destruccién total o parcial de un determinado grupo seres humanos por razén de su hacimiento, raza o creencia religiosa o
politica; con idéntica pena s sancionado conforme el inciso 3) de cita a quien tomare medidas destinadas a impedir los
nacimientos dentro de esos grupos.

El problema en Costa Rica va mas alla de un solo consultorio de Genética. Se tiene establecido que las enfermedades
genéticas son la segunda causa morbilidad y mortalidad infantil. Tres de cada cuatro

21 Navarro del Valle (Hermes). Hacia un nuevo siglo con la Doctrina Social Cristiana. Hermes Navarro del Valle. 1° edicién. San José, Costa Rica. 1996. Pag. 201.
22 Autosoma: Cualquier cromosoma no sexual que aparece como un par homdlogo en la célula somantica. En el hombre existen 22 pares de autosomas que
condicionan la transmisién de todas las caracteristicas genéticas, con excepcion de las ligadas al sexo.
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egresos en el Hospital de Nifios se debe a problemas genéticos y son la causa de mudltiples reingresos e intervenciones
quirargicas. Se ha considerado, por otra parte, que las enfermedades genéticas no constituyen una prioridad en el pais por lo
que el presupuesto estatal designado a la atencion de esta especialidad es reducido.

En este sentido algunas de las enfermedades genéticas mas frecuentes en nuestro pais son:

I.- Luxacién congénita de la cadera. Afecciéon que se presenta con mayor frecuencia en las nifias que en los nifios y que
consiste en el desplazamiento hacia atras y por encima del acetébulo de la cabeza femoral con rotacién hacia adelante.

2.- Sindrome Adrenogenital o Hiperplasia Suprarrenal Congénita. Trastorno endocrino debido a una actividad anémala de la
corteza suprarrenal. En los lactantes la enfermedad suele ser evidente en el momento del nacimiento y se caracteriza por
el aumento de tamafio de los labios y del clitoris. En los varones el diagnéstico no suele hacerse hasta los cuatro afios de
edad, cuando se observa un desarrollo precoz del pene con subdesarrollo de los testiculos. El restablecimiento del
equilibrio hormonal suele conseguirse con la administracion de un corticosteroide. Para que los genitales femeninos
alcancen un desarrollo normal es necesario a veces practicar precozmente cirugia reconstructiva.

3.- Labio Leporino. Anomalia congénita consistente en la aparicion de una o mas hendiduras en el labio superior como
consecuencia de la falta de cierre de los procesos nasales medios del maxilar en la vida embrionaria. El tratamiento es la
reparacion quirdrgica de la anomalia durante la lactancia.

4.- Osteopetrosis. Trastorno hereditario caracterizado por un aumento generalizado de la densidad 6sea. En su forma mas
grave, transmitida como proceso autosémico recesivo, existe obliteracién de la cavidad de la médula 6sea, lo que produce
anemia grave, deformaciones marcadas en el craneo que pueden dar lugar a sordera y ceguera y conducir a una muerte
precoz. En la forma benigna mas leve, transmitida como caracter autosémico dominante, se caracteriza por estatura baja
con huesos fragiles que se fracturan con facilidad.

5.- Sindrome de Down o Mongolismo. Trastorno congénito caracterizado por distintos grados de retraso mental y defectos
multiples. Es la anomalia cromosémica mas frecuente que determina un sindrome generalizado. Se debe a la existencia
de un cromosoma 21 adicional en el grupo G o, en un pequefio porcentaje de casos, a la traslocacion de los cromosomas
14 o0 15 del grupo D y los cromosomas 21y 22. En Costa Rica 1 de cada 800 nifios nacidos padece de esta enfermedad.

6.- Hemoglobinopatias: grupo de enfermedades hereditarias caracterizadas por la presencia de moléculas de
hemoglobina de estructura anormal son frecuentes en Costa Rica.

Por otra parte, la informacion ofrecida a la poblacion costarricense acerca de la existencia de una consulta genética por
parte de la Caja Costarricense de Seguro Social es inexistente. Algunos trabajadores de la salud incluso ignoran que existe
este servicio, o0 que provoca un serio problema para la prevencion de enfermedades genéticas de muchas personas que
nunca o tardiamente fueron referidas al Hospital de Nifios. Aungque se reconoce que los Hospitales de Heredia, Alajuela y
Cartago funcionan de manera aceptable en cuanto diagnéstico y referencia.

Surge la inquietud de preguntarse qué tan ético es ofrecer este tipo consulta, si resulta dificil -por una parte- ofrecer una
accion preventiva o paliativa a tiempo, y por otro lado, que las opciones en términos de salud reproductiva de la pareja sean
reducidas. Surgen cuestionamientos éticos, morales y religiosos importantes cuando algunos han propuesto al aborto como
una medida cuando se tiene el certero diagnéstico de un nifio totalmente anormal como consecuencia de un examen de
liquido amniético.

La Labor del Instituto Costarricense de Investigacion y Ensefianza en Salud y Nutricion (INCIENSA) no obstante lo
anterior, merece ser destacada. Desde 1990 se desarrolla en ese centro el Programa de Tamizaje Neonatal Masivo de
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (EMH) que consiste en la obligacién de todos los Centros de Salud del Ministerio de
Salud y los Hospitales de la Caja Costarricense de Seguro Social de tomar una muestra de sangre capilar del talén del nifio
a los ocho dias de nacido. Una vez tomadas las muestras las pruebas se realizan en el INCIENSA.

Dicho programa fue creado con la promulgacion del decreto N° 19504 -S del 23 de marzo de 1990 y se establece en
éste, la determinacion de trastornos tales como el Hipotiroidismo congénito, lafenilcetonuria y la enfermedad de la orina del
jarabe y otros como la galactosemia y la hemoglobinopatias.
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Otro interesante desarrollo de la Medicina Genética en Costa Rica constituye el reconocimiento a nivel legal de que se
trata de una causa importante de mortalidad perinatal por trastornos cromosénicos y anomalias del metabolismo. Con base
en esta aceptacion se cred el Centro de Registro de Enfermedades Congénitas cuya sede es la Unidad de Genética del
INCIENSA. Para ese fin, el decreto 18400- S del 21 de agosto de 1985 establece la obligatoriedad de los directores y los
funcionarios de los establecimientos de salud y los médicos en el ejercicio de la profesién de remitir al INCIENSA, toda la
informacién de los nacimientos cuyas caracteristicas indiquen alguna alteracién genética con el fin de realizar los estudios y
seguimiento de casos. El subregistro, como para todas las enfermedades de denuncia obligatoria, se presenta también para
la congénitas.

EI INCIENSA, por lo demas, desarrolla algunos programas de informacién al publico mediante la radio, la television y el
ofrecimiento de charlas a las personas interesadas.

Finalmente, el Decreto Ejecutivo N° 24029 del 3 de febrero de 1995 establece que las técnicas de reproduccion asistida
son todas aquellas técnicas artificiales en las que la unién del 6vulo y el espermatozoide se logra mediante una forma de
manipulacion directa de las células germinales a nivel de laboratorio.

El articulo 4° de ese decreto establece los requisitos que deben reunirse para que las personas puedan optar por una
técnica de reproduccién asistida: uno de ellos es el siguiente:

()

d.- Certificacion extendida por el Registro Civil o por Notario Publico en que se haga constar el matrimonio de la pareja
interesada en el tratamiento".

El inconveniente para establecer las bases legales de una consulta genética a partir del decreto de cita radica en que
éste restringe los beneficios del tratamiento Gnicamente a las parejas unidas por el matrimonio, aun cuando el articulo 5° de
ese decreto amplia la posibilidad de tratamiento solamente cuando la pareja conyugal no hubiera logrado con éxito la
fecundacién, para lo cual se faculta que una tercera persona mayor de edad y soltera pueda donar sus células germinales.

Lo anterior se aleja en gran parte de la realidad costarricense, pues las uniones de hecho y otro tipo relaciones que
establecen las parejas se alejan de esos esquemas. La consulta genética debe ofrecerse a todas las personas y a todas las
parejas que presentan algun tipo de riesgo de enfermedad congénita independientemente del estado civil de éstas.

A pesar de los serios inconvenientes que se han analizado aqui para el establecimiento de una verdadera consulta
genética cabe concluir, a partir da legislacién analizada, que existe un aceptable desarrollo legal que establece la aplicacién
de esta especialidad como un derecho reproductivo, pues de manera clara se regulan los derechos del consentimiento
informado, la voluntariedad y los derechos referidos a la orientacién y consejeria de una decision responsable de planificacién
familiar que se requieren para tal fin.

Las bases para el desarrollo de investigaciones y la declaracién de la importancia de la prevencion de enfermedades

congénitas constituyen prueba de que en nuestro medio existe conciencia de la necesidad de desarrollar con mayor ahinco
los programas de salud estatales dirigidos a la prevencion y tratamiento de enfermedades congénitas.

Conclusiones y recomendaciones

El derecho a la atencion en salud forma parte fundamental del derecho al desarrollo; se le puede considerar como un
derecho de la solidaridad y por lo tanto de la tercera generacion de derechos humanos.

La Declaracion de la UNESCO sobre el Genoma Humano requiere de un debate nacional.
Es necesario propiciar espacios de didlogo entre los usuarios varones y mujeres y los profesionales de la salud con el
fin de solventar las mdltiples interrogantes de la salud reproductiva, la sexualidad, el riesgo reproductivo y los métodos

anticonceptivos, complementados con la consulta genética para enriquecer y favorecer la consulta de planificacion familiar
que le permita a los usuarios poder tomar decisiones importantes acerca de sus derechos reproductivos.

Debe darse a las personas que se encuentran en riesgo social, en especial a aquellas que por condiciones de
marginacion social tengan un dificil acceso a la informacién y a la atencién de la salud.

El derecho a la atencion médica debe ser integral y la prevencion de las enfermedades la forma de promover la salud
de la poblacién. La aplicacion de los beneficios de la Genética para las parejas, como una manera u opcién preventiva o
terapéutica deberia formar parte de la consulta de la planificacién familiar, por parte del sistema de prestacion médica del pais
y ser divulgada con mayor propiedad a la poblacion.
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