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EDITORIAL 

LABOR HosPITALARIA y el Instituto Borja de Bioética han colaborado 
de nuevo en la preparación de este número monognifico. El criterio 
que se ha seguido en la selección del material es el de ofrecer una visión global 
del problema del diagnóstico prenatal en sus vertientes científicas, 
psicológicas, morales y jurídicas. 

Por esta razón no se han incluido problemas de interés actual para 
especialistas en investigación genética, como pueden ser los textos 
predictivos de la coreo de Huntington o la detección de portadores del gen 
de la mucoviscidosis. 

Hemos dado un énfasis especial a los aspectos psicológicos con la esperanza 
de que los científicos atraídos por algunos de los artículos se sensibilicen 
mas en esta parcela tan importante del asesoramiento genético. Reflexionar 
sobre la tematica presentada en esta sección es ya una garantía de mejora 
en la calidad de la comunicación. 

Un analisis crítico de las diferentes posturas en la valoración de la 
vida humana en sus comienzos y que otorga el beneficio de la duda 
a la protección del nuevo ser, complementa el capítulo en el que se analizan 
los problemas éticos y pastorales del aborto selectiva y del diagnóstico prenatal. 
No podían faltar las implicaciones jurídico-penales ante un tema tan 
polémico en nuestra sociedad plural. 

La reciente actualidad en nuestro país del debate sobre elección del sexo 
nos ha inclinada a induir este problema en sus vertientes científicas, morales 
y jurídicas. 

La documentación y la bibliografía han sido seleccionadas teniendo como objetivo 
proporcionar a nuestros lectores una información adicional que creemos 
puede interesarles. 

I!II 

264 LABOR HOSPITALARIA I N.0 21 8 



-
LABOR HOSPITALARIA 
HERMANOS DE SAN JUAN DE DIOS 
Carretera dc Esplugues, s/n. Têt. 203 40 00. 

08034 BARCELONA 

Barcelona, 8 de Febrero de 1.991 

Apreciades amigos: 

Una vez mas me resulta gratificante el hecho de paner en 

vuestras mancs un número de LABOR HOSPITALARIA como el presente. 

En estrecha colaboración con el INSTITUTO BORJA DE BIOETI 

CA, hemos preparada este material sobre un problema tan actual e impoE 

tante como es el "Diagnóstico Prenatal". Y lo hemos querido abordar, -

como siempre, no olvidando ninguna 9e sus vertientes: científica, psi

cológica, ética ... Corresponde dicho tratamiento a nuestro objetivo de 

enfocar de forma integral toda cuanto afecta al mundo de la salud. 

Ella comporta, entre otras còsas; la amplitud de nuestro -

estudio y la dificultad de llevarlo a término. Así, os encontrais con 

un ejemplar de la revista que en nada tendría que envidiar a un libra 

sobre el mismo tema; y así también, sufrís el considerable retraso con 

el que ha salido a la luz pública . 

Remarcamos, como ya lo hicimos en el número que en su dia 

dedicamos a "Ingeniería Genética", que hemos procurada hacer lo mas a~ 

cesible posible a nuestros lectores el contenido del mismo. No obstante, 

también advertimos que nos hallamos ante un tema suficientemente compl~ 

jo y que, por ella, exige un esfuerzo suplementario por quien desee acer 

carse al mismo. Creemos que en este caso bien merece ~a pena. 

LABOR HOSPITALARIA y el INSTITUTO BORJA DE BIOETICA nos sen 

times, una vez mas , satisfechos de haber hecho posible el paner al al

cance de todos vosotros este valioso material. Lo vivimos como un servi

cio mas al dialogo entre la ciencia y la fe. Confiamos en que le daréis 

una acogida cariñosa y estamos segures el mismo os ayudara a situares -

con mayor conocimiento de causa ante un problema de tanta magnitud. 

COfdia,tmentj }hr
~ ~-

Hno Mig el Hartin Rodrigo 

Director.-
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Francesc A bel, S.J. 
Director del Institut Borja de Bioètica 

Sant Cugat del Vallès 

Los puntos siguientes pueden ayudar al lector a intro
ducirse en el problema del diagnóstico prenatal y a com
prender la importancia de todas las secciones que ofrece
mos en este número de LABOR HOSPITALARIA . 

1. Entre 3 y 6 por cien recién nacidos (vivos y muertos) 
presentan al nacer algún tipo de defecto congénito (cro
mosómico, genético, malformativo, esponidico). Estos 
defectos congénitos son causa del 30-50 OJo de las muer
tes fetales y neonatales y del 30 % de las deficiencias 
mentales y sensoriales. 

2. Los defectos congénitos se transmiten de tres maneras: 

A) Anormalidades cromosómicas (0,5 por 100 recién na
cidos vivos). Pueden ser alteraciones comprendidas 
entre el par 1 y el par 22 (autosomopatías) sea en el 
número (alteraciones numéricas) -como sucede en 
el síndrome de Down o trisomía 21- sea en la estruc
tura (reparación anormal de roturas cromosómicas). 
Un ejemplo de anomalia estructural es el síndrome 
del cri du chat - deleción parcial del brazo corto del 
cromosoma 5. Es una enfermedad compatible gene
ralmente con una sobrevivencia prolongada, pera 
que comporta una deficiencia mental muy profunda. 
Cuando hay alteraciones de los cromosomas sexuales 
(gonosomopatías) nos encontramos con malformacio
nes diversas, especialmente genitales y con enferme
dades que dan infertilidad. Las mas frecuentes son 
el síndrome de Turner (ausencia de un cromosoma 
sexual. Sólo existe el cromosoma X:45, XO) y el sín
drome de Klinefelter (individuos del sexo masculina 
con 47 cromosomas: 47, XXY). 

B) Enfermedades génicas. Según su modo de transmisión 
pueden clasificarse en enfermedades monogénicas, de
bidas a un solo gen, que afectan a 1-2 por 100 de los 
recién nacidos, y poligénicas, debidas a diversos ge
nes y factores diversos. 

Los defectos monogénicos se transmiten hereditaria
mente según las leyes de Mendel. Pueden ser de tres 
tipos: 

A:D Autosómica dominante 
A:R Autosómica recesiva 
L:X Ligada al sexo 

266 LABOR HOSPITALARIA I N.0 218 

Una enfermedad es autosómica cuando la produce un 
gen capaz de manifestarse en estado heterocigoto (una 
sola dosis génica). 

Ejemplo de enfermedades A:D son: acondroplasia; co
rea de Huntington; neurofibromatosis; riñones poli· 
quísticos. 

El riesgo que tiene cada hijo de heredar la enferme
dad es del 50 %, tanta los niños como las niñas. 

Una enfermedad A:R es la que sólo se manifiesta 
clínicamente en el homocigoto, los dos progenitores 
estan sanos pero son portadores (heterocigotos para 
el gen). 

Ejemplo de enfermedades A:R son: Tay-Sachs; síndro· 
me adreno-genital; fibrosis quística; talasemia mayor; 
fenilcetonuria. 

El riesgo que tiene cada hijo de heredar la enferme· 
dad es del 25 OJo, tanta los niños como las niñas. 
Un 50 % de ser portador (portadora) como los pa· 
dres. Un 25 % de estar sano. 

Las enfermedades ligadas al sexo L:X practicamente 
son enfermedades originadas por un gen patológico 
del cromosoma X. Por las características de transmi· 
sión el dicho popular es que son enfermedades que 
transmiten las mujeres y sufren los hombres. 

Ejemplo de estas enfermedades son: hemofília; distro· 
fia muscular de Duchenne; enfermedad de Hunter; sín· 
drome de Lesch-Nyhan; diabetes insípida. 

El riesgo que tiene cada hijo varón es de 50150. 

a) EI 50 % de heredar el gen patológico y la enfer· 
medad. 

b) EI 50 % de ser completamente normal. Por cada 
hija el riesgo es del 50 % de heredar el gen patoló· 
gico y ser portadora como la madre, y el 50 % de 
no heredar el gen patológico. 

C) Maljormaciones congénitas. Casi la mitad de las mal· 
formaciones congénitas tienen una causa multifacto· 
rial. Con esto queremos decir que la lesión o malfor· 
mación del feto es resultada de la interacción entre 
factores genéticos y ambientales. 

Ejemplo de estas malformaciones son: anencefalia, 
luxación congénita de cadera, mielomeningocele. 

Los factores ambientales que pueden causar malfor· 
maciones pueden clasificarse en: 

a) Enfermedades maternas: diabetes mellitus; rubéo· 
la; fenilcetonuria; toxoplasmosis; otras virosis: ci· 
tomegalia, gripe, parotiditis, hepatitis infecciosa, 

3 
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coxsackie B, mononucleosis infecciosa, poliomie
litis, viruela y varicela. 

b) Medicaciones maternas: citostaticos, hormonas, ta
lidomida, tetraciclina, cloroquina, antiepilépticos, 
anticoagulantes, anticonceptivos orales. 

e) Trastornos alimentarios de la madre: desnutrición, 
alcoholismo. 

d) Radiaciones ionizantes. 

3. Una buena parte de los problemas que plantea el diag
nóstico prenatal de los defectos congénitos esta condi
cionada por las grandes posibilidades diagnósticas y 
pronósticas y los menguados recursos terapéuticos. De 
las 3.500 enfermedades genéticas que aproximadamen
te se conocen sólo un reducido número, que pueden con
tarse con los dedos de la mano, pueden curarse en la 
actualidad. La fenilcetonuria es el ejemplo típica: setra
ta de un problema del metabolismo de un aminoacido, 
la fenilalanina. Los desastrosos efectos de esta enfer
medad (debilidad mental profunda) pueden evitarse por 
una dieta particular que debe observarse rigurpsamen
te durante los primeros cinca o diez años de vida. La 
terapéutica es mucho menos satisfactoria en otras en
fermedades como las drepanocitosis, las talasemias o 
la hemofília. La evolución de enfermedades como la 
mucoviscidosis, las miopatías, el síndrome del cromo
soma X fragil, son causa de grandes sufrimientos para 
los pacientes y sus familias. Hoy por hoy no existe para 
elias una terapéutica eficaz. 

En el caso de la mucoviscidosis la terapéutica es sólo 
paliativa y pocos individuos afectados sobrepasan los 20 
o 25 años, al igual que los pacientes con distrofia muscu
lar de Duchenne. Los individuos con síndrome del «X» 
fragil padecen un deterioro mental profunda. Nada di
gamos del sufrimiento de los niños con mielomeningo
cele y sus familiares. 

4. En la mayoría de los casos el diagnóstico prenatal pro
porcionani tranquilidad a unos padres angustiados al 
comprobar que no existe ningún defecto genético. Tam
bién es cierto, sin embargo, que en los casos en los que 
se diagnostica un defecto, la conducta mas generaliza
da es la interrupción del embarazo. La indicación o la 
demanda de diagnóstico prenatal tienen frecuentemente 
como objetivo la elirninación del feta malformado o con 
un defecto que se percibe como intolerable. Con ella 
se reduce a la persona malformada a la categoría de mal
formación de la que hay que precaverse. 

A pesar del perfeccionamiento de las técnicas existen 
errares diagnósticos debidos a diversas causas. Estos 
errares consisten en diagnosticar una lesión o defecto 
en un feta sano (falso positivo) o, al revés, diagnosticar 
como sano un feta afectada (falso negativo). 

DIAGNÓSTICO PRENATAL. REALIDAD Y ESPERANZA 

El creciente desprecio a la vida humana y un peligroso 
eugenismo social conducen a abortar selectivamente a 
los fetos diagnosticados como positivos, es decir, que 
muestran una lesión o defecto. Este desprecio se hace 
especialmente patente en los casos de abarta selectiva 
de fetos varones en las enfermedades L:X, pues se sabe 
que el 50 OJo de los fetos abortados son sanos. 

S. Si bien es cierto que la decisión de interrumpir o no la 
gestación corresponde a los padres (generalmente) de
bidamente informados, no podemos conduir que bas
te una información correcta del diagnóstico y estima
ción del riesgo para cumplir con el deber de informar 
debidamente. Es imprescindible la comunicación, el 
acompañamiento y el asesorarniento no directiva para 
poder aceptar que el paciente pueda tomar una deci
sión lo mas libre posible y responsable. 

Hay que subrayar aquí la dificultad intrínseca a la co
municación y comprensión de los riesgos que se expre
san numéricamente. Ademas del escuchar selectiva, una 
serie de circunstancias personales, farniliares y ambien
tales condicionan la sobrevaloración o la infravalora
ción de los riesgos formulados. A éste se añade que la 
forma como se comunica la probabilidad matematica 
de recurrencia del riesgo puede influir en las valoracio
nes. Generalmente, la formulación en porcentajes (e.g. 
25 %) suscita un proceso mental mas abstracta y des
personalizado que si se formula como magnitud de ries
go entre las proporciones (e.g. uno de cada cuatro). El 
lenguaje es pues un instrumento sutil que puede pro
ducir intensos cambios en la manera como la persona 
entiende la re¡Uidad. Finalmente, aunque muchos ase
sores genéticos afirman que usan enfoques no directi
vos, no existen datos para determinar qué significa y 
cómo consiguen la no-dirección. Las resistencias a trans
cribir sesiones de asesoramiento genético impiden un 
necesario control de calidad de la comunicación. 

6. Hasta aquí la realidad. Tenemos la espera,nza que en un 
futura no lejano los progresos médicos y tecnológicos 
nos deparen posibilidades terapéuticas equiparables a 
las diagnósticas. Tenemos la esperanza que crezca en 
el asesorarniento genético la calidad de la comunicación 
entre los genetistas y obstetras y los pacientes dando ma
yor relevancia y espado profesional a los psicólogos clí
nicos. Tenemos la esperanza de que la sociedad acepte 
mas y mejor a los mas débiles y reciba amorosamente 
a los niños nacidos con deficiencias. Tenemos la espe
ranza de que las tecnologías médico-biológicas sean uti
lizadas al servicio de la vida y que obstetras y ge~etis
tas fieles al principio Primum non nocere perciban 
al feta con malformaciones o deficiencias como a un 
paciente al que hay que salvar y no como una enfer
medad que se debe suprimir. 
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I. 

Aspectos científicos 

LH D 
11.1 IAGNÓSTICO PRENATAL: 

UN CONCEPTO EN EVOLUCIÓN* 
J. M. Carrera 

Hasta hace pocos años, el feto era, para el obstetra 
y para el mundo médico en general, un auténtico 
desconocido. Aparte de estudiar su ubicación dentro 
del claustra materna, su crecimiento aproximada 
y la positividad de su latido cardíaca, y todo el/o 
de una forma harto rudimentaris, el médico era incapaz 
de obtener cuatquier otro tipo de información fetal. 

Sin embargo, en et transcurso de los últimos 30 años, 
al compas de la introducción de nueva tecnologia, 
se ha producido la adquisición continuada y progresiva 
de un gran número de conocimientos sobre el feto, 
que han permitido finalmente el diagnóstico prenatal 
de ta mayorfa de sus defectos congénitos. 

El orden cronológico en que se han ido logrando 
estos avances ha motivado que el concepto 
de tcdiagnóstico prenatal" fuera cambiando con el tiempo. 
Así, mientras hace unos pocos años tal expresión 
era sinónima de investigación citogenética, en la actualidad 
comprende tctodas las posibles acciones diagnósticas 
encaminadas a descubrir cualquier tipo de defecto 
congénito, . La progresiva tcaccesibilidad feta[, 
ha condicionada esta evolución conceptuat. 

ACCESffiiLIDAD FETAL 
Y DIAGNÓSTICO PRENATAL 

La historia del diagnóstico prenatal es la de la «accesibilidad fetal». 
A medida que la nueva tecnologia permitia el acceso al feto, se iban 
quemando etapas en el diagnóstico de la condición fetal. A efectos 
cronológicos, es posible identificar cinca fases, con sus protagonis
tas especí fico s. 

Primera fase: Etapa genética (1956-1967) 

El primer paso para el conocimiento del media ambiente fetal fue 
dado por Bevis, en 1952, al practicar una amniocentesis con un pro
pósito diagnóstico: el estudio de la eritroblastosis fetal. 

En 1956, Fuchs y Riis determinaran por vez primera el sexo del 
feto mediante la investigación de la cromatina X (test de Barr) en 
líquida amniótico obtenido mediante punción. 

El desarrollo, durante esos años, de las técnicas citogenéticas (Tjio 
y Levan, 1956) y la determinación del cariotipo humana (Lejeune y 
cols., 1959) inducen a Fuchs y Philips (1963) a practicar los prime-

• J. M. Carrera el col.: Diagnóstico prenatal. Genética. Ecografía. Bioquf
mica. Medicina fetal. Barcelona, Salvat Editores, 1987, pp. 3-9. 

268 LABOR HOSPITALARIA I N.0 218 

ros cultivos con el componente celular del líquida amniótico. De esta 
forma se logran, entre 1965 y 1966, los primeros cariotipos fetales 
a partir de células del líquida amniótico (Macintyre, 1965; Steele y 
Breg, 1966; Thiede y cols., 1966), y dos años después se efectúa el 
primer diagnóstico prenatal de anomalías cromosómicas (Jacobson 
y Barter, 1967). A partir de ese momento queda abierto el camino 
para la investigación cromosómica del feto humana, multiplicando
se las comunicaciones de grandes series (Jacobson y Barter, 1967; Nad
ler, 1968, 1970; Nichd, 1979, etc.) que informan practicamente sobre 
todas las cromosomopatias posibles. 

A partir de ese momento y durante mucho tiempo, la expresión 
«diagnóstico prenatal» se hizo sinónima de «diagnóstico cromosó
mico», convirtiéndose los genetistas en sus protagonistas. 

Segunda fase: Etapa genético-bioquímica (1968-1975) 
En 1968, Nadler y Dancis informaran de forma independiente de 

los primeros diagnósticos de errares congénitos del metabolismo, diag
nosticandose prenatalmente en el curso de los cuatro años siguientes 
mas de 40 defectos metabólicos innatos (Milunsky, 1970, 1972). Pos
teriormente, el número de tales procesos diagnosticados de forma pre
natal no ha hecho mas que aumentar. 

Por las mismas fechas, Brock, Scrimgeour y Sutcliffe (1972) con
firman la utilidad de la a-fetoproteina, tanta en líquida amniótico 
como en suera materna, para el diagnóstico de las enfermedades del 
tubo neural fetal. 

Todos estos hallazgos motivan que el «diagnóstico prenatal» no 
sea ya sólo citogenético. A partir de ese momento, sera patrimonio 
conjunto de genetistas y bioquimicos. 

Tercera fase: Irrupción de la ecografía (1975-1980) 
La introducción de la ecografia bidimensional en obstetrícia (Do

nald, 1965; Bang y cols., 1968; Hinselmann y cols., 1969) significó 
por vez primera la posibilidad de estudiar no sólo el genotipo fetal, 
sino también su fenotipo, campo en el que la radiologia convencio
nal no habia adquirida nunca un gran desarrollo, en parte por sus 
limitaciones, pero también por sus posibles riesgos. 

Lamentablemente, los primeros equipos tenian una escasa defi
nición y el diagnóstico de los defectos congénitos quedaba limitado 
a las anomalias mas burdas, por ejemplo, la anencefalia (Donald, 1969; 
Kratochwill, 1971; Kobayashi, 1971 ; Campbell, 1972; etc.). 

Es a partir de mediados de la década de los 70 cuando, gracias 
a la progresiva sofisticación de los aparatos (técnica digital, escala 
de grises, biometria informatizada, etc.), se consigue el diagnóstico 
prenatal de un número creciente de malformaciones (Garret, 1975, 
1978; Hansmann, 1976; Campbell, 1979; Dunne, 1979; Hobbins, 1979; 
etc.). La mejoria diagnóstica ha sido de tal trascendencia que en la 
actualidad se considera que, mediante este procedirniento y s us múl
tiples variantes (tiempo real, time motion, Doppler, etc.), es posible 
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el diagnóstico prenatal de mas del 80 OJo de las dismorfias con una 
cierta expresividad estructural (Bonilla, 1983; Carrera, 1985). 

Por otra parte, la ecografia ha servida de tecnologia de apoyo de 
la mayoria de los procedimientos diagnósticos (amniocentesis, biop
sia de corion, fetoscopia, etc.). 

Asi, pues, a partir de las fechas aludidas, el diagnóstico prenatal 
ya no sera cosa únicamente de genetistas y bioquimicos, sino tam
bién, y muy especialmente, de ecografistas. 

Cuarta fase: Acceso directo al feto (1980-1985) 

Aun cuando Westin, en 1954, y Scrimgeour, en 1966, efectuaran 
ya fetoscopias, se trataba únicamente en aquellos años de ensayar el 
procedimiento en mujeres que i ban a ser sometidas a un aborto tera
péutico. De hecho, las primeras fetoscopias fueron realizadas por Hob
bins y Mahoney (1974), Phillips (1975) y Rocker y cols. (1978). Y es 
a partir de 1980 cuando en algunos centros de diagnóstico prenatal 
el procedimiento adquiere carta de naturaleza (Rodeck y cols., 1980). 

Gracias a la fetoscopia, no sólo es posi ble ver directamente el feto, 
sina también obtener biopsias de piel (Valentí, 1972; Rodeck, Eady 
y Gosden, 1980) para estudios enzimaticos o de otra naturaleza, biop
sias de higado (Rodeck y cols., 1982) o sangre fetal (Valentí, 1972, 
1973; Hobbins y Mahoney, 1974; Rodeck y Campbell, 1978, 1979; 
Nicolaides y Rodeck, 1982; etc.). Esta última posibilidad permite el 
diagnóstico de la hemo filia y hemoglobinopatia fetal es, la evaluación 
inmunitaria del feto (lgM), la practica del cariotipo mediante el cul
tivo de linfocitos y el diagnóstico de cierto número de heterocigotias. 

Por los mismos años, y bajo control endoscópico (Kullander y 
Sandahl, 1973; Kazy y cols., 1982) o ecogrlifico (Ward y cols., 1983; 
Rodeck y cols., 1983; etc.), se logra efectuar biopsias de corion (para 
estudio citogenético o bioquímica) sin los peligros de su practica a 
ciegas (Hospital de Tietung). El procedimiento se generaliza a partir 
de 1984. 

En menos de un lustro, el diagnóstico prenatal se ha enriquecido 
enormemente, implicando a un número creciente de especialistas. 

Quinta fase: Diagnóstico prenatal multidisciplinario 

Cuando pareda que los procedimientos endoscópicos se conver
tirian en los elementos fundamentales para dar soporte al diagnósti
co di recto del fet o ( obtención de sangre fetal, biopsia de cori on, etc.), 
Daffos y cols. (1983) demuestran que es posible la obtención de san
gre fetal sin fetoscopia, mediante la punción directa guiada por eco
grafia de los vasos funiculares. 

Por otra parte, a partir de 1980, se consigue el estudio de la dota
ción genética contenida en el ADN. La biologia molecular y la inge
niería genética hacen, por tanta, también irrupción en el campo del 
diagnóstico prenatal donde, según todos los indicios, en un próximo 
futura constituiran un procedimiento de elección para desvelar las 
enfermedades genéticas. Mientras tanta, técnicas muy sofisticadas en-
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tran rapidamente en la clínica cotidiana y se aplican al liquido am
niótico, a la sangre fetal y a la biopsia de corion. Simultaneamente, 
la alta resolución de los equipos de ultrasonografía hacen posible el 
diagnóstico prenatal de practicamente todo tipo de malformaciones 
(cardiacas, etc.), y donde aquélla no llega, son usadas la tomografia 
axial computadorizada y la resonancia nuclear magnética. 

El diagnóstico prenatal ya no es, pues, un campo acotada para 
unos pocos. Se traia de una empresa multidisciplinaria en la cua/ 
laboran genet is tas, bioquimicos, expertos en diagnóstico por la i ma
gen, ecograjistas de diversas disciplinas, endoscopis/as, especia/is
tas en reproducción, biólogos, especia/is/as en ingenieria genética y 
en medicina nuclear y, sobre toda, perinatólogos. Éstos seran los que, 
de un modo u otro, a través de una subespecialización en fetologia, 
deberan coordinar todas estas actividades. 

DEFINICIÓN Y AMBITO ACTUAL 
DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

La definición actual de la expresión «diagnóstico prenatal» debe 
basarse en el concepto de «defecto congénito» aprobado por diver
sos grupos de trabajo auspiciados por la OMS (1970, 1975, 1982). 
Según aquél, podriamos definir el diagnóstico prenatal como «lo
das aquell as acciones prenatales que tengan por objeto el diagnósti
co de un dejecto congénito, entendiendo por tal toda anomalia del 
desarrollo morjo/ógico, estructural, funcional o molecular presente 
·al nacer (aunque puede manijestarse mds tarde), externa o interna, 
familiar o esporddica, hereditaria o no, única o múltiple». 

Asi pues, caen dentro de su dmbito los defectos congénitos dis
mórficos, sea cua! sea su origen y condición (malformaciones, 
disrupciones, deformaciones y displasias), las alteraciones cromosó
micas (autosómicas y genosómicas), las deficiencias mentales o sen
soriales (sean o no de causa cromosómica o genética y se presenten 
de forma aislada o formando parte de síndromes), las alteraciones 
congénitas del metabolisme, las endocrinopatias prenatales y, en ge
neral, cualquier tipo de anomalia o perturbación del desarrollo fetal 
normal. 

Y, por supuesto, en el plano de la instrumentación, el diagnósti
co prenatal no se ciñe sólo a la amniocentesis con fines genéticos o 
bioquimicos, sino cjue, como se señala en la definición, incluye «to
das aquellas acciones diagnósticas prenatales encaminadas a descu
brir cualquier defecto congénito: endoscopia, diagnóstico por la i ma
gen, abordaje directa del feto, etc.». 

POSffiiLIDADES ACTUALES 
DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

El estada actual de nuestros recursos diagnósticos no ofrece unas 
posibilidades uniformes para todos los defectos congénitos. Mientras 

TABLA 1 

Tipo de defecto congénito 

Alteraciones cromosómicas 

Defectos del tuba neural 

Dismorfias en general 

Errores congénitos del metabolismo 

Hemoglobinopatias 

Enfermedades recesivas ligadas al sexo 

Posibilidades actuales del diagnóstico prenatal 

lncidel)cia de 
I ncidencia por defectos graves 

1.000 nacimien\OS por 1.000 

4-9 2-5 

1-3 1-3 

17-25 8-12 

2-4 1-3 

0-16 0-16 

0,5 0,5 

Capacidad 
teórica 

de diagnóstico 

100 fJ?o 

>95 fJ?o 

>90 fJ!o 

<20 fJ?o 

>90 fJ!o 

20 fJ?o 
(100 fJ?o según 

el sexo) 

Procedimientos diagnósticos 

Amniocentesis 
Biopsia de corion 
Ecografia 
AFP 
Ecografia 
Fetoscopia 
Radiología 
Amniocentesis 
Biopsia de corion 
Funiculocentesis 
Fetoscopia 
Amniocentesis 
Biopsia de corion 
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en algunos campos la capacidad diagnòstica es, teòricamente, del 
100 f1Jo, en otros es mas limitada. 

Ciñéndonos a los defectos congénitos mas frecuentes (tabla !), 
la situaciòn actual puede resumirse así: 

Alteraciones cromosómicas 

S u incidencia general en nues tro medi o es de 4-9 por 1.000 recién 
nacidos (vivos o muertos), si bien las anomalías graves se reducen 
al 2-5 por 1.000. 

Nuestra capacidad diagnòstica teòrica es del 100 f1Jo. Sin embar
go, como no es posible, por múltiples razones, la pníctica de una biop
sia de cori on o una amniocentesis precoz en la totalidad de las muje
res gestantes, nuestra capacidad practica es mucho menor. Aun en 
el supuesto de que se sigui era con escrupulosidad el protocol o de alto 
riesgo cromosòmica (madres añosas, antecedentes de anomalías cro
mosòmicas, etc.), algo mas de la mitad de las anomalías cromosòmi
cas quedarían sin diagnòstica prenatal. 

Puede que, en un futura pròxima, esta situaciòn mejore positiva
mente al contar con nuevos y mas sensibles indicadores de riesgo, por 
ejemplo, unos niveles anormalmente bajos de AFP sérica materna 
(Cuckle y cols., 1984) o unos rasgos ecobiométricos sugerentes. 

Defectos del tubo neural 

Durante años, y en muchas comunidades, han sido el objeto pre
ferente del diagnòstica prenatal, dada su frecuencia relativamente alta 
(1-3 por 1.000 nacimientos) y la posibilidad de su diagnòstica bio
química mediante la detecciòn de ni veles al tos de AFP en suero ma
temo y liquido amniòtica. Sin embargo, la alta tasa de falsos positi
vos de este procedimiento implicaba una baja sensibilidad sòlo 
tolerable en aquellas regiones con incidencias altas. En la actualidad, 
la situaciòn ha cambiado positivamente al asociarse la ecografia en 
los programas de detecciòn de defectos del tubo neural (Ferguson
Smith, 1983). Con ambos procedimientos, utilizados de una forma 
coordinada y racional, nuestra capacidad diagnòstica en este campo 
supera el 95 f1Jo. 

Dismorfias en general 

Incluyendo en este apartada todos los defectos congénitos estruc
turales (malformaciones, deformaciones, etc.), excepto los del tubo 
neural, su incidencia global en nuestro medio se eleva a 17-25 por 
1.000, aunque si sòlo se consideran los defectos graves, la cifra se 
reduce a la mitad: 8-12 por 1.000. 

Dado el caracter esporadico de un número importante de mal
formaciones, nuestra capacidad diagnòstica había sido tradicional
mente muy baja en esta area (fig. 1). Recuérdese que 2 f1Jo de los hijos 
de padres absolutarnente san os son portadores de una malformaciòn 
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Fig. 1. Curva evolutiva de la capacidad diagnóstica prenatal de las 
malformaciones congénitas mayores. Se ha pasado de una diagnos
ticabilidad inferior al 10% (antes de 1970). al 94,6 % . La razón hay 
que atribuiria a la ultrasonograffa. (Instituta Dexeus, 1985.) 
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aislada o asociada a un síndrome. Sin embargo, en la actualidad, gra
cias al control ecognífico rutinario de la gestaciòn, con equipos de 
alta definiciòn, es posible el diagnòstica prenatal de mas del 90 OJo 
de las malformaciones mayores. Esta cifra podría inclusa incremen
tarse si el diagnòstica prenatal estuviera organizado en niveles asis
tenciales, con secciones para diagnòsticos específicos (ecocardiogra
fías, neuroecografías, etc.). 

Errores congénitos .del metabolismo 

La cifra teòrica de recién nacidos afectados se mueve entre 2 y 
el 4 por 1.000. Dado el caracter mendeliana autosòmico recesivo de 
la mayoría de estos trastornos, se cuenta en este caso con un verda
dem grupo de «alto riesgo» al que controlar, mediante amniocente
sis o biopsia de corion. 

Sin embargo, en este campo se tropieza con dos dificultades ob
jetivas importantes: I) Sòlo se ha establecido con seguridad el diag
nòstica prenatal de unas 50 metabolopatías, y la experiencia es aún 
insuficiente en otras 200, que son teòricamente diagnosticables; 
y 2) el diagnòstica de cada metabolopatía exige una metodologia es
pecífica, por lo general notablemente compleja. Esto significa que, 
para cubrir las necesidades diagnòsticas en esta area, se precisa la 
colaboraciòn multicéntrica a nivel internacional. 

En líneas generales, puede decirse que, en la actualidad, son teó
ricamente diagnosticables de forma prenatal menos del 20 f1Jo de las 
metabolopatías congénitas conocidas. Es posible que en un futuro 
pròxima la situaciòn mejore al irrumpir en este campo la ingeniería 
genética. 

Hemoglobinopatías 

La incidencia de estas anomalías hematològicas es muy diferente 
según el ambito geogr:ífico, oscilando entre O y 16 por 1.000. Incluso 
dentro de un mismo país afectada, coriw es el caso de Italia, la fre
cuencia de sujetos heterocigotos varía del 10 f1Jo en Cerdeña, Sicilia 
o Calabria al 0,5 f1Jo en las regiones no mediterraneas. 

En España la cifra es muy baja, cercana al 0,2 por 1.000. 
En la actualidad, en este grupo de riesgo puede efectuarse un buen 
diagnòstica prenatal, dado que es factible la obtenciòn de sangre 
fetal, ya sea por fetoscopia o funiculocentesis. 

Enfermedades recesivas ligadas al sexo 
Se observan en 0,5 por 1.000 de recién nacidos. En los casos, que 

son la mayoría, en que no se cuenta con procedimientos específicos 
de detecciòn prenatal, puede recurrirse a la determinaciòn del sexo 
fetal (test de Barr, cariotipo, etc.). Mediante este recurso podra con
tinuarse un embarazo si se trata de un feto hembra, pero debera ad
vertirse de la posibilidad de afectaciòn (50 f1Jo de posibilidades) en 
caso de tratarse de un feto varón . 

POBLACIÓN DE RIESGO 

Éste es un concepto de gran importancia epidemiológica. Se tra
ta de identificar y agrupar a aquellos embarazos que, por una razón 
u otra, se supone tienen un «alto riesgo» de defectos congénitos. 
De lograrse, ello permitiría una labor de detección, reservando para 
este grupo la utilización de una metodologia de control mas sofisti
cada y compleja que en la población general. Ademas de evitar mo
lestias innecesarias a muchas gestantes, el procedimiento ahorraría 
recursos económicos y humanos, mejorando sensiblemente los valo
res predictivos de los diversos métodos diagnósticos. 

Lamentablemente, si bien es faci! establecer un grupo de riesgo 
en las enfermedades hereditarias de tipo mendeliana (aproximada
mente 3 f1Jo de las gestantes), es muy difícil hacerlo para el diagnósti
co de las malformaciones congénitas, ya que, dado su caracter prin
cipalmente esporadico, el grupo de riesgo lo constituyen el 100 % 
de las mujeres embarazadas. En situación intermedia se hallan las 
cromosomopatías, entidades que, si bien hay mayor tendencia a elias 
en ciertas circunstancias (p. ej., añosidad materna), pueden aparecer 
también en cualquier gestante. Así y todo, puede ser útil confeccio-
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nar un listado de gestaciones con «riesgos específicos», e inclusa ela
si ficar el riesgo individual en grados. 

Gestaciones con riesgos específicos 

El riesgo especifico puede ser respecto a alteraciones cromosómi
cas, metabolopatías congénitas, enfermedades genéticas recesivas 
ligadas al cromosoma X, defectes del tu bo neural, enfermedades ge
néticas en general (Comité de Expertes de la OMS, 1983) y malfor
maciones en general. 

Gestaciones con riesgo de alteración cromosómica 

Nadler (1971) llegó a precisar inclusa tres categorías de riesgo: 

I . Riesgo alto: uno de los progenitores es portador de una transloca
ción cromosómica (G/G, D/G o recíproca). 

2. Riesgo moderada: mujeres cuya edad es superior a 40 años. 
3. Riesgo bajo: mujeres que sobrepasan los 35 años o bien menares 

de esta edad que han tenido previamente un hijo con síndrome 
de Down. También si uno de los padres tiene un mosaica. 

Gestaciones con riesgo de metabolopatías congénitas: 

I. Antecedentes familiares con enfermedades de este tipo. 
2. Parejas consanguíneas. 

Gestaciones con riesgo de enfermedades genéticas recesivas 
ligadas al cromosoma X: 

I. Familias que por vía materna tengan ya hijos varones afectados. 
En este caso, la madre puede ser portadora. 

2. Parejas consanguíneas. 

Gestaciones con riesgo de defectos del tubo neural: 

I. Antecedentes familiares y enfermedades de este tipo. 
2. Parejas procedentes de regiones geognificas con alto riesgo de es

tos defectos (Escocia, Irlanda, etc.). 
3. Uniones consanguíneas. 

Gestaciones con riesgo de enfermedades genéticas en general: 

I. Historia de aborto habitual (mas de 2 seguidos o 5 alternos). 
2. Historia de hijos nacidos muertos o malformados sin estudio ge

nético. 
3. Embarazos conseguidos con inductores de la ovulación. 
4. Fecundación retrasada: cuando un espermatozoide fecunda un ovo

cito muy viejo o viceversa. 

Gestaciones con riesgo de malformaciones en general: 

I. Gestantes irradiadas durante el primer trimestre. 
2. Gestantes que han sido tratadas con farmacos potencialmente te

ratogénicos (talidomida, metotrexato, anticonvulsivantes, antifó
lico, warfarínicos, etc.). 

3. Gestantes que han padecido una enfermedad infecciosa del grupo 
THORC durante el primer trimestre. 

4. Gestación actual con retardo de crecimiento fetal tipo I o anoma
lías volumétricas del líquida amniótico. 

5. Presentación fetal anormal (podalica o transversa) persistente 
durante todo el tercer trimestre de la gestación. 

6. Enfermedad crónica materna: diabetes y distiroidismos. 

Clasificación en grados del riesgo fetal 

Atendiendo a cada feto en particular, es posible establecer la 
siguiente clasificación de los casos de riesgo en cuatro categorías. 

Riesgo fetal muy alto (superior al 5 %): 

I. Hijos/ hijas de parejas heterocigotas para enfermedades autosó
micas recesivas (25 11/o de riesgo). 

2. Hijos varones de mujeres portadoras de enfermedades genéticas 
ligadas al cromosoma X (50 11/o) . 

3. Hijos/ hijas de portadores de anomalías cromosómicas equilibra
das (el porcentaje de riesgo es variable según el tipo de alteración 
y el sexo del progenitor que la presenta). 
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4. Hijos/hijas de individuos afectados por una anomalía cromosó
mica (teóricamente 30 11/o). 

5. Hermanos/ hermanas de 2 niños/ niñas con defectos del tu bo neu
ral (lO 11/o ). 

6. Hijos/ hijas de individuos afectados por un gen dominante (50 11/o). 
7. Signos ecograficos indi rectos de malformación fetal (crecimiento 

fetal retardada tipo I, oligoamnios, hidramnios, hipocinesia fetal, 
etcétera). 

Riesgo fetal alto (superior al 2,5 %): 

I . Hijos de madres de edad superior a 40 años. Si la madre ya tiene, 
ademas, un hijo afecto, la posibilidad aumenta hasta un 10 11/o y 
el caso queda incluido en el riesgo muy alto. 

2. Hermanos ( 4 11/o) o hijos (2,5 %) de individuos con defectos del 
tubo neural. 

Riesgo fetal moderado (menos de 2,5 %): 

I . Parientes de segundo grado con defectos del tubo neural. 
2. Hijos/ hijas de personas cariotípicamente normales, pero con 

hijo/ hija con anomalia cromosómica (I 11/o). También si han teni
do un aborto con confirmación citogenética de anomalía cromo
sómica. 

3. Hijos de madres de edad comprendida entre 35 y 39 años. 
4. Hijos de parejas que han tenido un hijo muerto en etapa perina

tal, de causa desconocida. 
5. Hijos de madres abortadoras habituales (de causa desconocida). 
6. Embarazos con factores teratógenos (infecciosos, farmacológicos 

o radiactivos). 

Riesgo fetal bajo: 

En la actualidad se incluye en este apartada a todos los embarazos 
supuestamente normales, sin aparentes factores de riesgo sobreañadidos. 
Este calificativo tiene por objeto sensibilizar a los obstetras sobre el he
cho de que no existen gestaciones sin riesgo y que en todas elias de be efec
tuarse un control ecografico rutinario para detectar las anomalías congé
nitas de tipo esporadico. 

IMPORTANCIA PERINATAL 
DE WS DEFECTOS CONGÉNITOS 

Entre 30 y 60 por 1.000 recién nacidos (vivos y muertos) presen
tan al nacer algún tipo de defecto congénito (cromosómico, genéti
co, malformativo esponidico, etc.). Esto significa que anualmente 
nacen en España de 15.000 a 30.000 niños con anomalías congénitas 
mas o menos graves. 

De acuerdo con las estadísticas disponibles (Boue, 1975; Serra, 
1982; Carrera, 1984), estos defectos congénitos inciden tanto en las 
cifras de mortalidad perinatal (30-50 % de las muertes fetales y neo
natales son de este origen) como en la infertilidad (condicionan 90 
OJo de los abortos precoces y 30 % de los tardíos) y en las deficiencias 
mentales y sensoriales (las cromosomopatías, dismorfias y metabo
lopatías congénitas explican el 29,5 %). De ahí la importancia del 
diagnóstico prenatal cuyo objetivo final, como dice Milunsky (1975), 
no .es mas que asegurar a los padres, con un riesgo mayor o menor 
de anomalías fetales, que puedan tener de forma selectiva hijos li
bres de defectos congénitos importantes. 

Gracias a los avances logrados por la perinatologia en los 
últimes años, aquel objetivo no significara un incremento indiscri
minada de las interrupciones voluntarias del embarazo. Este recurso 
sólo entrara en consideración en algunes casos. En la mayoría de oca
siones, el diagnóstico prenatal proporcionara tranquilidad a unos 
padres angustiados o facilitara la adopción de decisiones terapéuti
cas intrauterinas capaces de aliviar la condición fetal. En todos los 
casos la alerta condicionada por el diagnóstico prenatal perrnitira una 
mejor atención obstétrica y neonatal (Carrera, 1983). 
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Peter S. Harper, MA, FRCP 
Sección de Genética Médica, Departamento de Medicina 

Welsch National School of Medecine, Cardiff 

La relación entre el consejo genético y el diagnóstico prenatal es 
diferente según el punto de vista con que se enfoque. El obstetra tiende 
a ver el consejo genético como un elemento relacionada con el diag
nóstico prenatal, mas o menos necesario según la complejidad del 
problema genético, pero siempre secundaria al test diagnóstico del 
que se espera un resultada claro y definido. El genetista clínico, en 
cambio, tiende a ver los tests del diagnóstico prenatal solamente como 
una posibilidad en los casos con problemas genéticos, y el consejo 
genético como el procedimiento o proceso central y esencial para de
cidir qué tipo de decisión sera necesaria. 

Como genetista clínico, yo mismo me inclino hacia el segundo 
punto de vista, pero como médico en ejercicio de la profesión entien
do que el consejo genético no debería estar restringida a los especia
listas sino que también debería ser considerada por los médicos clí
nicos interesados y preparados para ello y que se encuentran a menudo 
con problemas genéticos. El rapido desarrollo de las nuevas técnicas 
de diagnóstico prenatal hace que sea imperativa que todos los obste
tras estén familiarizados con los principios basicos de la genética y 
del consejo genético, de manera que el diagnóstico prenatal pueda 
aplicarse de una manera selectiva y apropiada. 

La calidad del consejo genético es mas importante que la perso
na que lo da, sea el mismo obstetra, o un genetista clínico. Es de 
esperar que este artículo estimule aconseguir un cierto nivel, lo cual 
ayudaría a evitar algunas de las dificultades que con frecuencia se 
encuentran en la practica. 

PRINCIPIOS DEL CONSEJO GENÉTICO 

El consejo genético durante el embarazo, aun cuando tiene algu
nos aspectos y problemas que seran tratados mas adelante, se funda 
en los mismos principi os basicos que cualquier consejo genético. Para 
evitar toda confusión conviene primero definir el término; el que da
mos (Harper, 1981) es muy parecido a otros que ya han sido emplea
dos y nos da una definición facilmente aplicable, algo breve, pero ra
zonablemente comprensiva. 

«Consejo genético es el proceso por el cua! los pacientes o sus 
parientes con riesgo de una enfermedad de caracter hereditario son 
advertidos de las consecuencias de la enfermedad, de la probabilidad 
de padecerla o de transmitirla y los métodos posibles para evitarlas 
o mejorarlas». 

El consejo genético es el producto de varios elementos, que pue
den verse en la tabla L Cada uno de ellos necesita técnicas diferentes 
Y es la combinación de elias la que marca la diferencia entre un con
sejo genético satisfactorio y otros intentos menos adecuados para ofre
cer información sobre problemas genéticos y que a veces se utilizan 
como sustitutos. Citamos aquí algunas importantes características 
generales, mientras que las dificultades especiales en relación con el 
embarazo y el diagnóstico prenatal seran tratadas mas adelante. 

• British Medica/ Bulletin 1983; 39: 302-309. 

El diagnóstico ès el fundamento del consejo genético; sin un diag
nóstico correcto siempre se esta en una posición difíciL El primer paso 
para el consejo genético debe ser por tanto la confirmación de la 
enfermedad genética en cuestión, sin confiar en un diagnóstico a 
primera vista. Esto puede implicar una valoración clínica y apropia
da del individuo afectado, que con frecuencia dependera de la cali
dad de los archivos del hospitaL La familiarización con los síndro
mes raros es una técnica especial que el genetista clínico puede aportar 
al consejo genético, particularmente en aquellos grupos conocidos 
como heterogéneos o variables. 

La estimación del riesgo es ·el segundo elemento basico del con
sejo genético y es aquí donde un conocimiento basico de genética 
es esencial, de manera que puedan ser correctamente reconocidos tan
to los casos de herencia por gen único, como los casos de her~ncia 
no mendeliana. Antes de que se pueda estimar el riesgo, deben reco
gerse los datos farniliares, procedimiento que exige mucho tiempo. 
No hay que esperar que saiga siempre un modelo típico. De hecho, 
el objetivo del consejo genético es el de poder evitar que varios mi em
bros de la familia presenten la enfermedad. La estimación del riesgo 
no solamente considera los datos de riesgo primario genético obteni
dos por la historia familiar, sino que tiene que relacionaria con otras 
informaciones, como pueden ser los resultados de los tests de labo
ratorio, o la información referente al genotipo de otros miembros de 
la familia. Este riesgo final es el que debe ser comunicada al indivi
duo involucrada. 

La comunicación representa el elemento del «consejo» del con
sejo genético, y no es menos importante que los aspectos del diag
nóstico de la estimación del riesgo. Éste es probablemente el elemen
to mas descuidada por los médicos en la practica médica. Muchas 
quejas de los pacientes sobre la información, no hacen referenda a 
los errores, sino a la manera -o a la falta- de comunicación. No 
hay duda que algunos comunican mejor que otros, pero los factores 

TABLA I 
Elementos principales del consejo genético 

Diagnóstico 

- Valoración clínica del individuo afectado. 
- Confirmación a partir de la historia (archivos). 
- Experiencia en trastornos genéticos raros. 

Estimación riesgo 

- Recogida de los datos familiares. 
- Reconocimiento de los tipos específicos de herencia. 
- Integración con otra información para dar la estimación final del 

riesgo. 

Comunicación 

- Tiempo suficiente. 
- Capacidad para la relación con otros. 
- Momento para el consejo adecuado. 

So porte 

- Posibilidad de tratamiento. 
- Otras medidas preventivas. 
- Información sobre la naturaleza del trastorno. 
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mas relevantes son: dar el tiempo suficiente (¡lo mas valorada de 
todo!); el momento para el consejo, la habilidad de escuchar y la 
intimidad. 

Finalmente, el consejo genético debe incluir una explicación cla
ra de lo que se puede hacer para tratar, evitar o modificar la enfer
medad y por qué medios, y si los riesgos se estiman altos o no, ya 
que cualquier decisión a tomar, dependera en gran parte de estos fac
tores. En cuanto al consejo genético, relacionada con el diagnóstico 
prenatal, es claro que es posible, y que, según la situación, el diag
nóstico prenatal quizas no sea la mejor opción a tomar aunque sea 
factible. 

CONSEJO GENÉTICO EN EL EMBARAZO. 
PROBLEMAS ESPECIALES 

Aspectos del diagnóstico 

Una experiencia común en clínicas de consejo genético es que el 
diagnóstico del trastorno particular para el cual se ha pedido el con
sejo genético, es dudoso o erróneo; un principio general para un buen 
consejo genético es que tales diagnósticos deben ser siempre cuida
dosamente establecidos a partir de las historias clínicas y, si es nece
sario, por una revisión del individuo afectada, lo cual puede resultar 
mas difícil y pedir mas tiempo que el consejo en sí mismo. Ésta es 
también una razón poderosa del por qué los que practican el consejo 
genético deben ser médicos con experiencia clínica. 

Las dificultades diagnósticas no son menares cuando el consejo 
genético se aborda en relación con el diagnóstico prenatal, pero el 
obstetra tiene algunos problemas particulares. En primer Jugar, rara
mente es la misma mujer embarazada la que esta afectada, sino mas 
bien algún pariente, quiza un varón o un niño que vive a distancia 
o inclusa, frecuentemente, ya fallecido. La logística de examinar un 
tal caso es mas difícil para el obstetra que para el genetista clínica 
que esta regularmente mas acostumbrado a cruzar las fronteras de 
edad, de especialidad y de geografía; ademas el conseguir los datos 
médicos dispersos puede exigir mucho tiempo. En una importante 
minoría de casos, donde hay una duda diagnóstica, existe una clara 
indicación de colaboración con un colega genetista clínica. 

Ejemplo. Una mujer fue remitida a la consulta después de su 
segundo matrimonio porque había perdido un niño varón con el sín
drome de Hunter en su primer matrimonio. Un estudio cuidadoso 
de su historia médica (obtenido de otra parte del país) reveló que la 
opacidad corneal y otros rasgos clínicos eran típicos del síndrome de 
Hurler, autosómico recesivo, mas bien que del síndrome de Hunter, 
ligado al cromosoma X, de manera que los riesgos para su segundo 
matrimonio eran mínimos. Si esta información no se hubiera obteni-

Familia Ref. No. Nombre del propósito 
83/185 

Todos 
los descendientes 

normales 

Nacido 

+ 1978 

do, se habrían indicada una innecesaria determinación del sexo del 
feto y un estudio enzimatico prenatal erróneo; el riesgo de sus hijas 
(tuvo una en cada matrimonio) de tener hijos varones afectados en 
el futuro, hubiera sido erróneamente alto. 

En contraste, el obstetra esta en una posición particularmente buc
na para establecer un diagnóstico correcta mediante un estudio cui
dadoso de los fetos con anomalías muertos ante-parto y de los casos 
de muerte en periodo neo-natal y que son sometidos a reconocimientos 
«post mortem» mediante radiografías, fotografías y estudios cromo
sómicos, así como a la practica de una autopsia completa. En nin
gún otro caso se puede ver mejor esto que en el difícil campo de las 
formas letales de displasia ósea en el enanismo, donde las radiogra
fías son esenciales para un diagnóstico correcta. 

Ejemplo. Un segundo embarazo de un matrimonio sano y sin 
parentesco terminó dando a luz a un niño con enanismo severo, miem
bros cortos, costillas cortas y un craneo dilatada que no llegó a ini
ciar respiración alguna y murió a menos de una hora de su nacimiento. 
Una radiografia tomada después de la muerte mostraba los cambios 
óseos típicos del enanismo tanatofómico, trastorno que es habitual
mente esporadico (el riesgo de recurrencia empírica es alrededor del 
2 OJo) en contraste con casi toda s las ot ras displasias óseas letales de 
los recién nacidos que son autosómicas recesivas (riesgo de recurren
cia 25 %). Un riesgo tan bajo no se podría haber dado, si el diagnós
tico no hubiera sido hecho a tiempo. 

Datos familiares 

Para poder establecer un diagnóstico, la recogida de los datos 
familiares constituye la base esencial para el consejo genético y en 
la clínica genética en general. Esto invariablemente se expresa en forma 
de un pedigrí o arbol genealógico. Podem os preguntarnos si es nece
sario para el consejo genético en el embarazo, cuando lo hace el 
obstetra en Jugar del genetista clínica. Tengo dos puntes de vista opues
tos sobre ello. 

I. Una genealogía completa no es probablemente necesaria cuando 
no hay un problema específicamente genético, e. g. cuando la amnio
centesis es contemplada por la edad de la madre. 

Il. Una genealogia siempre es valida para la recogida de datos 
tanta positivos como negativos y es mas facil y mas rapida de obtener 
que lo que piensan aquellos que nunca lo han intentada. Frecuente
mente se obtienen hallazgos inesperados e importantes que no se hu
bieran obtenido con respuestas a preguntas tan insulsas como: «¿hay 
algún caso parecido en su familia?», como puede verse en el ejemplo 
que sigue. 

(La figura I muestra un ejemplo de un simple pedigrí y los princi
pales símbolos usados). 

Diagnóstico 
Distrofia muscular de Duchenne 

a 

20.12.82 Junio 1982 

Murió a los 17 años, 1955. En silla de ruedas desde los 10 años 
b DMD confirmada (Hospital Universitario de Gales) 

Slmbolos convencionales (cfr. pagina siguiente) 

Fig. 1. Modelo de pedigrí en el que se han suprimida los datos de identificación personal. 
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CONSEJO GENÉTICO Y DIAGNÓSTICO PRENATAL 

SÍMBOLOS CONVENCIONALES 

D. O Sexo masculina, femenina, 
sujetos indemnes 

••• Sujetos enfermos 

6_o <> Sexo desconocido 

0 Cinca personas 
de sexo desconocido 

• Aborto, sexo desconocido, • • sexo masculina, sexo femenina 

JZ(0~ Muerto 

~ Gemelos homocigotos 

Óò Gemelos dicigotos 

D=O Matrimonio consanguíneo 

Ejemplo. Una muchacha de 18 años primigesta fue remitida para 
amniocentesis desde otro hospital, por haberse obtenido el dato de 
que un hi jo de una hermana suya nació con espina bífida. La familia 
no dio ningún otro dato, pero cuando se hizo una genealogia com
pleta se descubrió que el hermano menor de 8 años esta ba en estudio 
para descartar una posi ble distrofia muscular. La madre de la chica, 
que la acompañaba, tampoco se prestaba a facilitar información, y 
sólo después de varias preguntas directas, admitió que su propio her
mano murió siendo adolescente, después de haber estado en silla de 
ruedas duran te algunos años. La amniocentesis confirmó una distrofia 
muscular de Duchenne, ligada al cromosoma X con una concentra
ción de creatín quinasa de 1.000 u.i./1, no quedando duda de que ella 
era portadora. Como resultado de la información adicional obteni
da, se determinó el sexo del feto, se realizó un cariotipo y ademas 
se solicitó una determinación de la alfafetoproteína (alfa-FP). El feto 
resultó ser hembra, por lo que no hubo necesidad de otras explora
dones ulteriores. 

Sugiero como una solución de compromiso practico, elaborar un 
cuestionario prenatal con preguntas sencillas sobre los miembros de 
la familia y los posibles trastornos o enfermedades, los cuales po
dran ser verificados mas adelante para decidir si la genealogía com
pleta es necesaria. Es interesante al respecto la experiencia de Simp
son y cols. (1979) con un cuestionario de este tipo. Se entregaron 
cuestionarios sencillos a 1.000 mujeres. Una quinta parte mostró 
algún rasgo positivo y la mayoría de éstas después de haber sido 
exploradas se consideró que no necesitarían ninguna otra prueba; de 
modo que solamente 78, de las 1.000 que recibieron el cuestionario, 
necesitaron consejo genético, y de éstas, sólo a 21 se les practicó el 
diagnóstico prenatal. 

Un proyecto de este tipo (usado ya en algunas zonas) es proba
blemente la mejor manera de asegurar que los trastornos genéticos 
importantes no pasen desapercibidos y se evite, al mismo tiempo, un 
trabajo innecesario al personal obstétrico y una preocupación inne
cesaria a las mujeres embarazadas. 

Hemos subrayado aquí deliberadamente los aspectos diagnósti
cos y genealógicos del consejo genético. Es cierto sin duda que la 
mayoría de los problemas del consejo genético vistos en el embarazo 
se refieren a diagnósticos que son relativamente sencillos y que pue
den ser comprobados facilmente. Algunas situaciones del diagnósti
co prenatal (tales como las relacionadas con la edad materna, o los 

~ Gemelos de cigotismo incierto 

[!]. (!) Portador sano o con lesión mínima 
o transmisor demostrada 

[J Heterocigótico 
(autosómico recesivo) 

9 Propositus 

D Sujeto de sexo masculina, 
examinada 

~~ Hermanastros o hermanastras 

I. Il, III Números romanos que indican 
las generaciones 

!1, Ilis Números aníbigos que indican 
los individues de una generación 

problemas de despistaje de los defectos del tubo neural) pueden no 
acompañarse de un trastorno familiar que necesite exploración. No 
obstante, es cierto que en la medida en que se hayan establecido cui
dadosamente los diagnósticos y recogidos los datos farniliares, seran 
menos frecuentes los problemas por omisión o error en el diagnósti
co o en la información genética; información cuyo registro correcto 
no comporta ningún riesgo para la paciente o su embarazo. 

ESTIMACIÓN DEL RIESGO 

Una vez establecido un diagnóstico seguro y obtenidos los datos 
familiares, se puede estimar el riesgo de un embarazo en concreto. 
El hecho de que podamos hacer el diagnóstico prenatal no rninirniza 
la importancia de los problemas planteados. En muchos casos la de
cisión de proceder o no a los tests dependera de la magnitud del ries
go. Cuando se toma la decisión de proceder a la amniocentesis en 
caso de poco riesgo genético (ejemplo: una historia de síndrome de 
Down por trisomia 21 en un pariente lejano), es importante que el 
matrimonio interesado sea plenamente consciente de que el ni vel de 
riesgo genético es bajo. 

Con frecuencia no se valora todavía que los riesgos genéticos 
pueden influir directamente en la interpretación de los resultados del 
laboratorio, y esto es particularmente cierto en el diagnóstico de los 
defectos del tubo neural. Así la interpretación de la alfa-FP en suero, 
en percentil 90, sera completamente diferente si es un pariente en pri
mer grado el afectado o si el resultado se obtiene en un screening de 
la población en general, o simplemente por razón de la ansiedad de 
la madre. 

La necesidad de combinar los riesgos genéticos previos con otra 
información cuantitativa es uno de los mas importantes principios 
del consejo genético extensible a muchas otras condiciones fuera del 
embarazo. 

En la estimación de los riesgos, tiene que determinarse crítica
mente si nos encontramos o no ante una herencia mendeliana, por
que es aquí donde los riesgos pueden ser mas altos; de la misma ma
nera en algunas categorías de parientes, los riesgos pueden ser 
insignificantes. 

La figura 2 resume los riesgos de tres formas principales de he
rencia mendeliana. Como se indica mas adelante, cada tipo muestra 
un problema particular. 
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A. Riesgo genético en la here ncia autos6míca dominante. 
B. Herencia autosómica dominante. Riesgo genético por una nuava mu

tación. 
C. Riesgo genético en la herenci a autosómíca recesiva. 
D. Herencia recesiva ligada ai"X". Toda s las hijas de un varón afecta· 

do serén portadores y todos los hijos, sa nos. LDs hijos de una mujer 
portador a tendré n el 50 % de probabilidad de estar afectades y las 
hi jas el 50 % de ser portadores. 

Fig. 2. Riesgos en la herencia mendeliana. 

Herencia autosómica dominante 

La regla basica de un 50 OJo de riesgo para los descendientes de 
una persona afectada y ausencia de riesgo para los de un pariente 
sano es bien sencilla, pero las dificultades pueden presentarse como 
resultada de una manifestación tardía o como expresión variable de 
un gen y la posibilidad de nuevas mutaciones. 

Ejemplo (figura 3). Se visitó para consejo genético a una mujer 
cuyo suegro murió de corea de Huntington. Su marido (A) de 24 años 
de edad, tenía un 50 % de riesgo previo de heredar la enfermedad, 
y a esta edad este riesgo no se había reducido significativamente. El 
riesgo para el embarazo era así del 25 % aproximadamente. Un pri
ma de su marido (B) y su esposa podrían ser catalogados de riesgo 
mucho mas bajo', ya que su padre, aún sano a la edad de 60 años, 
tenía solamente un riesgo residual del 10 % de desarrollar la enfer
medad, con lo cual para su hijo el riesgo sería de un 5 % y para el 
embarazo solamente de un 2,5 %. 

Las variaciones en cuanto a la severidad puede que no afecten el 
riesgo numérico pero pueden ser importantes por lo que toca a las 
decisiones, como en el ejemplo que sigue de esclerosis tuberosa, en
fermedad particularmente variable. 

Ejemplo. Una joven casada solicitó consejo genético tras haber 
sido diagnosticada por un dermatólogo de esclerosis tuberosa, en base 
a erupción facial típica y a otras lesiones diseminadas por la piel. 
Su estada general de salud era normal, nunca había tenido proble-
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? 
Riesgo 

.en el embarazo 
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? 
Riesgo 

en el embarazo 
2·5% 

Fig. 3 . Riesgo genético modificada en una familia con corea de 
Huntington. 

mas de salud y era universitaria ya graduada. Si bien estaba prepara
da para aceptar un riesgo del 50 % de terrer un hijo con problemas 
leves como los suyos, la posibilidad de un retraso mental o de una 
epilepsia resultaba inaceptable para ella y para su marido. En ausen
cia de un diagnóstico prenatal, la única opción aceptable era una 
posibilidad futura de fecundación «in vitro» con un óvulo donada. 

El hecho de una mutación nueva altera radicalmente la estima
ción del riesgo en una herencia autosómica dominante, y la posibili
dad de recurrencia, cuando ninguna de los padres tiene el gen, es 
insignificante. El ejemplo siguiente desafortunadamente muestra la 
imprudencia de proseguir los tests diagnósticos cuando los riesgos 
genéticos son insignificantes. 

Ejemplo. Un primer embarazo de un matrimonio sano sin !a
zos de parentesco entre los cónyuges dio Jugar al nacimiento de una 
hija con acondroplasia clasica, confirmada por los rasgos clínicos 
y radiograficos. Los padres, que vivían en una zona de la Gran Bre
taña, lejos del hospital, fueron entrevistados para el consejo genéti
co en esta etapa y fueron informados de que el riesgo de reincidencia 
no era mas grande que para la población en general. Ci nco años mas 
tarde hubo otro embarazo y el marido insistió en que se hicieran to
dos los tests posibles para el diagnóstico de la acondroplasia. Des
pués de una amniocentesis con un resultada normal (pero no conclu
yentê), se hizo una ecografía en una unidad con experiencia, 
sospechandose un acortamiento de un miembro fetal, aconsejando
se la terminación del embarazo. Entonces el padre me contactó por 
teléfono; y, después de comentar con la unidad obstétrica la impro
babilidad de recurrencia, se repitieron las ecografías y se encontra
ran dentro de una gama normal. El niño que nació era completa
mente normal. 

Herencia autosómica recesiva 

Un riesgo de malformación de 1 sobre 4 en hermanos, es un ries
go alto, no aceptable para muchos matrimonios sin un diagnóstico 
prenatal, especialmente cuando muchos de estos trastornos se carac
terizan por minusvalías físicas y mentales de caracter severa y pro
gresivo. Afortunadamente muchas de elias se pueden diagnosticar ya 
«in útero»; esto representa un gran avance en la prevención de enfer
medades genéticas graves. Desde el punto de vista del obstetra, cons
tituye un problema el que muchos de los trastornos metabólicos pro
gresivos son sumamente raros y en cambio se añaden constantemente 
nuevos trastornos a la lista de los que pueden ser ya diagnosticados. 
Es ésta una situación donde la colaboración estrecha entre el obste
tra y un centro de genética clínica es realmente valioso para ambos. 
Las muestras tienen que ser enviadas a laboratorios especializados 
alia donde éstos estén emplazados y todo el proceso necesita una pla
nificación muy cuidadosa desde el principio. 

Actualmente, para poder obtener un material suficiente para los 
complejos tests bioquímicos, el diagnóstico tardío se impone a me
nuda. Esta situación cambiara probablemente en un breve plazo con 
la introducción del diagnóstico prenatal en el primer trimestre gra
das al examen de las vellosidades coriales. De este modo, mis cole
gas y yo hemos demostrada que la enzima iduronato sulfatasa, defi
ciente en los pacientes con síndrome de Hunter, tiene los mismos 
niveles en las vellosidades coriales que en las células del líquida arn-
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niótico. (Archer y cols., datos no publicades), y los niveles de otras 
enzimas también son probablemente comparables. Las técnicas de la 
biopsia de corión ya se aplican clínicamente en el diagnóstico de las 
hemoglobinopatías (Oid y cols.; 1982), que es sin duda alguna el mas 
importante trastorno autosómico recesivo a escala mundial. 

La complejidad de muchos de los tests metabólicos para el diag
nóstico prenatal de trastornes autosómicos recesivos obliga a que no 
sean practicades a menos que el riesgo durante el embarazo sea sig
nificativa. En Ja practica, esto significa la posibilidad de embarazos 
posteriores en un matrimonio con un hijo ya afectada. Incluso para 
un trastorno relativamente común, el riesgo para los hijos de un her
mano sano o de uno de los padres en un segundo matrimonio, es mí
nimo. Para algunes trastornes, notablemente Jas hemoglobinopatías, 
puede ser posible detectar o excluir el estado hetecigoto en el otro 
cónyuge; obviamente esto debería hacerse antes de tomar en consi
deración el diagnóstico prenatal. 

Ejemplo. Una mujer fue visitada en su primer embarazo para . 
que se considerase el diagnóstico prenatal de una cistinosis, de la que 
habían muerto sus dos hermanos. Aunque ella misma tenia una pro
babilidad de 2/3 de ser portadora, la probabilidad de que su marido, 
sin ningún grado de parentesco con ella, fuera portador del gen res
ponsable de es te trastorno tan raro era so lamente del 1 %, de manera 
que el riesgo para el embarazo era de 2/ 3 x l/100 x l/4 = I en 
600. Aunque el diagnóstico prenatal para este trastorno era factible, 
se consideró que dado el bajo riesgo, Ja posibilidad de una interpre
tación errónea de los resultades sería considerable, ademas de los ries
gos de Ja amniocentesis. El embarazo siguió sin intervención alguna 
y nació, a su tiempo, una niña sana. 

En comparación con los trastornes autosórnicos dorninantes, aque
ll os que siguen una herencia autosómica recesiva tienden a ser mas 
constantes tanto en sus rasgos clínicos, como en el grado de afecta
ción. Esto puede ser extremadamente importante para los padres en 
orden a preferir un alto riesgo de reaparición, sobre todo si Ja situa
ción que puede ser pronosticada es forzosamente letal, sea ante-parto 
o en los días que siguen al nacimiento, antes que aceptar una forma 
con malformaciones permanentes. 

Trastornos ligados al cromosoma X 

Este tipo de herencia produce mas problemas y confusión que cual
quier otro y esta situación no queda limitada a los obstetras. 

Muchas veces no se reconoce que entre los descendientes de un 
varón afectada (hemo filia o distrofia muscular de Becker, por ejem
plo) todas las hijas tienen que ser portadoras, mientras que todos los 
hijos varones seran sanos, situación que hace que Ja determinación 
del sexo fetal o el diagnóstico prenatal sean en gran parte irrelevan
tes. Cuando una mujer no es necesariamente portadora, resulta vital 
realizar los tests antes de proceder al diagnóstico prenatal, para evi
tar que los embarazos normales de sexo masculina sean abortados 
inútilmente. Éste es, sobre todo, el caso de Jas distrofias musculares 
de Duchenne y Becker, donde la determinación del sexo es el único 
método disponible. Por desgracia, el embarazo en sí rnismo puede 
invalidar las pruebas para reconocer el portador, por Jo que es espe
cialmente importante realizar éstas como un método electiva fuera 
del embarazo. Los dos ejemplos siguientes muestran algunas de las 
dificultades. 

Ejemplo 1. Una mujer cuyos dos hermanos habían muerto de 
dis tro fia muscular de Duchenne fue visitada por primera vez cuando 
ya estaba embarazada. Ningún test para diagnóstico de portador fue 
practicada por Ja falta de fiabilidad de los test de creatin-quinasa du
rante el embarazo, de modo que el riesgo «a priori» del 50 OJo no pudo 
ser modificada, con un riesgo del 25 OJo de padecer la enfermedad, 
en caso de que el feto fuera varón. El matrimoni o solicitó la determi
nación del sexo del feto y una vez demostrada que el feto era un va
rón, decidieron la continuación del embarazo. El niño, afortunada
mente, salió normal. Los tests para el portador fueron realizados 
después del embarazo, y los resultades obtenidos estaban dentro de 
los niveles normales. El riesgo de ser portador se redujo así a un 
6 %. Como resultada de esto, se intentaren dos embarazos mas, con 
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el resultada de un niño y una niña normales. La determinación del 
sexo del feto no fue realizada. 

Ejemplo 2. Un hombre con distrofia muscular de Becker y su 
mujer fueron visitades para considerar la determinación del sexo del 
feto. Se mostraren reticentes para aceptar la imposibilidad de trans
misión del trastorno a un hijo y también estaban preocupades ante 
la posibilidad de que las hijas fueran portadoras y pasaran simple
mente la carga del problema a otra generación. Después de una am
plia discusión reconocieron que no sería razonable Ja terminación de 
un embarazo del que podría nacer una niña sana y que el diagnósti
co prenatal directe sería probablemente disponible para Ja genera
ción futura. No se hicieron los tests prenatales. 

Herencia multifactorial 

La gran mayoría de los defectes mas comunes encontrades al na
cimiento por obstetras y pediatras no siguen la herencia mendeliana 
simple, ni indican una clara anomalía cromosómica. Una estimación 
de los riesgos de recurrencia para este importante grupo no puede 
hacerse sobre la base de reglas fijas, y en general es mejor guiarse 
por los riesgos empíricos, basades en los resultades del estudio de 
Ja familia actual, si esto es posible. 

Sin embargo, los obstetras a menudo descubriran que no existen 
una serie de riesgos específicos para el trastorno en cuestión y es útil 
tener algunas pau tas generales. Los siguientes puntos son importantes. 

I. Los riesgos de recurrencia generalmente son mucho mas bajos 
que los que se dan en los trastornes de herencia mendeliana -rara
mente mas del 5 OJo para los parientes en primer grado cuando sola
mente uno de los padres esta afectada-. 

Il. Cuanto mas raro es el trastorno, mas bajo es el riesgo de 
recurrencia. 

III. Cuando exista una cierta cifra de incidencia, el riesgo de 
recurrencia para los parientes en primer grado es aproximadamente 
la raíz cuadrada de esta cifra de incidencia. 

IV. El riesgo para los hijos de un individuo afectada es similar 
al riesgo para los hermanos (esto es útil para muchos de los trastor
nes donde se da una generación de niños tratados que ya han crecido, 
pero no se tiene todavía cifras disponibles). 

V. El riesgo aumenta con el número de miembros afectades. 
Esto queda altamente demostrada en un segundo embarazo. El ries
go no permanece el mismo y debe ser revisada, algo que muchas veces 
no se explica a los matrimonios. 

VI. Cuando existe una marcada diferencia de incidencia en rela
ción al sexo, los riesgos son mayores cuando el individuo afectada es 
del sexo mas raramente afectada. 

VII. Los riesgos disminuyen rapidamente con la distancia del 
parentesco y son normalmente pequeños o insignificantes en parien
tes mas lejanos que los de primer grado. 

Anomalías cromosómicas 

Teniendo en cuenta que este tema fue tratado por Ferguson-Srnith 
(1983 a), trataremos aquí solamente algunes puntos relacionades con 
el consejo genético. 

I. La mayoría de las amniocentesis que se practicau porque exis
te una historia familiar de síndrome de Down, son innecesarias. Dado 
que los riesgos son mínimos para todos excepte para los parien tes en 
primer grado, salvo el caso insólito de una traslocación, el proceso 
mas adecuado a seguir es el diagnóstico cierto de que el individuo afec
tada tiene de hecho una trisomia o a falta de esto, la exclusión de 
estado de portador de una traslocación equilibrada en el pariente en 
cuestión, mediante analisis de una muestra de sangre. Claramente este 
amílisis debe hacerse lo antes posi ble en el embarazo y preferentemente 
antes. 

Il. La importancia de obtener estudies cromosómicos de niños 
muertos ante parto o de niños nacidos vivos con múltiples anoma
lías, no debe ser sobrestimada, dado que esto muchas veces determi
nara si los tests de diagnóstico prenatal estaran indicades en un em
barazo posterior. 

III. Cuando se identifique una traslocación equilibrada en uno 
de los padres, es esencial el estudio de los otros miembros de la f ami-
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lia en sentida amplio para identificar a aquellos parientes con riesgo 
de tener niños con alteraciones cromosómicas. 

Gemelos 

Los gemelos (y otros embarazos múltiples) no solamente propor
cionau dificultades obvias en la practica para la valoración de la ges
tación, la amniocentesis y otras técnicas del diagnóstico prenatal, sino 
que también se presentau dificultades para la estimación del riesgo, 
dado que el índice de malformaciones en los embarazos gemerales 
es mas alto. Resulta esencial que la confirmación de un embarazo 
gemelar no sea utilizada como excusa para rechazar mas adelante otras 
técnicas. Se ha hecho ya una revisión útil sobre la estimación del riesgo 
en embarazos gemelares, en relación con varios problemas genéticos 
(Hunter & Cox, 1979) y algun os de los datos han quedada resumidos 
en la ta bla Il. La incertidurnbre podra reducirse cuando los tests pue
dan ser realizados en ambos fetos, pero sorgiran problemas partíeu
tares cuando se demuestre que uno esta afectada, mientras que el otro 
parece normal. Debe notarse que los defectos del tubo neural rara
mente son concordantes en ambos gemelos y habría que ernplear unos 
percentiles apropiados para la interpretación de los valores de alfa
FP en los embarazos gemelares (Ferguson-Smith, 1983 b). 

TABLA fi 
Riesgos genéticos con embarazos gemelares 

(Según Hunter & Cox, 1979) 

Anomalia 
cromo-
sómica 

Antes de fa amniocentesis 

Riesgo en un 
embarazo simple Y* 

Riesgo 
de afectación 
de un gemelo 5/ 3Y 

Riesgo 
de afectación 
de ambos gemelos I/3Y 

Gemelo A normal, 
riesgo de que 
gemelo B sea 
anormal 2/3Y 

Después de fa amniocentesis 

Defecto 
tu bo 

neural 

1125 

2125 

1/100 

1125 

(solamente un caso examinada con éxito) 

Gemelo A 
anormal, 
probabilidad 
de que el gemelo B 
sea normal 2/ 3-2/ 3Y 9/ 10 

Gemelo A 
anormal, riesgo 
de que el gemelo B 
sea anormal 1/ 3 + 2/ 3Y 1/10 

• El riesgo variara con la edad materna, etc. 

Anomalías 
ligadas 

al cromo-
soma X 

sólodiagn. 
sexo 

1/2 

2/ 3 

1/3 

1/3 

1/ 3 

2/ 3 

INTERPRETACIÓN DE WS RIESGOS. 
SEVERIDAD Y TRATAMIENTO 

Anomalías 
ligadas 

al cromo-
soma X 

tests diagn. 
especifico 

1/ 4 

3/ 8 

1/8 

1/ 6 

112 

1/2 

Autosómico 
recesivo 

1/4 

3/ 8 

1/8 

1/6 o 

1/2 

1/2 

La decisión sobre el recurso al diagnóstico prenatal dependera 
solamente en parte del resultada numérico de la estimación del ries
go. Los criterios personales y religiosos de la pareja jugaran eviden
temente un papel importante, pero el factor critico sera la historia 
natural del trastorno en cuestión y en particular su severidad, su cons
tanda y la disponibilidad de un tratamiento. 
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La severidad del problema solamente esta en relación con la ne
cesidad del diagnóstico prenatal hasta un cierto punto, mas alia del 
cualla practica del diagnóstico prenatal es menos necesari o. Por ejem
plo, cuando se encuentre una causa cromosómica en un aborto es
pontaneo, la indicación de amniocentesis no es tanto el diagnosticar 
la posibilidad de otro aborto posterior, si no la de un niño que pueda 
nacer con malformaciones. De la misma manera es dudoso que el 
diagnóstico prenatal de la anencefalia se considere de gran impor
tancia si no fuera por la asociación con una espina bífida no letal. 

Estos ejemplos subrayan la importancia del consejo genético para 
determinar el grado de severidad. Las decisiones siempre son mas 
difíciles cuando la variabilidad es grande, como ya insistí cuando me 
referia a la herencia autosómica dominante (ver sección 3.3

). Si la 
manifestación de un padre afectada puede considerarse de una seve
ridad mediana, la probabilidad de que la afectación del hijo sea mas 
severa agravaría el problema. 

El tratamiento es un factor critico y su disponibilidad puede re
ducir e inclusa anular la necesidad de un diagnóstico prenatal. La 
hemofí lia nos proporciona un ejemplo de un trastorno cuya severi
dad ha sido en gran parte (pero no completamente) mitigada gracias 
a un mejor tratarniento. En el caso de la fenilcetonuria, la posibili
dad del diagnóstico en el recién nacido y de un tratamiento dietético, 
nos ofrece la perspectiva de un niño completamente normal. Ningu
na de las familias bajo mi cuidada optarían por el diagnóstico pre
natal aun cuando éste fuera posible. 

CONSEJO GENÉTICO Y ENFERMEDAD MATERNA 

Aunque el objetivo principal del consejo genético es suministrar 
información sobre los riesgos para el feto, cualquier efecto sobre la 
madre es un factor importante a la hora de las decisiones que los ma
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un tiempo adecuado para que las parejas consideren el consejo dado 
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MODEWS DE CONSEJO GENÉTICO 
EN EL EMBARAZO 
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III. La selección de las pacientes para la amniocentesis es deter
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Aunque un genetista clínico consultor no esté directamente compro
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da con anterioridad. Frecuentemente, s in embargo, la entrevista tien
de a ser apresurada por la preocupació o de programar con el tiempo 
suficiente las técnicas del diagnóstico y, en el caso de que sea claro 
que la amniocentesis no esta indicada, puede ser difícil de comuni
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co prenatal les permita tratar todos los aspectos, excepto el servicio 
de laboratorio. Presupone también la disponibilidad de tiempo sufí
dente para un consejo correcta tal como se ha indicada antes en este 
trabajo. Por desgracia, parece probable que el interés manifestada 
por muchos obstetras en practicar las técnicas como la amniocente
sis no se corresponde con un mismo grado de interés o tiempo para 
el consejo. En particular aquell os problemas genéticos que no requi e
ren un diagnóstico prenatal, es poco probable que sean tratados de 
una manera adecuada. 

El modelo V es claramente insatisfactorio para todos; todo lo que 
hay que decir es que aún esta demasiado extendido en la practica. 

CONCLUSIÓN 

El consejo genético es una parte integral del diagnóstico prenatal 
y nuestras pacientes estaran bien atendidas solamente si el tiempo y 
la preparación para el consejo es equivalente al dedicada a los aspec
tos técnicos de los métodos y a las investigaciones de laboratorio. 

Aunque existe ciertamente una necesidad de que el diagnóstico 
prenatal alcance una mayor proporción de embarazos que lo requie
ren, también es probablemente cierto que se indica a muchas muje
res sin necesidad alguna. Nuestro servicio podria mejorarse en gran 
manera, si se adoptasen las siguientes medidas. 

I. Siempre que sea posible, el consejo genético debería llevarse 
a cabo antes del embarazo, de modo que el diagnóstico prenatal, en 
caso necesario, pueda ser abordada como un método de elección, 
después de haber sido considerada cuidadosamente por la familia y 
por los médicos y la decisión tomada junto con otras medidas pre
ventivas y terapéuticas disponibles. 

Il. Cuando un problema genético es descubierto o reconocido 
por primera vez en un embarazo, el consejo genético debería darse 
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lo antes posible, preferentemente en el hospital del distrito. Esto mu
chas veces permitiní que el problema sea solucionada sin diagnóstico 
prenatal, y dejaní a la pareja un tiempo suficiente para considerar las 
decisiones que deben tomarse. 

III. Los problemas genéticos que no requieren un diagnóstico pre
natal necesitan un consejo genético tan completo como los que no 
lo necesitan. 

IV. En cualquier modelo de consejo genético que se adopte en 
relación al diagnóstico prenatal, es esencialla estrecha comunicación 
entre el obstetra y el genetista clínica. 

V. El compromiso del obstetra con el consejo genético no debe
ría cesar con el embarazo. Donde se ha descubierto una anomalia, 
sea o no precedida de un diagnóstico prenatal, las implicaciones ge
néticas deberían estar totalmente esclarecidas antes de que ocurra un 
nuevo embarazo o antes de considerar una esterilización. 

Los progresos científicos de la última década han revolucionada 
el manejo de las malformaciones congénitas serias y de otros tras
tornos genéticos en el embarazo, y hay que esperar sin duda alguna 
nuevos avances en un futuro próximo. Creo que los mas grandes de-

fectos no estan ahora en lo que puede hacerse, sino en la aplicación 
de estos avances a los embarazos que lo necesitan. 

Un consejo genético completo y sensiblemente humano es la pie
dra angular de esta aplicación, y tanto los obstetras como los gene
tistas clínicos tienen que trabajar en una colaboración estrecha para 
conseguirlo. 
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¡¡. DIAGNÓSTICO PRENATAL DE 
TRASTORNOS GENÉTICOS COMUNES. 
SE VA EXTENDIENDO RÀPIDAMENTE* 

M. dM. Crawfurd 

El diagnóstico prenatal de los trastornos genéticos puede empren
derse en ocasiones para facilitar el tratamiento precoz capaz de sal
var algunas vidas. El diagnóstico en el tercer trimestre del embarazo 
de la eritroblastosis fetal causada por la incompatibilidad retorna
terna en el grupo sanguíneo rhesus es un buen ejemplo de ello 1 • 

Otros son el diagnóstico de la hiperplasia suprarrenal congénita 2-4 

y las cardiopatías congénitas graves 5 • Por desgracia, este plantea
miento rara vez es factible, y la mayor parte de los diagnósticos pre
natal es se efectúan en el primer o segundo trimestre para permitir 
la interrupción del embarazo cuando el feto esté afectada por la en
fermedad o para tranquilizar a los padres cuando no lo esta. 

Lo ideal sería que fuésemos capaces de practicar pruebas senci
llas, totalmente fiables y no invasivas para cada uno de los trastor
nos genéticos a toda embarazada que las solicitase. En la practica 
no existen tales pruebas, y tenemos que arreglarnoslas con la selecti
vidad empleando pruebas caras y de sensibilidad y especificidad va
riable, a menudo con algún riesgo para la madre y el feto. Lo mas 
próximo a una prueba ideal sería la ultrasonografía fetal de alta re
solución para descartar anormalidades morfológicas 6 • Pero esta 
compleja forma de ecografia diagnóstica sólo es asequible en unos 
pocos hospitales, y no es fiable para la mayoría de los defectos antes 
de las 18-20 semanas de gestación 6 , No obstante, en la actualidad 
se dispone de diagnóstico prenatal precoz de la anormalidad fetal para 
muchos de los defectos genéticos y congénitos mas comunes. Tam
bién se tiene para muchos de los mas raros, incluida la mayoría de 
los errores congénitos del metabolismo y de un número creciente de 

• British Medicat Journal (ed. española). 1988; 3 (11) 22-28. 

280 LABOR HOSPITALARIA I N.0 218 

enfermedades hereditarias íntimamente relacionadas con uno o mas 
polimorfismos detectables del ADN, pero en las que se desconoce 
el producto genético. 

El riesgo elevado puede presumirse de diversas maneras. Es posi
ble que una pareja tenga ya un hijo afectado, o que lo esté uno u 
otro de los padres de los cónyuges o algún familiar mas lejano. Una 
prueba de despistaje prenatal, como la deterrninación de la concen
tración de a-fetoproteína sérica, puede haber dado un resultada anor
mal, lo que exige una confirmación mas específica; o puede que la 
madre esté incluida en un grupo de riesgo elevada (p. ej ., a causa de 
la edad). En unos pocos trastornos recesivos de incidencia especial
mente alta en ciertas poblaciones, es posible que ambos cónyuges se 
hayan descubierto portadores en pruebas de despistaje previas. Tal 
puede ser el caso de la anemia falciforme en personas oriundas del 
Africa Occidental; de la talasemia B en poblaciones mediterraneas 
y de la talasemia a en ciertas poblaciones asiaticas; de distintas va
riantes del déficit de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa en diversas po
blaciones, y de la enfermedad de Tay-Sachs entre los judíos ashkena
zi. Y pronto sera factible para la fibrosis quística en la raza blanca. 

CINCO MÉTODOS PRINCIPALES 

Existen cinco métodos principales de diagnóstico prenatal de uso 
generalizado. La técnica mas ampliamente difundida es la amnio
centesis efectuada en las semanas 15 a 16 del embarazo. Esta debe 
efectuarse bajo control ecografico continuo por medio de personal 
experto o en formación y supervisada. El liquido obtenido se puede 
analizar de tres formas: determinación de proteínas, como la a-feto
proteína o de otros metabolitos en el sobrenadante; el amílisis de la 
constitución cromosómica de las células fetales cultivadas, y el ana
lisis bioquímica, especialmente el ensayo enzimatico y del ADN, de 
las células fetales cultivadas. 

La amniocentesis comporta un riesgo aproximada de aborto de 
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1 por 240 7. Otro posible riesgo es que la pérdida de liquido amnió
tico dé Jugar a una anormalidad menor del recién nacidoB. También 
es posible que el obstetra no consiga una muestra, que la aguja se 
obstruya por un coagulo o que aspire orina; y quizas el laboratorio 
no !ogre cultivar las células, se le infecte el cultivo o efectúe todo el 
proceso con células maternas en vez de fetales. La interpretación de 
los resultados puede ser ambigua, como sucedería con valores limite 
de a-fetoproteína o de cierta actividad enzimatica, o quizas exista un 
evidente mosaico en el analisis cromosómico (es decir, mas de una 
Jínea celular). El mosaico puede deberse a contaminación por célu
Jas maternas (especialmente el mosaico 46,XX/46,XY), o limitarse 
a productos extraembrionari os de la concepción, o reflejar un verda
clero mosaico del feto. Por tanto, a menudo requiere mas investiga
dones. 

Lafetoscopia, rea/izada también bajo control ecogrúfico mediante 
un fino tu bo de fibra óptica con una lente en su extremo, suele prac

ticarse a lrededor de las 17 o IS semanas, o mas, de gestación. Aparte 
de Ja inspección visual en busca de malformaciones externas, en la
actualidad se emplea mas a menudo para obtener una muestra de 
sangre fetal o incluso de la pieJ9 o del hígado 10 del feto. Estas mues
tras pueden ser necesarias para detectar errores congénitos del meta
bolismo que no se expresen en las células del liquido amniótico y que 
no sean susceptibles de diagnóstico a través del ADN. La fetoscopia 
es también valiosa para aclarar los resul~ados cromosómicos ambi
guos de la amniocentesis, como los mosaicos; para el diagnóstico pre
natal de Ja rubéola congénita 11 , y para el del síndrome del cromo
soma X fragil 12. Este síndrome es la segunda causa en frecuencia de 
subnormalidad masculina después del síndrome de Down. La fetos
copia comporta mayor riesgo de aborto que la amniocentesis (quiza 
de un 4 OJo con personal experto) 13. 

La a-fetoproteína puede determinarse en el suero matern o igual 
que en el liquido amniótico, aunque su especificidad y sensibilidad 
son menores en el primer caso. No obstante, la prueba es útil como 
despistaje, y tiende a detectar valores elevados cuando el feto tiene 
un defecto en el tubo neural o en ciertas estructuras, y valores bajos 
en Ja trisomia 21 14· 15. Otras pruebas complementarias, como la de
terminación de la a-fetoproteína ligada a Ja concavalina y de Ja acti
vidad de acetilcolinesterasa, aumentan s u especificidad l6, 17 • 

En los últim os años ha resultado posible emprender el diagnós
tico prenatal en el primer trimestre con las muestras de vellosidades 
coriónicas. Estas se pueden obtener por vía cervical entre la s.• y Ja 
12.• semanas con una canula o endoscopio, realizando biopsias en 

el trofoblasto 18. Otra posibilidad es el abordaje transabdorninal, para 
la biopsia directa de Ja placenta en cualquier momento después de 
Ja s.• semana 19. Ambos métodos se efectúan bajo control eco gra fi
co directo. El abordaje abdominal tiene menos riesgo de infección 
y puede servir para cubrir el período que va desde la última fecha 
para la vía cervical (12.• semana) hasta la primera (aproximadamen
te la 15.3 ) de la amniocentesis2o. 

El diagnóstico en el primer trimestre permite los métodos de in
terrupción del embarazo por simple aspiración, que son preferibles 
a los inducidos por prostaglandinas en el segundo trimestre. La inte
rrupción tras Ja biopsia de las vellosidades coriónicas puede efectuarse 
antes de que cualquiera de la familia mas próxima sepa algo del em
barazo, lo que es importante en Jas pacientes que pertenezcan a cier
tos grupos rninoritarios del Reino Unido. El riesgo de inducir el aborto 

con la biopsia de las vellosidades coriónicas esta siendo evaluado en 

un ensayo del Medica! Research Council, pero los informes prelimi
nares sugieren que es improbable que supere el 2 % cuando quien 
la efectúa tiene experiencia 21, y quiza no sea mayor que el de Ja 
amniocentesis 22. 

La ultrasonografía, quinto método de diagnóstico prenatal, se 
esta usando cada vez sin la colaboración de otros métodos. Esta apli
cación requiere aparatos de alta resolución y un explorador experto 
en diagnóstico fetal. En tales casos, propios sólo de unos pocos hos
pitales, se pueden detectar gran variedad de anormalidades estructu
rales. La ultrasonografía tiene la doble ventaja de no ser invasiva y 
de ofrecer resultados inmediatos. Es, casi con toda certeza, inocua 

tanto para el feto como para la madre 23. Su inconveniente es que 
muchas anormalidades no pueden detectarse mucho antes de las IS 
a 20 semanas de gestación, o incluso después. 

Otro método que probablemente ganara importancia en el futu
ro se encuentra actualmente en período de investigación. Se trata del 
analisis cromosómico o del ADN en células aisladas procedentes de 
óvulos fertilizados in vitro. 

ANOMALÍAS CROMOSÓMICAS 

El síndrome de Down aparece en 1 de cada 600 a 700 neonatos, 
por Jo que es el defecto congénito mas común. En su conjunto, todas 
las anomalias cromosómicas, incluidas las trisomías, monosomías, 
deleciones y otras disposiciones aneuploides, afectan aproximadamente 
a I de cada 200 neonatos. Algun as de elias, en especial las anomalías 
de los cromosomas sexuales, pueden no ser clínicamente evidentes 

al nacer 24 • Ademas, las redisposiciones cromosórnicas equilibradas, 
como suelen ser las traslocaciones o inversiones, pueden no tener efecto 
clínico en la persona afecta, pero comportan riesgo sustancial de des
cendencia aneuploide clínicamente anormal. Estas reordenaciones 
equilibradas se observan en I de cada 500 personas25. La aprecia

ble correlación entre Ja incidencia del síndrome de Down (trisomia 
estandar) con Ja edad materna, es aplicable en menor grado a otras 
trisomías cromosómicas 26. 

Las anomalías cromosórnicas son detectables en células del liquido 
amniótico cultivadas y en preparaciones directas o cultivadas de las 
vellosidades coriónicas. Dado que los laboratorios estan empleando 
nuevas técnicas especiales de tinción cromosómica, como Ja tinción 
argéntica 27 o incluso la hibridación in situ del ADN 28, a Ja par que 

estan analizando cromosomas mas extendidos 29, estan detectando 
anomalías cada vez mas sutiles. En realidad, es posible que se deba 
estudiar a toda la familia para distinguir entre pequeñas anomalías 
y variaciones de Ja normalidad. 

Un importante progreso ha sido el descubrimiento de Ja anorma
lidad del cromosoma X fragil en el síndrome de Martin-BeJ13o. Es 
preciso cultivar los linfocitos sanguíneos en medios especiales para 

mostrar el cromosoma X fragil, que se expresa con mucha menor fre
cuencia en las células de las mujeres heterocigotas que en las de los 
varones afectados. También se expresa peor en los fibroblastos del 
liquido amniótico. cultivados que en los linfoci tos; de ahi Ja necesi
dad de tomar muestras de Ja sangre fetal para el diagnóstico prenatal 

de este trastorno. 
Aunque el síndrome de Down y otras trisomías tienen mayor in

cidencia a edades maternas elevadas, la mayoría de los fetos trisórni
cos nacen de mujeres jóvenes, pues éstas tienen muchos mas hijos 
que las mayores. Por tanto, dos terceras partes de los neonatos con 
síndrome de Down son hijos de mujeres menores de 35 años 31 . Los 
métodos de despistaje lirnitados a mujeres de mas edad pueden de
tectar, en el mejor de los casos, sólo una tercera parte de todos los 
fetos que nacerían con síndrome de Down, y en la practica detectan 
aún menos, pues no todas estas mujeres se efectúan las pruebas. 

La observación de cierta tendencia a los valores bajos de la con
centración de a-fetoproteína en el suero materno en presencia del sín
drome de Down u otras trisomías autosómicas, ha abierto la posibi

lidad de seleccionar las madres para el diagnóstico prenatal a edades 
mas tempranas. Varios grupos han propuesto combinar los riesgos 
de la edad con los derivados de las concentraciones de a-fetoproteína 
en el suero materno para seleccionar a qué mujeres se ha de practicar 
amniocentesis 32, 33. Es posi ble que con ello se incremente el número 
de fetos aneuploides detectados, pero debido a la escasa sensibilidad 
de este método, que se puede considerar refinado, probablemente no 
aumentaría el diagnóstico prenatal del síndrome de Down mas que 
hasta la mitad de los casos. Ademas, este progreso quiza sólo se ob
tuviese al precio de efectuar amniocentesis a muchas mas madres con 
fetos normales, algunas de las cuales podrían abortar por la manio
bra. No existen datos suficientes sobre las concentraciones de a-feto
proteína en el primer trimestre para combinar sus resultados con los 
de la biopsia de las vellosidades coriónicas. 

Ciertos estudios preliminares han publicado varios métodos nue
vos de despistaje prenatal del síndrome de Down notablemente espe-
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ranzadores. Se incluyen entre ellos Ja medición ecogní.fica del plie
gue cutaneo de la nuca y del cociente del diametro biparietal y la Ion
gimd del fémur34·36 y Ja determinación de la concentración sérica 
materna de estrio! no conjugado 37 o de gonadotropina coriónica hu
mana o su subunidad a 3B , y de la actividad de y-glutamil transfera
sa en el liquido amniótico 39. 

DEFECTOS DEL TUBO NEURAL 
El analisis de las concentraciones séricas maternas de a-feto

proteína se ha empleada desde hace mucho tiempo en el despistaje 
de defectos del tu bo neural, al igual que el analisis en liquido amnió
tico de mujeres seleccionadas con riesgo elevada o con aumento de 
Ja concentración sérica de esa sustancia 14 . En los últimos años, los 
obstetras han tendida cada vez mas a emplear Ja ultrasonografía fe
tal de alta resolución para confirmar los defectos del tu bo neural des
pués de haber detectada aumento en la concentración de a-fetoproteína 
en el suero materna o en liquido amniótico, o como forma de detec
ción primaria, sobre todo en Jas mujeres de riesgo elevada. 

En manos expertas, la ultrasonografía fetal de alta resolución es 
sensible y eficaz, y tal vez se llegue a usar ampliamente para este fin 
(preferiblemente asociada a la determinación de la concentración 
sérica materna de a-fetoproteína)40. La ultrasonografía tiene Ja ven
taja de indicar el Jugar y extensión precisa de Ja Jesión. Se ha preco
nizado su empleo como procedimiento de despistaje mas general de 
las anomalías fetales, pero no existe acuerdo al respecto. 

TRASTORNOS DE UN SOLO GEN 
En la actualidad se dis po ne de diagnóstico prenatal para muchos 

trastornos de un solo gen. Algunos de estos trastornes son enferme
dades en Jas que se conoce el producto genético defectuoso, como 
las enzimopatías o los defectos de Ja hemoglobina. Otros son enfer
medades en las que se ha detectada una estrecha relación con un po
limorfismo normal del ADN, pero cuyos productes genéticos se des
conocen todavía. Este grupo es especialmente atractivo, pues ofrece 
Ja oportunidad de un amilisis fundamental de las causas y Ja pa to ge
nia de Ja enfermedad (mediante Ja denominada «genética inversa»), 
así como para el diagnóstico prenatal y Ja detección de portadores. 

Si se considera oportuna el diagnóstico prenatal para una fami
lia con un defecto de un solo gen, Ja investigación adecuada de be ini
ciarse, si es que puede hacerse, antes del embarazo. Entre los estu
dies necesarios se deben induir la confirmación del diagnóstico con 
precisión suficiente para el diagnóstico prenatal subsiguiente, Ja de
tección de portadores bioquímicos cuando sea necesario y la recogi
da de muestras y el analisis de los marcadores del ADN en los rniem
bros oportunes de Ja familia. Si se dejan estas exploraciones para· 
cuando se haya confirmada el embarazo, se haran deprisa y sení 
mayor el riesgo de error, y tal vez se retrase el verdadero diagnós
tico prenatal y Jas demas investigaciones emprendidas por el Jabo
ratorio. 

Los ejemplos mas desarrollados de diagnóstico prenatal de un tras
torno de un solo gen son la anemia falciforme y Ja talasemia. Antes 
del desarrollo de Ja tecnología del ADN recombinante, el diagnósti
co prenatal de estos defectos de Ja hemoglobina se basaba en Ja iden
tificación de Ja hemoglobina S o en la determinación de las cadenas 
a {3 en los hematíes fetales obtenidos a las 18 semanas de gestación. 
Combinando Ja biopsia de las vellosidades coriónicas y el analisis 
del ADN, se puede obtener un resultada entre las 9 y las 11 semanas. 
Para Ja anemia falciforme, existen enzimas restrictivas que escinden 
el ADN en el punto de Ja mutación, Jo que soslaya Ja necesidad de 
efectuar estudios familiares y el riesgo de llegar a un resultada erró
neo por causa de Ja recombinación entre Ja zona mutante y Ja de un 
polimorfisme ligado del ADN 4'. El cuadro es mas complejo en la 
talasemia, con muchas mutaciones diferentes de frecuencia variable 
en distintas poblaciones. No obstante, la biopsia de las vellosidades 
coriónicas y el analisis del ADN, a menudo con sondas oligonucleó
tidas sintéticas específicas para mutaciones que son comunes en ciertas 
poblaciones, han posibilitado en muchos casos el diagnóstico prena
tal en el primer trimestre42. 
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FIBROSIS QUÍSTICA 

Se ha abordada de dos formas el diagnóstico prenatal precoz de 
la fibrosis quística. Brock y cols., en Edimburgo, han desarrollado 
un analisis de las enzimas microvellositarias presentes en el liquido 
amniótico. Estos autores han observada que la presencia de una de 
tales enzimas, la isoenzima intestinal de Ja fosfatasa alcalina, detecta 
el 90 OJo de los fetos afectades en las pruebas efectuadas en embara
zos con riesgo de 1 entre 4, con una tasa de falsos positives del 5 
al 6 OJo 43. Esta prueba puede ofrecerse a los padres de alto riesgo, 
pero no es lo bastante específica para los de bajo riesgo. 

La otra opción, la del estudio de las vellosidades coriónicas o de 
células cultivadas del liquido amniótico, ha sido posible gracias al 
reciente descubrimiento del polimorfisme del ADN estrechamente 
Jigado al gen de la fibrosis quística en el brazo largo del cromosoma 
744. El oncogén met y el polimorfisme al azar D7S8, detectados por 
la sonda pJ3,11 han sido localizados cerca del gen de la fibrosis 
quística 45 . El grupo de St. Mary' s Hospital ha comunicada el uso 
de sondas para estos dos !oci como medida de diagnóstico prenatal 
en el primer trimestre 46. Estos mismos investigadores han emplea
da desde entonces las sondas en otras familias. Calculan una tasa 
de falsos negatives del 2 OJo y de falsos positives del 6 OJo para fami
lias típicas con un solo hijo afectado vivo. Cuando no existe ningún 
hijo afectada superviviente, no se suele poder establecer la fase con 
estas sondas, y, por tanto, no es posible la predicción. Esta es posi
ble, excepcionalmente, cuando existen familiares mas lejanos 
afectados47; también cabe la posibilidad de que la detección de por
tadores con estas sondas obvie la necesidad del diagnóstico prenatal 
en estas farnilias 4B. Super y cols., de Manchester, han descrita una 
experiencia similar de 30 diagnósticos prenatal es 49. 

Mas recientemente, el grupo del St. Mary's Hospital ha aislado 
una secuencia de ADN que esta muy cerca del gen de la fibrosis quís
tica. Ademas, dos marcadores que flanquean esta secuencia presen
tan un apreciable desequilibrio de ligamiento con fibrosis quística, 
Jo que abre la posibilidad del diagnóstico directa en el ADN de esta 
enfermedad, en vez de la inferencia a través de estudios familiares. 
Quiza posibilite también la detección de portadores en la pobla
ción lO. Recientemente, Williams y cols. asociaron el uso de cebadores 
oligonucleótidos de estas secuencias a la ampliación del ADN me
diante la reacción en cadena de la polimerasa, para diagnosticar la 
fibrosis quística en el primer trimestre del embarazo en un día 51. 

SONDAS PARA OTRAS ENFERMEDADES 

En Ja actualidad se dispone también de sondas para el polimor
fisme del ADN estrechamente Jigado a otras enfermedades genéti
cas. Existen sondas para la hemo filia 52. 53, corea de Huntington 54, 
poliquistosis renal del adulto55, distrofia muscular de Duchenne 56, 
distrofia miotónica 57, esclerosis tuberosa 58, neurofibromatosis de 
Von Recklinghausen59, enfermedad de Anderson-Fabry6°, y síndro
me de Lesch-Nyhan61. La distrofia muscular de Duchenne es el tras
torno recesivo ligado a X mas común en Gran Bretaña. Como oca
siona debilidad muscular progresiva durante toda Ja infancia y cau
sa la muerte al final de la adolescencia o poco después de los 20 años, 
la prueba de diagnóstico prenatal precoz es particularmente bien 
recibida. 

El gen de Ja distrofia muscular de Duchenne y el gen alélico de 
Ja distrofia muscular de Becker ha resultada ser el mayor gen huma
na conocido, con alrededor de 200 kilobases de longitud. Esta loca
lizado en la banda Xp21 del brazo corto del cromosoma X 62. 63. Pue
de romperse por deleciones63 o por traslocaciones del autosoma X, 
y, presumiblemente, puede estar sujeto a mutación puntual. En Ja ac
tualidad se emplean varios polimorfismes del ADN próximos al gen 
o dentro de él, incluidos los detectades por las sondas pERT y pXJI, 
para la detección de portadores y el diagnóstico prenatal 56. Debido 
al gran tamaño del gen y a Ja elevada frecuencia de recombinación, 
inclusa el polimorfismo de su interior puede sufrir recombinación 
entre Jas zonas polimórficas y Jas mutantes. Esto debe tenerse en cuenta 
al calcular Ja probabilidad de que el feto esté afectada por el trastor
no. El reciente aislamiento del producto proteica del aielo normal del 



DlAGNÓSTICO PRENATAL DE TRASTORNOS GENÉTICOS COMUNES. SE VA EXTENDIENDO RÀPIDAMENTE 

Tabla 1. Trastornos para los que se dispone en la actualidad de diagnóstico prenatal 

Trastorno Método de diagnóstico prenatal 

Cromosómico 
Síndrome de Down, trisomías 13 y 18 y otras trisomías autosómicas Amniocentesis o biopsia microvellosidades coriónicas con analisis cro-

Síndrome de Klinefelter y otras aneuploidias del cromosoma sexual 
en varones 

Síndrome de Turner, síndrome XXX y otras aneuploidias del cromo
soma sexual en mujeres 

Deleciones o reordenaciones cromosómicas equilibradas o aneuploides 

Síndrome del cromosoma X fragi l 

mosómico 
Amniocentesis o biopsia rnicrovellosidades coriónicas con analisis cro

mosómico 
Amniocentesis o biopsia microvellosidades coriónicas con analisis cro

mosómico 
Amniocentesis o biopsia microvellosidades coriónicas con amilisis cro

mosómico 
Muestra de sangre fetal y analisis cromosómico 

Malformación congénita 
Defecto del tubo neural y micro o hidrocefalia grave 

Defecto cardíaco 
Agenesia o poliquistosis renal , hidronefrosis, abdomen de ciruela*, 

extrofia vesical 
Estenosis y fístula traqueoesofagica, exoftalmos y gastosquisis, her-

nia diafragmatica, atresia duodenal 
Displasia esquelética 
Labio o paladar hendido 
Higroma quístico, teratomas e hídrops fetal 
Numerosos síndromes de anomalías congénitas múltiples 

a-fetopreína materna sérica y amniótica, ecografia fetal de alta reso
lución o ambas 

Ecocardiografia 
Ecografia fetal de alta resolución 

Ecografia fetal de alta resolución 

Ecografia fetal de alta resolución 
Ecografia fetal de alta resolución 
Ecografia fetal de alta resolución 

·Ecografia fetal de alta resolución 

Defectos de un solo gen con producto genético conocido 
Anemia falciforme y talasemias Sonda específica y enzimas restrictivas o deleción del ADN 

M ucopolisacaridosis 
Aminoacidopatías 

Fenilcetonuria 

Errores congénitos del metabolismo 
Analisis enzimatico 

Déficit de ornitina carbamil transferasa 
Citrulinuria 

Argininosuccinicaciduria 
Homocistinuria 
Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce 

Trastornos de los carbohidratos 
Galactosemia 

Déficit de galactocinasa y galactosa-4-epimerasa 

Déficit de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa 
Glucogenosis 
Trastornos de purinas y pirimidinas 

Síndrome de Lesch-Nyhan 
Déficit de adenina fosforribosil transferasa 

Acidurias organicas 
Aciduria metilmalónica 
Acidemia propiónica 
Déficit de 3-metilcrotonil coenzima A carboxilasa 

Trastornos de los lípidos 
Enfermedad de Anderson-Fabry 
Enfermedad de Farber Manosidosis 
Fucosidosis Leucodistrofia metacromatica 
Gangliosidosis Mucolipidosis III 
Enfermedad de Gaucher Enfermedad de Niemann-Pick 
Enfermedad célula I Sialidosis 
Enfermedad de Krabbe Enfermedad de Wolman 

O tros 
Fosfatasia acida 
Hiperplasia suprarrenal (déficit de 21-hidrolasa) 

Síndrome cerebrohepatorrenal 
Cistinosis 
Hipofosfatasia 
Déficit de sulfatasa esteroide placentaria (ictiosis ligada a X) 

Polimorfismo longitud fragmento restrictiva 
Analisis enzimatico en biopsia hepatica 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimaticci 
Analisis enzimatico con cromatografia, espectroscopia masiva, o am

bos, del liquido amniótico 
Analisis enzimatico con cromatografia o espectroscopia masiva, o am

bos, del liquido arnniótico 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 

Analisis enzirnatico con polimorfismo longitud fragmento restrictiva 
Analisis enzimatico 

Analisis enzimatico o cromatografia gaseosa o espectroscopia masiva 
Analisis enzimatico o cromatografia gaseosa o espectroscopia masiva 
Anàlisis enzimatico 

Analisis enzimatico con polimorfismo longitud fragmento restrictiva 
Anàlisis enzimatico 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 

Analisis enzimatico 
Analisis hormonal, ligamiento antígeno HLA o ADN HLA, polimor-

fismo longitud fragmento restrictiva gen 21-hidrolasa 
Analisis acidos grasos cadena larga con analisis enzimatico 
Captación de azufre-35 radiomarcado 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 

• Obstrucción de las vías urinarias bajas con vejiga muy voluminosa que distiende el abdomen. 
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Tabla 1. (Continuación) 

Trastorno Método de diagnóstico prenat a l 

Defectos de la coagulación 
Hemofília A y B 

Dèficit del factor X 

Analisis factor VII o IX con polimorfisme longitud fragmento res
trictiva 

Polimorfismo longitud fragmento restrictiva 

Síndrome de inmunodeficiencia combinada grave 
lnmunodeficiencia de células T 

Trastornos por déficit inmunidad 
Analisis enzimatico 
Analisis enzimatico 

Trastornos del colageno 
Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 11 y lli (algunos casos) Deleción ADN 
Osteogènesis imperfecta tipos I y 11 (algunos casos) Deleción ADN 

Defectos de un solo gen con producto genético desconocido 
Fibrosis quística 

Distrofia muscular tipos Duchenne y Becker 
Corea Huntington 
Poliquistosis renal del adulta 
Neurofibromatosis generalizada (Von Recklinghausen) 
Esclerosis tuberosa 
Distrofia miotónica 
Ataxia telangiectasia 
Síndrome de Bloom 

Anemia de Fanconi 
Síndrome de Robert 
Xeroderma pigmentaria 
Síndromes de epidermiólisis ampollar 
Displasia ectodèrmica hipohidrótica 
Nefrosis congènita (tipo finlandès) 
Neoplasias endocrinas múltiples 

Analisis enzimatico del liquido amniótico con polimorfisme longi-
tud fragmento restrictiva 

Polimorfisme longitud fragmento restrictiva 
Polimorfisme longitud fragmento restrictiva 
Polimorfisme longitud fragmento restrictiva 
Polimorfisme longitud fragmento restrictiva 
Polimorfisme longitud fragmento restrictiva 
Polimorfisme longitud fragmento restrictiva 
Rotura cromosómica 
Intercambio cromatide hermana incrementada y sensibilidad ultra

violeta incrementada 
Rotura cromosómica 
Escapes cromosómicos 
Defecto reparación ADN 
Biopsia e histologia de la piel fetal 
Polimorfisme longitud fragmento restrictiva 
a-fetoproteína líquida amniótico 
Polimorfisme longitud fragmento restrictiva 

Infecciones fetales 
Rubèola intrauterina 
Citomegalovirus intrauterina 

Detección anticuerpo con sonda ADN específica ARN vírico 
Detección anticuerpo con sonda ADN específica ARN vírica 

O tros 
Dèficit de a 1-antitripsina 

Porfíria aguda intermitente 

gen de Duchenne, denominada distrofina, y su ausencia en el mús
culo distrófico, puede conducir a otros métodos diagnósticos en el 
futura. 

Cada vez se estan describiendo mas nuevas sondas del ADN; y 
también aparecen con gran rapidez nuevas técnicas, como la electro
foresis en gel de campo pulsatil66, la escisión de la ribonucleasa 67, 
la amplificación genètica 68,69 y el desarrollo de sondas oligonucleó
tidas para zonas mutantes específicas 7o. Evidentemente, en los pró
ximos años sera posible el diagnóstico prenatal de muchas enferme
dades; la ta bla I muestra de qué pruebas se dispone en la actualidad. 
El ritmo del progreso en este sentida es tal, que siempre resulta pru
dente contactar con un centro genético local cuando se piense en el 
diagnóstico prenatal de un trastorno en concreto. 
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El ADN, esta doble hélice que contiene en el fondo de nuestras 
células todos los misterios de nuestra herencia, va entregando poco 
a poco sus secretes a los investigadores. Y ello tiene consecuencias 
practicas muy favorables puesto que los descubrimientos realizados 
permiten, por ejemplo, el poder practicar el diagnóstico prenatal de 
numerosas enfermedades hereditarias. 

Desde la eclosión en los años 70, de la tecnologia de la biologia 
molecular y con la aparición en el mismo período de diversos méto
dos de extracción de tejido fetal y de la ecografia obstétrica, asisti
mos a una verdadera revolución que hace posible el diagnóstico pre
natal de múltiples enfermedades hereditarias incluso, a veces desde 
el estadio embrionario. El número de anomalías detectables en el feto 
y en el embrión es cada vez mas grande ya se trate de anomalías de 
los cromosomas, de afecciones debidas a la transmisión monogénica 
(enfermedades hereditarias del metabolisme, afecciones hematológi
cas) o de malformaciones hereditarias. 

Actualmente, la cuestión del diagnóstico prenatal se debe plan
tear cada vez que exista una patologia hereditaria de los ascendien tes 
o en las ramas colaterales de la familia del niño que va a nacer. La 
demanda del diagnóstico prenatal procede principalmente de los pa
dres, pero de ahora en adelante, debe estar presente en la mente de 
todos los médicos. 

Los progresos mas recientes en materia de analisis bioquímica y 
del ADN vienen todavía a aumentar el número de esas técnicas cu
yos valor, riesgo, fiabilidad y las indicaciones respectivas tienen que 
ser conocidas por diferentes especialistas ( obstetras, genetistas, bio
químicos o pediatras). EUo hace del diagnóstico prenatal un acto tí
picamente multidisciplinario. Es función del consejo genético orien
tar el proceso del diagnóstico prenatal. 

Este debe determinar precisamente la anomalia que esta en la base, 
evaluar el riesgo genético para el feto, valorar los posibles riesgos de 
una forma fetal para la gestación e informar a los padres de las di
versas eventualidades que se pueden seguir, según el resultada. Así, 
todos los esfuerzos de diversos especialistas tienden a poder propo
ner a las mujeres que lo deseen una interrupción del embarazo cada 
vez mas precoz, lo menos traumatica posible y con la mejor indica
ción posible. 

De hecho, el consejo genético constituye el elemento previo de 
todo diagnóstico prenatal. Debe permitir la obtención de una serie 
de informaciones referentes a la enfermedad inicial que ha plantea
do la consulta, la genealogia de la salud de las familias en juego, la 
evaluación del diagnóstico prenatal, el término previsto de la gesta
ción, los riesgos de aborto y las consecuencias del diagnóstico prenatal. 

• Anomalia inicial. El conocimiento de la anomalia inicial (lo que 
se llama el caso índice) de be ser preciso. Ell o puede necesitar un comple
mento de informaciones sobre los sujetos afectados y de los padres mis-

• Recherche et Santé. 1989; 40:4-8. 
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mos o de los hermanos y hermanas para investigar, por ejemplo, un esta
do heterocigótico o una anomalía equilibrada del cariotipo. 

• Arbol genealógico. El establecimiento de un arbol genealógico 
detallada permite la valoración de los riesgos posibles, teniendo en cuen
ta los datos de la genética formal. Así, el simple consejo genético puede 
anular la indicación de un diagnóstico prenatal, como por ejemplo, en 
una mujer embarazada, parien ta de un transmisora (se suele decir porta
dora de una enfermedad hereditaria ligada al cromosoma X y para la cua!, 
el analisis genealógico permite, a priori, establecer un riesgo muy peque
ño, es decir, equivalente al riesgo de la población en general). 

• Evaluación del diagnóstico prenatal. La precisión de la informa
ción que se espera del diagnóstico prenatal debe ser valorada. Así este 
diagnóstico es muy preciso en caso de investigación de anomalía del ca
riotipo en un cultivo fetal. En otros casos, no permite mas que una eva
luación del riesgo, como en ciertas técnicas bioquímicas con la ayuda de 
las cuales es a veces difícil de distinguir un niño heterocigótico de un niño 
afectada. Y lo mismo en ciertas afecciones para las cuales uno esta obli
gada a limitarse a un diagnóstico de exclusión (diagnóstico del sexo fetal 
por una anomalía hereditaria, ligada al croQlosoma X y que no puede 
beneficiarse ni de un diagnóstico bioquímica, ni de un diagnóstico ge
nético). 

• Término. El conocimiento preciso del término del embarazo vie
ne dado por los datos ecograficos precoces (hacia la 12.' semana). 

• Riesgos de aborto. Los riesgos del aborto ligados a las técnicas de 
exploración previstas de ben ser tomadas en consideración con los padres. 
Este riesgo, muy débil en caso de punción dellíquido amniótico (inferior 
a I illo }, no es despreciable en lo que se refiere a la biopsia de vellosidades 
coriales (4 a 6 %). Hay que añadir que el nacimiento, siempre posible, 
de un niño malformado por una afección distinta de la que se investigó 
sera particularmente mal aceptada por la pareja si esta posibilidad teóri
ca no. les fue nunca mencionada. 

• Consecuencias del diagnóstico prenatal. En fin, la dificultad de 
las técnicas del diagnóstico prenatal, el riesgo (bien que débil, para el 
embarazo) y la ética nos hacen limitar tal demanda a las afecciones gra
ves y malformantes para las cuales podría tenerse en cuenta una interrup
ción terapéutica del embarazo en caso de afectación del feto, previo acuerdo 
con las familias. 

Sin embargo, se han propuesto tratamientos in útero todavía en nú
mero muy limitado, por tratarse en la mayoría de los casos de la única 
solución posible. Se trata especialmente de las transfusiones in útero o 
d!!l injerto de médula compatible, de la cirugía de ciertas uropatías, del 
tratamiento de los trastornes del ritmo cardíaco o de la hiperplasia su
prarrenal congénita. 

El diagnóstico prenatal de las enfermedades hereditarias requiere 
técnicas que permitan la visualización del feto y sobre todo la toma 
de material fetal destinada a analisis especializados: bioquímicos, ana
tomopatológicos, hematológicos o citogenéticos. Cada técnica es na
turalmente propia de algunos laboratorios especializados. Sin embargo, 
el amilisis del ADN fetales, de entre estos métodos, es el que actual
mente abre el mas amplio campo de investigación al diagnóstico pre
natal de las enfermedades hereditarias. Esta técnica hace referencia 
a nociones relativamente recientes de genética molecular que van evo
lucionando desde los años 75-80. 

DIAGNÓSTICO PRENATAL POR ANALISIS DEL ADN 
Después de que el ADN, soporte de la información hereditaria, 

ha sido la molécula organica mas difícil de estudiar, actualmente es 
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posible el am\.lisis de su est ructura y de los mecanismes que regulan 
su expresión, gracias a las tecnologías de la biologia molecular. 

Estos métodos permiten claramente: 

• Seccionar en algunes puntes precisos el ADN del patrimonio he
reditario (genoma) gracias a esas tijeras biológieas que son las llamadas 
enzimas de restricción. 

• Utilizar todo o parte de un fragmento de ADN (asignado a un gen 
particular o no) como sonda molecular, un utensilio que permite recono
cer, entre una multitud de fragmentes del genoma, aquelles que son, por 
ejemplo, representatives de un gen. 

• Construir, en fin, artificialmente cortas secuencias del ADN nor
mal (o de su homólogo, portador de una mutación conocida). 

INDICACIONES DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 
POR ANALISIS DEL ADN 

Estos métodos se dirigen a las afecciones hereditarias cuyo diag
nòstica convencional bioquímica es imposi ble o incierto. Actualmente,· 
se trata de afecciones hereditarias monogénicas. 

Las razones que imponen el recurso a la biologia molecular mas 
bien que el analisis del feto por dosificación de un proteína o de una 
actividad enzimatica, expresada en las células dellíquido amniótico, 
son de dos tipes: 

• El diagnóstico fenotípica es imposible, ya que el producte del gen 
responsable es desconocido. El único recurso entonces es una estrategia 
de diagnóstico genotípica indi recto utilizando marcadores genéticos !iga
dos al gen anormal, por su proximidad. 

• El diagnóstico fenotípica es imposible, pues incluso conociendo el 
producte del gen mutado, la anomalía genética no se manifiesta en teji
dos del feto que son accesibles (células dellíquido amniótico y trofoblas
tos) . El analisis del ADN -presente en todas las células del feto e idénti
co en todas- es el único recurso. 

Otros casos son intermedies, como la mucoviscidosis, por ejem
plo. En esta afección existen criteri os bioquímicos de diagnóstico del 
estado del feto. Sin embargo, este método deja todavía una cierta in
certidumbre diagnóstica, para afirmar que un feto esta afectada (falso 
negativo) o indemne (falso positivo). Su asociación con los métodos 
del ADN permite reducir este riesgo. 

El material de estudio, el ADN del genoma utilizado para el diag
nóstico del feto, proviene de las células del líquida amniótico toma
das entre la semana 15 y 16 del embarazo y frecuentemente puestas 
en cultivo. El ADN obtenido así es de buena calidad y en cantidad 
no limitada. Sin embargo, la toma ya tardía y el intervalo necesario 
para el cultivo (una semana) no permite poder dar una respuesta a 
los padres antes de la semana 18 o 19 de la gestación. 

A la inversa, el ADN del feto obtenido después de una toma de 
trofoblasto en la 10.• semana permite un estudio directe, sin cultivo 
previo, y con ello una respuesta mas rapida. 

En todos los casos, hay que insistir sobre la necesidad imperiosa 
de un estudio familiar del ADN previa la puesta en marcha del pro
cesc del diagnóstico prenatal e, idealmente, antes del inicio de la ges
tació n. Este estudio por el método de Southern Biot, debe induir el 
caso índiee, los hijos sanos y los padres. 

DIAGNÓSTICO DEL SEXO FETAL 

El diagnóstico del sexo fetal esta indicado en caso de enfermedad 
familiar ligada al sexo. 

Se realiza por ecografia e imperativamente por estudio de los cro
mosomas del feto. La biopsia del trofoblasto encuentra ahí una indi
cación de elección, permitiendo un diagnóstico precoz y rapido. 

Esta determinación precoz del sexo permite reservar sólo a los fe
tos del sexo masculina las exploraciones mas perfeccionadas necesarias 
para el dignóstico preciso de la afección que se busca (ejemplo: diag-

nóstico de una enfermedad hematológica o inmunológica ligada al 
sexo por punción de sangre fetal). 

En el caso en que no sea posi ble ningún diagnóstico preciso, una 
interrupción del embarazo podria proponerse si el feto es del sexo 
masculina, sabiendo que esta forma de prevención deja sobrevivir 
a las niñas de las cuales una sobre dos sera transmisora de la enfer
medad y suprime todos los niños de los cuales uno sobre dos es sano. 

DIAGNÓSTICO PRENATAL DE LAS AFECCIONES 
HEMATOLÓGICAS HEREDITARIAS 

El número de diagnósticos prenatales realizados para las afeccio
nes de expresión hematológica esta en crecimiento constante, en ra
zón de los progresos efectuades para las tomas de sangre fetal. 

La mayoría de las enfermedades hematológicas hereditarias son 
así accesibles al diagnóstico prenatal una vez establecidas las normas 
para el feto en función del tiempo de gestación. 

Las principales afecciones así estudiadas son: 

• Las hemoglobinopatías, en particular beta-talasemia y drepanoci
tosis. 

• Las otras enfermedades hereditarias de los glóbulos rojos. 
• Los trastornes de la coagulación: hemofílias A y B, la enfermedad 

de Willebrand, así como las otras afecciones hereditarias. 
• Los defectes inrnunitarios congénitos: 
a) Defecte inmunitario combinada severa. 
b) Defecte inmunitario asociado a un defecte de expresión de HLA. 
e) Agammaglobulinemia ligada al sexo. 
d) Granulomatosis séptica ligada al sexo. 

El diagnóstico de las enfermedades hematológicas reemplaza tarn
bién el estudio del ADN del feto, en particular en las hemoglobino
patías (drepanocitosis y talasemia) o en los casos de un déficit enzi
matico asociado. 

DIAGNÓSTICO PRENATAL DE LAS ENFERMEDADES 
HEREDITARIAS DEL METABOLISMO 

Estas enfermedades son debidas a genes mutades cuyo producte, 
mas frecuentemente un enzima, falta o es anormal y cuya función 
esta, en consecuelicia, alterada. Estas enfermedades son numerosas, 
pero globalmente raras (de 1 por 40.000 a 1 por 100.000 nacimientos, 
a veces mas en las poblaciones de riesgo). La mayoría de estas afec
ciones se transmite de forma autosómica recesiva, y un 10 DJo de elias 
ligadas al sexo. 

El diagnóstico prenatal se dirige a las enfermedades metabólicas 
graves que no se benefician de un tratamiento eficaz y cuyo defecte 
responsable se expresa en las biopsias de tejidos fetales actualmente 
accesibles. 

La gran diversidad y rareza global de las enfermedades heredita
rias del metabolisme; la complejidad y variedad de las técnicas bio
químicas de identificación y la existencia frecuente en el seno de una 
misma afección de una gran heterogeneicidad de expresión, hacen ilu
sorio el cribado sistematico. Así la base del dignóstico es aquí, toda
via, el reconocimiento previo de las familias de riesgo: 

• Sea por identificación del caso índiee (primer hijo afectada) situa
ción la mas frecuente. 

• Sea por la detección de los heterocigóticos para una enfermedad 
sospechada de ausencia del examen bioquímica del caso índice. Esto se 
indica en tres casos: 

a) Un sujeto fallecido en la familia con un cuadro clínico evocador 
(la dificultad de un tal amílisis esta a menudo ligada a la dispersión de 
las tasas de actividad enzimatica entre los heterocigóticos y los sujetos 
normales). 

b) El despistaje de los transmisores para las afecciones ligadas al sexo. 
e) La gran frecuencia de un gen mutante en una población restringi

da (por ejemplo, enfermedad de Tay-Sachs en los judíos ashkenazes). 
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Vicente Molina 

El diagnóstico prenatal es analizado desde diferentes puntos de 
vista en distintos apartados de este informe. Su objetivo inmediato, 
el feto, ha sido y esta siendo un paciente cada vez mas a caballo entre 
obstetras y neonatólogos, hasta el punto de que actualmente es difí
cil decir en qué momento cada uno de estos grupos de especialistas 
debe iniciar o finalizar su interés por éste común paciente, aunque 
la responsabilidad inmediata pertenezca a uno o a otro en un mo
mento dado. No es de extrañar, por tanto, que el neonatólogo se en
cuentre profundamente involucrado en la problematica del diagnós
tico prenatal. Aparte de esta declaración de principios, creemos que 
es conveniente intentar analizar los puntos concretos de relación del 
diagnóstico prenatal con la Medicina Neonatal. 

REPERCUSIÓN DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 
SOBRE LA ASISTENCIA NEONATAL 

CONTRIBUCJÓN DEL DIAGNÓST/CO PRENATAL 
AL ESTUDIO DEL BIENESTAR FETAL 

Si consideramos el término de diagnóstico prenatal en sentido am
plio, abarca también los estudios sobre el bienestar del feto. Sin em
bargo, existe una clara tendencia a considerar dentro del térrnino de 
diagnóstico prenatal exclusivamente aquellas técnicas encaminadas 
a investigar la existencia o no de anomalías estructurales o enferme
dades hereditarias en el feto. Aun aceptando esta segunda interpreta
ción, es obvio que ambas situaciones se encuentran estrechamente 
relacionadas y podemos afirmar que el progreso que ha experimen
tada en los últimos años el estudio del bienestar del feto que pro
dríamos llamar normal, ha sido debido, en gran parte, al estimulo 
que ha representada el enorme reto del diagnóstico prenatal. 

Durante la década de los 70, el màximo esfuerzo en cuanto a es
tudio de bienestar fetal anteparto se centró en Jas técnicas de moni
torización de la frecuencia cardíaca fetal. Posteriormente se introdu
jo la ecografia, como control del crecimiento fetal y diagnóstico de 
algunas complicaciones obstétricas. El gran desarrollo de la ecogra
fia obstétrica hasta nuestros días obedece, con seguridad, a la posi
bilidad de diagnosticar, de forma cada vez mas precisa, anomalías 
estructurales fetales. No cabe duda que algunos aspectos recientes de 
la ecografia obstétrica actual (estudio de flujos, por ejemplo) contri
buyen de forma esencial al estudio del bienestar fetal. 

Pero quiza el campo en el que la contribución del diagnóstico pre
natal al estudio del feto normal es mas evidente es en el desarrollo 
de los métodos diagnósticos que podríamos llamar agresivos. La am
niocentesis para estudio del bienestar o de la madurez fetal fue ante
rior a la amniocentesis para estudio cromosómico. Sin embargo otras 
técnicas, como la fetoscopia o, sobre todo, la funiculocentesis, tuvie
ron su principal justificación en el diagnóstico de anomalías o enfer
medades fetales. La fetoscopia ha sido abandonada actualmente, pero 
la funiculocentesis representa uno de los avances mas importantes de 
los últimos años en el estudio del bienestar fetal, al que difícilmente 
se habría llegado sin el estimulo del diagnóstico prenatal. 

De hecho, ambos campos se encuentran muy estrechamente rela
cionados. El diagnóstico de un sufrimiento fetal intraútero suscita 
con frecuencia la sospecha de una anomalia fetal subyacente, que es 
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necesario aclarar para poder adoptar decisiones asistenciales. Por el 
contrario, la asistencia a un feto portador de una anomalia estructu
ral o una enfermedad hereditaria debera basarse con frecuencia en 
los paràmetros generales de bienestar fetal. 

La íntima relación que existe entre estos dos campos (el diagnós
tico prenatal de anomalías fetales y el estudio del bienestar fetal) hace 
que, tanto desde el punto de vista asistencial como desde el científi
co, sea difícil concebir una Unidad de Perinatologia que deba actuar 
como centro de referenda, en la que se pretenda alcanzar un desa
rrollo óptimo aislado de uno solo de estos aspectos. 

PROCESOS CUYO PRONÓSTICO MEJORA 
POR EL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

Durante los últimos años hemos asistido a un aumento extraor
dinario de la capacidad para diagnosticar prenatalmente anomalias 
o enfermedades fetales. Este hecho hace que se hayan ampliado tam
bién lo que podrí amos llamar las consecuencias del diagnóstico pre
natal. Si bien al inicio del diagnóstico prenatal el resultado final de 
la mayoría de los diagnósticos era tit interrupción de la gestación (las 
primeras anomalías diagnosticadas fueron problemas cromosómicos, 
anencefalias o mielomeningoceles), actualmente, gracias a los pro
gresos técnicos, el diagnóstico prenatal de toda una larga lis ta de pro
cesos menos severos permite que los niños afectos puedan ser mejor 
atendidos en su período neonatal o, en algunos casos, incluso en su 
vida fetal. Ex.iste, por tan to, una vertiente curativa y positiva del diag
nóstico prenatal, cuyo desarrollo es cada vez mayor, a medida que 
aumentan las posibilidades tecnológicas. A continuación exponemos 
algunas de estas situaciones. 

Procesos susceptibles de tratamiento prenatal 

'lratamiento médico prenatal 

Se trata de una de Jas consecuencias del diagnóstico prenatal mas 
a nuestro alcance (en algunos aspectos), y ya conocida desde hace 
años. Actualmente es posible plantearse el tratamiento médico del 
feto dentro del útero en las siguientes situaciones (Golbus, M. 1., 1987; 
Adzick, N. S., 1985). 

a) Déficit fetal de oligoelementos o vitaminas. 
b) Déficit fetal de componen/es de la sangre: 

- Hematíes: transfusión intrauterina (problema Rh). 
- Albúmina: hipoalbuminemia congénita. 

e) Déficit fetal de hormonas: 
- Hormonas esteroideas en la hiperplasia suprarrenal con

génita. 
d) Die tas de exclusión materna: Se ha compro bado en hijos hetero

cigotos de madres portadoras de fenilcetonuria, que s u CI es ma
yor si durante el embarazo la madre efectúa una dieta exenta de 
fenilalanina. Lo mismo ocurre en la galactosemia. 

e) Necesidad fetal de fdrmacos: Se ha empleado el digital adminis
trada a la madre para tratar la insuficiencia cardíaca del feto, así 
como el isoproterenol para tratar el bloque aurículo-ventricular 
fetal. 

Aparte de estas situaciones, algunas de elias claramente a nues
tro alcance o ya experimentadas en nuestro medio, se vislumbran nue
vas posibilidades terapéuticas todavía en fase muy inicial de experi
mentación. Así, en una reciente ponencia del profesor Gol bus (Gol bus, 



1987), se expuso la posibilidad de corrección de defectos génicos únicos 
intraútero mediante técnicas de manipulación genética utilizando re
trovirus, o la posibilidad (todavía futura pero no tan lejana) de efec
tuar un trasplante de s tem cell o células precursoras de la médula ósea 
duran te la vida fetal, similar al trasplante de médula ósea en el ad ui
to, pero con la ventaja de que la especial situación inmunológica del 
feto favorecería su aceptación. Esta última técnica, muy sugestiva des
de el punto de vista teórico, ha sid o ya intentada por algun os grupos, 
de momento con resultados poco alentadores. 

Tratamiento quirúrgica prenatal 

El tratamiento quirúrgica prenatal estaría justificada en aquell as 
anomalías anatómicas fetales que interfieren con el desarrollo ana
tómico normal y que, de corregirse, permitirían que éste se llevara 
a cabo sin problemas. 

Cuatro situaciones estarían dentro de este grupo de anomalías. 
La primera es la obstrucción de la uretra fetal, ya que condiciona una 
hidronefrosis bilateral que, si se produce precozmente, conduce a una 
displasia renal severa. Al mismo tiempo existe una menor diuresis 
fetal, lo que provoca una disminución de la cantidad de líquido am
niótico y, como consecuencia, un deficiente desarrollo de los pulmo
nes fetales. Si no se corrige la anomalía precozmente intraútero, el 
feto esta condenado a la insuficiencia renal y respiratoria en el mo
mento del nacimiento, con muy esèasas posibilidades de sobrevivir. 
El diagnóstico de esta anomalía es faci! mediante ecografia, y el tra
tamiento paliativo quirúrgica intraútero es teóricamente sencillo, ya 
que basta con drenar los ureteres o la vejiga a la superficie del abdo
men fetal, para evitar la obstrucción. Sin embargo, el proceso de in
tervenir al feto y situarlo de nuevo en la cavidad intrauterina sigue 
siendo muy complicada. Por otra parte, el pronóstico final depende 
de si existen o no otras anomalías asociadas y de si el tratamiento 
se efectúa lo suficientemente pronto como para que el feto no haya 
desarrollado todavía la displasia renal. 

Todos los equipos estan de acuerdo en que deben excluirse de la 
cirugía fetal aquellos casos con anomalías graves asociadas, con una 
cantidad normal de líquido amniótico o con una función renal fetal 
severamente afectada (valorada por el analisis de la orina fetal obte
nida por punción y cateterismo). Los resultados actuales son los si
guientes. (Estudio colaborativo sobre cirugia fetal, citado por Golbus): 

72 casos de nefropatia obstructiva fetal bilateral: 

11 casos: interrupción de la gestación por anomalías cromosómi
cas asociadas. 

61 casos: intervención prenatal (catéter vesico-amniótico o mar
supialización vesical). 

- 3 martina/os: 2 por complicaciones de intervención, I por ano
malías asociadas. 

- 28 muertes neonatafes: 25 por hipoplasia pulmonar, 3 anoma
lías asociadas. 

- 30 supervivien/es: 49,2 %. 

Otros autores citan porcentajes de éxitos similares (alrededor del 
45 UJo, citado por Fleischer, 1985). El porcentaje de éxitos, aun en los 
equipos de mayor experiencia, es todavia bajo, siendo ademas una 
técnica no exenta de riesgo, tanto para la madre como para el feto. 

La segunda situación es la hidrocefalia progresiva por estenosis 
del Acueducto de Silvio. Se trata también de una anomalia facilmen
te delectable por ecografia, y en la cua! un cerebro inicialmente nor
mal se ve progresivamente comprimida por el exceso de liquido cefa
lorraquídeo. La colocación de un drenaje ventrículo-amniótico puede 
detener la compresión del parénquima cerebral y mejorar el pronós
tico. Existen un buen número de casos reportados en los que se ha 
empleado esta terapéutica. El problema es que sólo alrededor del 40% 
de los niños sobreviven sin secuelas neurológicas (Fleischer, 1985). 
La alta incidencia de secuelas puede explicarse por la existencia de 
anomalías asociadas, dificilmente diagnosticables (defectos de la mi
gración celular. .. ). La actitud debe ser, por tanto, actuar lo menos 
posible y no hacerlo, por supuesto, si por ecografia se detecta que 
la hidrocefalia no es rapidamente progresiva. 

La tercera situación que cumple los criterios para ser teóricamen
te susceptible de cirugía prenatal es la hernia diafragmatica congéni-
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ta. En este caso, la comunicación existente entre el abdomen y la ca
vidad toracica, por defecto de constitución del diafragma, hace que 
parte de las vísceras abdominales pasen al tórax, comprimiendo el 
pulmón e impidiendo su desarrollo normal. Esta anomalia es trata
ble quirúrgicamente en el período neonatal, pero su pronóstico de
pende del grado de defecto de desarrollo del pulmón asociado, ya 
que pulmones muy poco desarrollados complican mucho el post ope
ratorio en el período neonatal, siendo todavía la mortalidad neona
tal del 50-80% (Harrison, 1979; Harrison, 1981). El defecto es facil
mente diagnosticable por ecografia, y la corrección quirúrgica esta 
perfectamente estandarizada. Experimentalmente se ha conseguido 
reproducir el defecto y corregiria mediante cirugia prenatal en cor
deros (citado por Adzick, 1985). El principal problema, no solucio
nada todavía, para su aplicación en el hombre, reside en la duración 
de la reparación del diafragma fetal, que forzosamente es larga, 
aumentando considerablemente el riesgo de complicaciones. 

Una cuarta situación es la planteada por las masas quísticas in
tratoracicas, que comprimen el pulmón fetal e impiden su desarro
llo. Igual que ocurría con la hernia diafragmatica, la intervención en 
el período neonatal puede fracasar si el grado de desarrollo pulmo
nar es insuficiente. Algunos tipos de anomalías quisticas intratoraci
cas pueden tratarse de forma paliativa durante la vida fetal mediante 
colocación por punción de un catéter de drenaje de la cavidad quísti
ca al liquido amniótico. Existe un caso descrito recientemente, en el 
que la evolución posterior del recién nacido fue normal (Nicolaides, 
1987). 

Esta exposición de la situación actual de la cirugia fetal debe fi
nalizar con algunas matizaciones. No hay que olvidar que se trata 
de un campo aún en plena fase experimental, y que puede compor
tar importantes riesgos para la madre y para el propio feto. Citando 
textualmente frases de uno de los grupos pioneros en este campo (Gol
bus, 1987): «Es importante mantener im sano escepticismo sobre la 
cirugia fetal. El hecho de que se haya demostrada que una técnica 
es posible, no quiere decir que deba aplicarse». «No hay que lanzar
se a tratar una anomalia fetal por el simple hecho de que hemos sido 
capaces de diagnosticaria y sabemos que esta presente». «Sólo aque
llos equipos que cuenten con asistencia perinatológica y cirugia neo
natal del méiximo ni vel pueden plantearse intentar estas técnicas, siem
pre en contacto ·con un experto en bioética y con un comité de 
profesionales no directamente involucrados en la experiencia que pue
dan controlar sus resultados». 

Procesos en los cuales el diagnóstico prenatal 
mejora la asistencia neonatal 

El diagnóstico prenatal mejora la asistencia neonatal bien permi
tiendo escoger el momento y la via óptima para el nacirniento en fun
ción de la anomalia fetal en cuestión (planificando el nacirniento), 
bien permitiendo el diagnóstico de anomalías que hubieran pasado 
inadvertidas en el período neonatal. 

Planificación del nacimiento 

Algunas anomalías fetales, aunque no sean susceptibles de trata
miento intrauterina, empeoran a medi da que transcurre la gestació n. 
Debe escogerse entonces el momento del nacimiento de forma que 
el riesgo de la prematuridad no sea mayor que el riesgo propio de 
empeoramiento intraútero de la anomalia diagnosticada. Se trata, por 
tanto, de una decisión delicada, en la que la necesidad de un equipo 
multidisciplinario y la estrecha relación entre diagnóstico prenatal y 
asistencia perinatal basica quedan claramente patentes. 

Algunas de las malformaciones que pueden requerir una induc
ción antes del término para ser corregidas cuanto antes fuera del úte
ro son las siguientes (tornado de Adzick): 

- Hidronefrosis obstructiva (unilateral o con cantidad normal de li-
quido amniótico). 

- Hidrocefalia obstructiva. 
- Síndrome de las bridas amnióticas. 
- Gastrosquisis u onfalocele sin saco. 
- lsquemia/ necrosis intestinal secundaria a vólvulo, íleo meconial .. . 
- Hídrops fetalis. 
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No siempre el diagnóstico de anomalia fetal debe hacer pensar 
en adelantar el momento del parta. Existen una serie de malforma

. ci ones cuyas consecuencias no empeoran en el transcurso de la ges
tación y que, por tan to, es mejor corregir las después de un nacimien
to a término (Adzick, 1985): 

- Atresias intestinales (esofagica, duodenal, yeyunal, ileal, ano-
rrectal). 

- Íleo meconial. 
- Quistes y duplicaciones entéricas. 
- Onfalocele pequeño con saco íntegra. 
- Meningocele, mielomeningocele, espina bífida. 
- Displasia renal multiquística unilateral. 
- Deformidades craneofaciales, de extremidades y de la pared tora-

dca. 
- Higroma quístico. 
- Teratoma sacrocoxígeo pequeño. 
- Quiste de ovario. 

Otras veces no sólo es preciso planificar el momento del nacimiento 
sino también la vía del mismo, debido a que algunas malformacio
nes pueden empeorar al producirse el parta vaginal, o dificultaria de 
tal manera que ponga en peligro la integridad tan to de la madre como 
del propi o feto. Algunas de las malformaciones que requi eren un na
cimiento por cesarea se exponen en la lista siguiente (Adzick, 1985): 

- Gemelos siameses. 
- Onfalocele gigante. 
- Hidrocefalia severa. 
- Teratoma sacrocoxígeo grande. 
- Higromas quísticos de gran tamaño. 
- Mielomeningocele de gran tamaño o abierto. 
- Todos aquellos casos que requieran un parto pretérmino y la in-

ducción fracase o exista sufrimiento fetal. 

En todos los casos anteriores el diagnóstico prenatal ofrece una 
ventaja adicional: la posibilidad de escoger el momento exacta del 
parta, con la consiguiente preparación del equipo que debe asistir al 
recién nacido. Aunque un hospital de determinada nivel pueda asu
mir cualquier tipo de emergencia perinatológica en cualquier mamen
to, no cabe duda que poder escoger el momento del nacimiento de 
un recién nacido críticamente enfermo o que requiera intervención 
quirúrgica inmediata tiene enormes ventajas. 

Maljormaciones que hubieran pasado inadvertidas 
en el período neonatal 

Algunas malformaciones fetales son visibles en el momento del 
nacimiento (mielomeningocele, onfalocele ... ). De las no visibles, al
gunas se manifiestan en los primeros minutos de vida (hernia dia
fragmatica congénita), en las primeras horas (atresias intestinales) o 
en los primeros días (muchas cardiopatías). En todos estos casos el 
diagnóstico prenatal representa un diagnóstico precoz que mejora su 
asistencia en el período neonatal. Pero esta faceta de diagnóstico pre
coz es especialmente importante en aquellas anomalías que pasan inad
vertidas durante el período neonatal, pero cuya gravedad y repercu
sión aumenta con el paso del tiempo. El ejemplo basico de este tipo 
de anomalías los constituyen las uropatías, que si no son diagnosti
cadas prenatalmente no suelen dar síntomas hasta al cabo de sema
nas o meses, cuando el grada de repercusión renal es mas importau-
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te. Es un hecho universalmente recon oci do que el diagnóstico prenatal 
de las uropatías ha cambiado la historia natural de estas malforma
ciones y las pautas de actuación, con una notable mejoría del pro
nóstico a largo plazo. 

DIAGNÓSTICO PRENATAL 
DE PROCESOS INCOMPATIBLES CON LA VIDA 

El diagnóstico prenatal en épocas tardías de la gestación de pro
cesos incompatibles con la vida plantea el dilema de la información 
que debe darse a la familia y la sobrecarga psíquica de ésta por tener 
que esperar el final del embarazo con perspectivas tan pesimistas. En 
los casos en los que el desenlace final tiene Jugar al cabo de unos 
días de aparente normalidad (como en algunas cardiopatías congé
nitas que no se descompensau hasta los 10-15 días de vida), puede 
opinarse que la felicidad de los padres durante estos días de interva
lo libre hubiera sido completa en ausencia de diagnóstico prenatal. 
Nuestra opinión, por el contrario, es que los padres informados pre
natalmente del mal pronóstico de su hijo viven, en general, con ma
yor intensidad el final del embarazo y los días de normalidad de su 
hijo, y aceptan el desenlace final con mayor resignación. Algunos pa
dres que han pasado por esta experiencia nos han confirmada esta 
impresión. 

La posibilidad de utilizar al recién nacido con una malformación 
incompatible con la vida como posible donante de órganos al morir 
representa un argumento mas de tipo altruista para justificar el diag
nóstico prenatal en estos casos (Harrison, 1986). 

CONSEJO GENÉTICO Y NEONATOWGÍA 

La actuación profesional frente a una patologia severa neonatal, 
un fallecimiento neonatal o una anomalía congénita o enfermedad 
hereditaria debe finalizar obligadamente con el consejo genético. Por 
otra parte, los padres de un niño con una anomalia congénita o en
fermedad hereditaria, una vez superada la fase de shock inicial, pro
yectan su ansiedad hacia el futura y necesitan conocer los riesgos de 
nuevos problemas en gestaciones posteriores. Un centro que atienda 
gran número de familias en estas condiciones debe ser capaz de o fre
cer un consejo genético que, generalmente, ira acompañado de una 
planificación de diagnóstico prenatal. 
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INTRODUCCIÓN 

Ya desde la antigüedad el hombre se ha sentido intrigado por la 
cuestión de cómo se determina el sexo en su progenie. Se han postu
lado toda clase de influencias que afectan la determinación del sexo 
de la criatura, desde el efecto de la !una hasta ellado en que el mari
do se apoyó durante el coito. Los filósofos griegos del siglo quinto 
A.C. posiblemente fueron los primeros en proponer que el momento 
del coi to duran te el ciclo menstrual humano influía en la concepción 
de una criatura mujer o varón. Pueden descartarse todas las teorías 
tempranas puesto que se basan en la suposición incorrecta de que 
la ovulación en la mujer se produce durante la menstruación. 

Has ta la segunda mitad del siglo diecinueve no fue evidente, cuan
do se examinaban los ovarios durante las operaciones abdominales, 
que la ovulación en la mujer se produce a mitad de ciclo. En época 
mas reciente el tema de la selección previa de sexo ha seguido fasci
nando no sólo a los filósofos sino también a los médicos y a los in
vestigadores en medicina y veterinaria -y a los chiflados. 

EL DESEO DE UN HIJO VARÓN 

En muchos países y culturas es corrien te querer que el primer hi jo 
sea varón o sea que si el primer nacido y los subsiguientes son niñas, 
los padres siguen teniendo hijos hasta lograr el varón deseado. Hay 
quienes arguyen que el desarrollo de un método practico y de fiar 
que permita a los padres elegir el sexo de sus hijos reduciría las fami
lias con el resultado, muy beneficioso, de que disminuiría el creci
miento de la población. Otros han advertido sobre la posibilidad de 
cambios detrimentes en el equilibrio normal de la sociedad que po
dría acarrear cualquier técnica confiable, aplicada en masa, para la 
selección previa de varones, los que incluyen: aumento de las pandi
llas juveniles de muchachos, violencia y delincuencia, escasez relati
va de mujeres lo cual crearía la disminución de madres en potencia 
y aumento de hombres solteros que recurran a la homosexualidad. 

INTERRUPCIÓN DEL EMBARAZO SELECTIVA 

En la actualidad hay dos formas independientes que se pueden 
utilizar para elegir el sexo de la criatura. Una es seleccionar previa
mente el sexo antes de la concepción ya sea evitando o facilitando 
la fecundación del huevo con espermatozoides portadores de cromo
soma X o Y. La otra forma es elegir la interrupción del embarazo. 
Hoy en día la amniocentesis permite identificar el sexo del feto a partir 
de la Is .• semana de embarazo, perola identificación exacta requiere 
el analisis de los cromosomas, lo cua! lleva de dos a tres semanas y 
aún así puede cometerse errores. Esta demora lleva a una interrup
ción tardía y desagradable del embarazo indeseado. Las leyes actua
les y ética médica en muchas sociedades sólo permitira la interrup
ción electiva en casos de enfermedades graves ligadas al sexo, como 
ser, distrofia muscular. 

Si pudiera determinarse el sexo con precisión mucho mas tem
prano, ello permitiría la interrupción del embarazo en procedimien-
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to de paciente externa o en la visita a una clínica para abortos di urna 
y, por consiguiente, cambiarían las actitudes hostiles actuales al aborto 
por razones personales de preferencia de sexo fetal, especialmente para 
los padres que ya tienen varios hijos del mismo sexo. Los médicos 
en China han intentado determinar el sexo del feto en el primer tri
mestre del embarazo con cierto éxito utilizando aspirado de células 
de la vellosidad coriónica placentaria. 

No obstante, aun cuando la exactitud de las nuevas técnicas pre
dictivas llegaran a ser infalibles y las actitudes legales y éticas respec
to al aborto selectivo cambiaran muchisimo, los métodos a emplear 
seran siempre costosos y requeriran personal muy especializado, lo 
cua! les quita valor para aplicarlas a las grandes poblaciones de los 
países en desarrollo. 

CAMBIO EN EL EQUILffiRIO 
DE WS CROMOSOMAS X e Y 

Se han propuesto muchos métodos para influir en la proporción 
de sexos cambiando el equilibrio en favor al cromosoma X o al Y, 
pero una y otra vez se ha encontrado que al cuestionar su eficacia 
general y el poder lo repetir no se han. aclarado todas las dudas. Ha
bría que recordar siempre que los eyaculados normales contienen apro
ximadamente igual número de espermatozoides portadores de cro
mosomas X e Y; por consiguiente, cualquier método lograra, por lo 
menos, una tasa del 50 OJo de éxito. 

Las técnicas pueden dividirse en dos categorías, la primera inclu
ye intentes de separar los espermatozoides eyaculados en fracciones 
reforzadas con cromosomas Xe Y antes de la inseminación. Los pri
meros estudies con espermatozoides de animales se basaban en la 
premisa de que los espermatozoides portadores de Xe Y diferían en 
tamaño (el X es mas grande que el Y y tiene aproximadamente 4 OJo 
de ADN mas) y en las cargas eléctricas superficiales se usó centrifu
gación, electroforesis o sedimentación. Usualmente, los resultades fue
ron negatives y aun los modestos éxitos alegados no se pudieron re
petir o eran demasiado pequeños para su aplicación comercial practica. 

El informe oficial de Ericsson et a/. 1 en 1973, sobre una técnica 
de separación que estratifica los espermatozoides movibles humanes 
en columnas verticales de albúmina bovina de densidades crecientes, 
alegó que mas del 80 OJo de los espermatozoides nadantes y difundi
dos en el 20 OJo de la parte baja mas densa de la fracción de seroalbú
mina, coloreaban positivamente para un cuerpo Y con la quinacrina 
fluorocromo. Es mas, obtuvieron una motilidad superior a la pro
media. La repetición subsiguiente de este estudio por otros tres gru
pos de investigadores produjo el resultado decepcionante de una con
firmación y dos no corroboraren el efecto mejorador sobre Y. 

No obstante, el reciente estudio realizado por Dmowski et a/, 2 ha 
demostrado que las fracciones de espermatozoides humanes con Y 
mejorados, preparadas en columnas Ericsson modificadas, pudieron 
fecundizar a mujeres ovulando y resultando en nacimientos vivos. Los 
espermatozoides con Y mejoradas procedian del 49 OJo de los eyacu
lados antes de estratificar al 72 OJo en la fracción final, pero la canti
dad de espermatozoides obtenidos sólo fue de 3 a 8 OJo del número 
inicial. La inseminación artificial de un pequeño número de mujeres 
con fracciones separadas, resultó en un promedio de concepciones 
de varón a mujer paralelo al promedio de espermatozoides con Y o 
X en la muestra de inseminación artificial. La reducción drastica en 
el recuento de espermatozoides de las fracciones con Y mejorado, llevó 
a tasas bajas de concepción y el hecho de que aún las fracciones con 
mas mejoración (conteniendo 80 OJo de Y), todavía contienen esper
matozoides con X que pueden fecundar el huevo, reduce mucho la 
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utilidad del método. Ademas, nadie conoce los problemas que pue
den presentarse si la técnica pudiera aplicarse en gran escala. 

CAMBIO EN LAS CONDICIONES DE LA VAGINA 

La segunda categoria de métodos usados para influir en la pro
porción de sexos altera el equilibrio de X o Y de espermatozoides 
eyaculados que llegan al huevo, cambiando o eligiendo Jas condicio
nes reinantes en el tracto genital femenino que favorezcan uno u otro 
tipo de espermatozoide. El ímpetu de esta forma de encarar la cues
tión proviene, principalmente, del trabajo realizado sobre los efectos 
del momento de Ja inseminación sobre el porcentaje de sexos en aní
males y en el ser humano. A partir de 1978 por lo menos se han pu
blicada 20 estudios en los que se informa que la inseminación natu
ral o artificial ha tenido efectos di ferenciales sobre el porcentaje de 
sexos, según el momento de la inseminación en el ci cio reproductiva. 
La mayoría de ellos adolece de metodologia deficiente y sus resulta
dos son contradictorios. 

Sin embargo, el trabajo de Kleegman 3 sobre inseminación arti
ficial en la mujer, paredó indicar que se habían concebi do mas varo
nes con Ja inseminación antes o en el mom en to de la ovulación (indi
cada por el cambio térmico de la temperatura basal del cuerpo). 

Guerrero 4 revisó su estudio y todos los anteriores y confirmó que 
tanto para la inseminación natural o la artificial cambiaba mucho 
el porcentaje de sexos durante el ciclo menstrual. Su descubrimiento 
inesperada, para el cual no se tiene todavía una explicación biológi
ca satisfactoria, consistia en que con la inserninación artificial en la 
mujer, el 62 f1/o de las concepciones en el día del cambio térmico de 
la temperatura basal del cuerpo (ovulación?) eran varones; sin em
bargo, con el coi to natural sólo 43 % de las concepciones en ese día 
fueron varones; se lograron proporciones mas altas en seis o mas días 
antes del cambio de temperatura. Al examinar Harlaps el sexo de las 
criaturas nacidas de madres judías ortodoxas, que practica ban la se
paración sexual ritual cada mes, obtuvo el resultada que el porcenta
je de nacimientos de varones (66 %) era mucho mas alto que el de 
los del pequeño grupo que reanudaron el coito dos días después del 
calculada para la ovulación. La mayor crítica a todos estos estudios 
sobre los «momentos de inseminación» es que se basan en índices, 
calculados o indirectos, de ovulación que se sa be son insatisfactori os. 

A pesar de todo esto, parece ser que hay cierta evidencia de pe
queños cambios en el porcentaje de sexos producidos por la insemi
nación natural o artificial en diferentes etapas del ciclo. La mayor 
dificultad consiste en descubrir los mecanismos fisiológicos que pro
ducen estos cambios. Se ha prestado mucha atención al pape! del pH 
en los líquidos genitales de Ja mujer. Esto se debe a las observacio
nes de Unterberger 6 realizadas en 1930, que informó sobre 53 mu
jeres que él estaba tratando por esterilidad temperaria lavando la va
gina, sumamente acida, con bicarbonato de sodio justo antes dei'coito, 
alegando que todas las criaturas nacidas fueron varones. Los estu
dios realizados en animales durante las décadas de 1930 y 1940 sobre 
ellavado de la vagina con soluciones alcalinas o acidas para produ
cir condiciones mas favorables a uno u otro tipo de espermatozoide, 
no dieron resultados consistentes. Aun tratando previamente los es
permatozoides con bicarbonato no cambió el porcentaje de sexos de 
las criaturas nacidas. 

Shettles 7 volvió a activar el tema en 1970 sosteniendo que los es
permatozoides humanos pueden distinguirse en androespermatozoi
de (portador de Y) y ginoespermatozoide (portador de X) por mor
fologia so lamente, cosa que niegan firmem en te o tros investigadores. 
Arguyó que el androespermatozoide migra mas rapido pero es mas 
susceptible de ser destruido por el pH acido, mientras que el ginoes
permatozoide es mas lento y mas resistente al pH bajo. Es así que 
el androespermatozoide tendría el poder fecundante óptimo alrede
dor de la ovulación cuando el mucus cervical es mas alcalino y ab un
dante. Propuso ciertos principios para el coito que favorecerían la 
ascensión del espermatozoide, X o Y, al huevo. Se supone que el an
droespermatozoide sería favorecido con el coito profundo, por de
tras, con orgasmo femenino, en el momento de la ovulación (prece
dida por un lavado alcalino). Por otra parte, el ginoespermatozoide 
se favorecería con el coi to poco pro fundo, de frente, sin orgasmo fe
menina, dos o tres días antes de la ovulación (precedida por un lava
do ligeramente acido). Se describió estos principios en artículos po-
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puJares y en un libra, a los que se dio gran publicidad; en 1980 se 
publicó en el Reino Unido una edición del libro en rústica. 

Una evaluación crítica de estudios pertinentes a los principios de 
Shettles indica que los espermatozoides X e Y humanos sobreviven 
igualmente bien en tampones acidos o alcalinos in vitro, que la moti
lidad del espermatozoide Y no se ve influïda diferencialmente por 
el pH del ambiente y que el orgasmo no aumenta el flujo de trasuda
do vaginal neutralizante, sino todo lo contrario, el orgasmo reduciní 
o parara el flujo pues causa la disipación, parcial o completa, de la 
vasocongestión requerida para crear y mantener la trasudación. En 
una pnieba realizada en Singapur con la técnica de Shettles para la 
selección previa de sexo, con parejas que deseaban tener hijos varo
nes, se informó que el método parecía impractico para aplicaria en 
masa, aparte de s u eficacia dudosa s. 

CAMBIO EN EL PORCENTAJE DE SEXOS 
POR MEDIO DE DIETA 

Una característica reciente en el panorama de la selección previa 
de sexo es el intento de alterar el porcentaje de sexos por medios die
téticos. Los estudios sólo se han publicada en las revistas francesas 
y franco-canadienses. De acuerdo a Stolkowski 9, las primeras prue
bas para controlar el sexo manipulando la dieta, se realizaron en 1972; 
estas dietas administradas a las mujeres son muy desequilibradas en 
su contenido de minerales y en iones IO, 11 . Se hace mucho hincapié 
en su peligro y en que deben usarse sólo bajo supervisión médica es
tricta. La dieta que se dice aumenta el nacimiento de varones es rica 
en sodio y baja en calcio y magnesio, mientras que la favorable a ni
ñas esta practicamente libre de sodio, sin compensación de potasio 
y contiene exceso de calcio y magnesio. Evidentemente, estas persa
nas deben tener buena salud y no padecer de ningún estado que pu
diera tornarse peligroso con estas dietas; se siguen de cuatro a seis 
semanas solamente antes del ciclo en que se permite la fecundación 
para evitar desequilibrio excesivo. 

De acuerdo a los varios autores, su eficacia es alta; la racional 
para su uso parece ser tratar de cambiar el medio iónico del tracto 
genital de la mujer que va a concebir. Las concentraciones de Na + 
K ': Ca +y CI- en el líquido vaginal de la mujer duran te el ci cio 
menstrual sólo recientemente han sido caracterizadas por Wagner & 
Levin 12, o sea que es demasiado pronto para valorar si tales dietas 
desequilibradas pueden afectar estos iones y/o los de otros líquidos 
genitales (cervical, endometrial, tubarico) y, por consiguiente, influir 
en la función y motilidad del espermatozoide. 

CONCLUSIONES 

Todavía carecemos de conocimientos sobre la fisiologia basica del 
espermatozoide en la eyaculación y después de ella en la mujer y su 
interacción subsiguiente con el medio iónico y hormonal de sus lí
quidos genital es. És ta es una razón principal para que continúen flo
reciendo los métodos impracticos e inadecuados con el intento de in
fluir en la proporción de los sexos. 

Hoy todavía puede decirse que es muy improbable que los futu
res padres puedan elegir el sexo de la criatura con certidumbre por 
medio de una técnica disponible que no sea el aborto electivo. 
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Aspectos psicológicos 

LH A 
IZII SPECTOS PSICOLÓGICOS 

DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 
Caterina Munar 

Servi cio de Psiquiatrfa· del «Hospital Sant Joan de Déu" 
Sección de Psicología 

Este articulo breve, claro y pedagógico sitúa al lector en los as
pectes mas importantes y generales del consejo genético. Sirvió de 
base para la redacción del apoyo psicológico en el diagnóstico pre
natal que Dolores Petitbò, psicóloga clínica del Hospital Sant Joan 
de Déu, preparó para el documento del Comi té de Ética del hospital 
sobre el diagnóstico prenatal de los defectos congénitos y que viene 
recogido en la tercera parte de este cuaderno. 

CONSIDERACIONES GENERALES 

Toda mujer embarazada que precisa las exploraciones propias de 
un diagnóstico prenatal, vive una serie de temores y ansiedades que 
tienen un efecto psicológico traumdtico a valorar y atender. 

En los casos en que los examenes realizados descartan la existen
cia de patologia, nos encontramos ante mensajes tranquilizadores que 
en general provocan respuestas psicológicas positivas. 

Pero, en el momento de la detección y revelación de una anoma
lia fetal, aparece en los futuros padres una inevitable reacción emo
cional de ansiedad que se expresa de muy diversas maneras, en fun
ción del tipo de personalidad y de organización mental de cada uno. 
Dicha respuesta afectiva por parte de la mujer gestante y de su fami
lia puede oscilar desde una reacción depresiva hasta la protesta o rei
vindicación agresiva. 

Por tanto, es importante que el equipo médico pueda mantenerse 
en una posición coherente y que sea portadora de un mensaje claro 
y lo menos angustiante posible. Para ello, se impone una atención 
médica sujiciente y disponible en base a un trabajo interdisciplinar. 

INFORMACIÓN Y CONSEJO GENÉTICO 

Ante la detección de una anomalía fetal, lo primero que se nos 
plantea es: 

- ¿Cómo se informa? 
-¿A quién? 
- ¿Qué se dice? 

Aunque no podemos proponer una línea de actuación general ni 
única, intentamos lograr llegar a unos resultades y a unos mensajes 
sin crear un clima de fobia familiar. 

En una consulta ginecológica o genética de este tipo es importan
te entrevistar a ambos miembros de la pareja, sabiendo que proba
blemente cada uno tendra una reacció.n propia. Ademas de las varia-

ciones individuales, hay que tener en cuenta que es frecuente una res
puesta muy emotiva en la mujer, ya que en el hombre se le esta ha
blando de una anomalía situada en el «fuera», en un futuro hijo, rnien
tras que para la mujer gestante se trata de un «en fermar» que forma 
parte de su propio cuerpo. 

Es, por tan to, aconsejable intentar una participación en el cono
cimiento de un hecho traumatico sin crear entre ellos un conflicte. 

La pregunta «¿de qué lado viene la tara?» es casi inevitable y puede 
tener serias repercusiones posteriores si se elabora mal. La averigua
ción, mal planteada, de las causas de.la anomalía puede comportar 
mutuas culpabilizaciones o autoacusaciones que son fuente de con
flicte. 

Por otro lado, es recomendable esc/a recer al maximo la informa
ción y respecto a las cuestiones planteadas dar un mensaje univoco, 
siempre que sea posible. Hay que pensar que en los futuros padres 
se crean de inrnediato temores de subnormalidad y monstruosidad 
o muerte de muy difícil asimilación. Ademas, es sabido que ante la 
duda y la incertidumbre resultan peores las fantasías que la realidad 
en sí rnisma. Los mensajes inexactes dan Jugar a una sobrecarga emo
cional y a desavenencias familiares en la interpretación de unas pala
bras poco entendidas y mal asimiladas, lo que agrava mas la difícil 
situación vívida. 

En general, es beneficiosa dar un tiempo de reflexión a la pareja 
consultante, para poder madurar intelectual y emocionalmente las de
cisi ones a tomar, evitanto, si es posible, que sean fruto de una preci
pitada reacción afectiva. 

La repercusión emocional de la información esta también muy 
marcada por la edad gestacional, por lo que implica de conciencia 
de embarazo y por lo que representa de cara a posibles medidas pre
ventivas. 

La conciencia de embarazo se afianza a través de las vivencias 
corporales y también por medio de las exploraciones médicas. Por 
ejemplo, la exploración ecografica tiene una gran repercusión en el 
plano de la movilización fantasmatica. Diversos estudios realizados 
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N.0 218 I LABOR HOSPITALARIA 293 



En cualquier caso, la tarea mas difícil es poder preparar a los fu
tures padres para el nacimiento de un hijo no tan perfecte como la 
imagen que lógicamente se habían hecho. Hay una necesidad de duel o 
del niño ideal que siempre es dolorosa y depresiva. 

ATENCIÓN PSICOLÓGICA DURANTE 
EL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

En los casos en que el equipo médico detecte una respuesta muy 
negativa es necesaria la colaboración interdisciplinar, incluyendo una 
posible atención psicológica. 

En algunas ocasiones es muy esclarecedor la valoración de la ca
pacidad de comprensión de nuestro mensaje, por parte de la mujer 
gestante o pareja consultante. 

I . Cuando la ansiedad domina puede aparecer un elemento de de
negación o un bloqueo emocional que tiene por efecto la confu
sión. Ello, en general, se torna contra el equipo médico que se con
vierte en fuente de malestar y de ansiedad. Por tanto, un apoyo 
terapéutico puede resultar altamente beneficiosa. 

2. En aquell os casos en que nos encontramos ante pacientes con oli
gotimias o niveles intelectuales por debajo de la normalidad se 
acrecienta la necesidad de atención y de apoyo. 

3. Las situaciones dejragilidad emocional o de inestabilidad fami
liar agravan el conflicte creado por la vi vencia de un traumatis
me. Los conflictes graves de la pareja comportan por sí mismos 
un desequilibrio que provoca una cierta intolerancia respecto a las 
ansiedades despertadas por el nacimiento de un hijo en fermo. Por 
ello, se aconseja un seguimiento. 

4. En casos extremos en que existan rasgos psicopatológicos relevantes 

o bien enfermedad mental sen\ muy conveniente, ademas, una aten
ción psiquiatrica. 

En todos los casos se puede, pues, ojrecer o recomendar la entre
vista psicológica pero no imponerla. 

CONSECUENCIAS DEL CONSEJO GENÉTICO 

Ademas de las cuestiones de tipo emocional citadas en el segun
do apartada, el diagnóstico prenatal puede plantear la alternativa de 
proseguir el embarazo o recurrir a su interrupción. Es sabido el ele
mento traumatico de ambas decisiones y lo difícil que es a veces to
mar una determinación por parte de los futures padres. 

I. En caso de decisión por parte de la pareja de proseguir el emba
razo, podemos ofrecer un seguimiento psicológico a lo largo de 
la gestación, o bien en un memento puntual de la misma o bien 
en el período post-natal. Es aconsejable también no «imponerlo» 
sino proponerlo. 

2. Si la pareja decide una interrupción del embarazo podemos reali
zar una derivación al exterior, previa elaboración de su determi
nación y valorando el aspecto traumatico de la misma. Poste
riormente atenderíamos a las mujeres que solicitan un apoyo 
psicológico. 

3. Cuando haya una desavenencia en la decisión de abortar o de pro
seguir el embarazo es importante hacer una serie de consultas y 
entrevistas para evitar, a ser posible, una alternativa tomada muy 
individualmente o precipitadamente y sin mutuo acuerdo. 

Las cuestiones de tipo ético de este apartada seran atendidas por 
el especialista en la materia. 

CóMO SE LLEGA A TOMAR 
DECISIONES: MÉDICO Y PACIENTE* 

Stephen A. Eraker, M.D., M.P.H. 
Peter Politser, M.D., Ph.D. 

Ann Arbor. Michigan 

¿Cómo pueden los médicos considerar las preferencias 
del paciente para así llegar a sus decisiones médicas? 
Los médicos pueden, por intuición, estar de acuerdo 
en la importancia de tener en cuenta todo aspecto que revista 
algún significada en las terapias alternativas, incluyendo 
las preferencias del paciente. Sin embargo, puede 
ser muy difícil reso/ver o cuantificar el balance que se da 
entre beneficio y riesgo, y entre calidad y cantidad de vida. 
Una manera de lograrlo es el analisis de la decisión, 
un enfoque sistematico del proceso mediante el cua/ se toma 
la misma, bajo condiciones de incertidumbre. La investigación 
de la conducta, que incluye la evaluación de valores 
y probabilidades, puede estar relacionada con el analisis 
adecuado de la decisión, y esto puede constituir una ayuda 
a fin de entender mejor las preferencias del paciente 
en las decisiones clfnicas. 

• Annals oj Interna/ Medicine 1982; 97; 262-8. 
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¿Cómo pueden los médicos tener en cuenta las preferencias del 
paciente y así llegar a decisiones médicas? Hay pocos hallazgos em
píricos que puedan orientar a los médicos. Cierto número de investi
gadores llegaren a la conclusión de que la gente, por regla general, 
quiere ser informada de los riesgos potenciales 1-7 • La participación 
del paciente en la decisión médica parece ir en aumento, posiblemen
te como resultada de insatisfacción pública antela profesión médica 
o quizas porque se cuestiona su autonomía y perícia B-Is. Una reciente 
revisión 12 saca la conclusión de que a causa de las incertidumbres 
que acompañan a la mayoría de decisiones médicas, los médicos, que 
asumen una autonomía absoluta al tomar las decisiones, se colocan 
en una posición ética muy difícil. A medida que las decisiones médi
cas van siendo mas complejas técnicamente y llevan consigo mas costo 
para el paciente, los médicos estan mas y mas motivades a incorpo
rar las preferencias de los pacientes en es tas decisiones críticas 16·19. 

En verdad, estos factores tienen mas importancia en algunas si
tuaciones que en otras. Las decisiones clínicas, que son particular
mente ambiguas, se caracterizan por la incertidumbre y necesidad de 
formar juicios para así evaluar cuales son los riesgos que merecen 
correrse. ¿Se justifica el riesgo de muerte de una intervención de by 
pass coronaria por la posibilidad de mejoría en longitud o en cali
dad de vida? La mejor decisión para un trabajador especializado, cuyo 
angor interfiere con su trabajo, puede ser una operación de la arteria 
coronaria, mientras que la mejor decisión para un oficinista, que lle
va una vida sedentaria en un despacho, podría ser tratamiento médi-
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CÓMO SE LLEGA A TOMAR DECISIONES: MÉDICO Y PACIENTE 

co. A causa de las preferencias del paciente, la mejor decisión para 
uno de ellos no es necesariamente la misma que para otro en idénti
cas circunstancias. 

Es un problema difícil saber cómo deben incorporarse los juicios 
de valor en las decisiones. Aunque sea el paciente quien tiene que 
vivir con los resultades de la decisión, muchos de ellos creen que es 
el médico, que con regularidad trata muchas condiciones que el pa
dente nunca ha experimentado, qui en esta mas capacitado para com
prender los posibles resultades y calcular cuales son los riegos que 
se deban correr. Algunos médicos de cabecera, que han conocido a 
sus pacientes durante muchos años, pueden hallarse en una posición 
privilegiada para sopesar las preferencias de sus pacientes de modo 
informal. También hay situaciones en las que es evidente que el mé
dico no puede confiar en las afirmaciones del paciente en cuanto a 
sus preferencias. Esto puede no tener aplicación practica cuando la 
salud mental del paciente esta dañada o se duda de la misma. Las 
preferencias de un paciente agitado son difíciles de sopesar. Las de 
un esquizofrénico son difíciles de comprender, y las de un paciente 
en estado comatoso pueden ser imposibles de adivinar (excepto como 
vienen expresadas por sus allegados). También, el médico puede creer 
que no es prudente ser abiertamente explícito en una materia tan de
licada como las posibilidades que existen entre vida o incapacidad. 
El médico quizas no quiera aumentar la preocupación del paciente 
sobre un estado hipotético que es improbable en extremo. Por estas 
razones, muchos pacientes estan satisfechos en poner por completo 
su fe en el juicio del médico. Sin embargo, puede, algunas veces, ser 
prudente dudar sobre si los médicos estan dispuestos a aceptar esta 
responsabilidad. A veces, puede ser mas faci! emocionalmente y con 
menor pérdida de tiempo, adoptar una actitud paternalista al hacer 
recomendaciones terapéuticas. Este enfoque no siempre puede favo
recer los intereses del paciente. 

La mayoría de los médicos probablemente estaran de acuerdo en 
la importancia de considerar todos los aspectes importantes de tera
pias alternativas, teniendo en cuenta las preferencias del paciente. No 
obstante, incluso cuando los pacientes pueden discutir sus deseos, qui
zas no aparezca con claridad el curso que deba seguirse. Por ejem
plo, ¿cómo pueden los médicos valorar problemas criticos tales como 
beneficio y riesgo o calidad y cantidad de vida? Se propuso, como 
una de tan tas soluciones, el empleo del método cuantitativo llamado 
andlisis de decisión para medir las preferencias del paciente y usar 
estas valoraciones a fin de llegar a una decisión. 

ANALISIS DE LA DECISIÓN 

El analisis de la decisión ofrece un método cuantitativo preciso 
para que los pacientes den expresión a sus puntos de vista, si los va
riades riesgos y beneficies de las intervenciones diagnósticas o tera
péuticas son aceptables o no 20-22 . Los que abogan por ella arguyen 
que el analisis de la decisión ensalza de modo efectivo el proceso de 
llegar a la misma, al ofrecer un analisis sistematico lógico y al pres
cribir un modo de proceder que estara en gran manera de acuerdo 
con los fines, expectaciones y valores de la misma persona que toma 
la decisión23-26. Algunos considerau el analisis de la decisión como 
muy útil en caso de decisiones de mayor importancia, cuando los re
sultades con respecto a la salud son únicos y no corrientes y se dis
pene de amplio tiempo para deliberar, antes de proceder a la acción. 
Recientes recensiones han descrito muchas aplicaciones médicas del 
analisis de la decisión, aunque en la mayoría de ellos se trataba de 
casos hipotéticos. 

La base en que se apoya el analisis de la decisión es la teoria de 
la utilidad que se espera conseguif30. La teoria se deriva de un gru
po de principies que se cree satisfacen los criterios que rigen el ejer
cicio de opciones racionales, es decir, las opciones que un individuo 
debería tomar. Una consecuencia de la teoria es que se pueden repre
sentar estas opciones por medio de medidas cuantitativas de la valo
ración que los diferentes resultades puedan tener para aquella perso
na. («Valon> se distingue a veces de «utilidad» de un resultado, 
dependiendo del método usado para la valoración [32); en esta po
nencia no usaremos esta distinción). Por ejemplo, el valor de una droga 
contra dolores de cabeza podría expresarse como el tiempo que dura 

el alivio del dolor. La utilidad que se espera del resultado se obten
dría multiplicando el tiempo que dura el alivio por la probabilidad 
de que se repita de nuevo. De acuerdo con la teoria cuando uno se 
enfrenta con una opción, puede preferir el resultado que ofrece la 
mayor utilidadZ0-22, 31, 32 . 

Se han llevado a cabo varios estudies para valorar las preferen
cias del paciente sobre los beneficies y los riesgos de terapias alter
nativas. McNeil junto con otros33 emplearon un enfoque de la utili
dad que se espera obtener a fin de estudiar la actitud hacia los riesgos 
de la terapia de personas afectadas por cancer pulmonar. Pacientes 
contraries al riesgo valoraron mas asegurar la vida en los próximos 
meses que el arriesgarse por una de mayor duración. La implicación 
del analisis de la utilidad que se espera es que algunos pacientes con 
cancer pulmonar, con posibilidad de operarse prefieran la terapia ra
dioactiva a la cirugía, incluso cuando la cirugía ofrece probabilida
des de mayor duración de la vida. La terapia radioactiva les parece 
a algunos pacientes mas atractiva porque evita el riesgo de una ope
ración a corto plazo. McNeil y compañeros34 investigaren las aeri
tudes de voluntari os que gozaban de buena salud, con hipotético can
cer de laringe, a fin de cerciorarse de las preferencias por larga vida 
o conservación de la voz. Para salvaguardar sus voces, de acuerdo 
con la medición de sus valoraciones, el 20 OJo de los voluntarios esco
gerían radiación en vez de cirugía. 

Krischer35 valoró los juicios de evaluación de médicos y familias 
con hijos con labio leporino y fisura palatina. Encontró diferencias 
de valoraciones en cuanto al deseo de someterse a tratamiento. 
Pauker 24 consideró la hipotética preferencia por terapia médica y 
quirúrgica en el caso de enfermedad de la arteria coronaria en fun
ción de su gravedad. Cirugía por medio de un by-pass sería teórica
mente preferida por la mayoría de pacientes con angina incapacitau
te pero no por pacientes asintomaticos. Eh todos estos ejemplos, el 
analisis de la decisión ofreció un medio conveniente de que los pa
dentes expresasen sus puntos de vista en cuanto a aceptar o no los 
varios riesgos y restricciones propios del estilo de vida. Se considera 
que estos estudies representau el estado del arte del analisis de la de
cisión y demuestra que la consideración de las preferencias del pa
ciente podria potencialmente tener un efecto importante en las deci
siones terapéuticas. Los estudies indicaron que los valores de los 
pacientes podían .ser articulades dentro de un andamiaje analítico 
orientado a tomar decisiones practicas, y podia combinarse con 
el juicio médico acerca de las probabilidades del resultado para to
mar decisiones conjuntas. Si es acertado obrar de este modo es otra 
pregunta. 

El andlisis de la decisión proclama cierto número de ventajas y 
se dice que es explícito, cuantitativo, y prescriptivo 2o. El analisis de 
la decisión es explícito en cuanto fuerza al que toma la decisión a 
estructurar el problema de la decisión con separación de los miem
bros que la componen. Este modo de proceder puede fomentar el en
foque completo y evitar las simplificaciones en detrimento potencial 
del que efectúa la decisión sin ayuda alguna. Se intenta con el anali
sis de la decisión mantener los ingredientes esenciales y asegurar el 
que se usen de una manera lógicamente consistente con las preferen
cias basicas del que toma la decisión. 

Dentro del andarniaje del analisis de la decisión, se pueden iden
tificar la colocación, extensión e importancia de cualquiera de las areas 
de desacuerdo, y la posibilidad de comprobar si alguno de estos de
sacuerdos tiene un impacto significativa en la decisión indicada. Por 
ejemplo, un paciente y un médico pueden no estar de acuerdo con 
la importancia de dos semanas de convalecencia después de una 
colecistectomia electiva. Mas aún, cualquier cambio en las circuns
tancias que juegan un pape! en un problema de decisión puede ser 
incorporado dentro del analisis que se efectúa cambiando valores 
y añadiendo o alterando la finalidad del problema. 

Otra ventaja en potencia se deriva del hecho de que el analisis 
de la decisión es cuantitativo. El que toma la decisión debe especifi
car las probabilidades y ser preciso en lo que se refiera a la valora
ción que se da a los resultades. El analisis de la decisión no substitu
ye al médico con la aritmética o cambia el pape! del juicio clínico 
al tomar la decisión. Al contrario, ayuda a médicos expertes propor
cionandoles técnicas matematicas para dar soporte, complementar, 
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y asegurar la consistencia interna de sus juicios. También, en la cali
dad del amílisis de la decisión subyace mucha profundidad de pensa
miento y de lógica. Aunque se suele decir que el analisis de la deci
sión simplifica en gran manera la situación, puede proporcionar la 
evaluación completa de problemas complejos, que sería difícil de con
seguir sólo con el juicio clínica. 

El analisis de la decisión puede, por consiguiente, ser una buena 
ayuda para los médicos. Sin embargo, con qué fidelidad deben se
guirse sus resultades ha sido motivo de gran controversia. Aunque 
los resultades de este analisis pueden proporcionar una información 
muy útil, la mayor parte de las investigaciones de las decisiones se 
ha basado en situaciones hipotéticas. Quizas haya problemas en lo 
que se refiere al momento en que las recomendaciones deben ser ac
tualmente seguidas. A decir verdad, cierto número de problemas sa
len a relucir cuando uno repasa la literatura psicológica sobre la ma
nera en que la gen te toma actualmente las decisiones. Es precisamente 
sobre este punto cuando un cuerpo de investigación psicológica, a 
la que a veces se refiere como una teoría de decisión conductual, ha 
desafiada la validez de la aplicación del ana!isis de la decisión. Las 
implicaciones de este desafío para el médico clínica, y esta interesa
do en la participación del paciente en las decisiones médicas, no son 
trivial es. 

TEORÍA SOBRE LA DECISIÓN CONDUCTUAL 
La teoría sobre la decisión conductual es un cuerpo de investiga

ción y teoría sobre el modo cómo la gente en realidad piensa y usa 
la información al tomar decisiones. Se han notado enormes discre
pancias entre el comportamiento que se espera, según modelos pres
criptives de ana!isis de la decisión, y el actual comportamiento 
descriptiva de los que toman las decisiones 36-42. Este cuerpo de in
vestigación debería distinguirse de los estudios de factores socio
psicológicos que afectan a las decisiones. Estos factores estan inclui
dos en model os que predicen conformidad a las recomendaciones so
bre la saludo regímenes terapéuticos 43·50. Uno de estos modelos, el 
Health Belief Model (Modelo de Creer en la Salud), contiene los con
ceptes de utilidad y probabilidad y es conceptualmente consistente 
con el analisis de la decisión 45. Sin embargo, este modelo no expli
ca enteramente el tópico de la discusión que sigue: el por qué mucha 
gente no hace opciones coherentes con los principies del analisis de 
la decisión. 

Un tópico, que se menciona frecuentemente en la teoría del ana
lisis de la decisión conductual, se refiere a los problemas de ana!isis 
de la decisión debidos a la falta de familiaridad con los resultades. 
Muy probablemente los pacientes y los médicos valoran con clari
dad resultades médicos con los que estan familiarizados, que son. sim
ples y han sido experimentades de manera directa 52. Sin embargo, 
muchas decisiones médicas conducen a situaciones nuevas sobre las 
cuales nunca hemos considerada nuestras preferencias, por ejemplo, 
en la cirugía de la arteria coronaria. Tanto si se recurre al analisis 
de la decisión o no, el resultada puede no ser familiar, pero se han 
expresado legítimas preocupaciones sobre la sabiduría de intentar 
cuantificar valores en estas ocasiones. 

Mas aún, el analisis de la decisión asume que la gente tiene pre
ferencias bien definidas y razonables. Se dice que los métodos para 
averiguar las valoraciones del paciente o del médico son herramien
tas neutrales que traducen valores subjetivos a expresiones cuanti
tativas 52. No obstante, todos reconocemos que tan to los médicos 
como los pacientes tienen a veces dificultad en saber lo que quieren. 
En tal circunstancia, la forma en la que el doctor pregunta al pacien
te lo que él o ella quiere puede convertirse en fuerza de gran magni
tud al dar forma a los valores que se expresan. Los médicos pueden 
inducir a un error casual creando confusión en el paciente, o a un 
error sistematico al insinuar la respuesta «correcta», o a juicios ex
tremes completamente indebidos al insistir en que los pacientes ex
presen sus deseos con mayor claridad y coherencia de la que se 
requiere52. También se ha verificada que cambios relativamente su
tiles, en la formulación o construcción de los problemas que se esca
gen, han sido causas de desplazamientos de importancia en las pre
ferencias entre opciones 42. 
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Problemas adicionales en el amílisis de la decisión son los causa
dos por el raciocinio de probabilidad. Se ha hecho un gran esfuerzo 
en comprender cómo la gente percibe y usa probabilidades de fenó
menos inciertos. Esta experimentación demuestra que la gente, con 
frecuencia, comete errares substanciales al enjuiciar probabilidades 
y al hacer predicciones J~ . 40-42. 53 . Algun as de estas han sid o atribui
das al uso de juicios heurísticos o a estrategias excesivamente sim
ples cuyo uso sirve para simplificar tareas complejas. Aunque estas 
estrategias pueden conducir a soluciones apropiadas, no es siempre 
así, y pueden introducir prejuicios serios en el proceso de la decisión, 
pues afectan a la interpretación de valores y probabilidades. Aunque 
ésta no es una lista completa, entre los prejuicios que revisten impor
tancia para el médico en cuanto a considerar o no las preferencias 
del paciente en la decisión médica se incluyen: riesgos que llevan con
siga ganancias o pérdidas, efecto de estructuración, efecto de certi
dumbre, fondo perdido, arrepentimiento, disponibilidad, vivacidad, 
anclaje y ajuste. 

RIESGOS QUE LLEVAN CONSIGO BENEFICIOS 
Y PÉRDIDAS 

Se han mostrada ya en diversos problemas actitudes de contraste 
que llevan consigo beneficies y pérdidas 42.54. Estas actitudes causan 
preocupación en cuanto se refieren a los métodos de evaluación de 
valores, inclusa cuando no perjudican directamente los principies ana
líticos que rigen las decisiones. Las preferencias del paciente sobre 
opciones hipotéticas entre la terapia de droga contra severos dolares 
de cabeza, hipertensión y dolor de pecho, fueron recientemente exa
minadas por Eraker y Sox 55 . A fin de caracterizar las actitudes ante 
diversas situaciones terapéuticas, se usó un cuestionario que descri
bía escenas que diseñaban, de modo alternativa, opciones entre tra
tamientos con drogas. 

Las escenas describían efectos bien conocidos de las drogas. Sin 
embargo, se asignaron valores hipotéticos a la duración de estos efectos 
y a la probabilidad de que ocurrieran. Basquejos de las preferencias 
de los pacientes en las terapias de droga, con resultades inciertos, fue
rorÍ caracterizados analizando las opciones sobre la terapia. En cada 
escena, el paciente escogió entre dos drogas cuyos efectos eran equi
valentes, una de elias tenia dos posibles efectos que ocurrirían al azar 
(«resultada incierto») y la otra droga tenía só lo un efecto («resulta
do cierto»). Cuando los resultades se anunciaban como ganancias, 
la mayoría de pacientes se mostra ba contraria al riesgo. De modo sig
nificativa, mas pacientes escogieron un número, cierto e intermedie, 
de horas de alivio de dolor mas que el arriesgarse a probar fortuna 
con resultades inciertos del mismo valor, que podían o no producir 
efecto alguno o uno muy favorab le y extensa. Por ejemplo, asuma
mos é¡ue un paciente se enfrentara con una opción entre una droga 
que produjera una hora de ali vio de dolor y otra cuyo resultada fue
ra dos ho ras de ali vio, si llegaba a producir s u efecto, pues tenía só lo 
un 50 f1/o de probabilidades de conseguirlo. La mayoría de pacientes 
preferirían una hora de alivio con certeza, aun en el caso que el nú
mero de ho ras de ali vio del incierto resultada fuera el mi sm o (50 % 
x 2 horas de alivio = I hora de alivio). Cuando los resultades se 
describían como pérdidas, la mayoría de pacientes estaba dispuesta 
a tomar el riesgo. Supuesto que se puede escoger entre muchas ho ras 
de nausea con la probabilidad de que no se seguira ninguna reacción 
adversa, y una droga eficaz, bien valorada pero con efecto adversa 
temporal, fueron mas los pacientes que prefirieron el riesgo anterior. 
No se encontraran diferencias entre pacientes que verdaderamente 
padecían las enfermedades descritas y los pacientes que no las 
sufrían. 

La conclusión mas importante que sacaran Eraker y Sox 55 con
siste en que las actitudes de los pacientes hacia el riesgo puede diferir 
en distintas situaciones terapéuticas y depende de cómo se les pre
senta la información. Por ejemplo, un paciente con leucemia puede 
preferir mas una droga que con seguridad !e proporcionara un espa
do de vida intermedi o, que tomar otra que puede proporcionarle una 
mayor extensión de vida aunque puede suceder que no lo consiga. 
Si un médico discutiera la opción entre dos drogas terapéuticas alter-



CÓMO SE LLEGA A TOMAR DEClSlONES: MÉDICO Y PACIENTE 

nativas, al compararlas se podria poner el énfasis en sus efectos fa
vorables o en sus efectos contrarios. Poner énfasis en los efectos te
rapéuticos de las dos drogas podria conducir al paciente a una deci
sión distinta de la que tomaria si se comparasen solamente los efectos 
adversos. 

Otra implicación del trabajo de Eraker y Sox ss sobre las prefe
rencias del paciente, se refiere al dilema con el que se encuentran los 
médicos al determinar hasta qué punto deberían considerar el f u turo 
al descubrir a los pacientes los posibles resultados. La descripción 
de los futuros resultados puede tener un efecto significativo en las 
preferencias de los pacientes. Por ejemplo, si un particular analgési
co tiene un 50 OJo de probabilidades de no proporcionar alivio de im
portancia en cierto día, el paciente puede que no quede muy impre
sionado por los posibles beneficios. Sin embargo, si el éxito de la droga 
varia en el curso de varias administraciones, la probabilidad de que 
surta algún efecto en la próxima semana es mayor. Es decir, en una 
semana de continua repetición, el alivio de dolor podria ser de un 
80 %. Si presentam os la información obtenida en repetidos dí as de 
terapia como opuesta a la discusión de los resultados obtenidos en 
un solo día, las preferencias del paciente pueden cambiar de modo 
considerable. 

EFECTO DE ESTRUCTURACIÓN 

Duran te un estudio, se pidió a los participantes que dieran su va
loración de los riesgos en la administración de un contraceptivo oral 
sin nombre que el fabricante describió y distribuyó en dos tipos de 
prospectos, uno destinado a médicos y el otro a pacientess6. Los que 
leyeron el prospecto destinado a pacientes creyeron que el peligro de 
muerte por trombos era 5,1 mayor para los usuarios que para los no 
usuarios. Los que leyeron el destinado a los médicos creyeron que 
el riesgo era só lo 2,5 mayor. Como contraste, los que leyeron los pros
pectos destinados a los pacientes estimaron que el porcentaje de las 
muertes era en conjunto mucho menor de I en 40.000 comparado 
con I en cada 2.000 para los lectores de los prospectos destinados 
a los médicos. El riesgo de muerte, en estos últimos prospectos, pare
da mayor en una medi da y menor en otra medi da idéntica. La razón 
de esta discrepancia es debida a la estructuración o presentación de 
información. La versión destinada a los pacientes daba un número 
de porcentajes de muerte y morbilidad, dando la impresión de que 
una valoración absoluta del riesgo que pareda relativamente alto per
teneda en realidad a un orden de menor magnitud. Parece que pue
den asignarse diferentes valores a una misma información dependiendo 
de la manera como ésta se estructura. 

EFECTO DE CERTIDUMBRE 

Es con frecuencia posible estructurar una acción para la protec
ción de la salud en términos ciertos o inciertos. En el hipotético ejem
plo que sigue, se informa a una mujer blanca, de 60 años, que ha 
padecido la enfermedad de Hodgkins durante cinco años, que la va
cuna neumocócica la protegera completamente contra cualquier riesgo 
de pulmonía neumocócica. Decide tomar la vacuna neumocócica. Tres 
años mas tarde, se !e aconseja que se vacune de nuevo, pero se !e ad
vierte que !e proporcionara só lo una protección parcial contra la neu
monía bacterial o viral. Ella decide no inmunizarse. Un modo de com
portarse puede parecer mas atractivo cuando se presenta como la 
eliminación de un riesgo espedfico, pulmonía neumocócica, que cuan
do se describe como una reducción general del riesgo de neumonia 
bacterial o viral. 

El «efecto de certidumbre» indica que una reducción de la pro
babilidad de un resultado por medio de un factor constante tiene un 
impacto mayor cuando el resultado era inícialmente cierto que cuan
do se trataba de una mera probabilidad 40. 42 • Tversky y Kahneman 42 

descubrieron que en una pregunta en la que se trataba de una epide
mia hipotética, la mayoria de las respuestas prefirieron una probabi
lidad del 80 OJo de perder 100 vidas a una pérdida segura de 75 de elias. 
Las respuestas también prefirieron el 10 OJo de probabilidades de per
der 75 vidas al 8 OJo de probabilidad de perder 100 vidas. Es decir, 
una reducción de las probabilidades por medio de un factor cons-

tante de un décimo cambió completamente las preferencias de la gente. 
Como ya indicaron Tversky y Kahneman 42 , es to violaba el axioma 
fundamental de la teoría de la utilidad que se espera, la teoria que 
se usa en el analisis de la decisión. El efecto de certidumbre demues
tra que los resultados que se perciben con claridad se sobrepesan en 
relación con resultados inciertos. El contraste entre la reducción y la 
eliminación del riesgo indica cómo la manipulación de la certeza puede 
ejercer influencia en las preferencias. 

El efecto de certidumbre puede tener importancia en la interpre
tación de muchos analisis de decisiones, tales como el estudio de 
McNeil y otrosJJ relacionados con pacientes con cancer pulmonar. 
Aquí, se examinó la situación hipotética en la que los pacientes con
sideraron la opción de sobrevivir 25 años o morir inmediatamente. 
Se pidió al paciente que especificase qué período consideraria digno 
de consideración antes de aceptar el envite. Los resultados de mu
chos pacientes revelaron una oculta tendencia de querer sobrevivir 
con certeza por cierto número de años. Se interpretó este resultado 
como una aversión al riesgo en el sentido de que los pacientes prefie
ren un resultado moderadamente bueno a un envite para la obten
ción de un resultado muy bueno o muy malo. Para estos pacientes 
que sienten aversión al riesgo, la utilidad de «vivir durante dos años» 
con certeza es mayor que la utilidad e incluso la probabilidad de «vi
vir cuatro años» y «una muerte inmediata o perioperatoria». Sin em
bargo, el hallazgo de la aversión al riesgo pudo ser debido a una oculta 
preferencia por la certeza que no puede explicarse en la teoria de la 
utilidad que se espera. El uso del analisis de la decisión, basado en 
la teoria de la utilidad que se espera, para la prescripción de trata
miento puede no reflejar las verdaderas preferencias del paciente ha
cia la longevidad. 

No queremos insinuar que McNeil y sus compañeros hicieron algo 
fuera de lo corriente en su analisis y no pretendemos dejar de lado 
su contribución. Los métodos que emplearon para sus estudios estan 
sólidamente establecidos y los analistas de la decisión los recomien
dan con frecuencia. No obstante, como el rnísmo McNeil y sus com
pañeros observaron cuidadosamente33, los médicos que desean in
corporar las preferencias del paciente al usar la teoria de la utilidad 
que se espera deberian proceder con precaución. Los problemas, 
potencialmente serios, que se presentan en las rnediciones de las 
preferencias ya tratados aquí, constituyen otra razón para obrar con 
tal precaución. La gente con frecuencia exhibe pautas de preferencia 
que parecen incompatibles con la teoria de la utilidad que se es
pera 40, 42. 

FONDO PERDIDO 

Una implicación de la teoria económica es que el fondo histórico 
o perdido deberia carecer de irnportancia el consumidor. Considere
mos el próximo ejemplo de Thalers7 : «Un hombre se hace miembro 
de un club de tenís y paga una cuota de 300 dólares anual es. Al cabo 
de dos semanas de jugar sufre dolor, lo que se conoce como el codo 
del tenista. Continúa jugando (con dolor) diciendo: «no quiero per
der los 300 dólares». Supongamos que esta persona dice que no ha
bria jugado si su entrada en el club hubiera sido gratuïta, esto carn
biaria por completo la situación puesto que ha pagado. Su deseo de 
continuar jugando a pesar del dolor seria un ejemplo de carnbio de 
preferencia debido al fondo perdido. 

La investigación sobre decisiones de comportarníento ha hallado 
que, en este caso, los 300 dólares son importantes en el proceso de 
tomar una decisión. Se ha demostrado que a medida que la gente 
pierde, con frecuencia no delirníta el punto de referenda desde el cua! 
valoran sus pérdidas. Mas tarde, hacen apuestas que no serían nor
malmente aceptables. Esto esta confirmado por la observación de que 
las apuestas descabelladas son las mas populares en la última carre
ra del dia. Aparentemente los jugadores no se han conformado con 
sus pérdidas e intentan recuperar lo perdido 42• 57 . También los rné
dicos pueden tener necesidad de considerar la contribución al fondo 
perdido cuando considerau las preferencias de sus pacientes. Si los 
médicos fueran a señalar estas parcialidades a los pacientes, esto po
drí a significar un paso adelante hacia la modificación de un corn
portamiento que no es para el mejor bien de sus pacientes. 
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ARREPENTIMIENTO 

Pacientes con síntomas sin importancia y sin necesidad de medi
cación visitan con frecuencia al médico. Los médicos encuentran este 
modo de proceder difícil de comprender. Una explicación parcial pue
de daria la investigación psicológica de las preferencias, de manera 
especial al fenómeno del arrepentimiento. Esto queda demostrada por 
el ejemplo que sigue a continuación de un hombre de 45 años que 
fuma, y hace dos semanas que tose. Tiene que decidir si se gasta 
20 dólares para ir al médico. La mayoría de pacientes y médicos en
cuentran muy desagradables las decisiones que llevan entremezcla
das cuestiones referentes al cuidada de la salud y al dineros7. Una 
elevada póliza de seguros para la salud, que puede ser deducida, fuerza 
a la gente a tomar decisiones, frecuentemente con gastos psíquicos 
de consideración. Si se toma la decisión de no ver al médico, segura
mente habra remordimiento si es que sigue la tos o mas tarde se des
cubre que el paciente sufre cancer pulmonar. El arrepentimiento puede 
perfilarse con tal intensidad que se buscara la visita y el roentgeno
grama por pequeñas que sean las probabilidades de estar enfermo. 

El arrepentimiento podría ser la causa de que el número de pa
dentes que toman parte en el proceso de formular la decisión dismi
nuyera. Por ejemplo, supongamos que el paciente tiene cancer pul
monar, y se de be escoger entre una lobectomia y terapia de radiació n. 
Asumiendo que cada una de éstas tiene la misma probabilidad de 
éxito, se ha argüida que un paciente racional no querría enterarse de 
que existe una opcións7. Basandose en el deseo de evitar el remor
dimiento de haber hecho o inclusa contribuïda a formar una deci
sión no acertada, se da el incentivo de dejar que actúe el médico. Se 
asume que el médico conoce bien al paciente y por consiguiente pue
de reflejar perfectamente las preferencias del mismo. Por desgracia, 
hay escasos datos empíricos que describan las preferencias del pa
dente y casi ningún dato sobre la habilidad de los médicos en dedu
cirlas. Aunque algunos médicos del tipo paternalista se encuentran 
mas a gusto prescindiendo del paciente, es importante notar que éti
camente esto requiere que el médico cargue con la mayor parte, y po
siblemente, con todos los costes de la responsabilidad por los resul
tados médicos desafortunados. 

DISPONffilLIDAD 

La disponibilidad se refiere a la tendencia que tiene la gente de 
juzgar la probabilidad de un suceso por la facilidad con que se pue
den citar ejemplos que tienen importancia para el mismo caso 58 • Por 
ejemplo, un hombre blanca, de 72 años, con severa hipertensión que 
nunca ha sido tratada se presentó a urgencias quejandose de tener 
la vista borrosa. Después de notarse la presencia de edema papilar, 
el médico comunicó al paciente que debía ser admitido a fin de tra
tarle por su hipertensión maligna. El paciente rehusó la admisión, 
diciendo que su hermano de 74 años había fallecido recientemente 
en el mismo hospital. 

Cuando los médicos discuten el sensitiva tema de la longevidad, 
es importante vigilar que la disponibilidad no prejuzgue de modo 
indebido la cuestión. La disponibilidad sugiere que los juicios sufri
ran la influencia directa de la muerte de amigos y parientes y la indi
recta de filmes, li bros, televisión y periódicos 59. 

VIVACIDAD 

La lucidez con que se presentau al paciente experiencias relacio
nadas con la salud pueden ejercer su influencia en las preferencias 
del paciente al formar decisiones médicas 41. Una mujer blanca, de 
55 años, descubre un bulto en su pecho derecho. Evita mencionaria 
a la familia y también al médico pues su madre murió hace muchos 
años de una dolorosa metastasis cancerosa de mama. 

La investigación indica que información de mucha importancia 
ejercera poco efecto en las decisiones, meramente porque es débil. 
Como contraste, datos concretos, emocionalmente estimulantes pro
duciran un efecto desproporcionada en las decisiones60. Un estudio 59 

indica que la frecuencia con que ocurren sucesos dramaticos como 
cancer, homicidio, o catastrofes con múltiples muertes se exageran 
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con gran desproporcionada publicidad. Como contraste, sucesos poca 
llamativos o menos dramaticos como asma, diabetes y enfisema son 
infravalorados. Es posible que este estudio, ademas de demostrar la 
presencia del prejuicio de la disponibilidad, demuestra que inclusa 
personas relativamente inteligentes no tuvieron percepciones validas 
sobre la frecuencia con que ocurren los sucesos fortuitos a que ellos 
podrían estar expuestos. Los médicos que implican a sus pacientes 
en el proceso de formulación de una decisión deberían caer en la cuen
ta del impacto potencial de los prejuicios que introducen la disponi
bilidad y la vivacidad, que convierten las verdaderas preferencias del 
pa cien te en mas di fíciles de interpretar. 

ANCLAJE Y AJUSTE 

En el anclaje, se usa un punto natural al empezar como primera 
aproximación o ancora del juicio37. Esta ancora se ajusta para dar 
sitio a las implicaciones de la información adicional. Con frecuen
cia, el ajuste es menor de lo que debería ser si se considera la impor
tancia de la nueva información. En un estudio, se preguntó a los su
jetos que juzgasen la mortalidad por varias causas potenciales de 
muerte como la gripe, hipertensión, diabetes, ataques cardíacos, y 
cancer6I. Se usó uno de cuatro formatos equivalentes para juzgar la 
mortalidad (como por ejemplo, ¿por cada uno que muere cuantos 
sobreviven? ¿De 100.000 personas que sufren la enfermedad, cuan
tos moriran?). Los juicios demostraran un dramatico efecto de es
tructuración en la manera de percibir los riesgos. Por ejemplo, en la 
manera que la gente estimó la proporción de la mortalidad por la 
gripe, el promedio de las respuestas fue de 393 muertes por cada 
100.000 casos. Cuando se les dijo que unos 80.000.000 de personas 
tienen la gripe en un año normal y se les pidió que calcularan el pro
media de muertes, la media de las respuestas dio solamente seis por 
cada 100.000 casos. El anclaje en un número mayor cambió el pro
media de la apreciación por un factor de mas de 60. Discrepancias 
parecidas ocurrieron con otras causas de muerte y peligros. Todo esto 
lleva la implicación de que los médicos deberían ser cuidadosos en 
extremo al dar información. Aunque se necesita mucha experimen
tación para saber qué medi os de presentación son mejores que o tros, 
los estudios que se han mencionada aquí deberían ayudar a los mé
dicos a estar atentos a los peligros potenciales de usar un solo méto
do en particular. 

DISCUSIÓN 

La revisión que precede ha discutida cómo los médicos pueden 
considerar las preferencias de los pacientes para llegar a decisiones 
médicas. Aunque el analisis de la decisión es un media para animar 
a la participación del paciente en el proceso de formar una decisión 
clínica, esta basada en situaciones hipotéticas. Un gran cuerpo de in
vestigàción sobre la teoría de la decisión conductual con base empí
rica indica que existen muchos prejuicios en potencia y distorsiones 
que podrían dañar cualquier recomendación que se basase exclusi
vamente en el analisis de la decisión. Aunque no se pretende que la 
lista sea completa, los factores significativos incluyen: distorsiones 
en los riesgos que llevan consigo beneficios y pérdidas, el efecto de 
estructuración, el efecto de certidumbre, fondo perdido, disponibili
dad, vivacidad y anclaje y ajuste. Algunos de estos prejuicios, como 
el efecto de certidumbre, pueden causar violaciones directas de los 
principios en los que se basa el analisis de la decisión. Sin embargo, 
otros son solamente fuentes en potencia de prejuicios en la forma 
de medir la probabilidad y los valores. 

Muchos de estos problemas no pertenecen exclusivamente al ana
lisis de la decisión y pueden afectar enfoques socio-psicológicos al 
comportamiento del paciente y también al proceso de formular una 
decisión4J-so. También, probablemente pueden afectar el modo cómo 
el paciente forma sus decisiones de modo intuitivo. El mismo cuerpo 
de investigación de la decisión conductual, que sugiere críticas sobre 
el analisis de la decisión, también sugiere que nuestras capacida
des intuitivas de formular decisiones pueden ser severamente limita
das27. 42, s1. De hecho, se ha argüida que el formular decisiones de 
modo informal puede, con probabilidad, verse mas afectada por es-
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tos prejuicios y distorsiones 2s. Ademas, estos prejuicios pueden ser 
mas difíciles de descubrir. Aparentemente, la gen te puede tener gran 
dificultad en almacenar y clasificar a un mismo tiempo grandes can
tidades de información sin deformaria u omitiendo partes importantes. 
Aunque el analisis de la decisión ·no da res pues tas faciles o carentes 
de ambigüedad, puede centrar su atención en los problemas que in
teresan. Puede ayudar a la gente a entender de manera mas adecua
da problemas complejos al dividirlos en becbos de menor magnitud 
y por lo tan to mas comprensibles. Por consiguiente, los pacientes pue
den recibir ayuda por el analisis de la decisión a pesar de posibles 
prejuicios. 

Jncluso es posible que estas técnicas sean una ayuda para el mé
dico cuando formule su juicio. Algunos artículos sugieren que los 
médicos pueden ser víctimas de ciertos prejuicios y omisiones27. 62-
66. Existe una legítima controversia sobre este punto, comentada en 
detalle por Politser 27• La evidencia actual, sin embargo, causa preo
cupación y da motivos suficientes para que prosiga la investigación. 

No se sabe, con certeza, qué debería bacer el médico a fin de pro
pulsar la investigación. ¿Se deberían aceptar las limitaciones del jui
cio intuitivo? o ¿se debería usar el analisis de la decisión, cuando 
fuera posible, incluso ante la posibilidad de que introduzca ciertos 
prejuicios? ¿Se pueden mejorar las decisiones médicas mediante el 
analisis de la decisión y con la consideración de las preferencias del 
paciente? A fin de obtener unas respuestas mas definitivas a estas 
preguntas, sería necesario cerciorarse de si los calculos de probabili
dades y valores estan sujetos a prejuicios que se puedan predecir. Si 
estos prejuicios pudieran predecirse, podrían ser eliminados por me
dio de presentaciones alternativas de información o por medio de co
rrecciones numéricas en las medidas. Creemos que el analisis de la 
decisión puede, a veces, ser un instrumento útil para el médico y pa
dente, si se aplica con precaución. Aunque el amüisis de la decisión 
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LH I 
IZII NTERPRETACIÓN SUBJETIVA 

POR PARTE DEL PACIENTE 
DE LOS RIESGOS ·CONSIGUIENTES 
AL ASESORAMIENTO GENÉTICO* 

J. H. Pearn 
Unidad de Genética Clínica MRC, lnstitute of Child Health, Lo[ldon 

Una de las partes esenciales del coloquio durante el asesoramien
to genético es la cornunicación a los pacientes de los riesgos de recu
rrencia que corren los rniernbros de la familia, generalrnente en los 
hijos que puedan nacer. En la rnayoría de los casos, es posible cuan
tificar los riesgos de modo rnaternatico, con cierto grada de aproxi
rnación. Estudios de seguirniento (Roberts, 1962; Carter, 1967; Car
ter y otros, 1971; Smith, Holloway, y Ernery, 1971) dernuestran que 
los padres actúan, por regla general, de modo predeterminada corno 
rniernbros del grupo a que pertenecen, sea éste de gran riesgo o de 
menor riesgo, aunque se dan rnuchas excepciones. 

Todas las teorías sobre el proceso seguida al tornar decisiones que 
implicau riesgo contienen dos cornponentes basicos (Tversky, 1967); 
éstos son: 1) que el resultada sea deseable para el individuo o indivi
duos en cuestión y 2) la percepción de que este resultada deseado 
pueda darse. En el contexto genético de los dos factores menciona
dos -deseo de tener hijos y, en particular, hijos que gocen de buena 
salud- lo que viene predeterminada por influencias culturales y per
sonales es una característica basica humana (Itkin, 1952). Esta esta 
asentada rnucho antes que se pueda adivinar el estada genético espe-

• Journal of Medica/ Genetics 1913; 10(2):129-34. 
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cífico del individuo o en caso de dorninancia, antes de que se vea 
el significada que pueda tener para los futuros hijos. Que los padres 
con r{esgo posean este deseo universal y obren con el fin de tener 
hijos dependera en gran parte de la interpretación subjetiva de los 
porcentajes que se les proporcionen. 

El tornar una decisión racional por parte de seres hurnanos con 
riesgo ha sido rnateria de extensa investigación científica en ellabo
ratorio (Ziller, 1957; Phillips y Edwards, 1966; Slovic, 1966; Beach 
y Phillips, 1967; HoweU, 1967; Meyer, 1967; Roby, 1967; Tversky, 1967; 
Lieblich, 1968; Alker, 1969; Steiner, 1970). Sin embargo, todos los 
estudios sobre las inclinaciones y actitudes a tornar riesgos ante las 
probabilidades que ocurran han sido lirnitados exclusivarnente a si
tuaciones clínicas de selectos grupos específicos corno el de retrasa
dos rnentales, alcohólicos y casos de intento de suicidio (McManis 
y Bell, 1968/ 1969; Rule y Besier, 1970; y Kennedy, Phanjoo, y She
kirn, 1971). 

Estudios de seguirniento de un nurneroso grupo de padres que acu
dieron a clínicas de asesoramiento genético (Carter y otros, 1971; Smith 
y otros, 1971) y encuestas hechas a grupos de riesgo genético (Pearn 
y Wilson, 1973) ofrecen quizas oportunidades únicas para el estudio 
de las interpretaciones subjetivas de los riesgos en clínica, contrapues
tas a las que se observau en una situación de laboratorio psicológico. 
Ambos enfoques ofrecen evidencia complementaria de la manera 
córno el individuo normal considera el riesgo personal. 

Una de las dos influencias que mas influyen en la forrnulación 
de decisiones, que en última instancia tornan los padres, es la inter-
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pretación subjetiva y personal de las probabilidades, en lo que se puede 
considerar como una situación de juego de azar clínico con el que 
se enfrenta la gente normal. No se pasa juicio sobre las influencias 
subjetivas ni sobre las decisiones que resulten de las mismas; pero 
con razón, el conocimiento de estas influencias sirve de ayuda cuan
do se pone sobre aviso, se formula una prognosis o se da un consejo. 
El fin de esta ponencia es discutir estos factores que dan forma a la 
interpretación subjetiva individual del riesgo matematico que se le 
ofrece dentro del contexto genético. 

SIGNIFICADO DE LAS POSffiiLIDADES 
PARA DISTINTOS PACIENTES 

Los conceptes de probabilidad y la expresión cuantitativa de los 
riesgos es muy antigua. Se conocen ejemplos como el juego de los 
dados y otros sujetos al riesgo matematico, desde el año 2600 a. C. 
Es experiencia común que en cualquier situación en la que interven
gan probabilidades (e. g., apuestas en el fútbol), las mismas probabJ
lidades objetivas percibidas por individues inteligentes dan como re
sultado distintes grados de aceptación o de rechazo de la apuesta o 
envite. Reconociendo las variaciones en la interpretación subjetiva de 
cierto riesgo matematico Ramsey (1931) escribió que «no es suficien
te con medir la probabilidad; para prorratear debidamente probabi
lidad y creencia debemos también ser capaces de medir la creencia». 

La observación diaria o clínica nos muestra con mayor claridad 
que todos difieren ampliamente en su actitud ante el riesgo. Esta va
riedad forma, con seguridad, un vasto espectre que va desde la mas 
extrema cautela al completo descuido, pero no ha sido posi ble cuan
tificar con éxito la propensión a tomar riesgos y la actitud individual 
ante las probabilidades. Aunque nadie puede medir los «límites del 
riesgo» (Steiner, 1970) es deseable, que en la practica, un consejero 
genético lleve a cabo su valoración de la interpretación que el pacien
te hace de las cantidades de riesgo cuando éstas se explicitan. 

Se ha sugerido que aunque las probabilidades subjetivas no pue
den ser directamente medi das, pueden ser deducidas a causa del com
portamiento (Beach y Phillips, 1967). Sin embargo, no siempre se pue
de aplicar esta sugerencia, puesto que en una situación genética, por 
lo menos, la decisión de tener o no tener mas hijos puede o no reali
zarse a causa de factores extraños como infertilidad por un lado o 
embarazos no planificades por otro (Carter y otros, 1971). También 
se ha comprobado que el riesgo en sentido abstracte no es equiva
lente a las situaciones de la vida real que impliquen tomar riesgo (Ret
ting, 1966). 

La habilidad que poseen los humanos de usar información pro
babilista puede ser muy buena (Roberts, 1962; Roby, 1967) pero esta 
sujeta a una tendencia a ser degradada por prejuicios bastante ex ten
didos como el conservadurismo; conservadurismo aquí se define como 
la desgana de formular interpretaciones muy elevadas o muy bajas 
de los riesgos específicos. Dicho en otras palabras, probabilidades 
subjetivas generalmente evitan valores extremes. Se admite general
mente que los seres humanos tienden universalmente al conservadu
rismo cuando estiman la probabilidad o el riesgo (Preston y Baratta, 
1948; Phillips y Edwards, 1966; Howell, 1967) pero se desconoce el 
grado individual de esta propensión en una situación clínica, y pro
bablemente no puede ser medida con exactitud. 

Bajo este contexto, ciertos principies de lógica resultan interesantes. 
Si ocurre un suceso poco frecuente (p. e., con una probabilidad del 
uno por ciento), el que haya ocurrido no invalida el hecho de que 
fuera improbable. Sin embargo, los pacientes que no han tenido suerte 
pueden considerarse a sí mismos especialmente vulnerables, como si 
estuvieran sujetos a una especie de «factor de sobrecarga», específi
camente suyo. Sería deseable que tanto el médico como el paciente 
reconocieran cuando este factor de sobrecarga propiamente tal esta 
a usen te, como en el caso de padres heterocigotos por un gen recesivo 
que han tenido la poca fortuna de tener sus tres hijos afectades: o 
cuando sucesiva mala suerte indica que hay un verdadero factor de 
sobrecarga, por ejemplo, en las lesiones que se transmiten por heren
cia poligénica. En estas ocasiones, las probabilidades de repetición 
crecen objetivamente después de perder en cada envite genético (Carter, 
1969a). 

PRESENTACIÓN CUANTITATIVA DEL RIESGO 

La manera de expresar las cantidades que se refieren al riesgo es 
importante y puede ejercer gran influencia en la interpretación del 
riesgo por parte del paciente. El mismo riesgo objetivo de los hetero
cigotos por un gen recesivo puede ser expresado como el riesgo de 
uno a cuatro de que se dé la enfermedad o de modo altemativo como 
una probabilidad de tres a uno de que el niño sera normal. En algu
nas situaciones genéticas, el empleo deliberado de este enfoque pue
de ser un ejemplo legitimo de un intento cuyo fin no es mas que dar 
una dirección a la interpretación del riesgo. Esta clase de enfoque 
alentador es probablemente el mas indicado para ayudar a reforzar 
tendencias manifiestas o actitudes ya presentes. Por ejemplo, una pa
reja puede desear tan desesperadamente un hijo vivo y propio, des
pués de haber perdido varios, víctimas de una enfermedad recesiva 
fatal (e. g., atrofia muscular infantil de la espina dorsal) que estan 
dis pues tos a seguir adelante a pesar de los al tos ries gos que realmen
te hay de que se repita la enfermedad. Si se les informa que tienen 
una probabilidad de tres a uno de tener un hijo normal, puede que 
adquieran cierta seguridad y consuelo en lo que es si empre un perí o
do de espera y de angustia. 

Se acepta generalmente que una discusión preliminar de una si
tuación de riesgo conduce a una mejor disposición por parte de un 
sujeto normal a incurrir en riesgos mas altos (Retting, 1966; Chand
ler y Rabow, 1969; Home, 1970). No se sabe si la discusión que tiene 
Jugar durante el asesoramiento genético también conduce a este 
«cambio ante el riesgo» (Home, 1970), pero sería sorprendente si esta 
influencia estuviera ausente, aunque encubierta quizas por influen
cias opuestas mas potentes. Chandler y Rabow (1969) sugieren que, 
aun prescindiendo de que un individuo escoja un envite mas arries
gade o mas precavido, en cualquier situación de riesgo se da siempre 
un grupo que I e presta s u apoyo. Sin embargo, el grado de apoyo tie
ne relación con las circunstancias que llèva consigo el problema es
pecifico que se discute. Si el grupo que presta su apoyo es la familia 
del sujeto de la discusión, entonces el «cambio ante el riesgo» es 
mínimo. 

ANTICIPACIÓN DE RESULTADOS 
EN LAS PROBABILIDADES DE RIESGO 

Cuando uno de los padres o un pariente consulta a un genetista, 
generalmente posee de antemano una idea de la posibilidad de que 
la enfermedad ocurra otra vez: ya se tiene un concepte anticipado 
deJ·riesgo. Este concepte puede ser o no -ser correcte, pero sirve como 
un punto de referenda inconsciente al que se aplica el riesgo comu
nicada por el profesional y así se modifica la interpretación subjeti
va del paciente. 

Este fenómeno no es poco común, especialmente cuando padres 
mal informades tienen dos o mas hijos afectades por una condición 
dominante. En tal situación, un cierto número de padres temen que 
todos sus futuros hijos estén necesariamente afectades: cuando se les 
expone que el riesgo es del 50 IJ!o (y no de un 100 IJ!o) pueden quedar 
gratamente sorprendidos. La antítesis de esta situación es la de pa
dres presentes que esperan un riesgo menor (digamos I de cada 100) 
y se les comunica un riesgo de magnitud superior (digamos I en 25). 
Aunque todavía se trate de un riesgo bajo, éste puede ser subjetiva
mente interpretada como si fuera de mayor magnitud. En la practi
ca, probablemente la mayoría de padres salen de una clínica de ase
soramiento genético con cifras de riesgo mas bajas de las que ellos 
percibían vagamente antes de la consulta, aunque es to también sufre 
cambios que dependen del asesor genético particular. 

El grado de tensión que engendra un problema genético familiar 
puede en este contexto ser muy importante. Lieblich (1968) ha de
mostrada experimentalmente con humanos que la tensión personal 
reduce la tendencia a aceptar riesgos. Esto puede ser debido a un cam
bio de actitud hacia el «premio» (e. g., un niño con salud) que puede 
obtenerse en los envites del juego, pero en el caso de una familia que 
corre un riesgo genético, este comportamiento puede ser probable
mente debido mas a su fijación de actitud hacia riesgos presumides 
ya formada antes de solicitar o de obtener consejo profesional. 
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NATURALEZA DE LA DECISIÓN 
Y RIESGO CONOCIDO 

Este es quizas el factor que mas influye en la interpretación de 
las probabilidades. Pocos entre nosotros se detendrían a considerar 
las emociones de la ruleta rusa, con su única probabilidad en seis 
riesgos de terminar en desastre (una contra cinco), pero todos noso
tros invertimos alegremente en la rueda de la fortuna de la feria lo
cal, con el uno por cien de probabilidades. En ambos casos, la pro
babilidad del resultado final no sufre carn bios (asumiendo un experto 
armero y la honestidad del encargado de la feria) pero las implica
ciones de perder convierten a cada una de las seis probabilidades de 
morir en demasiado altas, para que la mayoría se detenga a conside
rarlas, y la probabilidad del cien por uno de perder cinco duros en 
la feria, bastante aceptable. 

Este tema sugiere dos importantes matices genéticos. Primero, con
tiene la sugerencia de que los padres pueden valorar riesgos genéti
cos específicos sólo si se les informa de lo que seguira con todas sus 
implicaciones. Con frecuencia, esto lo hace con mayor propiedad el 
médico de cabecera. En algunos casos excepcionales (p. e., cuando 
una mujer se balla en los estadios mas avanzados del embarazo), es
taria totalmente fuera de Jugar discutir estos temas. Ademas, cuando 
los padres han tornado una decisión irreversible de tener (o no tener) 
mas hijos, puede no ser prudente insistir en esta materia. Dejando 
aparte estas excepciones, las probabilidades objetivas se interpretan 
de distinta manera por diferentes padres a los que ya se ha informa
do por completo de las implicaciones que lleva consigo la pérdida 
de la apuesta. 

Se sabe experimentalmente, que el conocimiento de las consecuen
cias de una decisión que contiene riesgo incrementa de modo signifi
cativa la mejor calidad de la opción, por lo menos en situaciones de 
riesgo secuenciales (Meyer, 1967) y este hallazgo probablemente se 
puede aplicar directamente al asesoramiento genético. A veces, los 
padres estan dispuestos a tomar grandes riesgos si el niño afectado 
tiene que morir en la infancia (Murphy, 1968; Carter, 1969a y b). Por 
ejemplo, en el caso de una atrofia muscular espinal (AME) la misma 
repetición objetiva de riesgo en uno de cada cua tro tiende a ser inter
pretada relativamente con poca precaución por padres que son hete
rocigotos por el gen que produce con rapidez y de modo progresivo 
la forma infantil de esta enfermedad. En este caso, es virtualmente 
cierto que un niño afectado morira dentro de los tres primeros años 
de su vida (Pearn y Wilson, 1973). Sin embargo, para aquellos que 
llevan el gen de la atrofia muscular espinal crónica, un envite perdi
do significa con frecuencia el tener que cuidar a un niño afectado 
y subsiguientemente a un adulto hasta los 25 años de una existencia 
física desvalida, y el riesgo de repetición tiende a ser considerado con 
mayor precaución por estas razones de tipo practico. De hecho, en 
este último tipo de casos es corriente que los padres, a quienes ya 
se ha informado, rechacen de manera absoluta el envite genético. 

En segundo Jugar, se da la implicación de que una enfermedad 
específica, genéticamente determinada, puede significar cosas diver
sas a gente distinta. La misma actitud subjetiva a la enfermedad o 
a la lesión puede estar muy en desacuerdo con lo que la opinión mé
dica informada consideraria una valoración realista. Defectos de los 
mi em bros, relativamente de poca importancia, con problemas estéti
cos, servirían como ejemplos. Por otra parte, algun os pacientes con
templan con gran ecuanimidad lesiones genéticas que tienen gran im
portancia médica. Así pues, la interpretación del riesgo en este contexto 
es un proceso que se da en dos tiempos. Primero, el paciente o uno 
de los padres concibe una visión personal muy subjetiva de la enfer
medad misma o de la lesión, y luego, se hace su interpretación de 
los riesgos del concepto de la enfermedad. 

Un ejemplo de lo dicho y que llama la atención se observó en 
el Consultorio Genético Clínico del Hospital para Niños Enfermos, 
de la calle Great Ormond. Una mujer cuyos dos hijos padecían una 
enfermedad celíaca fue en busca de asesoramiento genético sobre los 
riesgos que correrían sus futuros hijos. Según el informe el riesgo 
era del uno de cada diez casos. Es to pareció a la mujer decepcionan
temente bajo, con lo que se dedujo con claridad su deseo de que su 
próximo hijo padeciera también la misma enfermedad celiaca! Setra-
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taba de padres inteligentes y se comprobó que sus dos hijos afecta
dos por la enfermedad se sentían muy bien con su dieta y que todo 
el microcosmo doméstico estaba perfectamente adaptado a los pro
blemas que acompañan a la enfermedad celiaca. Ambos padres se
guían la misma dieta, evitando así los problemas que un complejo 
horario de comidas reportada; no había en toda la casa alimentes 
que contuvieran gluten, con lo que se eliminaban posibles tentacio
nes a los niños afectades. Sin embargo, los padres temían que si na
ciera otro hijo sin la enfermedad, se derrumbaría por completo el 
equilibrio doméstico, con peligro para las expectativas físicas y men
tales de los dos niños, que progresaban de manera satisfactoria. 

Los dos temas tratados anteriormente resultan comprensibles para 
aquellos padres que han tenido en el pasado una experiencia repre
sentativa de los problemas específicos que por razones genéticas les 
causan preocupación. La influencia que ejerce la experiencia del pa
sado es sumamente importante en la interpretación subjetiva de fu
turos riesgos, si se enfocan como un envite. Ha si do comprobado que 
en situaciones de prueba, la experiencia del pasado conduce a una 
valoración mas realista de las probabilidades matematicas (Beach 
y Phillips, 1967). Ademas, incluso al tratarse de padres inteligentes 
se vio que, en una situación de riesgo, el individuo aprende a escoger 
las mejores opciones, después de cierto número de pruebas; se sabe 
que el tomar una decisión bajo riesgo es un proceso ilógico, especial
mente cuando se trata de envites al azar o únicos (Meyer, 1967). Esto 
se aplica probablemente a la situación genética que prevalece hoy dia 
cuando las dimensiones de las familias tienden a ser mas reducidas. 

Se han llevado a cabo considerables estudios sobre la interpreta
ción objetiva de probabilidades matematicas en secuencias de situa
dones que comportan riesgo (Beach y Swensson, 1967; Roby, 1967; 
Alker, 1969). Es también probable que esto se aplique de manera di
recta al asesoramiento genético. Por ejemplo si dos hijos sucesivos 
han nacido afectades por una enfermedad genética, como la espina 
bífida o ellabio leporino, los riesgos objetivos de que se den repeti
ciones son del orden del uno entre ocho o del uno entre diez; sin em
bargo, la racha de mala suerte puede ser causa de que los padres in
terpreten subjetivamente la repetición del riesgo del uno de cada ocho 
de modo mucho mas precavido que no harían de o tro modo. Se dan 
ejemplos parecidos en las actitudes de los padres que han sufrido una 
racha de mala suerte perdiendo así todos sus cuatro hijos víctimas 
de la enfermedad de Werdnig-Hoffmann. Existen relatos de otros 
ejemplos (Roberts, 1962). La dependencia psicológica que se crea por 
una racha de suerte, buena o mala, es muy acentuada y esta depen
dencia de la racha puede ejercer su influencia en correr futuros ries
gos, incluso cuando en tests se aconseja seriamente a sujetos de gran 
inteligencia que obren contra esta falacia matematica (Beach y Swens
son, ·1967). 

No es raro encontrar un ejemplo antitético del mismo proceso, 
cuando éste se enfoca en el contexto de herencia relacionada con el 
sexo, si se recurre a los métodos de asesoramiento bayesianos (Murphy, 
1968; Nicholls y Stark, 1971). Considérese el caso de una madre cu
yos antecedentes genéticos se conocen con anterioridad, y se sabe que 
tiene una probabilidad entre dos de tener un gen ligado al sexo. Des
pués del nacimiento de dos hijos normales, los riesgos objetivos de 
tener un futuro hijo afectado bajana uno de cada veinte. Sin embar
go, después de terminar la racha de buena suerte, quizas no quiera 
intentar otra vez ten tar al azar, a un cuando los riesgos objetivos son 
al presente relativamente bajos (otros factores como las actitudes so
bre el tamaño de la familia, etc., tienen también importancia en estos 
casos). Esto tendra probablemente relación con el fenómeno psico
lógico de aprovechamiento de información (feed back), en todas las 
situaciones de riesgo (Alker, 1969) en las que se ha demostrado que 
los carn bios de estrategia en el enfoque del mismo estan condiciona
dos por el resultada en una situación de prueba que puede compor
tar riesgo secuencial. 

PERSONALIDAD DEL PACIENTE 
O DE WS PADRES 

Se sabe que los tipos basicos de personalidad son importantes en 
la interpretación de probabilidades, aunque los factores específicos 



INTERPRETACIÓN SUBJETIVA POR PARTE DEL PACIENTE DE LOS RIESGOS CONSIGUIENTES AL ASESORAMIENTO GENÉTICO 

subyacentes no sean comprendidos por completo (Moran, 1970). Con 
la premisa de que los pacientes que recurren a la clínica de asesora
miento tienden a estar dotades, por regla general, de una inteligen
cia elevada (Carter y otros, 1971) en el asesoramiento y trabajo gené
tico se encuentra toda una gama de tipos de personalidad diversa, 
y por consiguiente es apropiada la consideración de algunes de los 
factores que componen la personalidad. 

La persona pesimista tiende a acrecentar su percepción del ries
ge; la frase simplemente es mi mala suerte implica que aunque el 
riesgo general pudiera ser relativamente bajo, el sujeto cree que su 
riesgo, corno individuo particular, ha aumentado, casi de modo me
tafísica. En tales casos, sería particularmente deseable que se insis
tiese en la fortuïta naturaleza de la enfermedad genética y se mencio
nase que si circulau por la población genes dañinos alguien tiene que 
tenerlos (Li, 1961). La antítesis de esta persona es el optimista, quien 
cree que, aunque esté sujeto a un riesgo general, por la razón que 
sea, piensa que el riesgo es mucho menor esta no puede ocurrirme 
a mí. Se sabe que sujetos que se considerau a sí mismos recipientes 
pasivos, vulnerables a todo lo que los rodea (sujetos controlados ex
teriormente) tienden a aceptar envites de riesgo mas altos que aque
lles que se considerau basicamente capaces de manipular el ambien
te (Liverant y Scodel, 1960). 

Alker (1969) demostró que se da una distinción basica entre la 
actitud ante el riesgo de una persona, cuya orientación esta siempre 
encaminada hacia la consecución de algo, y la de un sujeto que se 
siente constantemente amenazado por el fracaso. En el contexto ge
nético, un padre que calcule las ganancias de tener un niño normal 
en oposición a las realidades de tener un hijo afectado estaria, por 
consiguiente, sujeto a una influencia en la interpretación de estos ries
gos subjetivos, que dependería en cuai de estos dos factores basicos 
fuera inherente a su personalidad. 

INTERPRETACIÓN DE RIESGO INDIVIDUAL 
FRENTE AL RIESGO GENERAL 

La interpretación subjetiva del riesgo genético queda modificada 
por el conocimiento de los antecedentes de riesgo general. Así el riesgo 
especifico adicional puede ponerse en perspectiva. Por ejemplo, a los 
padres ingleses que han tenido un hijo con espina bífida, se les pue
de dar una probabilidad de repetición específica aproximadamente 
de un uno en cada cincuenta casos de tener otro hijo vivo afectado 
por la enfermedad (Carter, 1969a). Los padres tienen la tendencia a 
sentirse aliviados (y probablemente considerau el riesgo especifico 
con menor alarma) cuando se les comunica que uno de cada cincuenta 
niños recién nacidos con vida sufren un tipo u otro de anormalidad. 
Los antecedentes de riesgo general son también un factor que consi
derau las parejas que buscan un donante para inseminación artifi
cial a raíz de un desorden genético. En este caso, si las parejas deci
den proseguir con inseminación artificial por donante ya han 
formulado una interpretación subjetiva del riesgo general y han per
cibido su propio riesgo en relación con aquél. 

Algunes padres creen, correcta o incorrectamente, que sus arbo
les genealógicos estan gravemente predispuestos a padecer enferme
dades genéticas. En estos casos, los padres se hallan sometidos a dos 
clases de riesgos generales con los que tienen que comparar su pro
pic riesgo especifico genético en relación con su futuro hijo. Sus ac
titudes hacia su riesgo especifico pueden ser modificadas por el he
cho de tener un arbol genealógico muy extenso en el que creen que 
la enfermedad genética es común. Probablemente esta última situa
ción genética es semejante a una extensión de la teoria de la apuesta 
sub-cultura! que se da si el ambiente en el que ha vivido el individuo 
(su norma micro-ambiental) es de tal naturaleza que correr riesgos 
es parte de su vida (Moran, 1970). 

FACTORES TEMPORALES 

Todos los factores que contribuyen al proceso de modificación, 
que se han mencionada, estan, de vez en cuando, sujetos a cambios, 
ya individualmente por parte del padre o de la madre, ya por parte 
del paciente. Nuestras actitudes ante el riesgo varían con nuestros carn-

bios de humor (Steiner, 1970), en determinades tiempos poseemos 
mejor información que en otros, y nuestra inclinación a tomar ries
gos racionales también varia según las diferencias en los ambientes 
que nos rodean. Kellerrnann (1965) informa que no es raro, incluso 
tratandose cie individues de inteligencia desarrollada, que retrocedan 
temporalmente a niveles inmaduros de emoción y pensarniento cuando 
se enfrentan con un riesgo genético. A fin de que sea interpretada 
lógicamente por el individuo a quien se dirige, el asesoramiento ge
nético debe ser dado a su debido tiempo (C. O. Carter, comunica
ción personal). 

Se ha demostrada experirnentalmente que para las personas que 
se enfrentan a situaciones secuenciales de riesgo tiene importancia 
una experiencia anterior, y que existe una tendencia a sopesarla de 
modo desproporcionada (Roby, 1967). En la situación clínica de una 
familia con riesgo genético para los hijos, actúan probablemente so
bre la misma dos tendencias. Por una parte, si el primer hijo sufre 
una enfermedad genética seria, la interpretación de que el riesgo pueda 
repetirse en los hijos que puedan nacer sufrira necesariamente un cam
bio. Por otra parte, el deseo natural de tener hijos o al menos de te
ner uno de ellos normal es muy fuerte, tendera a confrontarse des
proporcionadarnente con el efecto que causó el nacimiento del primer 
hijo afectado. En la situación inversa, cuando los padres con riesgo 
genético (e. g., en el caso de presencia dominante), que, sin embargo, 
han tenido la buena suerte de tener un número de hijos normales, 
la valoración desproporcionada de los hechos tarnbién actúa, pero 
aquí cada efecto que se puede medir es desplazado por influencias 
mucho mas poderosas que se de ben a la personalidad o a las normas 
cu1turales en lo que se refiere al tamaño de la familia. 

OTROS FACTORES 

Cierto número de fenómenos diversos puede ejercer su influen
cia en esta actitud del individuo ante situaciones de riesgo genético. 
La culpabilidad normal o patológica, transitaria o permanente, in
tensifica con frecuencia la magnitud del riesgo que percibe el indivi
duo. Los padres que se sienten culpables por las malformaciones con
génitas· de s us hijos (Roberts, 1962) pueden interpretar los ries gos 
objetivos de que se repitan aquéllas como una arnenaza mayor que 
la que sienten los padres que no tienen complejos de culpabilidad, 
a quienes se han comunicada los rnismos riesgos objetivos de repe
tición. 

La inteligencia es naturalmente importante en la interpretación 
de las probabilidades. La inteligencia es probablemente importante 
en cada uno de los factores modificadores ya tratados antes, pero es 
en lo mas intimo del sujeto donde yace la habilidad individual de 
apreciar los relatives órdenes de riesgo. La jormulación de una in
terpretación realista de las probabilidades depende de la mayor ca
pacidad de los sujetos de usar cijras que rejlejen su percepción ac
tual de sucesos probables o de grados de certeza (Howell, 1967). 

Las diferencias de actitud ante el riesgo en lo que se refiere al sexo 
son bien conocidas, pero se ha comprobado que en situaciones de 
riesgo que requieren la cooperación de dos individues sin otro fin 
que acrecentar los beneficies, las diferencias de sexo carecen de im
portancia (Pilisuk, Skolnick y Overstreet, 1968). Resulta interesante 
comprobar que, varones motivades a asumir riesgos quedan insatis
fechos cuando adoptan una estrategia conservadora (Aiker, 1969) y 
esto tiene connotaciones médicas importantes en los casos de matri
monios que han renunciada a aventurarse en el riesgo genético. Sin 
embargo, en una situación familiar, es generalmente el varón quien 
esta menos motivado a tener mas hijos y así las dificultades que se 
derivarían de las actitudes hacia probabilidades aceptadas o recha
zadas por las diferencias de sexo tienden a disminuir. 
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aquellos de nosotros que estamos ocupados en el aspecto psicológi
co del asesoramiento genético hemos aprendido a res petar mas lo que 
dice el autor del Eclesiastés: «-No existe nada nuevo bajo el sol». 
En el aspecto psicológico del asesoramiento genético, las ganancias 
y las pérdidas son evidentes. En es te artículo examinarem os el estado 
actual de las dimensiones psicológicas del asesoramiento genético. 

RESPUESTA A LA ENFERMEDAD GENÉTICA 

La presencia de la enfermedad genética, o la arnenaza de que pueda 
ocurrir constituye uno de los traumas psicológicos mas severos. El 
deseo, la esperanza y el sueño de tener una descendencia sana es uni
versal. lncluso aquellos padres que son víctimas de acondroplasia (que 
prefieren tener hijos enanos como ellos mismos) quieren hijos ena
nos san os. Cuando se frustra el sueño por una enfermedad genética, 
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aquellos de nosotros que estamos ocupados en el aspecto psicológi
co del asesoramiento genético hemos aprendido a res petar mas lo que 
dice el autor del Eclesiastés: «-No existe nada nuevo bajo el sol». 
En el aspecto psicológico del asesoramiento genético, las ganancias 
y las pérdidas son evidentes. En es te artículo examinarem os el estado 
actual de las dimensiones psicológicas del asesoramiento genético. 

RESPUESTA A LA ENFERMEDAD GENÉTICA 

La presencia de la enfermedad genética, o la arnenaza de que pueda 
ocurrir constituye uno de los traumas psicológicos mas severos. El 
deseo, la esperanza y el sueño de tener una descendencia sana es uni
versal. lncluso aquellos padres que son víctimas de acondroplasia (que 
prefieren tener hijos enanos como ellos mismos) quieren hijos ena
nos san os. Cuando se frustra el sueño por una enfermedad genética, 
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los padres, los allegados y demas miembros de la familia presentan, 
con frecuencia, diversos síntomas de reacciones a la tensión post
traumatica incluyendo depresión y reacciones de dolor, con dismi
nución de la propia estima, reconocimiento de su culpabilidad, tras
tornos en sus relaciones interpersonales e invasión de oleadas recu
rrentes de pensamientos y emociones dolorosas. 

VERGÜENZA Y CULPABILIDAD 

La presencia de la enfermedad genética despoja a los padres de 
sus sueños y corroe su deseo de seguridad, estabilidad y orden. Ero
siona la ilusión de que tienen control sobre sus vidas y de que el uní
verso se desarrolla bajo el principio de equidad. Supuesto que el na
cimiento de un niño es un acontecirniento marcado con un importante 
senti do social, un defecto de nacimiento produce, con frecuencia, dis
minución en el amor propio, con hondas reacciones de vergüenza. 
Esta última incluye las diversas respuestas a las apariencias y el in
sulto narcisista, y se acompañan generalmente de un fuerte deseo. y 
acciones orientadas a reparar el insulto y poner límites al daño con
tra s u amor propi o 15. Las reacciones de vergüenza llevan frecuente
mente consigo importantes consecuencias de orden intrapsíquico e 
interpersonal y unas conductas sensibles y empaticas pueden tener 
consecuencias duraderas para los asesorados y sus relaciones con el 
profesional. A medida que los padres consideran y examinan las po
sibles razones que pueden haber causado el defecto, las reacciones 
de culpabilidad salen con fuerza a la periferia. Las explicaciones cien
tíficas dadas por profesionales como un intento de alterar el comple
jo de culpabilidad se basan, a menudo, en procesos estocasticos y 
por consiguiente requieren unos procesos de pensamiento y de valo
ración mas abstractos de lo que son capaces las personas, supuesta 
la confusión y el desaliento que experimentan. Con frecuencia, se pide 
a la persona que reemplace una explicación de hechos basada en su 
propia responsabilidad, que parece coherente, por otra basada en pro
cesos sobre los que no tiene control. A no ser que uno ya se haya 
colocado a suficiente distancia emocional del trauma inicial o el con
sejero sea lo suficientemente persuasiva, el resultada puede no pare
cerle razonable a la persona. Los consejeros genéticos encuentran a 
menudo que se mantienen tenazmente relaciones de causalidad irra
cionales e improbables entre una acción antecedente (o falta de ac
ción) y la aparición de un defecto al nacimiento. Y esto a pesar de 
los argumentos en contra. Las estrategias habituales usadas en el ase
soramiento genético para ali viar el sentido de culpabilidad son limi
tadas en extremo, a no ser que se practiquen con la atención que se 
debe a los temas psicodinamicos. 

HACER FRENTE A LA ENFERMEDAD GENÉTICA 
Y A SU AMENAZA 

El deseo de impedir defectos de nacimiento y asegurar una des
cendencia sana nos conduce a la consideración del uso de la tecnolo
gia del diagnóstico prenatal. Esto enfrenta a los padres con temas 
fundamentalmente psico-sociológicos. Algunos individuos nunca con
sideraran la posibilidad de que pudieran tener un niño menos-que
perfecto y sufren angustia al oír hablar de su vulnerabilidad, en este 
respecto. Otros se sienten mas seguros por el hecho de que la tecno
logia genética va aumentando su control sobre la salud de sus hijos 
y les proporciona un sentido de dorninio por encima del temor de 
que pueden dar vida a un niño deficiente. Ademas, los padres se ha
llan frente a frente con la necesidad de ejercer algunas opciones de 
importancia - usar o no la tecnología a su alcance; continuar o po
ner térrnino al embarazo caso de que los resultados de las pruebas 
prenatales indicaran un feto anormal. Deben escoger vivir con las 
consecuencias de sus opciones. Se juegan su imagen de persona se
xual y adulta; s u competencia en concebir y criar hijos normales, par
ticipando así de la parte basica del circulo de la vida; sus profundas 
creencias sobre la vida, y el valor de ésta en relación con otros valo
res de importancia. 

Muchos padres se recuperau del trauma psicológico del nacirniento 
y de los defectos genéticos y se mantienen firmes aunque profunda
mente heridos. Sin embargo las cicatrices psicológicas permanecen 

y frecuentemente otros sucesos en la vida, en particular otras pérdi
das, reabren sus heridas. Cuando faltan a s u debido tiempo las habi
lidades necesarias para dar el abasto y los soportes interpersonales, 
pueden darse reajustes personales o interpersonales menos que ópti
mos. Algun os individuos y relaciones nunca se reponen de estos trau
mas. Para o tros, el hecho de que se presente un defecto de nacimien
to resucita traumas y pérdidas del pasado y da una oportunidad, 
aunque penosa, de mayor integración psicológica y dominio. 

Al intentar tratar de comprender cómo los individuos se encaran 
con éxito a estas tensiones tan grandes en la vida, como es el naci
miento de su hijo con un desorden genético, se recurre casi invaria
blemente al modelo de duel o que desarrolló Lindemann y cola b. l7, 6 . 

La literatura popular y los medios de comunicación discutieron am
pliamente este modelo. Los profanos parecen tan informados como 
los profesionales y su lenguaje se halla salpicada de frases y concep
tos clave. Sin embargo, esto se convierte, con frecuencia, en un modo 
de intelectualizar y de distanciarse uno mismo de sus propios senti
mientos. Ademas, se establecieron normas de comportamiento que 
dejan los sentirnientos de las personas como si fueran desviados, cuan
do se dan cuenta de que responden de modo di feren te de los que dic
ta el modelo*. 

IMPLICACIONES PSICOLÓGICAS 
DEL ASESORAMIENTO GENÉTICO 

Puesto que los consejeros genéticos ven con frecuencia a indivi
duos y parejas en las primeras fases de la lucha para superar la pér
dida y/o el desorden genético, sus intervenciones psicológicas pue
den tener mucha importancia en el modo como movilizan y dirigen 
sus capacidades de superación con el fin de tratar de modo efectiva 
con su problema. El asesoramiento genético, en estas circunstancias, 
es parecido a la salud mental preventiva y las intervenciones del con
sejero, o la falta de las mismas, puede tener un impacto de larga du
ración en el modo como las familias llegan al ajuste. Como es obvio, 
bajo estas circunstancias, las opiniones del consejero, en lo que se 
refiere al pape! que desempeña como profesional, influenciaran sus 
actitudes hacia los aconsejados. Algunos consejeros creen que su oficio 
es sólo el de dar información. Otros juegan un pape! mas activo al 
explorar cómo s·e entiende su información y al determinar su efecti
vidad en el contexto psicológico de sus clientes. Otros toman una po
sición mas activa ayudandoles a tomar decisiones, enseñandoles téc
nicas de adaptación para hacer frente a la situación, cuando estas 
instrucciones parezcan ser necesarias. 

Muchos padres acuden a una clínica de asesorarniento genético 
con gran ambivalencia y turbación. Por mia parte, quieren saber por 
qué las cosas anduvieron por mal camino, qué podrían hacer para 
subsanarlo, y cómo podrían evitar una futura repetición del proble
ma. Reco ger información es un paso crucial en el proceso de adapta
ción; da luz a la persona y restablece el sentido (o ilusión) de con
troJ14. 25. Simultaneamente, no qui eren ser acusados o culpados del 
problema - -y temen que lo seran-, ni quieren sufrir mas daño por 
la información que el consejero genético les va a proporcionar. Asi 
pues, los que buscan el consejo frecuentemente adoptan tacticas hui
dizas, evasivas y otras protecciones para impedir mas daño; quieren 
saber y no saber las verdades amargas. Esta ambivalencia conduce 

* El tradicional modelo de duelo deja mucho que desear. Primero, es suma
mente simple y no toma en cuenta las variaciones individuales en comportamientos 
de duelo. Segundo, pone demasiado énfasis en una especie de progresión escalona
da en estadios de aceptación o duelo, mientras las respuestas que se encuentran en 
la realidad presentan inconsistencias y el uso simultaneo de estrategias en di feren tes 
estadios. Tercera, las etiquetas que se ponen en los diferentes estadies explican el 
proceso desde un punto de vista profesional, no desde el de la persona que sufre 
la tensión. Por consiguiente, se considera a ciertos comportamientos como negati
ves (e. g., negación, resistencia) porque causan inconvenientes al profesional, mien
tras que desde el punto de vista del cliente pueden ayudar en gran manera a la adap
tación. Cuarto, el modelo tiene como base el funcionamiento individual, cuando, 
comúnmente, el comportamiento viene, en gran parle, modulada y modelada por 
la interacción con otros. Por ello, los consejeros con frecuencia no ven las sutiles 
diferencias en la forma de enfrentarse cuando una pareja parece estar de acuerdo, 
o las semejanzas cuando las parejas parecen estar en desacuerda, en su duelo o en 
su adaptación al mismo. 
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a una distorsión considerable, en el proceso de percepciones e infor
maciones, lo cua!, a su vez, interfiere con Ja toma de decisiones sin 
pasión, o racional, como se denomina a veces. Comúnmente, los que 
buscan consejo dirigen su atención, de manera selectiva, hacia aque
llos datos coherentes con su necesidad de mantener Ja esperanza de 
que el daño o injuria podran ser limitados y contenidos, mientras que 
la información que se considera incoherente con aquella esperanza 
recibe menor prioridad de atenció n. Algunas veces, los profesionales 
titulan a esta tendencia como de negación*. Las parejas que empie
zan a usar el diagnóstico prenatal se enfrentan con temas psicológi
cos peculiares y nuevos. Cerciorarse del estado cromosórnico o de cual
quier otro estado genético del feto, en los primeros estadios del em
barazo, puede ser un impedimenta en el proceso de formación del 
vinculo madre-feto. Los padres parece que retrasan esta vinculación 
hasta no estar completamente seguros de que el feto es normaJ3 . Al 
mismo tiempo, procedimientos como el de la visualización del feto 
por ultrasonidos pueden tender a acelerar la formación del vincu
lo 1• 20 . Los padres que desean el embarazo buscan desesperadamen
te la seguridad de que todo va bien, y tomaran cualquier señal de 
que no se ha descubierto ningún problema como una sólida eviden
cia de normalidad, aunque el riesgo de defectos no descubiertos per
manezca. La participación en la prueba prenatal abre la posibilidad 
de detectar la anormalidad, y aquellos a quienes se informa de ésta, 
deben decidir si se continúa o se termina el embarazo. La interrup
ción del embarazo es para muchas parejas una decisión muy difícil 
que va contra s us sentirnientos hacia las creencias mas íntimas. Cóm o 
los consejeros genéticos preparan a las parejas antela posibilidad de 
anormalidades, cómo les prestan ayuda al formar sus decisiones, y 
cómo las colocan psicológicament en su propio lugar para que pue
dan enfrentarse con el resultada de Ja decisión, son actividades con 
implicaciones de gran alcance para la pareja. Forzosamente los ge
netistas que hacen el consejo genético no pueden evitar, al realizar 
estas funciones, revestirse del manto del psicoterapeuta. 

Algunos desórdenes genéticos y defectos de nacimiento son in
compatibles con la vida y, a veces, los asesores genéticos tienen nece
sidad de ayudar a los padres a tratar del tema de la muerte, princi
palmente en el período neonatal. ¿Se debería animar a los padres a 
que estén pendientes y crezcan en su afecto por un recién nacido que 
muy probablemente morira? Preguntas semejantes se podrían hacer 
sobre fetos que nacen ya muertos. ¿Cómo pueden los profesionales 
ayudar a los padres en estas condiciones, con el solo fin de disminuir 
un trauma psicológico de larga duración y/o una disfunción? Cuan
do las parejas deciden terminar el embarazo, después de haberse des
cubierto un defecto genético, ¿deberían aconsejaries que se sometie
ran a un procedimiento que implica parto y nacimiento del feto o 
es mejor aconsejar que se practique un legrado bajo anestesia? Al
gunos asesores genéticos creen que si una persona no experimenta 
el pleno impacto de esta pérdida, se impediran los mecanismos ade
cuados del duelo. Otros creen que el fortalecimiento de las defensas 
es, a la larga, mejor para los clientes. Desafortunadamente, ésta es 
una area de difícil investigación y no existen, a este respecto, datos 
para comprobar teorías psicológicas opuestas. 

PROCESO DE DECISIÓN 

La percepción de las dificultades que acompañan al proceso de 
formar la decisión humana va creciendo 9. La considerable eviden
cia sugiere que la valoración de la probabilidad lleva consigo proce-

• El proceso de negación necesita que se entienda mejor, puesto que, con fre
cuencia, erige una pared entre el asesor y los asesorados y disminuye la comunica
ción efectiva. Cuando los padres de un recién nacido con el síndrome de Down no 
pueden ver un estigma que es claro para el profesional, se les acusa comúnmente 
de negar la realidad. Una explicación alternativa es que, como carecen de la extensa 
experiencia que posee el profesional, al tratar con defectos de nacimiento no tienen 
la habilidad de reconocer las sutiles diferencias entre su niño y los demas. Ademas, 
el término negación se usa para describir muchas otras circunstancias diversas, in
cluyendo dificultades en recordar el diagnóstico y demas información, el minimizar 
la gravedad del problema, el tener otros hijos ante el riesgo genético, buscar otra 
opinión médica, etc. Se duda si los procesos cognoscitivos/afectivos y de decisión 
latentes bajo estos diferentes comportamientos pueden ser agrupados en un solo 
proceso psicológico, el de la negación. 
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sos de cognición que, aun en Jas mejores circunstancias, estan suje
tos a prejuicios y a reglas de operación mental que llevan a distorsio
nes y a la desvalorización o a la sobrevaloración del riesgo 10 . Inclu
sa los expertos en estadísticas no son inmunes a estos prejuicios y 
probablemente cometeran errores en el juicio. Si estas distorsiones 
ocurren en condiciones de baja emotividad, son también probables 
en circunstancias de gran desanimo moral y de incertidumbre, como 
las que se desencadenau a causa de un defecto natal o de Ja necesi
dad de formar decisiones sobre reproducción bajo Ja sombria ame
naza de una enfermedad genética. Ademas, puesto que estas decisio
nes contienen, de modo invariale, temas complejos de orden 
ético/ moral y psicológico en relación a los problemas de la vida -su 
calidad, el daria y el quitaria-, la formulación de decisiones es es
pecialmente difícil para los padres y con frecuencia requiere asisten
cia profesional. La practica, lamentable y no poco común, de dar so
lamente información y mandar a casa a los que piden asesoramiento 
para que lleguen a formar una decisión por cuenta propia, asume 
que aquéllos no solamente han absorbida y comprendido la infor
mación sino que también poseen la perícia necesaria para tratar te
mas complejos junto con sus implicaciones. Cuando éste es el caso, 
esta practica puede tener su mérito. Pero, ¿cuantos, entre nosotros, 
tienen esta habilidad y perícia? Incluso en las mejores circunstancias 
los humanos se muestran pobres en sus decisiones. 

EDUCACIÓN GENÉTICA 

Un aspecto del asesoramiento genético, que ha recibido gran aten
ción de parte de los investigadores, es el grado de éxito en obtener 
fines educativos. Evers-Kiebooms y van den Berghe 5 y otros han 
reseñado los estudios relevantes. Conclusión: s·e puede progresar. 
En un estudio, largo y cuidadosamente preparada, Sorensen y sus 
colegas 23 demostraran que el mayor éxito educacional en el aseso
rarniento genético se obtuvo entre personas ya bien informadas so
bre riesgos de recurrencia y diagnósticos. Cerca de la mitad, cuya in
formación había sido deficiente en lo que se refiere a riesgos y/o a 
diagnósticos antes del asesorarruento genético, permanecieron sin cam
bio élespués del mismo. 

No se sabe bien cómo los asesorados integran la información ad
quirida y cómo la usan posteriormente al formar decisiones. Poco 
apoco, vamos descubriendo que tampoco nosotros sabemos mucho 
sobre los procesos llevados a cabo al valorar el riesgo y cómo usa
mos las cifras obtenidas en el asesoramiento genético para poder for
mar una decisión de reproducción. En un estudio se in formó IS que, 
después del asesoramiento genético, los asesorados transformaran las 
cif ras de riesgo en una forma binaria cualitativa -se tendra o no un 
niño afectada- a fin de usar probabilidades de riesgo al tomar la 
decisióh. Desafortunadamente, puesto que el estudio se llevó a cabo 
después de haberse formulada las decisiones, no se sabe si estas es
trategias simplificadoras se usaron o no antes de formaria o fueron 
racionalizaciones ex post facto (con efecto retroactiva). 

PERCEPCIÓN DE RIESGOS Y PROBABILIDADES 

También empieza a caerse en la cuenta de que la probabilidad en 
la forma de una repetición del riesgo es parte del contexto lingüistico 
del asesoramiento genético. Ello significa que, puesto que se da ver
balmente, la cifra del riesgo se valora como lenguaje mas que como 
simbolismo matematico. Trabajos llevados a cabo en Berkeley en co
laboración con la Doctora Eleanor Levine, de California State Uni
versity en Hayward, sugiere que la forma cómo se comunica la pro
babilidad de recurrencia del riesgo puede influir en su valoración 
(Kessler y Levine, en prensa). Encontramos que las estrategias cog
noscitivas que se emplearon para valorar las proporciones parecen 
diferir de aquellas que se usaron para valorar porcentajes. Asila ma
yoría de sujetos tendían a percibir una diferencia en la magnitud de 
riesgos entre las proporciones (e. g., una de cada cuatro) y sus por
centajes equivalentes (e. g., 25 OJo) con plena conocimiento de que las 
cifras eran matematicamente iguales. Generalmente, cuando se les pe
dia que representaran el pape! de un padre que pedia asesoramiento 
genético, la inmensa mayoría de sujetos había percibido las propor-
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ciones con denominadores de diez o menores como mas arriesgadas 
que los porcentajes equivalen tes. Los sujetos tendían a poner mas aten
ción al lenguaje con el que se comunicaba el riesgo que a los aspec
tos matematicos del riesgo. Decir que uno sufre un riesgo de «uno 
cada cuatro» tendia a promover una pauta en el pensamiento en la 
que se intentaba imaginar a cuatro personas (o representaciones de 
personas) una de las cuales se diferenciaba de las demas. El ofrecer 
una repetición de riesgo en forma de porcentaje llevó a una estrate
gia de conocimiento diferente, en la que se hizo una comparación de 
números sin ninguna intención de formar imagenes o personas. La 
estrategia anterior personalizaba el riesgo suscitando una identifica
ción del sujeto con la imagen diferenciada. Al cumplir este cometi
do, se daba la tendencia a dar una mayor magnitud a la cif ra del riesgo. 
Ofreciendo una ci fra de riesgo en términos de porcentajes parecía sus
citar un proceso mental mas abstracto y despersonalizado en el que 
la magnitud relativa del riesgo de los porcentajes se ampliaba. Estos 
hallazgos sugieren que es posible ejercer influencia y manipular la 
manera cómo los asesorados perciben la magnitud de la repetición 
de riesgos, lo que a su vez puede tener su efecto en sus decisiones 
reproductivas posteriores. Si se confirma que éste es el caso, se susci
taran y (deberían suscitarse) preguntas de tipo ético. ¿Debería el con
sejero intentar ejercer su influencia en las decisiones en una direc
ción que favoreciera la disminución de la incidencia de la enfermedad? 
Antes de tomar este rum bo, debera saberse muchísimo mas sobre la 
influencia que ejerce (o falla en ejercerla) ellenguaje del asesoramiento 
genético sobre los asesorados en sus procesos de formación de deci
siones. 

PAPEL QUE JUEGA EL LENGUAJE 

El lenguaje empleado en el asesoramiento y psicoterapia es una 
materia sometida a un intenso escrutinio en psicologia clínica con
temporanea. El lenguaje es el medio con el que se organiza nuestra 
experiencia y el conocimiento del mundo 26. Ellenguaje es también 
el instrumento para producir intensos cambios en la manera que la 
persona entiende la realidad y, por consiguiente, en sus esperanzas 
y comportarniento 2, I6. Debido a orientaciones mas biológicas, la ma
yoría de consejeros genéticos todavía no se han familiarizado con es
tos conceptos*. En la literatura, se presta muy poca atención allen
guaje del asesoramiento genético, y a las técnicas del asesoramiento. 
A excepción de los principios mas generales, no se han formulado 
patrones de practica o de conducta profesional para guiar a los pro
fesionales en su trabajo. Quizas tiene mayor importancia el hecho 
de que no haya datos sobre lo que ocurre en las sesiones de asesora
rniento genético. Por consiguiente, se duda considerablemente sobre 
algunos temas basicos. Por ejemplo, no se sabe cua! es el grado de 
variación en el asesorarniento en distintos centros por problemas 
semejantes, o los grados de consistencia de diferentes consejeros 
particulares que tratan los mismos o distintos problemas. Aunque 
muchos consejeros han afirmado que usan enfoques no-directivos, 
no existen· datos para determinar qué significa y cómo consiguen 
la no-dirección. El asesoramiento genético es una verdadera caja 
negra. 

TRANSCRIPCIONES DEL ASESORAMIENTO 
PARA LA VAWRACIÓN Y LA INVESTIGACIÓN 

Hace algun os años, uno de nosotros 13 publicó la transcripción 
de una sesión de asesoramiento genético esperando que otros harían 
lo rnismo, y así abrir el proceso de asesoramiento genético a un ma-

• Un area de mayor interés en la psicologia social contemporanea es la elucida
ción de la influencia y del poder que determinan la comunicación directa o indirec
ta en la comunicación de interacciones humanas. Los enfoques metafóricos carga
dos de formulaciones prescriptivas y otros modos de comunicación indirecta son 
medios con los que se dejan de lacto las defensas ordinarias de la persona y presen
tan a la vez sugerencias persuasivas de la acción a decidir. Los médicos en psicotera
pia han comenzado a darse cuenta del poder dellenguaje y otros medios de comu
nicación indirecta para ayudar a los clientes a desarrollar modos de pensar 
alternativos y adaptables sobre sí mismos, sobre sus experiencias y sobre el mundo 
en general. 

yor examen y estudio públicos. Conservamos la fe en que los aseso
res genéticos se daran cuenta de que esto puede constituir un enfo
que para el aumento de la efectividad del asesoramiento, y de que 
el crecimiento profesional halla un impedimento en la ausencia de 
aquella información que permitiría la modificación y modulación de 
los métodos y procedimientos de asesoramiento y serviria de base 
para la enseñanza de habilidades del asesoramiento genético. 

DIMENSIONES PSICOLÓGICAS 
DEL ASESORAMIENTO GENÉTICO 

La naturaleza psicológica del encuentro en el asesoramiento ge
nético esta ampliamente reconocida. Cada día se presta mas aten
ción a la posibilidad de que, en muchos casos, el trabajo mas impor
tante del asesor genético se halla en el campo psicológico 11 . Esto 
incluye el tratar de las percepciones, pensamientos y sentirnientos de 
los asesorados, describiendo y discutiendo opciones, ayudando a for
mular decisiones, identificando areas de dificultades potenciales per
sonales e interpersonales, ayudandoles a encontrar medios para ulte
riores consultas y seguimiento, aliviandoles de los complejos de 
culpabilidad y de destrucción de la propia estima, y, cuando sea ne
cesario, enseñando cómo aprender habilidades de adaptación y en
frentarniento a la realidad. Se ha hecho mas y mas evidente que el 
asesoramiento genético trata del comportamiento humano y que, a un
que su enfoque sea hacia la enfermedad genética y la reproducción, 
el trabajo del consejero genético esta mas cerca del trabajo del psico
terapeuta en cuanto afecta y ejerce su influencia en actitudes, creen
das, sentirnientos, pensamientos y acciones. No se pueden afectar los 
parametros psicológicos en ellirnitado campo de la enfermedad ge
nética y de la reproducción sin influenciar otras areas del funciona
rniento de la persona 12. El fin del asesoramiento genético podrí a ser 
concebi do como un intento de influenciar el comportarniento huma
no. El proceso de educación de las personas en cuanto a su composi
ción genética es una forma indirecta de discutir temas psicológicos, 
como relaciones con los demas, procesos de identificación, propia 
estima, responsabilidad, autonomia, competencia, y propia imagen 
como adulto, compañero sexual o padre. La educación de los aseso
rados es una forma de ejercer influencia en sus actitudes, creencias 
y comportarniento en aquellos campos. El problema que se presenta 
a los consejeros genéticos es el de aclarar y definir el fin o la direc
ción que esta influencia debería tomar: ¿Debería estar enfocada a 
comportamientos de reproducción o a aquellos otros que comportan 
o estan asociados con la propia estima, funcionarniento mas adap
tado, etc.? 

Lo que se ha escrito en los últimos añbs sobre el asesoramiento 
genético refleja una clara disrninución de la antipatia contra temas 
psicológicos. Varios libros de importancia han sido publicados en los 
que la naturaleza psicológica del asesoramiento genético ha ocupa
do un lugar prorninente. Los volúmenes de Applebaum y Firestein 1, 

de Emery y Pullen 4, de Hsia y s us asociados s, de Riccardi y Kurtz 21 

y de Schild y Black 22 son ejemplos, ademas de artículos en revistas 
tanto americanas como europeas. También se ven señales que cau
san preocupación. Con el aumento del uso de servicios genéticos, ha 
crecido el interés en la eficiencia, particularmente en la fabricación 
en masa de métodos de asesoramiento y de educación. Esto causa 
preocupación por dos motivos. En primer lugar, la información ge
nética se convierte en mas y mas compleja que nunca y ello significa 
que los clientes necesitaran para comprender, integrar y usar la in
formación genética para la salud y los fines reproductores un mayor 
y no un menor contacto humano. Los enfoques educacionales auto
matizados podrían constituir una ayuda para la educación, pero ten
drían menor utilidad para prestar ayuda a los clientes en la evalua
ción de la información, en la valoración subjetiva de varias opciones 
y en llegar personalmente a decisiones relevantes. En segundo lugar, 
los métodos de montaje en cadena quedan desfasados ante la cre
ciente conciencia en la docencia y la practica médicas de humanizar 
mas la relación médico-paciente. El sobre-énfasis en la investigación 
y en la especialización en la formación médica, durante las dos 
últimas décadas, ha contribuido, mas que el desarrollo de las ha
bilidades interpersonales y de comunicación, entre otras cosas, al 
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aumento de la insatisfacción del consumidor y al incremento del in
cumplimiento profesional y el de la indiferencia. Mientras en otros 
campos de la practica médica se ha intentada dar marcha atní.s a esta 
tendencia de mala adaptación, la genética médica puede que vaya en 
dirección opuesta. 

ASESORES, CLIENTES Y SOCIEDAD 

Quedan muchos problemas fundamentales en el asesoramiento 
genético. ¿Cómo pueden reconciliarse los conflictos inevitables entre 
el interés de la sociedad en impedir y reducir la carga social de la 
enfermedad y la autonomía del individuo en las decisiones reproduc
toras? ¿Qué intereses representa el consejero genético -los de la so
ciedad, los institucionales o los de los clientes individuales? ¿Cua! 
es el fin de la educación genética? ¿Es ésta neutral y sin valor o es 
una forma sutil de controlar el comportamiento? 19. ¿Cómo pone el 
consejero en la balanza las necesidades y requerimientos institucio
nales, al dar información, y las necesidades que tienen los clientes 
de obtener información simple y personalmente relevante? ¿Cómo y 
bajo qué circunstancias debería el consejero dirigir o no dirigir? 
¿Cómo puede adquirirse mejor la neutralidad en el consejo o la no 
directividad en el contexto de las relaciones humanas? 

A medida que la tecnología genética va progresando, emergen nue
vos temas éticos, legales y psicológicos. Los .avances en las pruebas 
del polimorfismo para la longitud de fragmentos de restricción (RFLP
tests) para el diagnóstico, en sus comienzos, de enfermedades como · 
la de Huntington (HD) anuncian grandes dilemas no sólo para las 
personas con riesgo que se someten a elias sino también para los pro
fesionales y para la sociedad entera 24 • Si personas individuales to
man parte en pruebas de predicción como jóvenes adultos y deseu
bren que son portadores del gen HD, ¿cómo se enfrentaran a esta 
información? La ausencia de curación o de tratamiento efectiva para 
la enfermedad puede desmoralizar de tal manera a algunos de ellos 
que lleve como consecuencia la disfunción psiquiatrica o el suicidio. 
En tales circunstancias, ¿quién sera responsable? ¿Cómo se pueden 
proteger la vida y su calidad en las personas portadoras del gen HD? 
¿Debería usarse la nueva tecnología del diagnóstico prenatal y se de
bería abortar al feto portador del HD, aunque probablemente fuera 
a vivir muchos años de productividad y gozara de buena salud hasta 
que aparecieran los primeros síntomas de la enfermedad? ¿Deberían 
los menares ser sometidos a la prueba? ¿Cómo haran frente los ni
ños y los padres a la información que han obtenido en la prueba? 

En Cali fornia y en otras partes se iniciaran programas de analisis 
de alfafetoproteína en el suero materna. Como en otros programas 
de escrutinio, aparecieron problemas imprevistos. Bajos valores de 
alfafetoproteína, entre otras implicaciones, pueden ser indicios de la 
presencia de un feto con el síndrome de Down. Como es natural, esto 
causaría angustia imprevista. Puesto que el escrutini o se preparó para 
detectar defectos del tu bo neural, el asesoramiento dado a los padres 
antes de la prueba con frecuencia no les ha preparada suficientemente 
para otros grupos de problemas y los centros de asesoramiento han 
tenido, a menudo, dificultades en proveer los servicios psicológicos 
requeridos y el seguimiento. Altos niveles de alfafetoproteína pue
den indicar la presencia de un defecto del tubo neural, y a veces los 
padres, en estas circunstancias, se encuentran abrumados por conse
jos conflictivos y patrones de comportamiento. Por ejemplo, algu
nos miembros de organizaciones voluntarias que cuidan niños con 
espina bífida pueden aconsejar a los padres que sigan adelante con 
el embarazo del feto, mientras que otros podran aconsejar el aborto. 
Se puede suponer que la mayor parte de estas diferencias de opinión 
provienen de la propia experiencia de padres con un niño con espina 
bífida. 

El aumento de la sofisticación en el uso e interpretación de la vi
sualización fetal por ultrasonido en el período fetal facilitara el des-
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cubrimiento de defectos de menor importancia como la fisura pala
tina que generalmente se puede arreglar después del nacimiento. ¿Me
recen estas condiciones que se considere (o se aconseje) el aborto? 
Siguiendo este camino, ¿qué estandares sociales de salud y de cali
dad de vida es probable que surjan a medida que se desarrollan prue
bas de predicción para tales condiciones como la esquizofrenia y otros 
desórdenes mentales, enfermedades del corazón y diabetes? Muchos 
de los antiguos problemas, como la prioridad de los derechos del in
dividuo sobre los derechos de la sociedad, permaneceran en el mis
mo estado. Las pautas establecidas hoy para enfrentarse a estos te
mas difíciles pueden preparar el estilo para el futuro. 
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1ZB OMUNICANDO 

RIESGOS GENÉTICOS* 
Dorothy C. Jfértz y John C. Fletcher** 

El continuo progreso de las pruebas genéticas nos permite obte
ner calculos mas exactos de los riesgos de tener hijos con defectos 
de nacimiento. Aunque ciertos riesgos pueden certificarse como rea
lidades gracias al diagnóstico prenatal, muchos de ellos no pueden 
ser verificados. Conjuntamente con el aumento de pruebas genéticas 
se halla la evolución del asesoramiento genético, un nuevo campo cuyo 
fin se define como «facilitar la formulación de decisiones infor
madas» ofreciendo información sobre. riesgos, pronóstico y trata
miento 1. Los ases ores pueden ser médicos, biólogos, o mas ters en 
ciencias especialistas en genética: la mitad de ellos son pediatras. 
La mayoría de sus clientes son f u turos padres, y mas de la mitad han 
tenido ya mas de un hijo con un defecto genético de nacimiento. 
Buscan asesoramiento a fin de obtener una información que pueda 
ser la base de sus decisiones sobre si ten er o tro hi jo. Algun os clientes 
buscan asesorarniento a fin de estar al corriente del propio riesgo de 
ser víctimas de un desorden, propio de la edad madura, como la 
enfermedad de Huntington, que aparece hacia la media edad. En 
genética se dan pocas certezas del tipo cero-uno; los clientes del 
asesoramiento genético frecuentemente deben reestructurar la incer
tidumbre y formar decisiones sobre la vida basadas en porcentajes 
o probabilidades de riesgo 2, 3. 

Los asesores se enfrentan con problemas éticos al tener que dar 
información sobre el riesgo. Con frecuencia tienen que poner en la 
balanza el deber de decir la verdad contra el basico deber médico de 
no causar daño. Se pueden poner como ejemplos la comunicación 
de resultados de pruebas, ambiguos y conflictivos, sobre los cuales 
sus propios colegas no estan de acuerdo; preservando la confiden
cialidad del paciente como opuesta a dar información a sus parien
tes del riesgo genético que corren; o el descubrimiento de la paterni
dad, cuando las pruebas genéticas revelan que el marido no es el padre 
del niño afectado. Ademas de las barreras puestas a la comunicació o, 
otras de tipo social disminuyen la probabilidad de una efectiva co
municación del riesgo entre doctor y paciente. 

INTERPRETACIÓN DE LOS RIESGOS 
GENÉTICO Y AMBIENTAL 

La interpretación por parte del público de los riesgos genéticos 
es claramente distinta de su interpretación de los riesgos ambienta
les. Aunque la mayoría de riesgos que se describen en el asesoramiento 
genético son numéricamente mas altos que los riesgos ambientales 
y pueden llegar a un 50 o/o en los desórdenes mendelianos de tipo auto-
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sómico dominante, la gente esta mas dispuesta a aceptar estos ries
gos que los de tipo ambiental que son comparativamente minúscu
los. La razón de esta diferencia estri ba en la percepción de un puesto 
de control; la gente con un riesgo genético de tener un niño con un 
defecto hereditario de nacimiento siente que la decisión de concebir
lo les pertenece exclusivamente a ellos, mientras la mayoría de los 
que estan bajo un riesgo ambiental sienten que estan a merced de 
terceras partes institucionales. Investigadores en la psicología del riesgo 
han observado que la gente acepta con mas facilidad riesgos que per
ciben como voluntarios, bajo su control, no de muerte inminente, e 
individuales en oposición a los globales o catastróficos 4· 5. Mas aún, 
tienden a subestimar los ries gos debidos a causas natura les como la 
aflavotoxina, un carcinógeno que se halla presente, de modo natural 
en la manteca de cacahuete, comparado a los riesgos debidos a pro
ductos manufacturados, como la di oxina 6. El riesgo genético gene
ralmente se pone en las categorías de voluntario, individual, no ca
tastró fico y natural. 

La interpretación de riesgos voluntarios como altos, medianos, 
o bajos, no corresponde, de manera lineal, a aumentos o decrecimien
tos de los porcentajes numéricos de riesgo. Muchas personas sobres
timan los riesgos numéricamente bajos e infravalorau riesgos cuya 
proporción numérica es mayor 7• Obran así porque su deseo de un 
100% de certeza convierte a una probabilidad nurnérica elevada como 
el 90 % en insuficientemente ci erta, y su deseo de un resultado nega
tivo de un O % convierte a una probabilidad del 1 % en demasiado 
alta. Investigación en asesorarniento genético sugiere que las inter
pretaciones de los riesgos por parte de los clientes estan prejuzgadas 
por la misma heurística que, como se demostró, afecta las interpreta
dones del riesgo en las experimentaciones con loterías: la represen
tatividad, la disponibilidad, y el anclaje B. 9. La representatividad sig
nifica el punto hasta el cua!, un ejemplo de un sólo resultada negativo 
es considerada como estereotipo de todos los resultados negativos. 
En genética, donde muchos desórdenes tienen un amplio margen de 
severidad, los futuros padres pueden concentrarse en el comienzo o 
final de la escala, considerando a un niño con el síndrome de Down, 
con un coeficiente intelectual cerca del normal y capaz de vivir inde
pendientemente, como representante de todos los niños con el sín
drome de Down. Interpretaran su riesgo tan bajo como lo hara una 
pareja que al ver a un niño sumamente retrasado mental lo conside
rara como el representante de todos los atacados por el síndrome 
de Down. 

La disponibilidad es la facilidad con la que se puede evocar, como 
ejemplo, el resultado de un caso de riesgo. Para aquellos con riesgo 
genético, el resultado del riesgo significa tener un niño con un defec
to de nacirniento. Cuanto mayor es la disponibilidad, mayor parece
ra el riesgo de su aparición en el futuro. Aquellos que ya tienen un 
niño afectado, especialmente uno que viva en casa, interpretaran su 
riesgo como mas elevado que los que nunca tuvieron un niño afecta
do o aquellos cuyo hijo murió. 

Anclaje es el efecto que producen convencirnientos previos res
pecto al riesgo. Aunque el asesoramiento puede ajustar aquellas creen
das anteriores en sentido superior o inferior, los efectos de las creen
das originales siguen a la zaga. De acuerdo con la regla de Bayes, 
la dirección y la magnitud del cambio deberían ejercer su influencia 
en la interpretación final. Aquellos cuyo riesgo quedó ajustado con 
una disminución del 90 % percibiran su riesgo como menor que cual
quiera, cuyo riesgo final es exactamente igual, pero su ajuste dismi
nuyó en un 10 %. 
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En el asesoramiento genético, la mayoría de los riesgos se ajustan 
en razón de disminución mas que en razón de aumento, con gran ali
vio de los clientes. 

Dos estudios recientes 

Recientemente dos estudi os a gran escala han investigado pro ble
mas éticos y sociales en la comunicación del riesgo genético. Uno de 
ellos consiste en nuestro detallado cuestionario de la encuesta, en 1985-
1986, de 682 médicos genetistas en 19 naciones, incluyendo dos na
ciones de la Europa del Es te y cua tro naciones en vías de desarrollo*. 
Esta encuesta da información sobre los enfoques de todos los gene
tistas médicos y biólogos de aquellas naciones donde la practica de 
la genética se usa con amplitud como especialidad para catorce si
tuaciones clínicas relacionadas con difíciles opciones mora!es que ocu
rren frecuentemente en la practica. La mayoría de estas decisiones 
trataban de la comunicación de la información sobre riesgo 10• Los 
resultados se publicaran en una monografia llamada Ethics a nd Hu
man Genetics 11 • 

El segundo estudio, de James R. Sorenson y sus colegas, fue una 
investigación detallada de 1.369 casos de asesoramiento genético vis
tos por 205 consejeros de los Estados Unidos entre 1977 y 1979. El 
estudio de Sorenson incluía una comparación entre la interpretación 
de riesgos por los clientes y consejeros, tal como se relató en los cues
tionarios poco después de las sesiones de asesoramiento. 

BARRERAS ÉTICAS A LA COMUNICACIÓN 

A veces la revelación de riesgo puede causar daño, pues pone a 
disposición del paciente información de dudoso valor científico. Se 
originan dos preguntas: ¿Deberían comunicarse al paciente todos los 
riesgos? 12. ¿Tienen los pacientes el derecho de no conocer cierta clase 
de información, si así lo escogen? 

Las incertidumbres científicas que surgen de los resultados del diag
nóstico prenatal, por ejemplo, pueden dar origen a ambas pregun
tas. A veces los resultados del diagnóstico prenatal sugieren la posi
bilidad de un desorden genético raro, pero pueden también ser 
producto de los mismos procedimientos empleados en el laborato
rio. Quizas los colegas no estén de acuerdo en lo que se refiere al sig
nificado de estos resultados. ¿Debería comunicarse a la futura ma
dre que los resultados son no solamente ambiguos y que nadie sabe 
con certeza si el feto es normal sino también que los científicos en 
el labora tori o no estan de acuerdo en la interpretación de los resulta
dos? La manifestación de que un colega no esta de acuerdo, ¿facili
tara la decisión de continuar o de poner término a su embarazo? 

Las incertidumbres científicas pueden también aparecer cuando 
los resultados de dos o mas textos diferentes estan en conflicto y no 
se puede confirmar ni la presencia ni la magnitud de la anormali
dad. Un ejemplo sería el del conflicto de los resultados de la proteï
na alfa-beta, ultrasonido y la amniocentesis que sugieren la posibili
dad de un defecto pequeño en el tubo neural o una espina dorsal 
bífida. Un tercer tipo de incertidumbre ocurre cuando los mismos 
resultados son claros, pero surge una interpretación nueva y contro
vertida, todavía no aceptada por toda la comunidad científica. ¿De
berían los genetistas comunicar a la madre que un reciente informe 
aparecido en la revista A ha asociado los resultados de sus pruebas 
prenatales con el síndrome de Down y que otro informe en la revis
ta B ha puesto estos hallazgos en duda? ¿Ayudara la nueva interpre
tación, todavía no aceptada, a facilitar una decisión informada o sim
plemente añadira mas peso a la carga de ansiedad o de culpabilidad 
de los padres? 

Se dio un amplio acuerdo mundial (mas o menos el 97 %) entre 
los genetistas a favor de la comunicación por entero de todos los ti
pos anteriores de incertidurnbre científica, con la excepción del desa
cuerdo entre colegas sobre resultados posiblemente manufacturados 
en ellaboratorio. Aunque casi todos comunicarían a la futura madre 

• Australia, Brasil, Canada, Dinamarca, República Federal de Alemania, Fran
cia, República Democnítica de Alemania, Grecia, Hungría, India, Israel, Italia, 
Japón, Noruega, Suecia, Suiza, Turquía, el Reino Unido y los Estados Unidos. 
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la posibilidad de una anormalidad, el 34 OJo no mencionaria que s us 
compañeros no estaban de acuerdo. Esta abstención de revelación es
taba basada en el deseo de proteger la imagen pública de la medicina 
como ciencia exacta y evitar conflictos personales con los colegas. 
Los genetistas en los Estados Unidos y en el Canada estaban mas 
dispuestos a comunicar el desacuerdo de los colegas que los de la Gran 
Bretaña, donde persiste una tradición mas patriarcal de la medicina 
y es menos probable que los pacientes duden (o lleven a los tribuna
les) al médico o especialista. 

Información sobre el riesgo como fuente de daño 

Otras formas de comunicación de riesgo, ademas de producir in
certidumbre científica, pueden causar daño. La mayoría de genetis
tas se enfrentaran, por lo menos una vez en su carrera, con el dilema 
de decir o no decir a una mujer que busca tratamiento para la infer
tilidad, que tiene cromosomas XY (masculinos). Esta manifestación 
solucionaria el problema de la infertilidad, y ofreceria la oportuni
dad de extirpar los testículos no descendidos que probablemente se 
haran cancerosos. Por otra parte, la comunicación destruiria su ima
gen como mujer y podria también destruir su matrimonio. No hay 
consenso universal en cuanto a la revelación; en muchos paises, la 
inmensa mayoria de médicos estan contra la revelación. Una peque
fia mayoría en los Estados Unidos, Canada y Australia comunica
rían la presencia del genotipo XY, la razón principal es porque creen 
que su formación clínica y experiencia en asesoramiento les capaci
taria para explicar la situación sin causar perjuicios. A pesar de esto, 
serían reacios a manifestarlo a pacientes de poca educación. Éste es 
uno de tantos ejemplos en medicina en los que el grado de manifes
tación esta cortado a la medi da del paciente, y la presunta capacidad 
del paciente para comprender una información compleja la juzga el 
médico de antemano. 

Otro ejemplo de información potencialmente dañina es la de ma
nifestar a una pareja cua! de los dos lleva el material genético que 
causa el defecto de nacimiento al niño. Por una parte, ellos podrían 
usar la información para evitar riesgos genéticos a los futuros hijos, 
por ejemplo, recurriendo a la inserninación artificial (donante) si el 
marido es el portador. Por otra parte, el conocimiento lleva consigo 
el potencial para producir el sentimiento de culpabilidad, para recri
minaciones, y tensiones matrimoniales. Aunque pueda parecer irra
cional a extraños, con frecuencia los padres de niños afectados se cul
pan mutuamente del desorden del niño IJ. La entera comunicación 
puede disminuir los ries gos genéticos de los hijos de la pareja (y acte
mas pueden informar a otros familiares, posibles portadores del de
sorden), pero puede aumentar los riesgos del matrimonio. 

Aunque los genetistas estan de acuerdo en que se debería infor
mar a la pareja si lo pidiera, pocas parejas tendran en verdad el co
nocimiel).to científico para saber cuando hay que pedirlo. La comu
nicación de la información debería ser un proceso en dos pasos. El 
primer paso debería consistir en informar a la pareja de que las prue
bas demostraran cua! es el portador, y el segundo paso debería ser 
decirles quién de los dos es aquél o esperar a que ellos lo pregunten, 
y luego comunicarlo. Los genetistas de todo el mundo estan casi igual
mente divididos entre decir a las parejas quién es el portador, o espe
rar a que ellos decidan si lo quieren saber. 

Esto plantea el problema de los derechos de los pacientes de no 
querer información genética que se refiera a ellos mismos. Las con
diciones bajo las cuales este derecho debería tener prioridad sobre 
las demas consideraciones es un tema de debate. Aunque pocos ne
garían que los pacientes tienen el derecho a no saber la información 
que se refiera solamente a ell os mismos, frecuentemente, en casos que 
llevan consigo desórdenes genéticos, la información sería útil a sus 
familiares que pueden ser portadores y desean evitar el riesgo de te
ner un hijo afectado. Por ejemplo, cuando se desarrolle una prueba 
presintomatica para la enfermedad de Huntington que permita a las 
personas conocer a los 20 años, que inevitablemente caeran víctimas 
de un progresivo declive mental y neurológico al llegar a la media 
edad, ¿tendran derecho a que no se les comuniquen los resultados? 

Aunque parezca absurdo que alguien pidiera una prueba y luego 
decidiera que no quiere saber el resultado de la misma, esto es ente
ramente posible para aquellos que se enfrentan con un riesgo del 



50 !Jfo de ser mas adelante víctimas de la enfermedad de Huntington. 
La opinión médica se divide sobre si las personas que decidieron 

someterse a la prueba deberían ser informadas de los resultades, si 
ellos no preguntan, o si debería permitírseles posponerlo para un tiem
po futura, quizas para siempre. El revelar la información permitiría 
a los pacientes planear sus vidas pera podria conducirles al suicidio, 
ya que no existe tratamiento posible. La situación se complica mas 
por el hecho de que cada pariente o hijo de una víctima de la enfer
medad de Huntington tiene un 50% de probabilidades de que se de
sarrolle la enfermedad. Si la persona tiene parientes o hijos que co
rren también el riesgo y cuya descendencia en potencia también lo 
correria, ¿tienen estos parientes el derecho de enterarse de los resul
tades de las pruebas presintomaticas del paciente? ¿Se les puede co
municar en aquellos casos en que los mismos pacientes no quieren 
saberlo? ¿Es posible en estos casos impedir que el conocimiento del 
resultada no llegue al paciente por media de sus parientes? 

Hay otra complicación cuando el enfermo (o esposa) no permite 
la comunicación del resultada de la prueba o del diagnóstico al es
poso (o esposa) o a parientes que corren el riesgo. En este caso, la 
comunidad genética se divide en cuanto a la ética de la comunica
ción. La ética mas tradicional, aquella que parece no requerir ningu
na justi ficación según las respuestas a los cuestionarios, esta a favor 
de resguardar la confidencialidad del paciente. Cerca de un terci o de 
los genetistas de todo el mundo dijeron que escogerían este enfoque. 
Sin embargo, en medicina, hay un deber igualmente tradicional de 
informar del daño a terceras partes. Opciones que reflejan este enfo
que -cada una de elias seleccionada por una tercera parte de los ge
netistas- deberían manifestar a los parientes, si lo preguntasen, el 
diagnóstico del paciente o buscar y comunicarselo a sus parientes, 
in el uso si no preguntasen por él. Las personas que escogieron los dos 
últimes enfoques probablemente estaban inclinadas a justificar sus 
acciones refiriéndose a consecuencias específicas, tales como el uso 
potencial de la información por parte de los parientes para planear 
sus vidas y familias, mas que lo estaban los que preferían mantener 
la confidencialidad del paciente. 

En el caso de una enfermedad no susceptible a tratarniento con 
resultades tardíos como en la enfermedad de Huntington, comuni
car información a los parientes sin ninguna sospecha de la enferme
dad puede convertirse en una espada de dos filos: Para algunes la 
información puede llegar demasiado tarde en la vida para que se pueda 
impedir que la transmitan a sus hijos y puede sólo causar dolor. Po
dríamos esperar mayor consenso sobre la manifestación a parientes 
que corren el riesgo, a pesar de las objeciones del enfermo, cuando 
hay una buena posibilidad de que los parientes pudieran usar la in
formación sobre el riesgo para impedir mas sufrimiento. Un ejemplo 
podria ser un desorden que se puede diagnosticar antes del nacirniento, 
y se puede tratar después, como la hemofilia A. Sin embargo, aquí, 
hubo poco consenso sobre la confidencialidad del enfermo enfrenta
da a los deberes de advertir a terceras partes del daño, como hubo 
en el caso de la enfermedad de Huntington, con un tercio a favor 
de preservar la confidencialidad, otro tercio a favor de comunicar el 
resultada si así lo pedían los parientes, y un tercio a favor de comu
nicación en cualquier circunstancia. En ambos casos, los médicos jus
tificaran la comunicación con el argumento de que los parientes que 
pidieron la información eran también pacientes y todo paciente tiene 
el derecho de estar al corriente de su caso. 

Una area donde se dio consenso global fue que en los casos don
de las pruebas revelan que el marido no es el padre del niño afecta
do, éste no debería ser informada, a no ser que la madre del niño 
expresase su deseo de comunicarselo. Casi el 96% de los genetistas 
estuvieron de acuerdo en que en estos casos la confidencialidad de
bida a la madre ha de prevalecer fren te a la comunicación. La mayo
ría aconsejaría a la madre, a solas, sin la presencia del marido, y que 
ella decidiera el curso de acción. Algunes llegarían hasta el extremo 
de mentir (decir a la pareja que el desorden no era genético) a fin de 
preservar el secreto de la madre. La mayoría creyó que ya había cum
plido con el deber de decir la verdad al decírselo a la madre; ella po
dia evitar riesgos genéticos a sus futuros hijos rnientras los concibie
ra exclusivamente con la cooperación de su marido, que no era 
portador del desorden. Los posibles riesgos para futuros hijos del pa-
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dre biológico, a quien no se comunicada que es un portador, pare
cieron no importar a muchos de los que respondieron a la encuesta. 
Éste no era un paciente, ni tampoco era un pariente reconocido por 
la ley como tal, siendo así, no entraba den tro de los límites que cau
saban preocupación. 

El tema ético de la confidencialidad del paciente, como barrera 
a la comunicación del riesgo, sera probablemente todavía mas criti
co en el futura, ya que la prueba con el ADN permite diagnósticos 
precisos del estada de portador de un número creciente de desórde
nes en la familia. Esta prueba requiere la manifestación a parientes 
con riesgo de los diagnósticos de las enfermedades genéticas del pa
dente, para que ejerzan su influencia en la persona afectada para que 
entregue sangre o tejido para un estudio familiar que pueda decirles , 
con certeza, si son portadores. 

BARRERAS SOCIALES 
PARA LA COMUNICACIÓN DE RIESGO 

Aunque las barreras éticas son importantes, las barreras sociales 
explican los mayores fracasos de la comunicación. Estos incluyen pro
blemas relacionades al género y problemas cuyo origen se debe a la 
comunicación entre esposos cuando el paciente, de hecho, son dos 
personas, como ocurre con frecuencia en el asesoramiento genético. 
La literatura sociológica abunda en descripciones de fracasos en la 
interacción entre el médico y el paciente 14• 15 • Los sociólogos y los 
historiadores también han sugerido que los médicos se comunican 
mejor con pacientes de un nivel socio-económico alto l6, 17• A los mé
dicos les gusta hablar a gente parecida a ellos y tienen mayor éxito 
cuando se comunican con estos pacientes. La formación profesional, 
que crea la confianza del doctor en su especial habilidad, !e lleva a 
creer que sabe, de antemano, qué tópicos quiere discutir el paciente, 
o por lo menos, qué tópicos el paciente racional y educada desea t ra
tar. Como los clientes han empezado a exigir una mayor participa
ción activa en la consulta y tratamiento, la conciencia del paciente, 
que se da cuenta de los tópicos que el médico quiere discutir, se ha 
convertida en crucial para igualar los platillos de la balanza de po
der en las interacciones entre el doctor y paciente. 

El estudio de Sorenson fue el primer esfuerzo, en el campo de 
la medicina, para comparar la conciencia del médico y del paciente 
sobre lo que el otro deseaba discutir durante la entrevista. Después 
de estas sesiones de asesoramiento, que típicamente duraban de 45 
a 60 minutos, se juzgaba la concienciación. Parece razonable asurnir 
que, después de una sesión de tal duración, dedicada casi exclusiva
mente a la educación (no al diagnóstico ni al tratarniento), los médi
cos y los pacientes deberían tener conciencia del tópico que el otro 
quería discutir. Ella no fue así; ambos se dieron cuenta sólo en el 
26 % de las sesiones 19. Los asesores adquirieron esta conciencia en 
el 42% de las sesiones y los clientes en 37 %. El que ambos, asesores 
y clientes, se dieran cuenta era mas probable si los clientes pertene
cían al grupo con ingresos altas, con educación universitaria, con un 
riesgo menor del 10 % de tener un hi jo con un defecto de nacirnien
to. Menor riesgo puede estar asociado con mejor comunicación puesto 
que si los riesgos son mayores, los asesores tienden a creer que lo que 

. mas desean los pacientes es discutir el riesgo (o deberían querer dis
cutir el riesgo), cuando en realidad, mas de la rnitad tienen mayor 
interés en discutir otra cosa, como la educación del niño afectada. 
Al concentrarse en el riesgo, los asesores pueden cegarse ante los in
tereses reales del paciente y, en este proceso, reducir la efectividad 
de la comunicación en general, incluyendo la comunicación sobre el 
riesgo. 

Los clientes, muy probablemente, aprendían mas información mé
dica en las sesiones en las que ambos, el asesor y el cliente, adquirían 
la conciencia de lo que el otro tenia mas interés en discutir. Los clientes 
aprendieron mas en las sesiones en las que una sola de las partes ad
quiria esta conciencia que en las sesiones donde ninguna de las par
tes la adquirió; carecía de importancia si la parte que se dio cuenta, 
fuera el asesor o el paciente. El pequeño porcentaje de sesiones en 
las que los dos fueran conscientes de lo que el otro deseaba no sor
prendera a los sociólogos, ni la desigualdad con la que la informa
ción se comunica con eficacia a los pacientes de distintas clases so-
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ciales. En la interacción entre médico y paciente que corrientemente 
dura de 12 a 15 minutos, la comunicación puede solamente ser peor 
que la que ocurre en asesoramiento genético. Los médicos con fre
cuencia creen que han explicado con claridad una complicada infor
mación científica como es la etiología, cuando en realidad los pa
dentes encuentran la información confusa. La satisfacción de los 
profesionales en sus interacciones con pacientes se basa en sus pro
pias percepciones de que han comunicado el riesgo, la etiología y el 
pronóstico de modo efectivo. Los asesores estaban satisfechos de las 
sesiones; sin embargo, los pacientes comprendieron su riesgo en me
nos de la mitad de ellas2o. 

Diferencias de los sexos en el asesoramiento 

Cerca del 35 OJo de genetistas médicos en el mundo, médicos o doc
tores, son mujeres. Si incluimos los genetistas asociados (asesores ge
néticos con carrera especializada de master), un grupo limitado a los 
Estados Unidos, aumentaría este porcentaje. La formación profesio
nal no ha eliminado las diferencias de los sexos en los enfoques de 
los asesores. En nuestra encuesta de 19 naciones, era mucho mas pro
bable que las mujeres, mas que los hom bres, dijeran que su asesora
miento sería no-directivo, mas probable que dijeran a sus pacientes 
que defenderían la decisión que tomaran, y mas probable que respe
tarían las peticiones de éstos. En casos hipotéticos en los que los fe
tos allímite de la normalidad o con desórdenes poca gravosos, como 
los XYY o XO (síndrome de Turner), era probable que las mujeres 
descïibieran todas las opciones, mas de lo que lo harían los hom
bres, sin dar consejo inclinado o directivo de terminar o seguir con 
el embarazo. También era mas probable que las mujeres respetaran 
la petición de un diagnóstico prenatal de parte de una paciente, sin 
indicación del médico, por el solo motivo de que estaba con ansie
dad. Los hombres, mas que las mujeres, estarían dispuestos a consi
derar el manifestar a los pacientes lo que ellos harían en la situación 
del paciente o decirles qué deberían hacer. También había una dife
rencia genérica sobre la manifestación de cua! de los padres es porta
dor de una traslocación que ha causado el síndrome de Down a su 
hi jo: las mujeres estan mas inclinadas a manifestar, sin que se les pre
gunte, y también mencionarlo a los parientes que corren riesgo. En 
éste y otros casos relacionados con el matrimonio, las mujeres son 
mas sensibles a las posibilidades de conflicto. 

Después de observar el asesoramiento genético en diecinueve paí
ses, no nos es posible demostrar la extensión en que las diferencias 
en las respuestas a cuestiones hipotéticas se convierten en acciones. 
Sin embargo, hay evidencia de que en los Estados Unidos las muje
res pacientes que fueron solas a la consulta, sin sus maridos, tenían 
mas probabilidad de que se contestaran sus preguntas a su satisfaè
ción por una asesora que por un asesor 21 . Tanto en los Estados Uní
dos como en todo el mundo, las diferencias en el género eran tales 
que parecería mejor aconsejar a los pacientes que buscaran asesores 
de ambos sexos. 

Acuerdo entre la pareja 

En el asesoramiento genético, el paciente es una pareja, vista en 
conjunto, la mayor parte del tiempo. En 55 OJo de los casos, los espo
sos han buscado asesoramiento por di feren tes motivos, y en la mitad 
de ell os no han llegado ·a un acuerdo en lo que se refiere a la grave
dad de problemas social es y económicos en potencia que podrían ser 
ocasionados por un niño afectado. Cerca del 75 o/o estan de acuerdo 
con s us planes de reproducción por los dos próximos años, y el 60 % 
llegan a un acuerdo en cuanto a número ideal de hijos. El asesora
miento no aumenta de modo significativo el acuerdo de los esposos 
en estas materias, quizas por la razón de que uno solo de los esposos 
puede hablar casi todo el rato y el asesor puede no darse cuenta de 
que ambos acudieron a él en busca de consejo con distintos intereses 
y percepciones. La única area en la que el asesoramiento aumentó 
el acuerdo entre los esposos de modo significativo fue en lo relacio
nado a la interpretación del riesgo de tener un hijo con un defecto 
de nacimiento (alto, moderado, bajo). lncluso aquí el acuerdo no fue 
muy impresionante: antes del asesoramiento, el 44% de las parejas 
estuvieron de acuerdo en la interpretación del riesgo; después del ase-
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soramiento, el 52 OJo. Es claro que si la comunicación de la informa
ción sobre el riesgo ha de constituir una base efectiva para las deci
siones sobre reproducción, debe llegar no solamente a ambos espo
sos sino que debe ser interpretada por ambos de manera semejante. 

LA FIWSOFÍA 
DEL ASESORAMIENTO NO DIRECTIVO 

El término genetic counselling (asesoramiento genético) acuña
do por Sheldon Reed en 1947 23, evita cuidadosamente cualquier su
gerencia de eugenesia o consejo dirigido. En 1974, Fraser delineó los 
fines del asesoramiento: 

... para ayudar al individuo o a la familia a (I) comprender los he
chos médicos, incluyendo el diagnóstico, la probable causa del desar
den y la disponibilidad de tratamiento; (2) apreciar la manera cómo 
la herencia contribuye al desorden y el riesgo de repetición en ciertos 
parientes especificados; (3) comprender las opciones para tratar a los 
enfermos para enfrentarse a los riesgos de repetición; (4) escoger el 
curso que les parece apropiada, en vista del riesgo y de los fines de 
su familia y obrar de acuerdo con aquella decisión; y (5) conseguir 
la mejor adaptación posible al trastorno de un miembro de la familia 
y al riesgo de recurrencia del mismo 24 • 

Los asesores debían facilitar la decisión, presentando todas las 
opciones sin dar ningún consejo. Los asesores, en todo el mundo, afir
man que estan de acuerdo con estos fines. Aunque el asesoramiento 
no directivo es mas agradable que la eugenesia o el paternalismo, por 
lo menos en los países del oeste, pone, sin embargo, la carga de for
mar la decisión, con sus consecuencias de culpabilidad y ansiedad, 
sobre el paciente por entero. El asesoramiento no-directivo origina 
varios problemas éticos. De acuerdo con la filosofía de los asesores, 
se deberían presentar todas las opciones, sin ser solicitadas, los pa
dentes deberían ejercer las opciones, y los asesores deberían ponerse 
de su lado, cualesquiera que sean. ¿Se va con esto demasiado lejos? 
¿Deberían presentarse todas las opciones, sin ser solicitadas, incluso 
si estan repletas de peligros de tipo legal, psicológico o social, e in
cluso cuando estan cerca de lo imposible? ¿Piden los mejores intere
ses del paciente que se le presente la opción de una maternidad de 
sustitución, como lo haría el 67 % de los genetistas de los Estados 
Unidos, supuesto su dudosa legalidad? ¿Se presta un servicio a los 
pacientes al presentaries una opción a la fecundación in vitro con un 
óvulo de una donante, un método que ha producido al menos una 
docena de niños vivos en todo el mundo, como lo haría el 83 % de 
los genetistas de los Estados Unidos? Al presentar las opciones y sus 
razones en pro y en contra, ¿deberían discutirse las dificultades emo
cionales de interrumpir un embarazo? Sería esto una comunicación 
simple o asesorar tendenciosamente en contra de la interrupción? 

No hay respuestas sencillas a estas preguntas, y algunos pacientes 
se conformaran con cualquier modo de proceder que el asesor esco
ja. Algunos sospechan que el verdadero asesoramiento no-directivo 
es imposible supuesta la falta de equilibrio del conocimiento que po
see el médico y el que posee el paciente, y los modos sutiles con los 
que se puede prejuzgar la información aunque se haga sin inten
ción 25. Los pacientes puede que esperen que el médico les defina 
la situación para ellos. Sin embargo, parece que muchos pacientes 
toman una actitud de independencia ante lo que dice el asesor, por 
lo menos en los Estados Unidos. Los que volvieron, al cabo de seis 
meses, para informar que sus planes reproductores habían sufrido 
la influencia del asesoramiento (cerca del44% todos los asesorados) 
tenian unos planes reproductores semejantes a los del 56% que dije
ron no habían sufrido ninguna influencia 26. Mas aún, mas de la mi
tad de los que dijeron haber sido influenciados seguían con los mis
mos planes que tenían antes del asesoramiento. El grupo que estuvo 
sujeto a la influencia tenía mas educación que el que no acusó nin
guna influencia. Parece que los pacientes con educación pueden co
ger y escoger de la información que reciben y usar algo de la misma 
(de modo preciso o im preciso), para apoyar una decisión ya formada 
con otros motivos, o, en muchos casos, para reforzar una decisión 
ya preexistente. Hace tiempo se puso de moda en círculos cultos in
tentar justificar las propias acciones con la excusa de que se consultó 



a un experta. Puede que sea así en lo que se refiere a fines de vida 
que se sienten hondamente y valores sobre la reproducción, los pa
dentes -o, los pacientes con educación a los que se comunica con 
éxito la situación de riesgo- se resisten a las insinuaciones o a los 
prejuicios, por desinteresados que sean, de parte del asesor. 

INTERPRETACIONES DEL RIESGO 
DE PARTE DEL PACIENTE 

Cerca del 46 C1fo de pacientes aprenden un riesgo numérico en el 
asesoramiento 27 . (A veces el riesgo no se comunica en forma numé
rica o el paciente lo olvida). Los pacientes, casi invariablemente, in
terpretan un riesgo en forma numérica como mas bajo que como lo 
interpretan los médicos. Los médicos interpretan riesgos de 7-19 C1fo 

como moderades, de 20-24 OJo como al tos, y de 25 o mas como al tos 
o muy al tos. Los clientes interpretau los riesgos por debajo del JO C1fo 

como bajas, de J0-14 C1fo como bajas o moderades, y de 15-50 C1fo como 
moderados28_ A medida que aumenta el riesgo numérico, la certéza 
sobre la normalidad del próximo hijo disminuye. A riesgos por de
baja del JO 'Jfo, la mayoría de pacientes dicen que el próximo hi jo sera 
probab/emente normal; a125 C1fo la expectación se convierte en no se
gura. Pocos padres estaban dispuestos a decir que su próximo hijo 
«tendra probablemente un defecto». La disponibilidad de diagnósti
cos prenatales estaba relacionada con interpretaciones mas optimis
tas del riesgo. Los pacientes tendían a interpretar un riesgo numérico 
en particular como mas alto si tenían un niño afectada viviendo con 
ellos en casa (la disponibilidad de Kahneman y Tversky), si el desar
den en cuestión causaba un impedimenta intelectual («representa
ción»), y si pensaban que su riesgo era alto antes de atender al aseso
ramiento («anclaje»). Estaban mas inclinades a interpretar el riesgo 
como mas alto, si habían discutida durante el asesoramiento los efectos 
que un niño afectada produciría en las relaciones de los padres con 
sus hijos normales, y si deberían o no tener otro hijo. 

Esto sugiere que los posibles padres no se impresionan solamente 
con cifras de riesgo. Lo que los asesores perciben como elevada ries
go, los pacientes lo ven como moderada, un riesgo digno de correrse 
a causa del resultada que se desea, un niño normal. Por otra parte, 
la discusión de futures problemas relacionades con el cuidada que 
requiere un niño afectada, o con la presencia en la casa de un niño 
afectada aumenta el ni vel de interpretación de riesgo. Los clientes tie
nen la tendencia a considerar un riesgo como de mayor importancia 
si aquel riesgo se discute enfocandolo como si el cliente fuera, en ver
dad, a tener un hijo. 

Comportamiento al tomar el riesgo 

El asesoramiento genético no siempre resuelve las incertidumbres 
de los planes reproductores. Una tercera parte, aproximadamente, de 
los clientes llegan y de jan el asesoramiento inciertos a es te respecto 29. 

No es tan probable que usen tan efectivamente contraceptives como 
los clientes que acaban el asesoramiento con planes definidos 3°. La 
incertidumbre no esta relacionada con las interpretaciones de riesgo, 
con la seriedad o con el posible tratamiento de un desorden arriesga
do, o con que el cliente aprenda la información médica: esta relacio
nada con cuestiones sobre el tamaño de la familia que se desea, o 
a cómo un niño afectada afectara la calidad de la vida de familia. 
En otras palabras, los datos médicos no acrecientan la certeza a no 
ser que estos datos puedan describir la futura calidad de la vida de 
una familia con un niño afectada. 

Aquellos pacientes que después del asesoramiento tenian certeza 
sobre sus planes, eran los que tenian mas probabilidades de proyec
tar tener un hi jo que los que tenían antes del asesoramiento, prescin
diendo la seriedad o del posi ble tratamiento del desorden. Esto tam
bién era verdad en el caso de aquellos que corrían el riesgo de 
desórdenes imposibles de descubrir por media de diagnóstico prena
tal. Entre los que se enfrentaban a ries gos menares del 11 'Jfo, el 52 C1fo 

pensaban tener un hijo antes del asesoramiento y el 60 C1fo después 
de aquél. Entre aquéllos con riesgos del 11 C1fo o mayores, el 27 C1fo pro
yectaban un niño antes y el 42 C1fo después del asesoramiento. Aun
que los porcentajes de los que proyectaban terrer un hijo disminuían 

COMUNICANDO RIESGOS GENÉTICOS 

a medida que aumentaban las percepciones de riesgo, de impacto so
bre el matrimonio, y futures gastos, eran mayores que antes del ase
soramiento. El riesgo, en sí y por sí mismo, no disuade a los pacien
tes de la reproducción . 

CONCLUSIÓN: 
¿PUEDE LA COMUNICACIÓN SER MEJORADA? 

Usando téminos sociológicos, la respuesta es que sí. Los médicos 
pueden aprender a escuchar las preocupaciones del paciente y pue
den contribuir a que ellos tengan mas conciencia de los mismos. Los 
médicos pueden aprender algo mas que comunicar riesgos numéri
cos: el riesgo debe ser incluido en el contexto de la vida de familia; 
los pacientes han de conocer la gama de variaciones del desorden al 
que se arriesgan, cómo sera el niño con un desorden cuando se con
vierta en adulta (cosa que pocos asesores discuten), qué efectes pro
ducira un niño afectada en el matrimonio y en la vida social fami
liar, cuanto va a costar. No es tan to el nivel de riesgo lo que determina 
las decisiones como lo que se arriesga. 

Las barreras éticas en la comunicación de riesgos, de modo espe
cial la confidencialidad debida al paciente como opuesta a deberes 
respecto a terceres, se prevé continuaran siendo un problema en 
un futuro próximo, y se complicaran mas con los progresos de la 
tecnologia. Los códigos profesionales de ética pueden necesitar una 
revisión. 

Aunque se derrumbaran todas las barreras en la comunicación, 
con todo, los pacientes todavía interpretaran sus riesgos genéticos 
de distinta modo que los médicos. Es mas, la mayor parte de la 
gente continuara interpretando el riesgo genético como menor que 
el riesgo ambiental, pues creen que en aquéll?ueden.ejercer mas con
trol. 
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lli. 

Aspectos ético-morales 

Enrico Chiavacci . 

El autor analiza sintéticamente problemas ligados 
al diagnóstico prenatal señalando que ha de orientarse siempre 
en interés exclusiva del feta. La demanda de diagnóstico 
prenatal con finalidad abortiva en caso de defecto fetal, 
la considera inmoral. Se definen también las condiciones 
baja las cua/es es licita la terapéutica fetal, especialmente 
cuando esta supone la utilización de técnicas invasoras 
que suponen un conflicto para la madre que ve amenazada 
su integridad física. 

VAWR DE LA VIDA 
E INTERÉS DE LA COMUNIDAD 

Consideramos como punto de partida que toda intervención en 
el ser humano técnicamente posi ble, esta sujeta a una norma no téc
nica: su consistencia con la «premisa basica» del valor de la vida hu
mana. Esto significa que la posibilidad técnica esta sujeta a la licitud 
moral, es decir, a la promoción o respeto de la vida humana de cada 
ser humano y también a la promoción o respeto de la vida de cada 
miembro de una comunidad. 

Este segundo criterio valorativa requiere un breve comentaria. El 
bien de la comunidad (de cada uno de sus miembros, conocidos o 
desconocidos, presentes o futuros) nunca puede ser promovido a ex
pensas de la supresión o del daño infligido a la vida de un individuo: 
esto sería un medi o lógicamente incoherente con el valor que se quiere 
promover. La comunidad en cuanto tal no tiene una dignidad o un 
fin superior a la de cada uno de los miembros que la componen. Sin 
embargo, el bien de la comunidad adquiere especial relieve ético por 
lo menos en tres situaciones: 

a) Cuando el individuo sano puede ser útil para experimentar ape
raciones terapéuticas. Esto, como efecto de la elección por parte 
del mismo individuo, puede constituir un acto de elevada morali
dad. Las condiciones de licitud podrían ser las tres siguientes: que 
el individuo se ofrezca a la experimentación con un consentimiento 
libre e informada; que el individuo esté motivada exclusivamente 
para favorecer el bien de la comunidad (o de la humanidad ente
ra); que el individuo no arriesgue la vida o su integridad por lo 
menos espiritual. No insistiremos en este punto porque no es es
pecíficamente relevante para nuestro tema. 

• Rassegna di Teologia 1986; 27: 431-5 . 

b) Cuando la ciencia médica puede sugerir (no imponer) al indivi
duo una opción útil para la comunidad: tal es el caso del consejo 
genético, que puede informar a la pareja no sólo del porcentaje 
de riesgo genético para la posible prole, sino también del riesgo 
que la misma prole constituye para la comunidad, cuando repro
duciéndose puede perpetuar o multiplicar un canicter hereditario 
anormal en el seno de la misma comunidad. 

e) Cuando un tratamiento diagnóstico o terapéutico no sea facilmente 
asequible a todos los miembros de la comunidad, y cuando sea 
por consiguiente materialmente necesario un «screening» previo, 
es decir, una valoración comparativa entre la escasez de recursos 
diagnósticos y terapéuticos por un lado y la urgencia de las nece
sidades individuales por el otro. Esta situación tiene relevancia di
recta para nuestro tema y siempre ha de ser tenida en cuenta. 

Creemos que ningún médico negara el estatuto de ser humano 
al feto, por lo menos desde que se puede hablar de una individuali
dad biológicamente humana. No entro aquí en valorar el estatuto del 
embrión, porque el diagnóstico y la terapia prenatal tienen Jugar si em
pre sobre un ser biológicamente humano definitivamente individua
lizado. Esta consideración conlleva graves consecuencias tanto para 
el diagnóstico como para la terapéutica prenatal. 

RIESGO Y FINALIDAD DEL DIAGNÓSTICO 
A nivel diagnóstico se plantean dos grandes problemas. El pri

mero es el del riesgo inherente al medio diagnóstico: este riesgo ha 
de valorarse siempre en función del interés exclusiva del feto. Los diag
nósticos prenatales arriesgados pueden ser de gran interés para el pro
gresa de la ciencia médica y en consecuencia para la comunidad, pero 
cuando pueden resultar contrarios a los intereses del feto en concre
to, Ja realización de tales diagnósticos no es aceptable: el feto se en
cuentra como sujeto de experimentación no-terapéutica y falta del 
todo el requisi to indispensable del consentimiento libre e informada. 
No es valido el consentirniento de los padres (o de otra persona vica
ria): la libre disponibilidad de uno mismo para el bien de la comuni
dad no es presumible, ni delega ble en ningún caso. Fuera de este caso, 
el problema del riesgo diagnóstico debe resolverse en principio por 
la pareja progenitora, que debe ser cabalmente informada sobre los 
riesgos tanto del diagnóstico como de la falta de diagnóstico. 

El segundo gran problema a nivel diagnóstico lo constituye la fi
nalidad del rnismo. Es quizas el mas importante aspecto ético del diag
nóstico prenatal. La petición de la pareja, o la propuesta del mismo 
médico, de un diagnóstico prenatal puede tener, de hecho, dos finali
dades diversas y opuestas. Se puede desear (o proponer) el diagnósti
co con la intención de proceder al aborto en el. caso de resultado po
sitivo (es decir, feto patológico en algún grado); o bien, de proceder, 
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en el mismo supuesto a las terapias fetales posibles o, si éstas no exis
ten, de preparar lo que sea necesario para la mejor supervivencia y 
tutela del neonato patológico. Consideramos que la demanda de diag
nóstico prenatal es inmoral y no debe ser atendida, cuando sea soli
citada con finalidad claramente abortiva para el caso de diagnóstico 
prenatal positivo. Un diagnóstico semejante con tal intención es aún 
menos aceptable que se proponga al médico, para quien el feto es 
un paciente a pleno titulo. Las consecuencias para la pareja y para 
la sociedad no legitiman la supresión de un miembro de la misma 
sociedad; mas bien se legitima y se impone un esfuerzo de la comu
nidad para sostener a la pareja y al hijo. Un esfuerzo, que si se pro
grama a tiempo, puede aliviar mucho la carga de la familia y de la 
sociedad. Puede darse una situación intermedia. La pareja puede re
servarse la opción de abortar sólo en caso de que el diagnóstico ma
nifieste una malformación particularmente grave. En este caso, no 
creemos que el médico pueda ni deba rechazar el diagnóstico: la de
cisión de un eventual aborto no se toma desde el principio, y es una 
decisión posterior de la pareja, de la cua! el médico no puede sentir
se responsable. El médico debera indicar, en caso de confirmación 
de anormalidad, todas las posibilidades terapéuticas prenatales y post
natales, con honradez y objetividad. 

Cuando el diagnóstico prenatal se realiza en interés exclusiva del 
feto -tanto por la intención de la pareja como la del médico- re
sulta una cosa buena y positiva y entra dentro del conjunto de pro
gresos médicos actuales de los que los investigadores pueden sentirse 
moralmente satisfechos. 

PROBLEMATICA ÉTICA DE LA TERAPIA 
El problema ético de la terapia prenatal es mucho mas complejo 

de lo que parece. A primera vista la terapia prenatal no comporta 
particulares problemas éticos, aparte del riesgo terapéutico, un pro
blema bien conocido y susceptible de ser estudiada sin particular di
ficultad. Pero creemos que la terapia prenatal presenta ademas un 
problema cualitativamente nuevo. 

Es una realidad nueva que el feto sea considerada como un «pa
dente>) directo y con pleno título. Esto supone una relación médico
feto con responsabilidad directa del primero respecto del segundo. 
Pero en esta relación médico-paciente, que no puede desentenderse 
de las reglas deontológicas convenidas para toda relación médico
paciente, se incorpora un factor que lo complica: la relación gestante
feto. El sufrimiento inherente a la terapia -y tal vez el riesgo 
terapéutico- debera ser soportado por la madre. Ante un neonato 
puede en casos particulares prevalecer -moral y jurídicamente- la 
decisión del médico de intervenir sobre la de los padres de no inter
venir (el supuesto contrario es muy discutible: piénsese en el caso de 
la espina bífida). Pero ante el feto y la gestante, que debera soportar 
todas las consecuencias negativas (dolor, incomodidad, riesgo) de una 
intervención invasiva sobre el feto, ¿puede la decisión del médico pre
valecer sobre la de la madre? Por otra parte, en la actualidad la tera
pia prenatal no asegura con certeza la curación del feto, si no es en 
pocos casos: por lo general brinda escasa probabilidad de tener un 
feto normal, y con mas frecuencia de reducir las malformaciones sin 
poder eliminarlas. La licitud de la negativa de intervenir por parte 
del médico se discutira en la sección siguiente. Discutamos ahora en 
su lugar el rechazo de la madre a la proposición terapéutica del médico. 

El rechazo puede tener tres motivos, e incluso muchos mas, pero 
reconducibles a éstos. 1) El rechazo de un hijo que no sea perfecto 
y sustancialmente sano con el consiguiente aborto; 2) el rechazo de 
una terapia que no ofrece garantías y que presenta riesgos para el 
feto, con la consiguiente aceptación de un hijo de todos modos mal
formada; 3) el rechazo de la molestia y de los sufrimientos de la tera
pia, que puede llevar sea al aborto sea a la aceptación del hijo tal 
como es. Debe notarse que en los dos primeros motivos puede (o debe) 
intervenir también el padre; el tercer motivo esta estrictamente vin
culada solamente al bienestar físico de la madre, y por consiguiente 
el padre no puede sentirse involucrada, si no es como consejero. 

El primer motivo procede de una disposición doble: en el animo 
de la madre (pareja) tiene fuerza la pura alternativa entre el hi jo sano 
y el aborto. Esta pura alternativa puede ser vencida por una infor-
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mación seria: en el caso en que la terapia presente real probabilidad 
de éxito, el médico debení insistir. Algún moralista puede pensar que, 
en la hipótesis indicada, el médico tiene el deber de instaurar la tera
pia incluso contra el parecer de la madre (pareja). En abstracta, y 
con una posibilidad notable de una terapia lograda, esto podría ad
mitirse como hipótesis: pero es pura abstracción, porque el médico, 
para curar el feto, debe actuar necesariamente sobre el cuerpo de la 
madre, y no puede hacerlo sin una coacción física difícilmente capaz 
de ser considerada lícita sea en el plano moral sea en el legislativo. 
Esta observación vale en general para todos los casos de un rechazo 
materno. De todos modos en este primer caso el médico tiene el de
ber de procurar convencer a la madre (pareja), cuando la terapia tie
ne buena perspectiva de éxito. 

El segundo motivo procede siempre de una actitud moralmente 
positiva de preocupación exclusiva por el que esta para nacer y quie
re evitarle riesgos de la intervención o ulteriores sufrimientos. La madre 
(la pareja) esta dispuesta a aceptar el hijo malformado y a hacer para 
ello todo sacrificio. No creemos que tenga el médico otro deber aparte 
insistir en la información debida sobre las posibilidades y los riesgos. 

El tercer motivo es el mas difícil, porque se presenta coino cuali
tativamente nuevo. La terapia se dirige exclusivamente al feto, que 
se convierte así en «paciente» con pleno título; pero la misma tera
pia no puede efectuarse si no es con tratamientos que involucran el 
cuerpo de la madre. En los casos normales -para intervenciones so
bre el neonato- la madre (la pareja) puede rechazar una interven
ción ejerciendo como fiduciaria del neonato; a este rechazo el médi
co puede a veces oponerse recurriendo al magistrada. En cambio, en 
este caso la madre puede oponerse también por otro motivo: puede 
reivindicar el derecho a la propia integridad física, independientemente 
de su pape! como representante de los intereses del feto. La elección 
moral de la madre, en el caso de rechazar la terapia prenatal, podra 
ser criticada, pero no pensamos que pueda ser en ningún caso desa
tendida. Y no creemos por consiguiente que pueda proponerse la cues
tión establecida por el Journal oj American Medica! Association: 
¿No sería contradictorio para el médico aceptar la decisión de inte
rrumpir el embarazo cuando, considerando al feto como paciente, 
ha contraído con él una obligación de asistencia y cura a la cua! no 
puede sustraerse por ningún motivo? Nosotros pensamos que el mé
dico en ese caso no «acepta» la interrupción del embarazo, si no que 
no se halla en condiciones -ni física, ni moral, ni jurídicamente
de cumplir su obligación, si no es violando el derecho de la madre 
a la inviolabilidad de la propia integridad física. Y la inviolabilidad 
física es un derecho fundamental de la persona. La constitución de 
la República Italiana dice en el artículo 32, parrafo 2: «Nadie puede 
ser obligado a un determinada tratamiento sanitario si no es por dis
posición de la ley. La ley no puede en ningún caso violar los límites 
impuestos por el respeto a la persona humana». Nos hallamos ante 
un caso moral y jurídico del todo nuevo en la historia de la medicina 
moderna: en el estado actual de nuestra reflexión ética no vemos otra 
solución. 

EL PROBLEMA SOCIAL 
DE WS MEDIOS LIMITADOS 

Una alusión al problema·social del diagnóstico y terapia prenatal. 
Se trata de un campo experimental, con utensilios y posibilidades muy 
limitadas: por consiguiente es muy limitado el número de casos que 
pueden ser atendidos. Creemos que los recursos disponibles han de 
ser aplicados atendiendo a criterios rigurosos de gravedad y de posi
bilidad de éxito; nunca atendiendo a criterios económicos. No es po
sible establecer a priori tales criterios: todo instituta tendra que esta
blecérselos habida cuenta tan to del tipo de experimentación que esta 
llevando a cabo y del cual es capaz, como de la cantidad de los re
cursos disponibles. Es éste el caso en el cual podra presentarse al mé
dico (al director del instituta) el deber de rechazar la terapia, y a ve
ces incluso el diagnóstico, aun cuando la petición de diagnóstico sea 
razonable y la terapia tenga buenas posibilidades de éxito. Sería de 
desear que tal screening, del todo necesario, se hallase establecido 
en los criterios, y fuese controlada en su aplicación por parte de 
alguna instancia representativa social no exclusivamente médica. 



ASPECTOS ÉTICOS, PSICOLÓGICOS Y ASISTENCIALES 

Comité de Ética 
Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona 

(Documento 4) 

Una buena parte de los problemas que plantea el diagnóstico pre
natal de los defectos congénitos esta condicionada por las grandes 
posibilidades diagnósticas y pronósticas y los menguados recursos 
terapéuticos. 

PRE-REQUISITOS ÉTICOS 

I. Los programas del diagnóstico prenatal han de orientarse a ges
tantes cuyo riesgo, sólidamente, se presume. 

2. Los equipos han de ser competentes y los laboratori os de alta cali
dad. Se han de hacer controles de calidad y los tests estandariza
dos. Existen normativas suficientemente específicas para evaluar 
la calidad y capacitación del personal y de las técnicas. 

3. Se han de evitar, perfeccionando la técnica al maximo posi ble, los 
falsos positivos y falsos negativos que en este tipo de pruebas tie
nen especial gravedad (muchas veces no es posible una nueva de
terminación). 

PRESUPUESTOS DEONTOLÓGICOS 

I. Es necesario distinguir entre un diagnóstico positivo de un defec
to congénito y la acción subsiguiente. La decisión viene orientada 
por los valores éticos de las personas afectadas. 

2. No puede negarse el diagnóstico prenatal a una mujer con riesgo, 
que desea la técnica, pero que ha decidida, en todo caso, conti
nuar la gestación. 

3. La decisión de interrumpir o no la gestación corresponde a los pa
dres (generalmente) debidamente informados. La información ha 
de evitar tan to como sea posi ble cualquier tipo de presión, abierta 
o sutil, a los interesados. 

4. Las intervenciones intra-útero necesitan una correcta indicación y 
han de tener como finalidad el bien del feto. 

5. En estas intervenciones tienen especial importancia la ponderación 
de los medios utilizados y los resultados terapéuticos previsibles. 
Los medi os han de ser proporcionados evitando el encarnizamiento 
terapéutico. 

6. Los programas de «screening» genético no pueden ser coercitivos. 
7. Estos programas requieren particular justificación cuando se di ri

gen a miembros de un determinada grupo racial, religiosa o étni
co que presenta un mayor riesgo. Los derechos individuales han 
de ser protegidos, evitandose toda discriminación. 

8. Necesidad de urgir el secreto médico. Especial atención a ficheros 
informatizados para evitar la intromisión de terceros (responsables 
de dar empleo, compañías de seguros, etc.) que pudieran perjudi
car a corto o largo plazo al paciente. 

POSICIÓN DE LA IGLESIA 

La Instrucción «Donum Vitae» acepta con claridad el diagnósti
co prenatal que «puede dar a conocer las condiciones del embrión 
o del feto cuando todavía esta en el seno materna; y permite o con-

siente prever, mas precozmente y con mayor eficacia, algunas inter
venciones terapéuticas, médicas o quirúrgicas. Este diagnóstico es lí
cita si los métodos utilizados, con el consentirniento de los padres 
debidamente informades, salvaguardau la vida y la integridad del em
brión y de su madre, sin exponerlos a riesgos desproporcionades ... 
Sera responsable de cooperación ilícita el especialista que, al hacer 
el diagnóstico o al comunicar sus resultades, contribuyese volunta
riamente a establecer o a favorecer la concatenación entre diagnósti
co prenatal y aborto ... Son lícitas las intervenciones sobre el embrión 
humana siempre que respeten la vida y la integridad del embrión, 
que no lo expongan a riesgos desproporcionados, que tengan como 
fin su curación, la mejora de sus condiciones de salud o su supervi
vencia individual». 

En resumen, el diagnóstico prenatal que tiene por objetivo pro
porcionar precisiones sobre el estada de salud del embrión o del feto 
que va a nacer tiene que distinguirse del que establece la cancatena
ción directa entre diagnóstica prenatal y abarta selectiva. 

Difícilmente podra el médico católico acogerse al concepto de co
laboración material (contrapuesta a la formal) si ayuda a la realiza
ción del aborto selectiva. En los casos en que la persona ha tornado 
la decisión firme de abortar, podra remitirla a un centro donde no 
tengan esa objeción de conciencia, con el fin de impedir mayores 
males. 

ARGUMENTOS ADUCIDOS A FAVOR 
DEL ABORTO SELECTIVO POST-DIAGNÓSTICO 
DE UN DEFECTO CONGÉNITO 

Dejando aparte los argumentos de tipo eugenésico periclitados 
(intento de eliminar todos los genes deletéreos), los argumentos que 
con frecuencia se esgrimen a favor del aborto selectiva, de causa ge
nética, a petición, corresponden a estos dos capítulos: 

I. Cargas económicas y sociales. 
2. Cargas familiares. 

El primera de estos argumentos no parece sostenible, salvo si se 
da estricta valor econórnico a la vida humana y a los valores sacia
les. Inclusa en este caso falta probar que la sociedad conquiste los 
beneficios que esperaria alcanzar con la elirninación de fetos con de
fectos congénitos. 

El segundo de estos argumentos no puede ser minimizado. Para 
muchas familias y en parte, por falta de solidaridad en nuestra socie
dad, el nacimiento de un niño mal formada o con una grave deficien
cia genética puede representar una cruz superior a s us fuerzas, sobre 
todo si tienen ya experiencia similar anterior. Ninguna decisión pue
de imponerse desde fuera y la decisión última (abortar o acoger una 
vida humanamente pobre) pertenece a la conciencia personal y siem
pre ha de tutelarse o respetarse la libertad de conciencia de todos los 
implicados en la decisión. 

Dos problemas parecen particularmente graves en el aborto se
lectiva post-diagnóstico de un defecto congénito: 

I. Dar aliento al ambiente social de rechazo al deficiente o al sub
normal con todo lo que ello implica, sobre todo desde el punto 
de vista psicológico, para los que naceran y aquellos que ya han 
nacido. 
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2. La banalización del aborto, especialmente cuando el concepto de 
defecto grave es sustituido por una percepción arbitraria o muy 
subjetiva del concepto «riesgo». No es lo mismo que una pareja 
se vea incapaz de ha cer fren te a los problemas de un niño con una 
malformación conocida que el capricho de elección del sexo del 
que va a nacer. Hay que distinguir los conflictos de valores de los 
simples deseos o preferencias. 

DECISIÓN DEL HOSPITAL 

Implantar una Unidad de diagnóstico prenatal bien dotada, con 
personal competente y con garantías de elevada calidad. 

Para prestar es te servici o en la línea que la Iglesia desea, es abso
lutamente imprescindible ofrecer junta a una buena información ge
nética, un buen apoyo psicológico a la mujer o a la pareja para que 
puedan tomar las decisiones que crean proceden del fondo de su con
ciencia y que sean lo mas libres posible. 

Es imprescindible informar de manera adecuada y organizar la 

APOYO PSICOLÓGICO 
EN EL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

La necesidad de apoyo psicológico se basa en que: 
- La información técnica recibida en el diagnóstico prenatal 

no es faci! de entender cuando se esta bajo los efectos de 
la ansiedad provocada por la preocupación del estada de sa
lud del feta. 

- La confirmación de una enfermedad congénita comporta res
puestas emocionales múltiples y diversas en cada miembro 
de la pareja afectada. · 

- Las decisiones que se toman después de la detección de ano
malías fetales requieren una estrecha cooperación a nivel de 
pare ja. 

El apoyo psicológico tiene como objetivo 
que la pareja pueda: 
- Elaborar la información recibida. 

- Tomar una decisión responsable y lo mas libre posible den-
tro de su escala de valores. 

- Hacer el duelo de la «normalidad» deseada y no obtenida 
en la gestación. 

El apoyo psicológico esta especialmente indicado: 
- Cuando la ansiedad de uno o de los dos miembros de la pa

reja hace prever decisiones precipitadas. 

- Cuando la información ha provocada una situación trauma
tica que afecta a los individues o a la relación de pareja. 

- Cuando hay fragilidad emocional, bajo nivel de compren
sión o inestabilidad familiar previa. 

El apoyo psicológico podemos recomendarlo, 
nunca imponerlo. 
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colaboración entre el Servici o de Genética y el de Psicología para que 
el recurso al apoyo psicológico sea efectivamente utilizado. 

Asimismo, ha de quedar clara a las pacientes la posibilidad de 
recibir la ayuda desde la dimensión ética o de pastoral sanitaria. 

Es imprescindible también valorar la importancia de la colabora
ción eficaz del Servicio de Trabajo Social. El recurso a la asistente 
social de nuestro Hospital ha de quedar claramente definida en el 
protocolo asistencial. 

Inclusa en los casos mas graves, dada la confesionalidad de nues
tro Hospital, no se realizaní el aborto selectiva ni cualquier otro tipo 
de aborto y el Hospital ha de tratar de movilizar todas las ayudas 
posibles y eficaces para que ninguna decisión de abortar sea conse
cuencia de la falta de solidaridad o de ayudas por parte del mismo. 

En ningún momento podemos olvidar que la actitud cristiana en 
defensa de los mas débiles, que obliga a una amorosa acogida y deci
dida protección, incluye la obligatoriedad de llevar a término la ges
tación de un feta gravemente malformado, aun con riesgo elevada 
de muerte intraútero o poca después del parta. 

SERVICIOS Y AYUDAS SOCIALES 

El equipo de asistentes sociales del Hospital esta preparada para 
dar información complementaria a los pacientes en su vertiente so
cial. Así, en el momento del diagnóstico ofrece a los padres informa
ción sobre los recursos disponibles en la sociedad para hacer frente 
a una determinada anomalía. Durante el ingreso en el hospital ayu
da a la formación del vínculo padres-recién nacido y prepara el alta 
de manera que los padres se sientan seguros de poder atender, una 
vez en casa, las necesidades especiales de su hijo. 

En el post-parto inmediato: programa y seguimiento, tanta a ni
vel médico como social, en contacto con los servicios de atención a 
la infancia de la zona, y también con asociaciones especializadas, cen
tros de estimulación precoz, ayudas oficiales y bibliografía. 

EQUIPO DE VOLUNTARIOS 

Un equipo de voluntarios colabora en la mejora de la asistencia 
y calidad de vida de los niños y de sus familiares, que reciben aten
ción asistencial en el Hospital. Su campo de acción es social y com
plementaria de los servicios de asistencia sanitaria, como por ejem
plo acompañar a los niños enfermos, sustituir esporadicamente a la 
familia, ambientación recreativa, biblioteca ... 

CONSULTA ÉTICA Y RELIGIOSA 

Para los casos mas difíciles el hospital cuenta con los servicios 
de especialistas en bioética y con el apoyo de un comité de ética que 
viene funcionando desde hace casi 15 años. 

En el hospital también hay un servicio de pastoral para las aten
dones a los pacientes y familiares. Este servicio de pastoral cuida de 
las necesidades espirituales de los pacientes, actuando con el maxi
mo respeto a sus convicciones y creencias y les ayuda a descubrir, 
desde la enfermedad, el sentida de su nueva vida. También se preo
cupa de los familiares para que puedan colaborar positivamente con 
los enfermos. El hospital considera que esta asistencia religiosa for
ma parte de la terapéutica integral al paciente. 

A quienes profesan una creencia religiosa distinta de la católica, 
que da su identidad al hospital, se les facilita su propia asistencia re
ligiosa. 



mm DIAGNósr1co PRENATAL 
Y ABORTO SELECTIVO. 
REFLEXIÓN ÉTICA* . 

Patrick Verspieren 

Hace unos treinta años que se asiste, en Ja mayor parte de las so
ciedades occidentales, a un verdadera cambio de comportamiento en 
aquello que concierne a la procreación. Hoy, encontrar una familia 
numerosa es mas bien raro. La mayoría de los matrimonios se con
tentan con el nacimiento de uno o dos hijos. Se conocen ya las con
secuencias demograficas de esta evolución. Se comprende también 
que Jas expectativas de los padres sobre su descendencia han aumen
tado, y que se han intensificada las preocupaciones relativas al por
venir de cada uno de sus hijos, de su educación y de su salud. 

En es te contexto psicosocial han aparecido y se han desarrollado, 
en Ja década de los 70, las técnicas médicas para el diagnóstico pre
natal de Jas malformaciones congénitas 1• Estas técnicas nos permi
ten descubrir, en el curso del embarazo, un cierto número de anoma
lías o de malformaciones. Y cuando el diagnóstico se revela positivo 
se sigue, de hecho muy a menuda, la decisión de interrumpir el em
barazo. Un fenómeno social tal merece, sin duda alguna, una refle
xión profunda. 

LA IGLESIA, TESTIGO DE LA DIGNIDAD 
DE TODA PERSONA HUMANA 

Las instituciones médicas que ponen en practica estas técnicas de 
diagnóstico de malformaciones congénitas lo hacen, no se puede ig
norar, con fines eugenésicos. Para muchas de elias se trata de deter
minar «la calidad del niño que va a nacem y de hacer abortar los 
em bri ones o fetes que tienen un riesgo importante de estar afectades 
de malformaciones graves. Puede uno preguntarse hasta dónde se lle
gara en esta línea. El desarrollo de Ja genética permitiría ciertamen
te, en un futura próximo, predecir no solamente las malformaciones 
que afectan al recién nacido ya desde el nacimiento, sino también las 
enfermedades o degeneraciones que se manifestaran a una edad mu
cho mas avanzada: Ja Corea de Huntington 2, por ejemplo, que apa
rece a partir de los cuarenta años y que conduce a una muerte pr~
coz, precedida de una fase de demencia; quiza se pueda predectr 
también Ja enfermedad de Alzheimer, que se manifiesta por una de
mencia pre-senil o senil alrededor de los 55 años o bien mas tarde. 
Algunos incluso preconizan el desarrollo de una medicina predicti
va, que permitiría calcular, desde Ja vida intrauterina, el mayor o me
nor riesgo que tiene una persona de ser diabética, o de padecer un 
cancer ... 

Hemos hecho referenda al término eugenismo. A este término se 
Je da hoy un sentido netamente peyorativo. Tal vez demasiado rapi-

• ABEL F., BONÉ E., HARVEY J. C. (eds.)-FIUC. lA vida hun:ana. ?rigen Y 
Desarrollo: Reflexiones bioéticas de cientificos y morailstas. Madnd: Umv. Ponti
fícia de Comillas· Barcelona: Inst. Borja de Bioética, 1989, pp. 171-88. 

1. J. W. SEE~S, y R. C. CEFALO: «Diagnóstico prenatal: consideraciones clí
nicas», pp. 99-105, y E. BONÉ: «Una sociedad cada vez mas intolerante a la minus
valía>>, pp. 199-210. 

2. Para el significado de los términos biológicos o médicos, el lector puede re
ferirse a las dos comunicaciones citadas en la nota precedente. 

damente, el Papa Pío XII, en todo caso, reconocía Ja legitirnidad moral 
de ciertas preocupaciones eugenésicas3, y esta fuera de duda que si 
se pudiera por medios psicológicos y éticamente aceptables prevenir 
las enfermedades o malformaciones congénitas habría que ponerse 
a ello. Pero Jas actitudes eugenésicas actuales tienen esto de contro
vertible, que reducen el malformado a su malformación, no viendo 
en él mas que el coste que representa para Ja sociedad, la amenaza 
que pudiera suponer sobre el porvenir de la humanidad a causa de 
la propagación de sus genes, o el sufrimiento que suscita en sus pró
ximos o allegados 4 • Se llega inclusa a negar todo valor a esa vida, 
calificandola de wrongfullifes. Se legitima así el aborto selectivo 6 

sistematico, y se intenta incluso considerar como éticamente discuti
ble la sola voluntad de dejar evolucionar el embarazo tras un diag
nóstico positivo. 

Es importante determinar la dimensión social de tales afirmacio
nes y la significación de las acciones que éstas justifican. Por ejem
plo, Ja instauración de un examen sistematico a todas las mujeres em
barazadas, de cierta edad (35, 37, 38 años ... ), si ademas se acompaña 
de presiones a favor del aborto para todos aquellos fetos en los que 
se descubriera una trisomía 21, representaría el hecho de presentar 
el nat:irniento de un niño mongólico como una calamidad de la que 
hay que protegerse. Se niega así todo valor a la vida de los mon
gólicos. Ahora bien, éstos seran relativamente numerosos. De esta 
manera se constituye un grupo social cuya existencia se declara inde
bida. Un tal eugenismo representa una forma indiscutible de dis
criminación; se refuerzan las reacciones de miedo y rechazo hacia 
aquellos que estan afectades de esta malformación, con todas las con
secuencias que ello representa para estos sujetos, al tener que sopor
tar no solamente la prueba de la malformación, sino también el peso 
de la consideración social sobre ellos. Todas estas consideraciones 
se aplican también a niños y adultos afectades de mucoviscidosis, 
rniopatía de Duchenne, hemofília, espina bífida ... 

A un concepto tan negativo ( .. . y desesperada) sobre los seres afec
tades de malformaciones congénitas, la lglesia católica opone firme
mente su afirmación de la dignidad de todo ser humano, cualesquie
ra que sean las anomalías que padezca, las disrninuciones que limiten 
su autonomía, la marginación social a la que se vea reducido. En un 
individuo malformado y por ello enfermo, disrninuido, o retrasado 
mental, no tenemos por qué ver una carga indebida para la sociedad, 
sino un miembro de la comunidad humana, un ser que sufre y que, 
mas que cualquier otro, necesita nuestro apoyo y nuestros signos de 
respeto que le ayuden a creer en su valor de persona humana. Una 
afirmación tal es ciertamente indisociable del corazón mismo de la 
revelación evangélica. 

3. Pio XII. Alocución al VII Congreso de la Sociedad Internacional de Thrns
fusió n sanguínea, 5 septiembre 1958. Reproducida en: Biologie, Médecine et Et hi
que, Le Centurion, 1987, p. 52. 

4. Tales son los argumentes mas frecuentemente utilizados por aqueUos que 
recomiendan el abono sistematico de fetos malformados. Cf. JOH FLETCHER: 
«Prenatal Diagnosis; Ethical lssues», en W. T. REICH: Encyclopedia of Bioethics, 
Macmillan, New York & London, 1978. 

5. Esta expresión se emplea sobre todo en Estados Unidos. 
6. La expresión mas corrientemente empleada, en Francia al menos, es: «abor

to terapéutico». Expresión controvertida, puesto que puede significar una legitima
ción del abono. El término de «selectivo» evoca la elección de dejar continuar o 
no el embarazo, en razón a criterios médicos. 
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Las cuestiones planteadas actualmente por el desarrollo del diag
nóstico prenatal no son marginales, ni de importancia secundaria; 
nuestra manera de responder a elias revela, por el contrario, nuestra 
concepción de la enfermedad, de la malformación y en última ins
tancia del hombre mismo. Y las interdicciones formuladas por la lgle
sia, ante el hecho del aborto «selectivo», no son afirmaciones meno
res de la moral cristiana. Así como la aceptación tacita actual de la 
eutanasia proviene de la negociación del valor del último período de 
la vida y refuerza esta desvalorización, así las practicas eugenésicas 
que progresan hoy día tienen como origen y como efecto el miedo 
y el rechazo a las personas disminuidas y malformadas. A ello hay 
que oponer una firme resistencia, de palabra, sí, pero sobre todo en 
obras. 

Los cristianos, católicos o no, han trabajado mucho por el desa
rrollo de los cuidados paliativos y en las practicas de acompañamiento, 
contribuyendo así a modificar una visión predispuesta sobre la fase 
última de la existencia; han colaborado también a crear estructuras 
de acogida y de apoyo para los disminuidos, los mongólicos en par
ticular, y sus familias. Esta obra merece, con toda evidencia, ser con
tinuada; incluso podemos decir que reviste, en nuestros días, un ca
racter de urgencia prioritaria. 

DEONTOLOGÍA DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

Acabamos de enunciar los principios generales y los valores esen
ciales (principalmente la dignidad de todo ser humano, por malfor
mado que sea). ¿Qué conclusión podemos sacar? ¿Podemos decir que 
el diagnóstico prenatal, que conduce a las decisiones de aborto y a 
actitudes eugenistas, es inmoral? Pasar directamente del enunciado 
de unos principios a unas normas éticas concretas puede considerar
se, frecuentemente, controvertida: se corre el riesgo de proceder a ge
neralizaciones abusi vas y a confundir los peligros de una practica con 
su moralidad. Un analisis mas · preciso de la realidad se impone. 

De hecho, el diagnóstico prenatal de las malformaciones es, en 
muchos casos, inseparable de la vigilancia médica del embarazo (esto 
es cierto sobre todo para la practica que mas se utiliza en nuestros 
dí as, la ecografia 7). Esta vigilancia es indispensable, según aseguran 
muchos médicos; permite determinar las condiciones mas adecuadas 
para el parto. Aquello que algunas veces conduce al aborto es utili
zado mucho mas frecuentemente para proteger la salud de la madre 
y del hijo. 

Otros métodos (la amniocentesis, por ejemplo) sólo tienen por 
fin obtener un diagnóstico que, sean cuales sean los resultados, no 
sera seguido, la mayoría de las veces, de tratamiento alguno s. La de
cisión recaera únicamente sobre la continuación o la interrupción del 
embarazo. Paradójicamente, el diagnóstico prenatal evita bastantes 
abortos. Los resultados se manifiestan nega li vos en un promedío del 
95 f1!o de casos. La existencia de estos diagnósticos tranquiliza a un 
gran número de mujeres embarazadas y les permite resistir a las pre
siones ejercidas por el entorno, sobre todo en aquellas a las que se 
considera «haber sobrepasado la edad de la maternidad» (por el riesgo 
que supone la edad de la madre de tener un niño mongólico). 

El diagnóstico prenatal se puede practicar con el objetivo de sal
vaguardar la vida feta19, o, al contrario, de manera verdaderamente 
eugenista. Es ésta, como muchas otras situaciones humanas, una 
situación profundamente ambigua. 

La reflexión, a la que aludíamos en la primera parte, muestra la 
urgencia de una lucha contra el desarrollo de una eugenesia social. 
Se trataría principalmente de rechazar que la sociedad considerada 
en su totalidad o las instituciones biomédicas se arrogaran el dere
cho de establecer como objetivo el aborto selectivo de los fetos afec-

7. El artículo precedente de J . W. SEEDS y R. C. CE F A LO trata del recurso a 
la ecografía sobre la base de consideraciones clínicas previas. Pero la pauta en F ran
cia corrientemente es a la inversa: se practican sistematicamente al menos dos eco
grafías a toda mujer embarazada. 

8. Al menos por el momento. No se conoce la terapéutica para la mayor parte 
de las enfermedades cromosómicas; aparte de alguna excepción como la fenilce
tonuria. 

9. Según el término empleada por Donum Vitae, I, 2. Biologie, Médecine et 
Ethique, op. cit., p. 459. 
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tados de una malformación. Esto implica que la /iber/ad de concien
cia de las parejas sea respetada y que la decisión de continuar el em
barazo en caso de malformación grave sea no solamente aceptada, 
sino incluso sostenida por los profesionales de la salud. Esto es, sin 
duda, lo mas que se puede obtener hoy día sobre las normas profe
sionales, la deontologia por la que se rige el ejercicio de la ginecolo
gia, la obstetrícia y la genética. Esto lleva consigo implicaciones muy 
concretas. Se pueden deducir reglas relativamente precisas en cuanto 
a las condiciones de admisión en los centros especializados y la ma
nera de dar a las parejas la injormación sobre los métodos, los obje
tivos buscados y los resultados de la visita médica. Grupos de mora
listas y de genetistas se han comprometido a esta tarea y han llegado 
a elaborar una lista de consejos o recomendaciones de acuerdo con 
la filosofia de lo que se acaba de decir 10. 

Estas recomendaciones, incluso en las instituciones donde se em
plean rigurosamente (y que son verdaderamente pocas en algunos paí
ses), no evitan a los médicos de encontrarse en ocasiones fren te a pro
blemas morales verdaderamente dolorosos. La libertad de conciencia 
de las parejas debe ser respetada e incluso promovida, decíamos an
tes. Pero ¿qué se puede hacer antela constatación de una malforma
ción fetal? Esto produce a los padres, generalmente, un choque en 
extremo dolo roso y una paralización de s u capacidad de juzgar. Todo 
el porvenir soñado para el hijo se desmorona brutalmente, al mismo 
tiempo que ellos, tanto el hombre como la mujer, toman conciencia 
de que ellos mismos llevan la marca en sus cuerpos y son suscepti
bles de transmitir una tara grave a su descendencia. Algunos pueden 
incluso sentirse malditos, marcados de una tara indeleznable, de la 
cua! no pueden hacer escapar a sus hijos. Al mismo tiempo, se en
cuentran ante la necesidad de tener que tomar una decisión rapida
mente, sin tener tiempo para ir renunciando progresivamente a las 
esperanzas o expectativas que se habían hecho sobre su futuro hijo 
y poder encontrar una cierta serenidad y libertad. ¿Cómo respetar 
las conciencias en estas condiciones? ¿Comunicando los resultados 
y esperando la decisión de los padres, algunos días mas tarde? La 
mayor parte de los médicos no creen que puedan abandonar en estos 
momentos a las parejas a su soledad y a Jas angustias del tener que 
elegir entre el aborto del hijo que esperaban y que ya habían comen
zado a amar o la aceptación de una vida que sera para ellos una fuente 
de sufrimiento. Muchos son los médicos que intentan evitar a los pa
dres esta angustia. 

Convocan a la mujer lo mas rapidamente posible para pro
ceder al aborto ... , dejandola enseguida sola frente al sufrimiento 
de la pérdida de su hijo y de los sentimientos de culpabilidad que 
puedan invadirla. Otros médicos, al contrario, tienden a respetar 
hasta el final el espíritu de las recomendaciones evocadas en los 
parrafos anteriores: no se atribuyen ningún derecho a decidir un 
aborto: intentan ayudar a la pareja a recuperar el grado maximo 
de libertad al que pueden llegar, y les acompañan en su decisión: se 
comprometen así, de hecho, en una cierta cooperación a la decisión 
tomada por los padres; y ésta, en algunos casos, sera la interrupción 
del embarazo. Todo esto no ocurre sin plantear a estos médicos gra
ves problemas de conciencia. Insistiremos sobre ello mas adelante. 

Estas reflexiones no agotan, evidentemente, los problemas que 
plantea la elaboración de una deontologia del diagnóstico prenatal 11 • 

Hemos querido señalar, principalmente, la necesidad de elaborar unas 
normas profesionales socialmente reconocidas, sin omitir la dificul
tad de aplicación de estas reglas. 

10. Cf. las «Hastings Center Recommendations>>, New England Journal of Me
dicine, 300, n.0 4, 25 enero 1979, pp. 168-172, traducción francesa, en: Le diagnostic 
prénatal «Cahier de Bioéthique>> , n.0 2, Presses de l'Université Lava!, Québec, 1980; 
y las «Recommandations de l'Hopital des Enfants Malades >> , Archives jrançaises 
de pédiatrie, n.0 41, 1984, aparecidos en Projet, n.0 195, 1985, pp. 73-76. 

11. Se podria decir mucho sobre la relación entre el respeto de las conciencias 
y la responsabilidad médica. La mayor parte de las legislaciones no toleran el abor
to pasada una cierta fase del embarazo a no ser por razones terapéuticas graves re
feren tes a la madre, o por un riesgo de malformación severa e incurable. Estas legis
laciones son discutidas por muchos católicos, pera permiten a los médicos rechazar 
las demandas de interrupción de embarazo por maljormaciones menares o cura
bles. Los médicos no quedan por tanta libres de toda responsabilidad, ya que se 
les atribuye un cierto pape! en la protección de la vida fetal. 



DIAGNÓSTICO PRENATAL Y ABORTO SELECTIVO. REFLEXIÓN ÉTICA 

EL ABORTO SELECTIVO 

Si el diagnóstico prenatal crea de esta manera tan difíciles pro
blemas de conciencia es porque, como hemos visto, la mayoría de 
las anomalías cromosómicas o genéticas son actualmente incurables 
y porque los padres, en caso de constatación de una malformación 
grave, piden frecuentemente la interrupción del embarazo, la cua!, 
en tales casos, es tolerada por casi todas las legislaciones occidentales. 

Los moralistas católicos llamados a reflexionar sobre este tema 
se encuentran en primer lugar con la tradición cristiana y la ense
ñanza del Magisterio: «No matanís por aborto el fruto del seno y 
no hanis perecer al niño ya nacido» 12. 

«A lo largo de la historia los padres de la Iglesia, sus pastores, 
sus doctores, han enseñado la misma doctrina, sin que las diversas 
opiniones sobre el mom en to de la infusión del alma espiritual les haya 
planteado du da alguna sobre la legitimidad del aborto» 13 • Se trata 
allí, sin ninguna duda posi ble, de una enseñanza constante, recorda
da con insistencia mas o menos marcada, según las necesidades de 
las di feren tes épocas. -

¿Son aplicables tales afirmaciones a los casos aquí estudiades? 
Algunos católicos dudan de ello, incluso si aceptan en sus grandes 
líneas la enseñanza del Magisterio. Y hacer excepciones a la norma 
general por el solo hecho de la existencia de anomalías graves e incu
rables equivale a poner en duda el valor de la vida de los mal forma
dos y disminuidos. Esto va contra la idea central del cristianisme, 
como recordabamos mas arriba. El Magisterio, ciertamente, no ha 
tornado posición explícita sobre tal cuestión antes de que se comen
zara a practicar el consejo genético (que ha precedida a la puesta en 
marcha de los diagnósticos prenatales). En 1951, Pío XII rechazó la 
noción de indicación eugenésica del aborto di recto 14 ; y esta ense
ñanza ha sido reafirmada, por ejemplo, por el Episcopado francés 15 , 

los arzobispos de Gran Bretaña 16 y el papa J uan Pablo U 17 • 

Evidentemente, no basta recordar de esta manera los principies 
éticos. La Iglesia tiene como misión cara a sus fieles, en primer Iu
gar, incitaries a progresar en su fe y sostenerlos en esa vía. Es muy 
importante en la vida de fe demostrar la importancia que tiene el cum
plimiento de las reglas morales. A propósito del aborto, se pone el 
acento casi siempre en el reconocirniento de Dios como creador de 
todo ser humano, lo cua! implica el respeto a la vida intrauterina. 
Hay algo mas que decir, teniendo en cuenta la experiencia vi vida por 
las parejas que se encuentran frente a la prueba de la constatación 
de una malformación. Hoy, en las sociedades occidentales, impreg
nadas de tendencias eugenistas y con medios disponibles para evitar 
el nacimiento de ciertos niños malformados, la aceptación ya desde 
la vida intrauterina, de un niño que se sa be que esta afectada de ano
malías graves, representa un verdadera acto de fe: y se supera por la 
confianza de que con la ayuda de la comunidad de creyentes, de la 
familia, del entorno y de las instituciones sociales se alcanzani la fuerza 
para acoger esta nueva vida con reconocimiento y para crear las rela
ciones de cariño que daran sentida a esta existencia marcada por el 
sufrimiento. 

Tal perspectiva pone de relieve la responsabilidad del conjunto de 
la comunidad cristiana: la aceptación de niños malformados no es 
solamente un deber para los padres mismos, sino una tarea para to
dos los creyentes. La iglesia esta Hamada a no defraudar la confian
za que habran puesto en ella algunos padres, especialmente los mas 
probados; éstos no podran asumir una prueba a veces extremadamente 
dura en medio de una sociedad indiferente y hostil, a menos que pue
dan ~ncontrar un apoyo eficaz en aquellos que reconocen la digni-

12. Didaché Apostolorum, V, 2. 
13. Congregación para la Doctrina de la Fe, Declaración_sobre el aborto pro

vocado, 18 noviembre 1974, 11, 7. Biologie, Médecine et Eth1que, op. CI I., p. 121. 
14. Pio XII, Alocución al Congreso de la Unión Católica Italiana de Coma

dronas, 29 octubre 1951. Biologie, Médecine et Ethique, p. 19. 
15. Comisión Episcopal Francesa de la Familia, Nota doctrinal sobre el abor

to, 13 febrero 1971, op. cit., p. 77. 
16. Arzobispos de Gran Bretaña, Declaración sobre el aborto, 24 enero 1980, 

n.0 20, op. cif., pp. 157-158. 
17. JUAN PABLO 11 Alocución al Congreso Médico Internacional: << Diagnós

tico prenatal y tratamien;o quirúrgico de las malformaciones congénitas>>, 4 diciembre 
1982, n.0 4, op. ci t., p. 167. 

dad del débil, del marginada, del pobre por excelencia, como lo es, 
en nuestros días, el ser marcado por alguna malformación. Todos 
aquellos que hablan y enseñan sobre diagnóstico prenatal y aborto 
selectiva deben guardarse de ser semejantes a los Escribas y Fariseos: 
«Lían fardos pesados y los cargan en las espaldas de los demas, mien
tras ellos no quieren empujarlos ni con un dedo» Mt, 23-4. 

LA ANENCEFALIA 

De lo que se ha dicho antes, se puede sacar la conclusión de que 
la interdicción del aborto representa una norma moral sobre la cua! 
la Iglesia compromete su autoridad. Esto no quiere decir que no se 
pueda cuestionar si hay o no manera de precisar esta norma y quiza 
dar algunos límites a su extensión. En el Decalogo, después del «Tú 
no tendras mas dios que Yo», la prohibición mas fuerte esta, sin du da, 
en el «No mataras» (Éxodo, 20, 2 y 13). Y, sin embargo, ¡cuantas 
precisiones se han añadido a lo largo de la historia, sin que ni el ju
daísmo, ni el cristianismo hayan pensado nunca que ello era un acto 
de infidelidad a la revelación mosaica! 

¿Cua! es el valor esencial que protege el «Tú no abortaras»? ¿El 
respeto a la vida prenatal? ¿Cua! es entonces esta vida? O al menos, 
¿cuales son los criterios que separan la vida de la muerte? Estas cues
tiones se nos hubieran escapado hace treinta años. Los debates rela
tivos al coma sobrepasado y a la muerte cerebral (Brain-death) nos 
muestran, por el contrario, que hoy no se pueden evitar estas cues
tiones. 

Un caso que merece especial atención es el de la anencefalia, que 
consiste en la ausencia en un feto de los dos hemisferios cerebrales. 
No corresponde exactamente, en el plano médico, a la muerte cere
bral. El signo inequívoca de ésta, se admite hoy, reside en la consta
tación de la ausencia de función total y definitivamente del tronco 
cerebral. Ah ora bien, éste esta presente en fetos anencéfalos y perrni
te, en algunos casos, una supervivencia de algunos días, fuera del claus
tro materno. Antropológicamente ha blando, las dos situaciones son, 
sin embargo, exactamente sirnilares: la ausencia de hemisferios cere
brales, en el primer caso, y su afectación definitiva, en el segundo, 
suprime para siempre ei soporte indispensable para toda forma de 
conciencia y de relación con el otro. En el segundo caso se reconoce 
la muerte de la persona. No hay razón para dejar de afirmar que, 
en el primer caso, la vida que subsiste no es, propiamente hablando, 
una vida humana, la vida de un ser humano destinada a llegar a ser 
(o ya) persona humana. 

La anencefalia ha sido objeto de numerosos intercambios en los 
tres coloquios del Grupo Internacional de Estudios de Bioética de 
la Federación Internacional de Universidades Católicas (F.I.U.C.), con
sagrades a los «desórdenes prenatales y prqblemas de neonatología». 
Si de estos coloquios no se ha sacado ninguna conclusión definitiva, 
al menos parece ser que se ha obtenido un consensus sobre este pun
to. Los lenguajes empleados han sid o diferentes, pero la interrupción 
del embarazo en caso de anencefalia ha parecido a todos los que se 
han expresado sobre este tema como una situación que escapa a la 
norma general relativa al aborto. 

Toda excepción a la norma general plantea inevitablemente situa
dones Jímite. ¿Se puede asimilar a la anencefalia, la hidranencefalia, 
donde existen a veces restos de hemisferios cerebrales y ciertos casos 
extremos de microcerebros (distintos de los casos de microcefalia 
vera) IS? Notem os que nuestra perspectiva no consiste en oponer una 
«mínima calidad de vida» al deber de «respetar la vida», ni tarnpoco 
a interrogarse sobre la posibilidad de humanizar un ser humano afec
tada de fuertes minusvalías, problematicas que se han empleado a 
veces. La cuestión empleada aquí es otra: «El fru to del seno» ¿es siem
pre un ser humano? ¿O hay casos en que lo que una mujer ha conce
bido y lleva en ella misma ha dejado de ser humano, en razón de 
la orientación dada por la embriogénesis o por lesiones que han lle
gado a ser irreversibles? 

El enfoque de estos casos-limite merecería un trabajo interdisci
plinar profundo de parte de los teólogos, moralistas, filósofos, mé-

18. Cf. en este volumen, Pr. Ph. EVRARD: Las maljormaciones del sistema ner
vioso central, pp. 127-152. 
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dicos y biólogos. Este dialogo, que nosotros sepamos, no se ha em
prendido todavía. Pero dos observaciones son posibles sobre este tema: 

- La problematica propuesta («¿Qué se puede decir que es humano 
y qué se puede decir que no lo es?») puede suscitar temores. Al 
entrar en una casuística tal , ¿no se corre el riesgo de debilitar el 
vigor de la norma no abortards? La respuesta depende, de hecho, 
de la situación cultural. En la mayor parte de los países occiden
tales como la normal en sí es muy a menudo contestada, su de
limit~ción no suprimiria, sin duda, nada de la fuerza que tiene 
todavía; se puede pensar que incluso, al contrario, ganaría en 

credibilidad. 
- Entrar en esta casuística no permitira, sin duda, fijar un limite pre

ciso. Los casos evocados forman una continuidad al interior de la 
cual sera ciertamente difícil de fijar un limite de manera incontes
table. Por tuciorismo puede que muchos teólogos rechacen la pro
blematica propuesta. Pero ¿cua! es el fruto del tuciorismo en un 
tal dominio?: ¿un mayor respeto de los Derechos del hombre y del 
niño?, ¿o una imagen alterada de la Iglesia dando ocasión de ser 
acusada de pusilanimidad y de desconocimiento del sufrimiento 
de ciertas mujeres embarazadas? 

LAS ENFERMEDADES LETALES 
INTRAUTERINAS 

En los coloquios de la F.I.U.C. refiriéndose a los desórdenes pre

natales» se ha evocado otra cuestión relativa a una situación muy do

lorosa para los padres: ¿Qué decir a propósito de las malformacio
nes o enfermedades que conducen ineluctablemente a una muerte 
intrauterina? ¿Tiene uno que atenerse a afirmar que la moral cristia
na se opone en esos casos al aborto, incluso si la continuación del 
embarazo pone en peligro la salud de la madre o su fertilidad poste
rior, e incluso si la mujer embarazada siente una repugnancia extre

ma a continuar llevando en su seno aquello que sólo dara a luz bajo 

la forma de un cadaver? 
No se puede en este caso utilizar exactamente la misma proble

matica que la que se aplica a la anencefalia; el feto no tiene ningún 
porvenir post-natal; no es el futuro niño lo que nosotros tenemos que 

respetar en este caso, porque, desgraciadamente no llegara a ese esta
do de la existencia. Pero no se puede decir que su vida no es ya y 
desde ese momento humana. No es viable; pero esta todavía vivo; 

su existencia es la de un ser humano condenado a una muerte extre

madamente precoz. 
Si no hay razón grave que se oponga a ello, se podra ciertamente 

apoyar la decisión de los padres que estimen que, no siendo maestros 
de la vida y de la muerte, lo mas sensato es dejar que los procesos 

biológicos sigan su curso, sin hacer nada ni por acelerar la expulsión 
ni por prolongar el embarazo. No hace tanto tiempo, era la única ac
titud posible; no se podían determinar las enfermedades intrauterí

nas del feto, solamente su muerte, y en esta circunstancia la evaci.!a
ción uterina no merecía en manera alguna ser calificada de aborto. 

Pero ¿qué hay que hacer si tal comportarniento lleva en sí riesgos 
para la madre o suscita en ella una fuerte angustia o repugnancia? 

El hecho de poder de ah ora en adelante diagnosticar tales anomalías 
o enfermedades cambia parcialmente los elementos del problema: se 
pueden prever ciertas consecuencias graves para la mujer embaraza
da; y la continuación del embarazo puede parecer absurda y despro

vista de sentido a aquella que sabe que no podra recibir en sus bra
zos un hijo vivo. ¿Qué puede decir el moralista católico en caso de 

ser consultada? 
Que evite el encerrarse en su saber y explicar con insistencia la 

distinción, ciertamente justificada, entre vida y viabilidad, haciendo 
del mantenimiento del embarazo una exigencia absoluta antes de ha

ber captado los posibles conflictes de valores. El moralista, también 
él, debe saber tomar sus responsabilidades y dar prueba de pondera
ción, de humanidad y de epiqueya 19. Las normas generales son ne

cesarias para preservar a la persona humana de la arbitrariedad y del 
aislamiento en su egocentrisme: pero los teólogos han reconocido 

19. Cf. Dictionnaire de Théologie Catholique, 1913, tomo V, columnas 358-

362, articulo << Epikie». 
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siempre la posibilidad de circunstancias excepcionales que hacen la 

norma excesivamente dura y allímite injusta. Se puede pensar razo

nablemente que esto es así, de cara al aborto, en ciertos casos de en
fermedades letales intrauterinas. 

Sobre este punto, los moralistas y los teólogos reunidos en los co
loquios de la F.I.U.C. se han mostrada prudentes. No han intentada 
desarrollar las teorías generales ni buscar explícitamente justificaciones 
al aborto. Pero los que han tornado la palabra de una manera o de 

otra, no sin haber antes dudado, han asentido a esta afirmación: «En 

caso de no viabilidad del feto, si la continuación del embarazo entra 

en conflicte con otros hienes importantes, su interrupción es ética

mente aceptable.» 
Evidentemente, el hecho de dar cabida a tales (!xcepciones se en

frenta también con el ineluctable problema de los limites. El caso de 
Jas enfermedades incompatibles con la supervivencia extrauterina y 
que conducen inexorablemente a la muerte del recién nacido muy poco 
tiempo después del nacimiento, ¿es netamente diferente del caso que 
precede? ¿Y no se col oca uno de esta manera en una pendiente resba

ladiza? A pequeños pasos, ¿no se llegara a legitimar excepciones cada 
vez mas amplias? El riesgo es evidente, quiza sería mejor no entrar 

en precisiones normativas y aceptar como en los otros campos de 
Ja moral, la buena fe y entendimiento de las personas que se en
cuentran frente a estos planteamientos tan dolorosos. Bastaria para 
ello recordar el pape) de la conciencia personal en toda decisión 

humana. 

OTROS CASOS 

Los dos grupos de casos que acaban de ser mencionades, anen
cefalia y enfermedad letal intrauterina, ocuparon un puesto impor
tante en los coloquios de la F.I.U.C. Los médicos, que aceptaron pa

sar !argas horas con los teólogos y los moralistas, expresaron una cierta 
sorpresa y decepción: los casos precedentes, sin ser excepcionales, per

manecen mas bien raros; y, sobre todo, desde hace bastante tiempo, 

Ja comunidad médica ha llegado a un casi consensus sobre el tema. 

¿Qué decir de los otros casos que plantean cuestiones de alguna ma
nera mas complejas y difíciles? 

Un miembro de estos coloquios hizo notar que la mayor parte 

de los participantes «daban vueltas alrededor del fuego sin atreverse 
a meter el dedo»; los médicos no cristianes juzgaron a los moralistas 
católicos prudentes en exceso en cuanto a la manera que tenían és tos 

de abordar estas cuestiones candentes. Este clima provenia, sin duda, 

de una cierta falta de libertad de expresión dentro de la lglesia para 
todo aquello que se refiere al aborto, pero también, lo que ocurre 

frecuentemente en moral, de la dificultad de dar con las cuestiones 

pertinentes. 
La norma moral sobre la que insiste regularmente el Magisterio 

a propósito del aborto «selectiva» en caso de malformación grave 

es clara. Todo católico esta llamado a reconocer la autoridad con la 
cual esta enseñada (lo que no impide el hecho de estudiar las preci

siones y delimitaciones posibles). Perola mayoría de las personas que 
por diversas razones estan implicadas en una situación donde se pre

sume un aborto selectiva experimentan un cierto malestar. Es to quiere 
decir que estan por resolver un cierto número de cuestiones y que 
es difícil analizar y pronunciarse con claridad y precisión. 

He aquí algunos consejos que daban los obispos de los paises del 

norte de Europa, a sus sacerdotes, en 1971: 

«Precisamente porque el sacerdote debe preocuparse, entre otras 
cosas, de proteger la libertad de la mujer contra toda presión indebi
da, debe guardarse bien de ejercer él mismo una presión en este or
den. Es esto lo que haría si insistiera sin precisiones sobre la auton
dad de la Iglesia en los principi os abstractes de moral, o simplemente 
haciendo jugar s u propio poder de persuasión. La doctrina de la lgle
sia católica es bastante clara en materia de aborto. El sacerdote debe 
velar particularmente por no simplificar abusivamente una situación 
que, en realidad, lleva consigo numerosos aspectos que merecen ser 
tornados muy en seri0>>2o. 

20. Biologie, Médecine el Ethique, op. cit., p. 90. 



DIAGNÓSTICO PRENATAL Y ABORTO SELECTIVO. REFLEXIÓN ÉTICA 

Ahora bien, parece ser que muchos católicos no estan persuadí
dos de que esta actitud es general en la lglesia. En todo caso, los mé
dicos que trabajan en el diagnóstico prenatal estan sorprendidos de 
un hecho: la mayoría de las parejas que se encuentran frente a un 
riesgo de malformación fetal grave no se abren a sacerdotes o a otros 
consejeros espirituales, como si no creyeran en la posibilidad de un 
intercambio de opiniones que respete su libertad y les ayude mejor 
a tomar una decisión. Y esto es particularmente triste. ¡Cuantos ma
trimonios estan así desprovistos de un apoyo espiritual en un mc
mento singularmente dramatico de su existencial 

Algún cambio es, pues, deseable. Así lo ex presó abiertamente uno 
de los participantes a los coloquios de la F.l.U.C.: 

«Uno tiene el deber de no dejar a estas mujeres solas, de no aban
donarlas a sí mismas en estos momentos de tan intensa dificultad. ¿Es 
cooperar al mal el hecho de no abandonarlas? ¿No tendrían que ser 
consideradas como personas en un estada de necesidad, que gritan 
y piden: «Haced algo por mí»? Es ciertamente difícil concebir una 
pastoral de acompañamiento antes, duran/e y después de una deci
sión de este tipo. Yo no sé cómo habría que actuar, pero es urgente 
reflexionar sobre ello y descubrir cuales serían las actuaciones mas 
justas.» 

Se había planteado así una cuestión importante: ¿Qué actitud pue
de tener el consejero espiritual antes y después de la toma de esta 
decisión? «En el cumplimiento de nuestros deberes pastorales hizo 
notar alguien, nosotros estamos en una situación relativamente faci! 
cuando se nos interroga después de que la decisión haya sido toma
da y el hecho cumplido; encontramos entonces bellas palabras que 
decir. Pero no ocurre lo mismo cuando se nos consulta antes de que 
se torne una decisión: entonces sí que estamos en una situación ex
tremadamente difícil y dolorosa.» 

Desgraciadamente, los coloquios de la F.l.U.C. no permitieron es
tudiar de manera suficientemente rigurosa y profunda estas cuestio
nes pastorales. Nos limitaremos aquí a algunas observaciones. 

No se puede entablar un dialogo con una persona que tiene que 
tomar una decisión difícil, a no ser que se acepte de una parte Y de 
otra que es ella quien debe tomar la responsabilidad de sus actos. 
«La última decisión de un ser humana que se encuentra en una si
tuación difícil y compleja debe descansar totalmente sobre su e/ec
ción personal, a la luz de s u conciencia y so lamente después de una 
reflexión madura. Es ése un derecho imprescriptible del hombre como 
ser dotada de libertad» 21 . Es importante que esto sea claro, tan to 
para la persona que consulta como para el que es consultada. El pro
cesc que se sigue para un consejo tiene como finalidad el ayudar al 
otro a salir de la confusión y, si es posible, del aplastamiento que 
produce el sufrimiento, de ver mejor los datos a tomar en considera
ción, de percibir mejor lo que él mismo quiere. Pero sin que, en últi
ma instancia, sea posible dar un juicio definitiva sobre el valor ~?
ral de la decisión. Es esto lo que ha recordada netamente el ConciliO 
Vaticana Segundo: «La conciencia es el centro mas secreto del ho~
bre el santuari o donde uno esta solo con Di os y donde s u voz se de] a 
oír;>22 . El consejero se guardara así no solamente de buscar e impo
ner su punto de vista, sino también, lo cua! equivaldria a lo mismo, 
a expresar de manera perentoria su aprobación o desaprobación. Por 
el contrario hara de manera que su interlocutor comprenda que, cual
quiera que ~ea la decisión tomada, la relación permanecera posible, 
a imagen de la acogida que Dios ofrece siempre a todo ser humana, 
inclusa si éste comete en su vida errares y faltas. 

¿Qué elementos hay que tener en cuenta para la decisión? El Ma
gisterio católico insiste en que (en la mayoría de los casos, aun~ue 
no en todos como hemos hecho notar mas arriba) el aborto cons1ste 
en la interr~pción de la vida humana, y que el respeto a la vida es 
uno de los valores mas importantes y que, como regla general, debe
ría prevalecer sobre cualquier otro. Tal enseñanza debe ser tomada 
muy seriamente en consideración. 

En las sociedades occidentales modernas la aceptación con co
nocimiento de causa de un niño con malformaciones graves (exclu-

21. Obispos Católicos de los Paises del Norte de Europa, Biologie, Médecine 
et Ethique, op. cit., p. 86. 

22. Gaudium et Spes, n.0 16. 

yendo las malformaciones menares o curables) representa un verda
dera acto de fe, ya lo habíamos dicho. Un cierto número de parejas 
lo perciben así y merecen ser sostenidas en un tal razonamiento, de 
manera que puedan resistir a las presiones sacia/es que tienden a ca
lificar de absurda el hecho de traer al mundo un niño malformado, 
cuando se podria intervenir durante el período fetal para impedir el 
nacimiento. Se debería, ciertamente, hacer aparecer la solidaridad cris
tiana para que la familia pueda beneficiarse de ella mas adelante. Esta 
dimensión eclesial es una dimensión importante que merece ser va
lorada, como lo mencionaba una participante a los coloquios de la 
F.l.U.C., apoyandose en la lectura de la Primera Epístola de Pedro: 
«El autor de esta carta valora la interioridad de la relación de cada 
creyente con Jesucristo, perola fraternidad es para él ellugar donde 
maduran las exigencias éticas y el medio donde, gracias a la solidari
dad, estas últimas pueden hacerse realizables.» 

Y añade a esta intervención algo que merece ser citada: «Yo me 
pregunto si hoy el Magisterio y los teólogos no consideran demasia
do la conciencia como algo totalmente aislado del resto de la perso
na. Yo no niego, ciertamente, que es la persona, y ella sola, quien 
debe tomar su decisión. Pero ¿se tiene suficientemente en cuenta la 
presencia (o la ausencia) de algunos !azos de solidaridad que contri
buirían a aclarar y ayudarían así a asumir las consecuencias? Dicho 
de otra manera: las comunidades eclesiales ¿son lo bastante solícitas 
para jugar el pape! que debería ser el suyo? ¿Basta incitar a una mu
jer a guardar un hijo que se anuncia como anormal? ¿No es necesa
rio prever también que esta persona debení. vivir toda su vida con 
una tal herida moral, con las dificultades de toda clase que esta deci
sión conlleva? Nuestras orientaciones morales ¿no corren el riesgo 
de aparecer abstractas si, al mismo tiempo, no suscitan respuestas 
concretas a las cuestiones y dificultades que existiran mas adelante?» 

Ahora bien, esta solidaridad cristiana ¿se manifiesta realmente 
hacia aquellas parejas a quienes se anuncia una malformación grave 
e incurable del hijo que esperan? En algunes países, ciertamente no. 
¿Y cómo pueden las parejas ignorar esto en su decisión? Ante este 
fallo de la trama eclesial, ¿cómo pueden algunes dejar de pensar en 
sus recursos persona/es, psicológicos y espirituales, insuficientes para 
afrontar esta prueba que, en ciertos casos, aparece como extraordi
nariamente pesada? Pienso aquí especialmente en ciertas anomalías 
genéticas que se traducen en un deterioro progresivo del sistema ~er
vioso central del niño, produciendo un retraso mental, comportanuen
tos de auto-mutilación y la muerte precoz en condiciones especial
mente dolorosas, como es el caso del síndrome de Tay Sachs o de 
Lesch-Nyhan. Ciertas parejas no saben que son portadoras de genes 
que pueden causar tales enfermedades, hasta el nacimiento de un pri
mer niño afecto de tal síndrome (pudiendo ser los otros norma/es). 
Un gr~ número de estas parejas se sienten desprovistas de recursos 
personales para poder vivir, por segunda vez, una experiencia de la 
que ya conocen las graves repercusiones que tiene sobre ell os mismos 
y sobre los otros hijos. Algunes juzgan que la aceptación de un se
gundo niño malformado pondria en gran peligro la unión conyugal, 
lo que conlleva el riesgo de privar a este niño de las condiciones q_ue 
hubieran podido aliviar su situación, y tendría graves consecuencJas 
sobre ellos mismos y sobre todos los otros hermanos. Entran así en 
un conjlicto de valores reconocido realmente como importante. 

. Un acompañamiento pastoral sólo es posible cuando el conseje
ro sabe reconocer la existencia de este conflicte de valores y cuando 
cumple su pape! con rectitud ante aquellos que tienen que tomar su 
decisión. Por eso, seria necesario que tuviera muy claras las ideas fren te 
a aquellas cuestiones teológicas importantes que, desgraciadamente, 
son muy pocas veces abordadas. 

La pareja !e interrogara quiza sobre la apreciación moral que la 
Iglesia tiene, de una manera general, sobre el aborto decidida en aque
llas situaciones. De la enseñanza doctrinal del Magisterio se pedra 
deducir que esta decisión representa la transgresión de una prohibi
ción mayor. Pere la teología moral tiene también en cuenta las «con
diciones psicológicas» que pueden atenuar o inclusa suprimir la 
responsabilidad 23. ¿Se puede igualmente hacer intervenir la noción 

23. Cf. Congregación para la Doctrina de la Fe, Declaración sobre la Eu tana
sia, 5 mayo 1980. Biologie, Médecine et Ethique, op. cit., p. 417. 

N.0 218 I LABOR HOSPITALARIA 323 



de recursos humanos, particularmente para los espirituales, según los 
términos empleados mas arriba? 

Dicho de otra manera, ¿qué !azos establecer entre transgresión, 
falta y pecada? La transgresión de la prohibición que pesa sobre el 

aborto resulta en muchas parejas no desprovistas de generosidad y 

de deseo de vivir una vida cristiana, de una debilidad de la fe, que 
hace a la persona incapaz de «desplazar esta montaña», como lo es 
hoy la angustia de llevar en sí un feto que se sabe esta gravemente 

malformado 24. Esta debilidad de la fe es el signo del pecada que, ha
biendo entrada en el mundo, pesa sobre las sociedades hurnanas, la 

Iglesia y cada uno de sus miembros. 
Pero ¿qué decir de la responsabilidad de la pareja que zanjaría 

la cuestión en otro sentida de aquel que recomienda el Magisterio? 
¿Ante qué conflicto de valores se sitúa? Si se emplea la palabrajal
ta, ¿qué pensar de su gravedad, teniendo en cuenta todas las condi

ciones particulares, objetivas y subjetivas, que constituyen la situa

ción de una pareja determinada? Y, ¿cómo expresarlo en términos 

de pecada personal? 
Dejo estas cuestiones abiertas, porque estimo que otros estan mas 

capacitados para responder a elias. Pero es una pena que dentro de 
la Iglesia este campo de reflexión, que podríarnos decir pastoral, esté 
menos desarrollado que la enseñanza doctrinal. Muchos consejeros 

espirituales se encuentran, de hecho, desarmados; experimentan un 

cierto malestar que se trasluce y ello hace que apenas sean consulta

dos a propósito de estas decisiones tan conflictivas. 
Otra cuestión merecería ser abordada con mucha atención. Un 

cierto número de textos de moralistas y de teólogos, así como algu
nos del Magisterio, hablan indiferentemente de embrión, feto o de 
«niño en el seno de la madre». Este lenguaje es difícil de evitar, este 
rnismo artículo es un ejernplo de ello. ¿Quiere esto decir que la gra

vedad del aborto en los primeros meses del embarazo y la del infan

ticidio es lo rnismo? Me parece claro que no es así; apoyandome, no 
sobre una u otra de las teorías relativas al momento de la animación 
o sobre razonamientos analogos, sino sobre la convicción de que la 

aceptación del infanticidio en las sociedades que toleran el aborto 
aparecería a todos como una grave regresión social. Esto basta, en 

mi opinión, para ver en el infanticidio una transgresión mucho mas 

grave que la que representa el aborto25; sería de desear que esto sea 

admitido a lo largo del acompañarniento pastoral, para que no se 
aurnenten los sentimientos de culpabilidad de la pareja, ni crezca la 
soledad de aquellos que no escucharían de su consejero mas que pa

labras inaceptables y difíciles de creer, a su propio entender. 

CHOQUE PRODUCIDO ANTE EL ANUNCIO 
DE LA MALFORMACIÓN 

Después de haber abordada así, por medio de una reflexión so
bre el acompañarniento espiritual, algunas cuestiones concretas que 
se plantean a propósito del diagnóstico prenatal, tenemos que reco

nocer que estas consideraciones apareceran abstractas a aquellos que 
tienen experiencia de un acompañarniento de esta clase. Porque se 

ha hecho abstracción de lo que habíamos evocada antes: el choque 

psicológico intensa que representa la manifestación de una afección 

grave del feto, de una tara, según el lenguaje popular, choque que 
puede producir una paralización, una supresión de la inteligencia y 
de la voluntad. 

Cuando esta paralización es total, ¿se puede hablar de decisión 
moral? El aborto es así decidida como la única solución que se ofre
ce a los padres desamparados para salir de una situación que, al pa

recer, no tiene otra salida. Pero, ¿se puede decir que los padres son 

dueños de ellos mismos, o en qué grado su responsabilidad es di! ui
da por la intensidad del sufrirniento que les inunda? 

Evidentemente habría que desear el poder ayudarles a salir de esta 
situación de aplastarniento: «cuando el médico sienta el diagnóstico, 

24. Esto lo ex presa muy bien una mujer con temor de que su hijo en camino 

esté afectado de mongolisme en: Alliance, n.0 51-52, mayo-agosto 1987, pp. 33-36. 
25. Nosotros no tomamos posición aquí sobre la frontera entre aborto e infan

ticidio. Se sabe que algunos códigos nacionales de derecho colocan esta frontera 

no al nacimiento, sino ya en un cierto período del embarazo. 
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la respuesta de los padres es, en primer Jugar, una exclamación. Para 

que esta exclarnación se haga palabra emitida por ellos y entre ellos, 
hace falta un cierto tiempo y un silencio que es respeto y ayuda de 
aquel que escucha»26. Demasiado a menuda, este tiempo falta ... 27 

Cuando se intuye que ya es posible que los padres puedan pro

nunciar esa palabra que les permitiní. entrar con un cierto grado de 
libertad en el proceso de decisión, necesitan entonces la ayuda de al
guien para ver mas claro y poder discernir, a pesar de los sentimien
tos que les invaden, lo que ellos quieren. Nos encontramos ante lo 

que hemos dicho antes. Un gran número de médicos y de psicólogos 
que tienen experiencia de trato con estas parejas, afirman que en mu

chos casos, en razón de la urgencia de la decisión y del choque psico
lógico creada ante el anuncio de la malformación, la decisión sola
mente puede ser tomada con los padres en junción de !o que se 
presiente que pueda ser su voluntad; ello quiere decir que el médico 
participa, mas o menos activam en te, en esta decisión 2s. Y, ¿no es 

ésta, si finalmente la decisión se orienta hacia el aborto, una forma 
de colaboración a lo que constituye objetivarnente una transgre
sión? 29. Sin duda. Los médicos y psicólogos deberían interrogarse 

sobre las razones de lo que ellos consideran como ineluctable. ¿Con
sagran a cada pareja el tiempo necesario a una maduración? ¿No bus
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26. M. DEL CROI X, E. LESAGE-DESROUSSEAUX, Ch. LEFÈVRE: «La malforma
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n.0 3, p. 157. 
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29. Sólo se considera aquí la participación a la decisión de la pareja, y no Ja 

cooperación material al aborto, a Ja cua! no participan, según las directrices del 

Magisterio, Ja mayoría de los médicos católicos. Este rechazo da testimonio del va

lor de toda vida humana, incluso si esta marcada por grandes Jimitaciones. Pero 

esta distinción entre la cooperación material y las otras formas de cooperación no 
resuelve todos los problemas. 

30. Es esto principalmente lo que excluye la lnstrucción Donum Vitae, I, 2: 
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31. Card. J. M. LUSTIGER: «Carta a los responsables, médicos y enfermeros 

de las instituciones hospitalarias y de las clínicas católicas de la Diócesis», en: Paris 

No/re Dome, noviembre 1986. 



UNA SOCIEDAD CADA VEZ MAS INTOLERANTE A LA MINUSVALÍA 

A propósito del diagnóstico prenatal y del aborto selectiva pode
mos decir que se encuentran ahí, pnicticamente, todas las cuestiones 
abordadas por la teologia moral: la del canicter absoluta de las nor
mas morales generales o de la legitimidad de las excepciones y del 
ejercicio de la epiqueya; la de la función de estas normas y de la rela
ción entre ley y conciencia personal; la de la atenuación de la respon
sabilidad; la de la cooperación a lo que es objetivamente una trans
gresión; la de la relación entre transgresión, falta y pecado ... Para 

abordarlas de manera satisfactoria habría que reunir una gran com
petencia en teologia moral y un conocimiento concreto de las situa
dones tal y como se plantean en la realidad; estas características 
raramente se encuentran reunidas en una misma persona. Una inves
tigación interdisciplinar es, a todas luces, indispensable. Los tres co
loquios de la F.I.U.C. han permitido dilucidar algunos puntos: algu
nos solamente. Hay que proseguir este trabajo; ¡son muchas todavía 
las cuestiones que este artículo deja pendientes! 

LH u 
mil NA SOCIEDAD 

CADA VEZ MAS INTOLERANTE , 

A LA MINUSVALIA* 
Edouard Boné 

Artículo de divulgación general orientada a destacar 
el valor de la vida humana con minusvalfas ffsicas o psíquicas 
y la corriente de intolerancia que provoca la deriva 
de nuestra sociedad tecnológica que permite adivinar 
en el aborto selectiva o eugénico los gérmenes 
de un eugenismo renaciente. 

• El desarrollo de las ciencias bio/ógicas -biomédicas en 
particular- ha hecho posibles, desde hace treinta o cuarenta años, 
unos espectaculares avances en materia de cuidados de salud, que a 
su vez han ido repercutiendo en las condiciones y el estado de salud 
física y neurológica de nuestras poblaciones. En el mundo occiden
tal en particular, y sobre todo en los países de elevado desarrollo, 
hemos gozado ademas de un considerable progreso tecnológico: su 
aplicación, infinitamente diversificada por las mas variadas ramas 
de la medicina, cobra hoy día unos asombrosos éxitos en el cam
po de la cirugía de los injertos, de la ingeniería genética, del control 
hormonal, de la inmunología, de la procreación asistida o de la neu
rofisiologia. Hemos entrado decididamente en una era de dominio: 
dorninio de la fecundidad, dominio del sistema nerviosa y del com
portamiento, dorninio también de la herencia, y probablemente los 
años venideros desarrollen todavía mas, a velocidad exponencial, nues
tros poderes de intervención y de control. 

• Sin duda debemos alegrarnos francamente ante dichos admi
rables aciertos. Se sitúan en el justo sentida de la vocación del hom
bre, la de apoderarse de las posibilidades del mundo y de la vida, 
en el justo sentido de su misión de búsqueda y de dorninio; también 
en el justo sentido de la mas ortodoxa teologia de la creación, según 
la cua! el universa creado no es divino, sino profano: es decir, dado, 
entregado, para que lo administrem os con un espiri tu de servici o res
ponsable. El mundo creado no es un dominio sagrado, poblado de 
poderes numinosos, un espacio prohibida: al contrario, es el «jar-

*ABEL, F., BONE, E., HARVEY , JC. (eds)-FIUC: La vida humana. Origen y 
Desarrol/o: Reflexiones bioéticas de cientlficos y morafistas. Madrid: Univ. Ponti
ficia de Comillas; Barcelona: Inst. Borja de Bioética, 1989, pp. 199-210. 

Articulo original en francés en: La Revue Pofitique (Bruxelles), n.s., julio-agosto 
1986, p. 7-17. 

dín» familiar, abierto a la iniciativa y a la industria humanas, el campo 
por roturar, la cantera por explotar, en la búsqueda de una mayor 
plenitud de ser. 

• Cada vez mas audaz, generalizada y productiva, la interven
ción de la tecnologia médica no deja, sin embargo, de modificar no
tablemente la relación del hombre con su cuerpo, la salud, y con la 
rnisma vida, el nacer y el morir: circunstancias y realidades sin duda 
conocidas ayer, pero vividas en el agradecirniento o la resignación, 
según el caso, como un don cuya dócil aceptación era casi la única 
posibilidad. Hoy día se nos ha hecho mas posible elegir, decidir y 
querer. Dentro de una antigua visión tradicional, ¡no podíamos aña
dir ni una pulgada a nuestra talla! Y henos aquí que hoy día se pue
de no tener mas hijos que los deseados, como se quieran y cuando 
se quieran. Se programa la circulación de los gametos y su encuen
tro, se determina el momento del parto, se aplaza a voluntad el de 
la muerte. 

Esta nueva relación con el cuerpo, la salud y la vida va desarro
llando progresivamente una mentalidad nueva, voluntarista, de efi
cacia y de dominio, de deliberada elección y decisión. No satisfecho 
con defender un derecho a la salud para la cua! reclama justamente 
los apropiades cuidados, el homo tecnologicus llega a confiar tanto 
en su todopoderosa terapéutica que reclama un derecho a la misma 
salud: como mlixirno, la enfermedad le parecería un escandalo ina
ceptable, y la muerte como el resultada de algún error imperdonable, 
que debe, por tanto, ser juzgado y castigada. Existe una preocupa
ción por la «calidad de la vida», la cua! se reduce, en tal perspectiva, 
al solo bienestar y confort, a la sola salud física y psicológica, y se 
pretende a partir de ahora asegurarlos cada vez mas infaliblemente. 
A la inversa, el sufrimiento, la minusvalia, la enfermedad, el dese
quilibrio, la fragilidad en todas sus formas, aparecen cada día mas 
como fracasos culpables. Basta con recordar la evolución de la rela
ción entre el paciente y su familia con el médíco en un país como 
los Estados Unidos de América para medir la importancia de la des
viación: al otro lacto del Atlantico, el médico generalista y todavía 
mas el especialista deben suscribir unos seguros costosísimos cuyo 
único objetivo es el de protegerse contra las demandas judiciales de
bidas a denuncias por la llamada «mal praxis» médica. En efecto, se 
admite cada vez menos que la muerte pueda estar al final de la vida 
o que alguna disfunción organica pueda instalarse en la existencia 
de uno sin que se haya producido algún fallo profesional, que debe, 
por tanto, ser sancionada, en la persona de los profesionales de la 
salud, «ya que, después de todo, les incumbe a ellos, siendo su com
petencia y responsabilidad el garantizar o restaurar dicha salud ... ». 
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Nuestra sociedad se vuelve así cada vez mas alérgica al accidente de 
salud que considera como una «anomalía», cada vez mas intolerante 
también a la misnusvalía y la rechaza como una «tara». 

• Hay dos circunstancias particulares donde esta alergia se ma
nifiesta con mas virulencia y amenaza con expresarse bajo la forma 
de un rechazo explícita que quisiéramos estudiar aquí: al comienzo 
y al final de la vida -la vida apenas concebida, todavía en gesta
ción, esta vida aún no nacida al mundo de las relaciones sociales 
públicamente establecidas, y la vida que se apaga, recluida y gradual
mente privatizada-. En uno y otro caso se pueden encontrar dis
funciones, anomalías, patologías que se van a manifestar como mi
nusvalías mas o menos difíciles de sobrellevar y que constituyen un 
peso real para las personas afectadas sin ningún género de duda, pero 
sobre todo constituyen una carga pesada tanto para la familia como 
para el personal sanitario, las instituciones especializadas, e incluso 

la sociedad entera. 

a) El peso de la vida que se apaga no se puede negar: ha existida 
siempre, pero hoy uno se resigna menos dócilmente a aceptar la fatali
dad. Así también es justo reconocer que, en cierta manera, el progreso 
mismo de la tecnologia biomédica puede hacer mas pesada de llevar esta 
etapa final si se compara, subjetivamente, con el nuevo estilo de la vida 
moderna. En efecto, la duración de la vida se ha alargado sensiblemente 
en las sociedades desarrolladas: las enfermedades infecciosas, que antes 
acababan con los organismes jóvenes, estan hoy ampliamente controla
das. El parkinsoniana, el comatosa, el cancerosa, el incapacitada se be
neficiau hoy de a.tentos cuidados intensivos que previenen mejor Jas com
plicaciones irremediables y las causas accidentales de fallecimiento. La 
técnica de los cuidados intensivos reemplaza las deficiencias de un siste
ma que se ha hecho demasiado fragil y una cierta forma de encarniza
miento terapéutico prolonga así una existencia, que no por ello deja de 
ser un peso real, vivido de manera diversa, pero objetivarnente mensurable. 

Subjetivamente, la minusvalía o limitación puede ser mas pesada de 
llevar en la sociedad moderna, y ello en razón de Jas condiciones de vida, 
de trabajo y de vivienda cada vez mas modernas y exigentes. Antaiío no 
resulta ba demasiado difícil ni demasiado caro repartirse el trabajo y com
partir los servicios en una familia numerosa en la que los abuelos, y a 
veces también tíos, vivían bajo el mismo techo, en una convivencia que 
a s u vez predisponia el corazón a tal servicio ... Pero Jas circunstancias han 
cambiado: la pareja vive hoy en un piso quiza exiguo, con un solo hijo 
o dos. Ambos cónyuges se encuentran inmersos en Ja vida profesional, 
donde los horari os son acuciantes. El anciano padre reducido a Ja inmo
vilidad, la madre senil, vi ven lejos, en alguna residencia de Ja tercera edad: 
el mero hecho de ir a verlos representa un problema mayúsculo ... 

b) Las cargas pueden aparecer ya desde el inicio de la vida. A veces 
ya a partir de la fecundación, estan incluidas en el recién concebido pro
grama genético, aunque sólo se manifiesten mas tarde, muchísimo mas 
tarde, a veces sólo en la edad adulta. Pueden producirse anomalías del 
desarrollo también durante el embarazo. Así Jas malformaciones congé
nitas y enfermedades hereditarias afectan aproximadamente al 5 OJo de los 
nacirnientos. Un tercio de ellas proviene de aberraciones genéticas cono
cidas: son las anomalías cromosómicas (relacionadas con el número y la 
naturaleza de los cromosomas) 1, no hereditarias, sino producidas por una 
falta de emparejarniento de los cromosomas después de la fecundación: 
tales Ja trisomia 2!2 o síndrome de Down, también llamado Mongolis
mo, el síndrome de Turner 3, etc., o también Jas anomalías génicas como 
Ja mucoviscidosis 4, que afecta a uno de cada 2.000 europeos; y sobre 
todo las anomalías plurifactoriales, provocadas por Ja mutación simulta
nea de varios genes y, por tanto, todavía mal conocidas en cuanto a su 
etiologia. Se empiezan a descubrir, por fin, los mecanismos de algunas 
enfermedades no propiamente genéticas pero que estan, sin embargo, 
ligadas a una tendencia en algunos genes a facilitar en la edad adulta, 
por ejemplo, la rapida proliferación de ciertos canceres, como el de veji
ga o de pulmón. 

I. Estructura filiforme o en forma de bastoncillo, elemento del núcleo celular 
y que constituye el soporte del material genético (ADN). 

2. Anomalia congénita caracterizada por trastornos intelectuales y por una mor
fologia con facies mongoloide. En su forma habitual, la enfermedad no es here
ditaria. 

3. Afección congénita de los ovarios, de origen genéti.co. 
4. Afección autosómica regresiva, caracterizada por la viscosidad de las secre

ciones mucosas, con lesión pulmonar y pancreatica. Parece ser la mas frecuente de 
las enfermedades génicas en nuestros paises. 

326 LABOR HOSPITALARIA I N.0 218 

Otras anomalías del desarrollo pueden todavía manifestarse durante 
Ja embriogénesis, siendo mas o menos graves, mas o menos susceptibles 
de una posible terapia correctiva: pensamos en Ja espina bífida 5 o her
nia de Ja médula espinal, en Ja anencefalia 6, en las diversas for mas de 
hidrocefalia', en Ja estenosis esofagica o del intestino 8, en el onfaloceJe9, 
y en tantos otros accidentes que pueden sobrevenir y que afectan en gra
do mas o menos grave al embrión o al feto en gestación. 

• Aquí también, en el umbral de la vida, los recientes avances 
del diagnóstico prenatal han modificada notablemente la situación 
y las condiciones del hallazgo de la posible minusvalla. Así pues, un 
conjunto de técnicas permiten ahora detectar in utero la presencia 
de ciertas anomalías del desarrollo. Desde hace unos quince aiíos 

hemos ido observando su rapida evolución tanto en el aspecto de la 
complejidad de los procedimientos como en el de su progresiva ge
neralización, asl como la precisión, la fiabilidad y sobre todo la pre
cocidad del diagnóstico que ellos permiten. Todos conocemos la am
niocentesis 10, utilizable a partir de la 17." semana del embarazo, y 
que, por medio de un cultivo celular que permite tras un período 
de 2 a 4 semanas, examinar los cromosomas y detectar ciertas enfer
medades hereditarias de las cuales se conoce el déficit enzimatico. 

La ecografía n, ya clasica y ampliamente practicada a todas las 
mujeres embarazadas bajo control médico cuidadoso, detecta esen
cialmente las malformaciones anatómicas; lo mismo se puede decir 
de la fetoscopia 12. 

La toma de sangre fetal y la dosificación de la alfa-fetoproteína 
permiten, hacia la 20." semana, detectar la hemo filia 13, algunas 
anomalías de la hemoglobina, algunos déficits inmunitarios, e inclu
so algunas anomalías finas de la estructura cromosómica y los pro
cesos infecciosos del embarazo con repercusión en el feto, como la 
rubéola o la toxoplasmosis 14 • La biopsia de las vellosidades caria
les o del trofoblasto 15 -técnica del diagnóstico prenatal de mas 
reciente desarrollo- se practica hoy ya en la 9." semana: revela cier
tas enfermedades hereditarias del metabolisme y algunas hemopa
tías ... El examen del ADN 16 fetal se utiliza desde ahora para la 
detección de las malformaciones del sistema nervioso, del tubo di
gestiva, del riiíón, del corazón, de las extremidades, del sistema vascu
lar y de la hendidura labial. Mediante el uso de la sonda molecular 
correspondiente, permite detectar la fenilcetonuria 17 , la corea de 
Huntiñgton 1B, la miopatia de Duchenne 19, la anemia drepanocíti-

5. Fisura vertical del raquis, congénita, acompañada de malformaciones mas 
o menos graves de la médula espinal (hernia de las meninges y de la médula) y de 
graves trastornos neurológicos. 

6. Ausencia total de cerebro. 
7. Acumulación de líquido cefalorraquídeo, que causa una compresión del 

cerebro e importantes deformaciones del cn\neo que obstaculizan el desarrollo inte
lectual. 

8. Estrechamiento del canal. 
9. Defecto de formación de la pared abdominal. 
10. Toma de líquido amniótico. 
Il. Examen por ultrasonidos que proporciona en una pantalla una serie de ima

genes correspondientes a <<cortes>> a diferente profundidad de los tejidos fetales. 
12. Introducción en el útero, a través de la pared abdominal, de un tu bo muy 

delgado provisto de la adecuada iluminación, que permite examinar la cavidad ute
rina y el feto. 

13. Afección congénita caracterizada por un déficit de factores antihemofíli
cos A o B que determina un síndrome hemorragico de intensidad variable caracteri
zado por la frecuencia de hematomas musculares y hemartrosis. 

14. Enfermedad parasitaria causada por un protozoo; frecuente y generalmen
te benigna o no aparente; sin embargo, si afecta a la embarazada, el recién nacido 
puede sufrir una forma grave de toxoplasmosis congénita. 

15. La futura placenta. 
16. Macromolécula repetitiva y autorreproducible; esta compuesta por una doble 

cadena de azúcar fosfatado asoèiado a una base, y forma la famosa <<doble hélice >> , 
cuya estructura fue dilucidada por CRICK y WATSON en 1953. Representa el mate
rial basico de la información genética. 

17. Enfermedad autosómica recesiva grave, que asocia clínicamente una ence
falopatia grave a un retraso mental y trastornos neurológicos diversos, es causada 
por la imposibilidad del organismo para metabolizar un aminoacido esencial: la 
fenilalanina. 

18. Enfermedad hereditaria que aso~ia movimientos coreicos (anormales, in
voluntarios y espontaneos) y trastornos psíquicos (deterioro intelectual que puede 
evolucionar hacia la demencia). 

19. Distrofia muscular progresiva hereditaria, de transmisión recesiva, ligada 
al sexo, iniciandose en la ínfancia y de evolución grave. 



UNA SOCIEDAD CADA VEZ MAS INTOLERANTE A LA MINUSVALÍA 

ca 20, la talasemia 21, el síndrome de X fragi(22, el síndrome de Lesch
Nyhan 2l ; en un f u turo muy próximo, permitira descubrir la predis
posición a ciertas enfermedades del medio ambiente, a la diabetes, 
al cancer, a los trastornes cardiovasculares, e inclusa a ciertas enfer
medades mentales. 

Nos encontramos así, inmersos en una sociedad que desde las eta
pas iniciales de la gestación puede estar informada con precisión y 
abundancia de detalles acerca de la «normalidad», salud y calidad 
física del nifio que ha de nacer. Ahora bien, esta información no es 
nunca neutra, sino que orienta un comportamiento determinada en 
función de la información así recibida. Pero hay un hecho: esta in
formación tan precisa, fiable y precoz, acerca de las posibles anoma
lías del desarrollo, progresa mucho mas rapidamente que nuestra 
capacidad terapèutica para corregir las. Por el momento hay una gran 
distancia entre la percepción de los problemas que se presentau y la 
posibilidad de remediarlos: esta distancia, cada día mayor, ocasiona 
un gran sufrimiento a las parejas de hoy, al mismo tiempo que les 
exige mayor coraje para asumirlo. Ahora bien, este desafio nos llega 
en el contexto de una sociedad que se ha hecho cada vez mas intole
rante hacia la minusvalía, por las circunstancias antes mencionadas 
y por cien otros factores culturales, religiosos, sociopolíticos o sim
plemente económicos. 

• Cabe pensar que cierta evolución de las mentalidades en cuan
to al respeto por la vida en sus comienzos y en su fin encuentra aquí, 
s in du da, no s u justificación, si no s u origen. Nuestra generación esta 
presenciando una innegable mutación de ci erta opinió o pública a fa
vor de la eutanasia y del aborto. El entredicho social en el que se 
encontraban ambas intervenciones -directas e intencionales- so
bre la vida humana se va desbaratando poco apoco. Aparece la idea 
(¿el mito?) de una «calidad de vida» que hay que garantizar como 
un absoluta y que, por consiguiente, sería razonable impedir el naci
miento de un nifio cuya minusvalía se presenta como intolerable tan
to para él como para los demas; que sería un acto de elemental com
pasión y mero deber filial o fraternal poner fin a una existencia 
humana «indigna» en aquel anciana senil y dolo roso, aquel cancero
sa en fase terminal, aquel coma irreversible. Se publican libros que 
exponen así las «confesiones» de médicos que explican sus decisio
nes, tomadas «en conciencia», sobre pacientes incurables. Algunos 
de estos facultativos hacen filmar la ingestión de una poción de cia
nuro y la «muerte dulce» -la eutanasia- que ésta pretende propor
cionar: al publicar estos documentos desafían a la opinión pública. 
En numerosos paises se constituyen asociaciones, se proponen nue
vas leyes, se votan textos legislativos para despenalizar o legalizar la 
eutanasia y el aborto. Es obvio que algo en la sociedad moderna esta 
cambiando: la «calidad de la vida», la «vida realizada», parece vol
verse una preocupación mayor desde el momento que la intervención 
tecnològica puede garantizarla. Una reacción de rechazo y repulsa 
se abre camino solapadamente en una sociedad decididamente cada 
vez mas intolerante a la minusvalía. 

• Esta reacción de rechazo hacia las cargas intolerables de la vida 
despierta tanto menos malestar y escrúpulo cuanto que los actos de 
intervención que implica aparecen cada vez mas triviales o menares, 
y van acompafiados de cierta difusión o dilución de las responsabili
dades. Esto exige una explicación. 

Como ya se ha dicho, el diagnóstico prenatal se propone cada vez 
mas pronto, hoy día a partir de la s.• semana, y se puede prever que 
podrem os reducir todavía mas es te período. En el caso de una fecun
dación «in vitro», incluso durante los tres primeros días, en la fase 

20. Anemia de células falciformes. Se trata de una hemoglobinopatia genotí
pica propia de la raza negra, que produce una anemia hemolítica caracterizada por 
la forma muy particular (en << hoz») que adoptan los hematies en un medio pobre 
en oxigeno. 

21. Anomalia hereditaria de la síntesis de la hemoglobina, que produce una 
carencia en glóbulos rojos. Frecuente en el area mediterranea. 

22. Anomlía congénita ligada al sexo y que causa un retraso mental en varones 
afectos; es debida a Ja fragilidad de una zona particular del cromosoma X. 

23. Encefalopatia hiperuricémica del niño, ligada al déficit de un mecanismo 
regulador de la formación de acido úrico, y cuyo trastorno mas específica es un 
comportamiento automutilante por mordeduras de Ja Jengua, de los Jabios y dedos, 
en un contexto de deterioro mental grave. 

de mórula 24 o de blastocisto 25 , el huevo fecundada puede ser obje
to de un examen elemental. Parece cierto que, por razones tanto ob
jetivas, el que la morfologia humana no sea todavía discernible, como 
subjetivas, el que la relación esté poco o nada establecida con el ger
men o el embrión durante estos primeros días o primeras semanas 
de su existencia, el sentimiento de culpabilidad ligado a un posible 
rechazo de este embrión sea menos espontaneo y que por ello la ten
tación de rechazarlo sea también mas fuerte en caso de patología grave. 
Parece que, por lo menos a nivel de vivencia, una mujer se siente 
menos comprometida mientras el embrión esta en las primeras fases 
de su desarrollo, «a fortiori » cuando el fruto que espera se balla so
lamente en un cristalizador ... Al contrario, cuando el tiempo ha he
ebo su trabajo, cuando el diéilogo interior se ha mantenido durante 
!argas semanas, quiza meses, con la incomodidad y las precaucio
nes a veces indispensables para asegurar el éxito de una gestación, 
o después de haber visto la imagen del nifio en una pantalla de eco
grafía, y cuando sus movimientos son percibidos dentro de sí mis
ma, para esta mujer nada es ya trivial o indiferente ... ¡El rechazo 
o la repulsa se hacen psicológicamente cada día mas impensables y 
monstruosos! 

Probablemente pase lo mismo al final de la vida. En la misma 
medida en que el entorno hospitalario o institucional sustituye al 
ambiente de la propia casa, haciéndose los contactos cada vez mas 
escasos, distantes o efímeros, cuando los cuidados intensivos alar
gan una existencia que se asemeja cada vez mas a una parodia de 
la vida, y desligan progresivamente al enfermo de su entorno real , 
la carga que representa se hace mas pesada y psicológicamente me
nos justificada al no encontrar ya el contrapeso de un contacto calu
roso, explícito y personalizado. Los cuidados necesarios adquieren 
un cariz mas de prestaciones técnicas que el de una atención carifio
sa ... Y si la franca eutanasia sigue chocando todavía con muchas sen
sibilidades que la rehúsan, la administración de cócteles lítricos 26 
podrían muy bien -al diluir la responsabilidad- arrastrarnos «so
bre la pendiente de esta eutanasia»27 provisionalmente todavía ina
ceptable ... Puesto que la prescripción y la administración incumben 
a diferentes agentes, desconocidos unos de otros, el efecto de dicho 
cóctel se manifiesta gradualmente y a distancia. Si la muerte es des
de luego el final del proceso, sin embargo, ninguno de los miembros 
del equipo asistencial sera directamente interpelado; nadie se siente 
directamente responsable, y todavía menos culpable: sencillamente 
la cama número tal esta ya disponible ... 

• ¿Dilución de responsabilidades? ¿Pasa algo parecido también 
respecto al inicio de la vida, y no se ab~sa, en alguna manera, del 
vocabulario? Con motivo de las exploraciones realízadas durante el 
embarazo y que ya hemos mencionado, se habla a veces de indica
ción médica de una interrupción del embarazo, y para ello se utiliza 
la expresión de aborto terapéutico. ¿No habría ahí un doble abuso 
de lenguaje? En primer lugar, aborto terapéutico: es difícil justificar 
tal expresión mientras la salud o la vida de la madre no sea lo que 
esté peligro. En el caso de graves anomalías genéticas del feto (y es 
entonces cuando se habla de un díagnóstico prenatal sombrío) se debe 
tener por lo menos la valentia de llamar las cosas por su verdadera 
noQtbre: suprimir al nifio no tiene nada de terapéutico. Quiza piense 
uno que no puede soportar la carga o que no tiene el derecho de 
hacer de él un martir; y es por ell o que se le suprime. Utilizar el adje
tivo «terapéutico» es engañoso y falsamente lenitivo. Si hay que calí
ficar este aborto, que no se le llame terapéutico, sino selectivo o eugé
nico. Y el médico que lo decide no trata una enfermedad: obedece 
al deseo de los padres (o lo previene) de no asumir este niño. Tampo-

24. Estadia precoz del desarroUo del huevo fecundada, cuando sólo se han pro
ducido unas pocas di visiones celulares y constituye un aglomerada de 16 a 32 célu
las (al 3." dia tras su fecundación). 

25 . El huevo, posteriormente desarroUado (hacia el 4.0 dia), se compone de una 
masa considerable de células, dentro de la cual se va formando una cavidad y pron
to un botón embrionario. 

26. Drogas administradas en perfusión a pacientes en fase terminal con el fin 
de sumir al enfermo en la inconsciencia y acelerar el proceso mortal. 

27. La expresión es de Patrick VERSPIEREN: véase su articulo <<Sur la pente 
de l'euthanasie» (En Ja pendiente de la eutanasia). Etudes (Paris). 1984. T 360 (1): 
43-54. 
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co los padres estan enfermos. No es ninguna terapia lo que se esta 
llevando a cabo, sino un acto de muerte. 

Se comete entonces un grave error al pretender hablar de indica
ción médica28 de un aborto. El diagnóstico prenatal proporciona 
información sobre el estada o las condiciones del desarrollo del em
brión. Al recibir dicha información, sombría en su hipótesis, ciertas 
opciones pueden ser tomadas: no cabe duda de que hay que actuar, 
pero el sentido de esta acción no es fatal. Las opciones disponibles 
son varias: sin duda el aborto es una de las decisiones técnicamente 
posibles. Pero en principio por lo menos y teóricamente, se puede 
preferir la decisión de seguir con el embarazo asurniendo simplemente 
la ya revelada minusvalía. Quiza se quiera emprender o por lo menos 
preparar una intervención correctora in utero o post partum. En otro 
caso, tal vez sólo se sugiera la posibilidad de un régimen adaptada. 
Thmbién se puede uno preparar mas adecuadamente para aceptar al 
niño anunciada como mas o menos gravemente afectada; o, si no se 
tiene la fuerza necesaria, se puede por lo menos llevar la gestación 
a cabo y deshacerse de la intolerable carga por la adopción o la colo
cación en un hogar de acogida o una institución especializada. La 
información no hace mas que situar a la pareja ante un abanico de 
posibles decisiones, de las que debera apreciar los riesgos, las posibi
lidades de éxito, las incertidumbres y sobre todo el precio en térmi
nos de valores pues tos en juego. Proponer el diagnóstico prenatal como 
una indicación médica de I.V.E.29 es, por consiguiente, falso, y no tie
ne mas efecto que el de coartar la decisión moral de la pareja: al mis
mo tiempo se le_ resta a la I.V.E. su calidad de acto moral, de opción 
libre y de elección. Es ofensiva sustraer a los padres a la urgencia 
de su obligación moral y a la decisión moral que deben tomar. Si 
tienen derecho a ser informados y sobre todo consolados en esta dra
matica situación, merecen por otra parte no verse privados de su res
ponsabilidad de seres humanos adultos, bajo la falsa sugerencia de 
una supuesta e inexistente indicación médica. 

• Una sociedad mds intolerante hacia la minusvalía ... Cierta
mente, la receptividad ética de la sociedad se afina para ciertos te
mas: podríamos citar la mayor apertura hacia los derechos huma
nos, la promoción de la mujer, la ayuda a la persona en peligro, el 
respeto para el trabajo manuallo. Pero disminuye para otras, y la 
creciente intolerancia hacia una menor «calidad de vida» es un ejem
plo inquietante de ello. Los responsables de clínicas pediatricas reco
nocen unanimemente la multiplicación dramatica de los abandonos 
de niños malformados; explican cómo el rniedo a la malformación 
y la obsesión de la normalidad invaden la psicología de los futuros 
padres, en una medida antes jamas alcanzada. Pero todavía cabría 
ahondar en el significada de dicha «calidad de vida» tan anhelada 
y preguntarse sobre el concepto de normalidad. Lo normal y lo pato
lógico son dos nociones complementarias, sobre las que la sociedad 
se atribuye cada vez mas el derecho a decidir: su elección só lo podrí!l 
ser arbitraria, ya que debe abrirse un camino «por las incitaciones 
colectivas, los caprichos subjetivos y los entredichos culpabilizan
tes» li_ Valores esenciales, humanos y religiosos, estan en juego. Se 
ha dicho que la reflexión sobre lo normal y lo patológico constituía 
la clave de bóveda del debate sobre los aspectos éticos del diagnósti
co prenatal; es igualmente indispensable en las opciones a tomar al 
fin de la vida. El envite es esencial, pues condiciona nuestro nivel 
de tolerancia frente a la rninusvalía y mas generalmente frente a la 
diferencia. 

Por lo demas, reconozcamos que el infortunio de la malforma
ción consiste en el cariotipo y los accidentes de la embriogénesis, cier-

28. En la practica, la relación entre el diagnóstico prenatal y el aborto es relati
vamente estrecha: sin razón, nos parece, y abusivamente, algunas clínicas o equipos 
de vigilancia del embarazo rehúsan un diagnóstico prenatal a las mujeres embara
zadas que no estarían dispuestas a abortar en el caso de que el diagnóstico revelara 
una deficiencia grave del embrión o del feto. Véase a este respecto David Rov en 
«Le diagnostic prénatai>>. Cahiers de Bioéthique (Montreal) 2, 1980. 

29. N.D.T.: I.V.E. = lnterrupción Voluntaria del Embarazo. 
30. CEtat est-il maitre de la vie et de la mort? (¿Es el Estado dueño de la vida 

y de la muerte?) Obra publicada bajo la dirección de Jéròme REGNIER, por el Cen
tre Interdiciplinaire de Ulle, Paris, Le Centurion, 1983. 

31. la expresión es de Charles LEFEVRE, en su articulo <<Et si l'enfant s'annonce 
handicapé? (¿Y si el niño se anuncia disminuido?) Rénovation (Leos), n.0 137, julio
agosto 1985. 
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tamente, pera también -y a veces mas aún- en la mirada ajena y 
la actitud de rechazo que va apareciendo hacia él en nuestras sacie
dades occidentales. Al infortunio de la malformación, de la minus
valía física o mental, que afectan a un hijo, los padres tienen enton
ces que añadir la incomprensión, el sarcasmo, la condena social y 
el rechazo, y esta otra forma de penalización resulta mas dura de lle
var que las anteriores. 

Hemos mencionada antes el aborto selectiva o eugénico: esta clara 
que la corriente de intolerancia que provoca la deriva de nuestra 
sociedad tecnológica lleva en sí los gérmenes de un eugenismo rena
ciente, a los que debemos prestar particular atención. Las técnicas 
de fecundaeión in vitro que se han ido desarrollando estos últimos 
diez años podrían muy bien tener otras y mucho mas solapadas 
ambiciones que la mera terapéutica de una esterilidad tubarica en 
beneficio de la pareja ... l2. 

• Un resquicio de esperanza: la te rapia fetal. Se ha aludido al 
diagnóstico prenatal y a las varias opciones posibles antela informa
ción que proporciona sobre alguna anomalía genética o del desarro
llo. Se han expuesto los límites actuales de la intervención correctora 
y la distancia que se iba creando, cada día mayor, entre los avances 
del diagnóstico y nuestras capacidades de curación. Esa distancia hace 
que, a nivel de sociedad, ésta proponga cada vez mas comúnmente 
el aborto como la solución adecuada en caso de anomalía embriona
ria o fetal grave. Su preocupación por la eficacia pragmatica ¿arras
trara irremediablemente a nuestras sociedades occidentales? Se pue
de dudar de ella: los recientes avances de la biopsia de las vellosidades 
coriales y el anlilisis directo del ADN fetal estan estimulando la in
vestigación en terapia fetal, hasta tal punto que algunos piensan que 
nos encontramos en un importante viraje. 

El entorno físico, la cirugía, la terapia dietética y farmacodina
rnica, la terapia de sustitución enzimatica o medular estan siendo uti
lizados, logrando por lo menos evitar la muerte o el retraso mental 
y mejorando siempre la capacidad funcional del niño. Es evidente 
que muchos de estos tratamientos siguen siendo una carga, su bene
ficio es limitada y la curación total es ilusoria. Sin embargo se citan 
mas de treinta circunstancias en las que un tratamiento fetal es facti
ble hoy día y la investigación sigue adelante con intensidad. Lo que 
perrnite a los mas cualificados especialistas ll escribir que: «los años 
70 dieron auge al diagnóstico prenatal; los años 80 nos dejan ya ac
tuar sobre el feto; los años 90 veran la practica corrien te de la cirugía 
fetal». lmportante viraje, porque el diagnóstico prenatal garantizara 
entonces un significada clínico concreto: en lugar de desembocar 
estadísticamente sobre el aborto del feto, sugerira mas bien el trata
miento prenatal, cambiar la fecha y las técnicas del parto. El feta esta 
a punto de ser considerada, tratado y valorada como un pacientel4 • 

La terapia fetal puede modificar así el enfoque de la sociedad y las 
actitudes médicas en materia de anomalías hereditarias o congénitas. 

CONCLUSIÓN 

En estas paginas no se han tratado a fondo, adrede, los graves 
dilemas de conciencia que inevitablemente surgen al considerar las 
cargas que suponen la anomalía, la deficiencia, el desequilibrio, so
bre toda al principio y al final de la existencia. Estas cargas existen 
y su peso sobrepasa a veces las fuerzas humanas. Nos hemos limita
do a mostrar cóm o la sociedad, en s u actual evolución y s u perspec-

32. Nuestro articulo ya estaba escrito cuando leímos en La Croix del 5 de ju
nio 1986, bajo la firma de Odile NAUDIN, una reseña de la obra de Bruno RIBES, 
Filiation, ruptures et continuités (Filiación, rupturas y continuidades). París. PUF. 
1986: «Los autores estan convencidos de que los envites de la procreación artificial 
van muchísimo mas alia de la «simple>> esterilidad (por muy penosa que sea para 
el individuo), confrontandose inevitablemente a la cuestión del eugenismo. la pre
sión de los médicos y las presiones sociales, las posibilidades técnicas incitan a las 
familias a tener «el niño perfecto», lo que plantea la cuestión del eugenismo, ini
ciando por lo tanto una considerable mutación cultural>>, asegura Bruno RIBES. 

33. Entre ellos STEPHENSON, SH. R. & D. WEAVER: Prenatal Diagnosis, A 
Compilation of Diagnosed Conditions (Diagnóstico prenatal. Una compilación de 
condiciones diagnosticadas). Amer. J. oj Obst. a nd Gynec., 1981, 141 (3), p. 324. 

34. Véase HARRISON, M., en LANGONE, J.: Treating the littlest patien! (Tra
tando al mas diminuto paciente). Discover, enero 1981, p. 52. 



tiva de eficacia, corria el riesgo de aumentar todavía el peso de di
chas cargas, por la intolerancia que demuestra hacia elias. Ni Ja cien
cia ni la tecnología pueden nunca sustituir la moral. 

El calculo del coste-beneficio no podra nunca reemplazar el dis
cernimiento moral hecho en conciencia. La conciencia personal se 
enfrentara siempre a una elección entre unos valores, que en última 
instancia dependen de una antropología; el sujeto moral, a riesgo de 

Jack Mahoney 

Amplio amílisis de este problema, que ha tenido 
una gran actualidad recientemente en nuestro país. 
El autor considera que esta innovación probablemente tendra 
un alcance mayor y mas profunda que la fecundación in vitro. 
El estudio, muy ponderada, muestra simpatia por los avances 
en el camino del dominio de la naturaleza y reconoce 
la necesidad de medidas compensatorias aceptables, 
compatibles con la dignidad humana, en el caso 
de que las opciones individuales se multiplicaran originando 
una preocupación social. 

Cuando empezaron a aparecer con éxito los primeros resultados 
de Ja fertilización in vitro, el doctor Robert Edwards Jamentó que desde 
hacía años, los científicos cuestionaban a filósofos, a moralistas y 
a las iglesias, para que trataran los aspectos éticos de la técnica de 
la fecundación in vitro (FIV), sin haber obtenido ningún resultado. 
El doctor Edwards estaba equivocado en Jo que decía, pero tenia ra
zón en lo que quería significar o implicar. Por algunos años, se fue 
desarrollando una literatura seria sobre la ética y las implicaciones 
de Ja FIV, en varias revistas y, con diferentes grados de alarmas de 
ciencia ficción, en artículos de divulgación popular. A pesar del cre
ciente volumen de escritos sobre la materia, no hubo entonces como 
tampoco existe hoy, un consenso ético acerca Ja FIV. Y esto es lo que 
aparentemente deseaba en realidad el doctor Edwards: directrices, en 
términos éticos, aceptadas por todos, para médicos, científicos y pa
dentes implicados en el desarrollo y aplicación de es te procedimien
to nuevo y sensacional de tratamiento de Ja infertilidad humana. 

La posibilidad de seleccionar el sexo de los niños, o de determi
nar de antemano su género, empieza hoy a aparecer en el horizonte 
y Ja discusión informada sobre los aspectos éticos de esta opción es 
todavía escasa y difusa. Pero las consecuencias de esta innovación 
probablemente tienen, a mi modo de ver, alcances mucho mas pro
fundos y mayores para la sociedad, que las implicaciones de Ja fe
cundación in vitro. Aventuraría Ja opinión de que tan pronto como 
la sociedad caiga en Ja cuenta de Ja posibilidad de seleccionar el sexo 
de los niños, el debate y Ja controversia sobrepasaran en mucho a 
los actuales debates sobre Ja FIV, maternidad de substitución y expe
rimentación embrionaria. 

Sería divertido predecir las actitudes y posturas que en esta mate
ria probablemente adoptaran diferentes grupos de Ja sociedad: los 

• BY RNE, P. (ed.): Medicine, Medica/ Elhics a nd the value of life. John Wiley 
and Sons, 1990, pp. 141-53. 

LA ÉTICA DE LA SELECCIÓN DE SEXO 

perder su propia libertad, debera siempre discernir la coherencia que 
anima su sentido de Ja vida (su fe) y el comportamiento que esta obli
gado a testimoniar en Ja situación concreta a la que se enfrenta. 

Lo que podemos esperar, o mejor dicho, Jo que debemos inventar 
y construir, es un tipo de sociedad en la que, por todos y cada uno, 
estos valores sean mejor percibidos, esta libertad mejor protegida, 
esta coherencia mejor garantizada. 

periódicos, las Universidades, las diversas organizaciones religiosas, 
y el gobierno. Me propongo simplemente dar un toque de alerta a 
la globalidad del problema, no en sentido alarmista y mucho menos 
en el sentido de intentar dar respuestas morales definitivas a Jas pre
guntas que este problema inevitablemente provoca. El fin que me pro
pongo es enfocar de modo mas modesto, aunque mas constructivo, 
Ja identificación, en este estadio prirnario, de los problemas morales 
que atañen a Ja selección del sexo de los niños y ofrecer algunas re
flexiones sobre estas cuestiones. Me propongo desarrollar el tema pro
gresivamente en di feren tes estadi os, empezando por Ja consideración 
de Jas técnicas y procedirnientos que Ja selección del sexo lleva consi
go; pasaré después a considerar los posibles efectos en los niños fru
to de esta selección: seguira Ja motivación de los padres en potencia 
que escojan adoptar el procedimiento, y Jas amplias implicaciones 
que para la sociedad como tal, podrían seguirse si la selección del 
sexo de los niños llegara a ser faci) y accesible de modo general . 

Con el empleo de Ja exploración ultrasònica o de la amniocente
sis ya es posible saber, alrededor de la semana 16 del embarazo, si 
un feto es varón o hembra. Otro método que se adopta, en un estado 
anterior del embarazo, es Ja biopsia de cori on, por Ja que se examina 
Ja estrqctura fetal cromosòmica. Y también se ha intentado identifi
car el sexo en los mas primordiales estadios de fecundación in vitro. 
En Italia, por ejemplo, se utiliza la biopsia embrionaria, extrayéndo
se una célula para cerciorarse de Ja estructura genética del embrión, 
antes de introducir el mismo en Ja matriz, si se cree adecuado. Pero 
lo que se intenta en la selección de sexo tiene Jugar antes de Ja con
cepción. En el Japón, por ejemplo, se emplea la centrifugación del 
semen del varón para Ja diferenciación de los cromosomas X e Y que 
determinan el sexo antes de usar el esperma para Ja FIV o para Ja 
inseminación artificial. 

. Estos métodos de determinación de sexo dependen muchísimo, 
desde luego, de Ja tecnología y de Ja intervención experta, y su apli
cación es por consiguiente, comparativamente poco frecuente. Sin em
bargo, lo que se prevé es el desarrollo de métodos de selección en el 
estadio preconcepcional, mas simples, faciles y ampliamente dispo
nibles, recurriendo por ejemplo a píldoras o al diafragma para dis
tinguir el semen con cromosomas X e Y, como ya se consigue en el 
laboratorio con el uso de la centrifugadora. Con estos medios, Ja se
Jección del sexo estara mas al alcance de todas las parejas de la socie
dad que deseen aprovecharse de Ja misma, sin tener que recurrir al 
infanticidio, o al aborto selectivo por razón del sexo después de una 
amniocentesis, biopsia de corion, o fecundación in vitro. 

Es facilmente comprensible que los que moralmente se oponen 
al infanticidio, al aborto o a desprenderse de los embriones, se o pon
dran también por principio a su uso como medi os para evitar un hi jo 
que se considera pertenece al sexo equivocada. De Ja misma manera 
también es comprensible que los que se oponen, por principio, a Ja 
fecundación artificial, lógicamente se resistiran a esta practica de pre-
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tiva de eficacia, corria el riesgo de aumentar todavía el peso de di
chas cargas, por la intolerancia que demuestra hacia elias. Ni Ja cien
cia ni la tecnología pueden nunca sustituir la moral. 

El calculo del coste-beneficio no podra nunca reemplazar el dis
cernimiento moral hecho en conciencia. La conciencia personal se 
enfrentara siempre a una elección entre unos valores, que en última 
instancia dependen de una antropología; el sujeto moral, a riesgo de 

Jack Mahoney 

Amplio amílisis de este problema, que ha tenido 
una gran actualidad recientemente en nuestro país. 
El autor considera que esta innovación probablemente tendra 
un alcance mayor y mas profunda que la fecundación in vitro. 
El estudio, muy ponderada, muestra simpatia por los avances 
en el camino del dominio de la naturaleza y reconoce 
la necesidad de medidas compensatorias aceptables, 
compatibles con la dignidad humana, en el caso 
de que las opciones individuales se multiplicaran originando 
una preocupación social. 

Cuando empezaron a aparecer con éxito los primeros resultados 
de Ja fertilización in vitro, el doctor Robert Edwards Jamentó que desde 
hacía años, los científicos cuestionaban a filósofos, a moralistas y 
a las iglesias, para que trataran los aspectos éticos de la técnica de 
la fecundación in vitro (FIV), sin haber obtenido ningún resultado. 
El doctor Edwards estaba equivocado en Jo que decía, pero tenia ra
zón en lo que quería significar o implicar. Por algunos años, se fue 
desarrollando una literatura seria sobre la ética y las implicaciones 
de Ja FIV, en varias revistas y, con diferentes grados de alarmas de 
ciencia ficción, en artículos de divulgación popular. A pesar del cre
ciente volumen de escritos sobre la materia, no hubo entonces como 
tampoco existe hoy, un consenso ético acerca Ja FIV. Y esto es lo que 
aparentemente deseaba en realidad el doctor Edwards: directrices, en 
términos éticos, aceptadas por todos, para médicos, científicos y pa
dentes implicados en el desarrollo y aplicación de es te procedimien
to nuevo y sensacional de tratamiento de Ja infertilidad humana. 

La posibilidad de seleccionar el sexo de los niños, o de determi
nar de antemano su género, empieza hoy a aparecer en el horizonte 
y Ja discusión informada sobre los aspectos éticos de esta opción es 
todavía escasa y difusa. Pero las consecuencias de esta innovación 
probablemente tienen, a mi modo de ver, alcances mucho mas pro
fundos y mayores para la sociedad, que las implicaciones de Ja fe
cundación in vitro. Aventuraría Ja opinión de que tan pronto como 
la sociedad caiga en Ja cuenta de Ja posibilidad de seleccionar el sexo 
de los niños, el debate y Ja controversia sobrepasaran en mucho a 
los actuales debates sobre Ja FIV, maternidad de substitución y expe
rimentación embrionaria. 

Sería divertido predecir las actitudes y posturas que en esta mate
ria probablemente adoptaran diferentes grupos de Ja sociedad: los 

• BY RNE, P. (ed.): Medicine, Medica/ Elhics a nd the value of life. John Wiley 
and Sons, 1990, pp. 141-53. 

LA ÉTICA DE LA SELECCIÓN DE SEXO 

perder su propia libertad, debera siempre discernir la coherencia que 
anima su sentido de Ja vida (su fe) y el comportamiento que esta obli
gado a testimoniar en Ja situación concreta a la que se enfrenta. 

Lo que podemos esperar, o mejor dicho, Jo que debemos inventar 
y construir, es un tipo de sociedad en la que, por todos y cada uno, 
estos valores sean mejor percibidos, esta libertad mejor protegida, 
esta coherencia mejor garantizada. 

periódicos, las Universidades, las diversas organizaciones religiosas, 
y el gobierno. Me propongo simplemente dar un toque de alerta a 
la globalidad del problema, no en sentido alarmista y mucho menos 
en el sentido de intentar dar respuestas morales definitivas a Jas pre
guntas que este problema inevitablemente provoca. El fin que me pro
pongo es enfocar de modo mas modesto, aunque mas constructivo, 
Ja identificación, en este estadio prirnario, de los problemas morales 
que atañen a Ja selección del sexo de los niños y ofrecer algunas re
flexiones sobre estas cuestiones. Me propongo desarrollar el tema pro
gresivamente en di feren tes estadi os, empezando por Ja consideración 
de Jas técnicas y procedirnientos que Ja selección del sexo lleva consi
go; pasaré después a considerar los posibles efectos en los niños fru
to de esta selección: seguira Ja motivación de los padres en potencia 
que escojan adoptar el procedimiento, y Jas amplias implicaciones 
que para la sociedad como tal, podrían seguirse si la selección del 
sexo de los niños llegara a ser faci) y accesible de modo general . 

Con el empleo de Ja exploración ultrasònica o de la amniocente
sis ya es posible saber, alrededor de la semana 16 del embarazo, si 
un feto es varón o hembra. Otro método que se adopta, en un estado 
anterior del embarazo, es Ja biopsia de cori on, por Ja que se examina 
Ja estrqctura fetal cromosòmica. Y también se ha intentado identifi
car el sexo en los mas primordiales estadios de fecundación in vitro. 
En Italia, por ejemplo, se utiliza la biopsia embrionaria, extrayéndo
se una célula para cerciorarse de Ja estructura genética del embrión, 
antes de introducir el mismo en Ja matriz, si se cree adecuado. Pero 
lo que se intenta en la selección de sexo tiene Jugar antes de Ja con
cepción. En el Japón, por ejemplo, se emplea la centrifugación del 
semen del varón para Ja diferenciación de los cromosomas X e Y que 
determinan el sexo antes de usar el esperma para Ja FIV o para Ja 
inseminación artificial. 

. Estos métodos de determinación de sexo dependen muchísimo, 
desde luego, de Ja tecnología y de Ja intervención experta, y su apli
cación es por consiguiente, comparativamente poco frecuente. Sin em
bargo, lo que se prevé es el desarrollo de métodos de selección en el 
estadio preconcepcional, mas simples, faciles y ampliamente dispo
nibles, recurriendo por ejemplo a píldoras o al diafragma para dis
tinguir el semen con cromosomas X e Y, como ya se consigue en el 
laboratorio con el uso de la centrifugadora. Con estos medios, Ja se
Jección del sexo estara mas al alcance de todas las parejas de la socie
dad que deseen aprovecharse de Ja misma, sin tener que recurrir al 
infanticidio, o al aborto selectivo por razón del sexo después de una 
amniocentesis, biopsia de corion, o fecundación in vitro. 

Es facilmente comprensible que los que moralmente se oponen 
al infanticidio, al aborto o a desprenderse de los embriones, se o pon
dran también por principio a su uso como medi os para evitar un hi jo 
que se considera pertenece al sexo equivocada. De Ja misma manera 
también es comprensible que los que se oponen, por principio, a Ja 
fecundación artificial, lógicamente se resistiran a esta practica de pre-

N.0 218 I LABOR HOSPITALARIA 329 



determinar el sexo del niño. Sin embargo, estas objeciones no ten
dran aplicación en la preselección del sexo del niño mediante el uso 
del diafragma o de píldoras, antes o durante el acto sexual normal 
y fecundación. Inclusa parece que aquelles individues o grupos que, 
como la lglesia Católica Romana, se oponen fundamentalmente a 
cualquier modo de contracepción no podrían moralmente oponerse 
a estos últimos métodos de preselección de sexo, pues no son contra
ceptives ni en la intención ni en su efecto. No han sido destinades 
a evitar la concepción, sino a encaminaria, en cierto sentida. Su 
finalidad y uso es concebir y tener un hijo, aunque la concepción es 
de tipo particular y el hijo de un sexo escogido o predeterminada. 

Parece pues, que si la programación de una futura concepción 
dirigida específicamente hacia un sexo se convierte en una posibili
dad general para una pareja, si se me perrnite expresarlo así, la con
sideración de objeciones éticas no de be estar basada en la evaluación 
moral de los medios que se escogen para conseguir lo que se preten
de, sino en otras consideraciones. Pero, quizas haya cuestiones mas 
fundamentales bajo la superficie de las maneras y medios: conside
raciones sobre la actitud humana f rente a la tecnología, y en este caso 
a la aplicación de la tecnología al primordial fenómeno humano de 
la paternidad. Tales cuestiones dan Jugar frecuentemente a malen
tendidos o acusaciones de interferir con la natura/eza, o en términos 
mas religiosos de jugar a Di os. Así, la preselección del sexo origina 
desde una nueva perspectiva cuestiones fundamentales sobre la ma
nera cómo consideramos nuestra especie en su desarrollo evolucio
nario, y el grado de intervención o participación nuestra ante aquel 
desarrollo. Dentro de la perspectiva religiosa las mismas preguntas 
se expresan en términos de responsabilidad moral de la humanidad 
para con su creador, y hasta qué punto Dios ha delegado o no a las 
criaturas humanas una participación en su divina iniciativa y divina 
providencia. 

Sin embargo, quizas, un aspecte de estas cuestiones sobresale con 
la posibilidad de la preselección de sexo, y éste es lo que nosotros 
los creyentes designaríamos con el nombre de providencia, y otros 
calificarían de simple casualidad o quizas de espontaneidad. Es ver
dad que el tratarniento de la infertilidad pone de relieve la cuestión 
de si sería mejor para algunas parejas con dificultades de procrear 
que lo dejen en las manos de la naturaleza o de Dios, y acepten el 
resultado con resignación humana o confianza religiosa. Pero me in
clino a pensar que la cuestión mas precisa no es la de intentar tener 
un niño, sino intentar tener un hijo o una hija, lo que pone en claro 
relieve si nosotros, como individues o como miembros de la especie, 
no estamos fundamentalmente mejor cuando nos disponemos a acep
tar los procesos normales y posibles y al azar de la madre naturale
za, o, hablando religiosamente, cuando nos contentamos con dejar 
estas cosas en las manos de Dios. 

No es mi intención aquí dar una detallada respuesta a estas pre
guntas, sino principalmente ponerlas al descubierto. Me permito, sin 
embargo, el comentaria personal de que en términos religiosos ju
díos y cristianes, el ser humano esta llamado a ser un administrador 
de la creación, ya sea la creación continua propia o la de nues tro am
biente, y esta administración debe llevar consigo cierta medida de 
iniciativa responsable, personal y colectiva, de adaptación construc
tiva a aquel ambiente. En la perspectiva normal humana, el apelar 
a la naturaleza como norma moral o como orientación -se conside
re o no un producto de la actividad divina y agente de los designios 
de Dios-, es algo notoriamente ambigua. Por una parte, rnientras 
la iniciativa científica humana puede ser considerada en muchos as
pectes no-natural, en la medida en que se convierte constantemente 
en artificial, ello se debe a que aquella iniciativa a veces encuentra 
a la naturaleza seriamente deficiente en su estructura y manifesta
ción, y dedica gran parte de su energía y recursos a poner remedio 
a estas deficiencias. Por otra parte, es ciertamente una parte impor
tante de la naturaleza humana ser inteligente, inventiva e incluso ma
nipuladora, no sólo en térrninos evolutives de supervivencia, sino tam
bién en términos religiosos, por haber sido hecho a imagen de Dios 
inteligente y lleno de iniciativa, para dar continuidad a su obra. Así, 
pues concluyo que el recurrir al curso de la naturaleza o a la provi
dencia divina puede ayudar como último quiza resignado recurso, o 
cuando no se puede hacer mas. Pero, es una forma errónea de en ten-
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der la naturaleza en general, y un empobrecimiento de la naturaleza 
humana en particular, invocaries como un veto moral sobre la ac
ción humana. Es preciso buscar criterios éticos para nuestros actos 
en otro sitio, y en el caso del que tratamos, para nuestra actitud 
sobre la preselección del sexo de los futures niños. 

Y esto nos lleva a la consideración de mi segundo punto, o sea 
los intereses del niño como resultado de la opción que de su género 
ejercieron sus padres. Se dan algunas situaciones médicas en las que 
es claramente en beneficio del niño el haber preseleccionado s u sexo. 
Vienen a la memoria aquelles desórdenes genéticos y enfermedades 
ligadas al sexo, como la hemofília y la distrofia muscular de Duchenne, 
que normalmente afectan sólo a varones, aunque las hembras pue
den ser portadoras. En estos casos de enfermedades hereditarias 
relacionadas con el sexo, las ventajas médicas dadas a los niños 
mediante la preselección del sexo son obvias y no necesitan mas 
comentari o. 

Existe, sin embargo, la consideración adicional de que la habili
dad de preseleccionar el sexo de los niños no sólo disminuye de ma
nera significativa la incidencia de enfermedades genéticas heredita
rias. Podría también de golpe disminuir el número de abortos en la 
sociedad. La preselección del sexo haría así innecesario al aborto por 
razones médicas de fetos identificades en la matriz como víctimas 
de enfermedads propias de un sexo, por medio de la biopsia de co
rion o amniocentesis. Y en contexto no médico erradicaría las oca
siones de provocar abortos por razones del género de fetos femení
nos por consideraciones de tipo social, lo que ya ocurre en algunas 
comunidades étnicas en Inglaterra, y como va ocurriendo en mas am
plia escala en algunas partes de la India. Y sería innecesario lo que 
se narra de la China, donde al intentar imponer una política social 
de familias con un solo hijo lleva como resultado el exterminio de 
las niñas al memento de su nacimiento. 

Puedo, de paso, añadir algunas reacciones hostil es en Inglaterra, 
al descubrirse abortos por razón del género en algunas comunidades 
étnicas a causa de presiones sociales, como son las dotes excesiva
mente grandes y prohibitivas exigidas a las jóvenes en edad de matri
monio, que trasluce, a mi modo de entender, una inconsciencia ob
via que, en su mejor forma, es embarullada y en su peor, hipócrita, 
e incluso con matices racistas. Pues, si el aborto es legal en la Gran 
Bretaña por razones sociales serias -aunque no lo considere moral
mente justificada- resulta, entonces, lógico poder recurrir al mis
mo por las razones ambientales y étnicas que las crean. Tanto mas 
cuanto, como lo han señalado algunes comentaristas, se incluyen bajo 
la indicación social del aborto autorizada por la ley, razones mas tri
viales pero aceptadas por la cultura a la que estamos mas acostum
brados. 

Volvamos, sin embargo, al tema que nos ocupa. Si, en verdad, la 
posibilidad de la preselección del sexo de los niños fuera generalmente 
asequible con facilidad, y condujera con certeza al beneficio de dis
minuir el número de vidas destruido por el aborto, esta considera
ción positiva debería contraponerse a la objeción de que estos niños 
nacidos sexualmente predeterminades serían el resultado de un deli
berada control de calidad con, según se dice, la consiguiente dismi
nución de su humanidad intrínseca y de su personalidad. Esta ya es, 
desde luego, una objeción basica ordenada contra todo concepte de 
reproducción artificial en general, que trata a la descendencia como 
producto cortado a medida de las necesidades de los demas. De nue
vo, la precisión introducida, no por la idea no ya de tener o cómo 
tener un hijo por medio de procreación artificial, sino de cómo tener 
un niño o una niña, pone de mayor relieve la cuestión del control 
humano y la especificación detallada de la reproducción humana. 

De manera general, no encuentro dificultad alguna en rechazar 
la idea de que la reproducción artificial conduce, de manera inevita
ble y como principio, a convertir a los niños así nacidos en produc
tes con un estado humano inferior al de sus padres y al de otros 
niños, ya que este argumento es susceptible al contraataque de que 
los niños concebidos laboriosamente y como último recurso con la 
FIV, por parejas de otro modo infértiles, son muy deseados y queri
dos. Pero la rnisma consideración no puede aplicarse automaticamente 
a los hijos que se escogen para ser niños o niñas por medio de la 
manipulación del embrión in vitro o por simple inseminación artifi-



cial; mucho menos a aquellos niños que nacen como resultada de 
faciles y mas populares métodos de preselección de sexo. Y es aquí, 
donde tenemos que considerar un tercer punto que quiero discutir: 
la motivación de los padres en las opciones que hacen. 

Sería lo suficiente faci! ver el deseo paternal de tener un niño o 
una niña como una satisfacción de los deseos o de las necesidades 
del futura padre o madre o de otros miembros de la familia. Se co
noce, por ejemplo, lo que se podría llamar el síndrome del hijo here
dero, el deseo de un hijo que lleve la familia adelante, o mejor, per
petúe el nombre del padre, que herede el patrimonio familiar, y quizas 
el titulo de la familia. También se puede dar el deseo de tener una 
hija, para que llegue con el tiempo, a ser una compañera agradable 
de la madre. Puede también existir el deseo de tener uno o varios 
hijos de cada sexo a fin de tener una familia bien equilibrada. Acte
mas, puede que deseen hijos para contribuir al soporte material de 
los padres en su vejez, mientras las hijas serían útiles para cuidarse 
de ellos. (Mas tarde me referiré a ello por sus posibles implicaciones 
sexistas). 

Otros posibles motivos de los padres para la selección del sexó 
de los niños podrían, sin duda, ser identificados. Pero las considera
dones éticas mas importantes en todos ellos parecen ser éstas. ¿Hay 
que cònsiderar a todos los deseos de lo que podríamos llamar inge
niería familiar, egoísticamente motivados, de modo que pueden ser 
considerados sin mas como si los padres en potencia usaran a los 
niños para satisfacción de sus caprichos, deseos o sus necesidades 
humanas? Me parece que este es un enfoque demasiado cerebral o 
analítica, y en el que no se ve el fenómeno humana normal de que 
siempre haya una mezcla de motivos. En muchas de nuestras opcio
nes morales, una consideración primaria puede ir y va a veces acom
pañada de otros muchos rasgos atractivos. Y mientras estos atracti
vos adicionales y secundarios no son, por sí mismos, suficientes para 
crear una obligación, pueden, sin embargo, contribuir a formar el 
conjunto de la motivación humana en favor de una opción y obrar 
de un modo particular, sin desplazar el motivo primario. 

Ademas, dejando aparte las ventajas médicas ya mencionadas, 
pudiera ser una clara ventaja personal y sacia el que nazca un niño 
en algunas familias y una niña en otras. Una niña podria ser particu
larmente bienvenida en una familia en la que predominasen los her
manos, como se recibiría calurosamente a un niño en una familia de 
hermanas. A un niño nacido en cierto Jugar del norte de lnglaterra 
podría serie otorgado eventualmente el suprem o honor de jugar por 
el Yorkshire County Club Cricket. Una niña podría considerar un 
gran beneficio el que no se esperara de ella que se convirtiera en ju
gador internacional de rugby para satisfacer a su frustrada padre. 
Mas seriamente, sin embargo, lo que estas consideraciones ponen de 
relieve es que la motivación paternal al escoger el sexo para sus hijos 
no se ha de considerar simplemente en términos de satisfacción de 
necesidades individuales o de beneficios para individuos, sean de los 
niños o de los padres. La motivación ha de ser considerada en térmi
nos de transmisión del don de la vida y en términos de familia y de 
comunidad que esta en un proceso de creación por media de los pa
dres. Estos tienen una responsabilidad moral de peso cuando deci
den tener un hijo, cualquiera que sea su sexo. Y ell os necesariamente 
determinau su constitución genética, su ambiente, su caracter y todo 
su futura por entera, conscientemente o no: escoger tener un hijo, 
escoger tenerlo en un país en particular, escoger la escuela, escoger 
fomentar o desanimar su modo de comportarse. La paternidad sig
nifica perseguir una serie de opciones que simplemente deben esca
ger, sea implícita o explícitamente. Esto significa que han de mol
dear al hi jo. Algun os verían estas opciones como una indoctrinación 
social o como el empaquetar un producto. Prefiero considerarlas como 
estadios en el proceso de la pracreación humana. Y no veo por qué, 
den tro de esta cadena de opciones, la selección de sexo se singularice 
como sujeto particular de desaprabación. 

¿Qué pasa si las casas van mal, si el niño que se espera es una 
niña y viceversa? En mi juventud me asombré has ta cierto punto, por 
una novela, bastante empalagosa, que leí, y cuyo titulo era «Paddy, 
the Next Best Thing». Se trataba de la historia de una niña que nació 
de unos padres que querían a toda costa un niño, por lo que intenta
ran sacar partida de un «mal trabajo», cuando nació una niña. No 
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me refiero aquí a la asignación de género o a su identidad, aunque 
esto quizas no estaria fuera de Jugar. Pero se me ocurre el riesgo mo
ral del aborto ante el disgusto de los padres, sobre el que ya he co
mentada, o las emociones consiguientes de un pequeño que descubre 
y se da cuenta que su nacimiento ocasionó un disgusto a sus padres. 
Sin duga alguna, esto ya les ocurre a los padres que simplemente es
peran tener un niño o una niña sin que les sea posible hacer nada. 
Pero no sería muy sorprendente si el desencanto, o quizas el rencor, 
fuera mas pronunciada en aquellas familias donde la pareja ha to
rnado medidas activas para asegurarse del sexo de su descendiente 
(no se puede ni pensar en la cantidad de pracesos judiciales que se 
instruirían contra compañías farmacéuticas por el fracaso de sus 
productos). 

Quiza, de nuevo, esto es exagerar el caso. Puede haber paralelis
mo en otras ejemplos de parejas que, a pesar de no querer un hijo, 
y a pesar de haber tornado todas las precauciones para evitaria, se 
encuentran con un embarazo inesperada o no deseado. Porque no 
se sigue automaticamente, como se reconoce generalmente por expe
riencia, que un embarazo no deseado significa un hijo no querido. 
Ocurre que los padres se ajustan a estos casos, se recobrau de su sor
presa o asombro, y dan positivamente la bienvenida al niño al que 
aman por sí mismo. 

A modo de resumen sobre el punto de la motivación paternal, 
todo lo que estas consideraciones podrían indicar en conjunto es lo 
valioso y deseable que es aconsejar a las parejas que consideraran 
la posibilidad de tener un hijo de un sexo determinada. Cuando se 
trata de factores médicos, como ya los discutimos, existen facilida
des de obtener consejo genético, y aquí el campo de las opciones se
ria mucho mas positivo gracias a las técnicas de preselección de sexo. 
Pero, también habría mucho por decir sobre el consejo social, cuan
do los padres consideren la selección de sexo de sus hijos para ayu
darles a analizar y evaluar sus motivaciones y los intereses del hijo. 
Sin embargo, mi conclusión es que cualquier pareja que decida tener 
un hijo esta ya decidiendo la determinación de sus características 
humanas y personales por media de sus genes y del ambiente fami
liar y social en que nacení.. No me parece incontrovertiblemente malo 
tener como fin hacer mas explícita aquella herencia específica y su 
ambiente al escoger si se tratara de un niño o una niña. Y en verdad 
hay varias razones positivas, como ya he indicada, que conducen a 
la conclusión de que podria ser un beneficio positivo, y moralmente 
deseable, que se ejerciera la opción en casos particulares. 

Pero, como es evidente, no tratamos simplemente de casos indivi
duales. Y esto me lleva al última punto que debe examinarse al valo
rar la·ética de la preselección de sexo de los niños: las consecuencias 
globales sociales si esta practica fuese adoptada con amplitud y los 
efectos de este modo de praceder sobre la sociedad. Se trata de un 
factor que encuentra interesante, particularmente cuando se piensa 
en las declaraciones y puntos de vista de diferentes instituciones e 
individuos sobre este particular. 

El mayor recelo que se ha expresado es que si se diera esta facili
dad a los padres podria llegarse a una indeseable falta de equilibrio 
de sexos en la sociedad. Este fue el punto de vista expresado, por ejem
plo, por el «Report of the Working Party of the Council for Science 
and Society on Human Procreation», con el telón de fondo de la 
«impresión general que, a largo plazo, la sociedad sale beneficiada 
si consta de un número mas o menos igual de hombres y mujeres». 
Y estas consideraciones condujeron al «Working Party» a recamen
dar que, excepto en casos médicos deseables, «el sexo no debería ser 
un factor permitido en la selección de embriones para implantar en 
la madre»I. 

Sin embargo, es interesante notar que el «Warnock Report» pa
trocinada por el Gobierno tuvo menos confianza en las indeseables 
consecuencias sociales aunque la selección del sexo de los hijos estu
viera ampliamente a disposición de las parejas. Previó la posibilidad 
de que en un futura no muy lejano se desarrollaría un método sim
ple para determinar el sexo antes de la fecundación, inclusa como 
un «hagalo usted mismo»; y tenia dudas, por varias razones, en cuanto 
al uso de técnicas para la selección de sexo a gran escala. Pero halló 
que era imposible predecir las consecuencias sociales; y así se con
teutó con la sugerencia de que todo el problema de la aceptación de 
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la selección del sexo quedara pendiente de revisión por la autoridad 
estatutaria que otorgaría las licencias, y sugirió que fuera nombrada 
al efecto 2. 

El «White Paper on Human Fertilisation and Embryology» del 
Gobierno, que se esta considerando, en vistas a someterla al Parla
mento para legislación sobre la materia, que se basa sustancialmente 
en el «Warnock Report», no se refiere de manera explícita a la selec
ción del sexo, aunque sus provisiones en lo que toca a la investiga
ción con embriones, pueden ser consideradas como si abarcasen la 
posibilidad de la selección de sexo por razones médicas como resul
tado de la biopsia embrionaria. Así, pues, si legalmente se permitie
se la investigación embrionaria, ésta podria induir proyectos enca
minades al progreso de técnicas diagnósticas o terapéuticas o al control 
de fertilidad. Y posiblemente esto podria ser interpretado como si 
induyera la identificación del sexo en los primeros estadios embrio
narios por medio de la biopsia, en casos donde se sospecha la pre
sencia de enfermedades ligadas al sexo, con el propósito de implan
tar o rechazar el embrión, dependiendo del resultada de la prueba. 
Y aun suponiendo que la investigación llegara a ser prohibida de modo 
general por una ley posterior, ésta no se interpretaria como si deda
rase ilegal todo procedimiento que determine la condición del em
brión para su trasplante al útero de una mujer, o que perrnita la muerte 
de este embrión como consecuencia del descubrimiento de una 
anormalidad 3. Parece, sin embargo, tal como estan las cosas, que si 
la futura ley dedarase ilegalla selección del sexo de los niños en el 
estadio embrionario o antes por razones no médicas, lo haría sólo 
por implicación. 

Pero existe un particular sector de la sociedad que tiene reservas 
daras y explícitas en cuanto a las implicaciones sociales derivadas 
de la selección del sexo de los niños, y este es el sector que se puede 
identificar de manera amplia como el que representa el movimiento 
de las mujeres. Warnock comentó la imposibilidad de predecir, a corto 
o largo plazo, la proporción entre varones y mujeres en la sociedad 
que resultaria de un amplia aplicación de la selección de sexo. Pero 
dejó anotada la sugerencia de que la mayoría de parejas querrían que 
el primer hi jo fuera varón, con Jas posibles consecuencias de que éste 
gozaría de ciertos privilegies que no tendrían las hijas, con implica
ciones sociales mucho mas marcadas en cuanto al papel que la mu
jer desempeña en la sociedad 4 • Muchas feministas sugieren que el 
patrón corriente seria, primero un niño y luego una niña; y puede 
que éste sea el caso en la presente coyuntura de la sociedad. Si es así, 
conduye, esto sólo servira para atrincherar y confirmar el estereoti
po sexual y la injusticia que en el mundo occidental data de los tiem
pos de Aristóteles, que considera a las mujeres como seres humanos 
de segunda dase. 

No se trata, pues, simplemente, de que la selección de sexo afec
tara a la proporción en la sociedad a favor de los hombres, aunque 
probablemente así seria; se trata también, y quizas primariamente, 
de que la amplia preferencia por los varones, en el caso del primer 
hijo que naciera, haría que las hembras empezaran a darse cuenta 
de que «se las escoge para ser segundas», con lo que se describe como 
incalculables rarnificaciones psicológicas para estas hermanitass. Y 
es en este contexto que Helen Holmes y Betty Hoskins observan so
bre la tecnologia de la selección del sexo que «la verdadera raíz del 
problema consiste en que las tecnologías de selección de sexo favore
cerían el patriarcado» 6. 

Pero no serían sólo las mujeres las que podrían sufrir psicológi
camente y por comparación como consecuencia de la popularidad 
de la selección de sexo. Clifford Longley escribió un articulo en The 
Times al que puso el titulo «Sacando el mayor provecho del celiba
to» (Making the best of Celibacy); y empezó con la observación de 
que «un exceso de hombres sobre la mujeres en la población del fu
turo significaria que muchos varones, que se hallan ahora en perío
do de crecimiento, no se casarían nunca, y se verian forzados a apren
der cómo desafiar la sabiduría que recibieron de que la vida sin sexo 
es perjudicial a la salud». Sera necesari o, continuaba diciendo, esta
blecer un valor positivo para el estilo de vida del soltera ... [de lo con
trario ... ] el futuro exceso de hom bres sobre mujeres producira un grupo 
de solteros insatisfechos y frustrades, con poco interés, o poca preo
cupación, por el bienestar de los demas 7• Es interesante notar que 
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no cayó en la cuenta de que este dilema ha sido, por mucho tiempo, 
un hecho en la vida de muchas mujeres en la sociedad. 

¿Son estas diversas consideraciones, y otras, sobre los posibles efec
tos sociales de la acumulativa preselección del sexo, suficientes para 
dar alguna directiva ética de cómo recibir la posibilidad de preselec
ción de sexo y cómo debe ser aplicada por los individues en la socie
dad? Si ha de producir una creciente disparidad entre el número de 
varones y de hembras quizas haya algo por aprender sobre este fenó
meno en los hechos acaecidos en el curso de la historia, como las 
consecuencias sociales del decrecimiento de la incidencia de mortali
dad materna en el parto, o en las olas de emigración de Europa a 
América del Norte y Australia, y de manera particular en las conse
cuencias demograficas de la guerra. Por ejemplo, la Primera Guerra 
Mundial causó en la muerte de diez millones de jóvenes en Europa, 
y esto llevó a lnglaterra a lo que David Thompson describe como 
discusión muy vaga del problema de la sobra de mujeres, que fue 
en gran parte un problema de escasez de hombres s. Con todo, esto 
no iba a durar; y muchos demógrafos comentan lo que Reinhard en 
su Histoire de la population mondia/e llama «el curioso hecho» de 
que después de la guerra la proporción de nacimientos de varones 
creció en Alemania, Inglaterra y Francia como si se redujesen las con
secuencias de la fuerte proporción de mortalidad de varones duran te 
la guerra9. 

De cualquier manera que se trate de explicar el fenómeno, parece 
como si hasta ahora, en cualquier sociedad, la disparidad de propor
ción en los sexos ha si do de naturaleza temporal con tendencia a dis
minuir o a colocarse al mismo nivel por sí mismas, tan pronto como 
su causa inicial ha dejado de exisitir. Sin embargo, ¿continuaria esto 
siendo así una vez un método seguro de preselección de sexo estuvie
ra al alcance de todos, de manera general y permanente? Aparte de 
efectos tragicos y catastróficos cualquier correctivo que se conside
rase necesario debería, por Jo menos, induir el elemento de opción 
deliberada a fin de poner marcha atras a Ja tendencia. Singer y Wells, 
por ejemplo, quizas de manera característica, invocan lo que se pare
ce mucho a una ley de oferta y demanda, cuando sugieren que «el 
valor que se dé a las hijas puede crecer» 10 . Pero en general, o antes 
que ésta tendencia nueva en el mercado haga su aparición, ¿qué peso 
hay que dar a Jas predicciones de una desproporción de sexo en la 
sociedad, o a los miedos feministas de una crecida descriminación 
sexual, y qué condusiones éticas se pueden sacar si corresponden a . 
Ja realidad? Seria irónico que un movimiento que defiende con tanto 
tesón los derechos de Ja mujer de ejercer su opción, fuera a prohibir 
su libertad de opción en esta area. Y posiblemente seria igualmente 
inhumano defcnder que las mujeres deberían escoger tener hijas, o 
hijas en primer Jugar, simplemente como una opción anti-discri
minatoria, ya que esto seria muy parecido al empleo de niños como 
medios que se usarían para la consecución de fines políticos o so
ciales. 

Quizas lo que debería ser cuestionado aquí es hasta qué punto 
podra Ja sociedad cambiar su modo de pensar y sus actitudes cuan
do la preselección del sexo se convierta en una posibilidad real y uni
versal, y cuando las parejas por primera vez se enfrenten al examen 
no sólo de sus esperanzas si no de sus concretos motivos y presuposi
ciones en la opción deliberada que estan considerando. Quiza sea tam
bién útil tener en cuenta la probabilidad de que la selección del sexo 
resulte en un dedive de la proporción total de nacimientos, cuando 
desaparezca el fenómeno de que algunas parejas tengan varios hijos 
de un mismo sexo antes de conseguir el niño o niña que deseaban. 
AI comentar Ja escasez de hombres después de la Primera Guerra 
Mundial, Thomson también fijó su atención en otro efecto en lngla
terra que quiza no estaba desconectado con la ausencia de los hom
bres en el frente o con la masiva proporción de mortalidad de varo
nes. Este consistió en la aceleración de Ja emancipación de la mujer 
al tomar parte en el esfuerzo nacional, y que creó como una oia de 
reconocirniento social a la que no fue posible hacer marcha atras en 
el período de la postguerra 11 • ¿Seria demasiado extravagante suge
rir el paralelo de que si la selección de sexo da como resultado una 
reducción en la reserva total de gente que lleva a cabo las varias fun
ciones y trabajos de índole social, necesarias para que la sociedad 
funcione como es debido, entonces las diferencias en el sexo iran per-



diendo su importancia en la vida pública, particularmente desde 
que los papeles tradicionales asignados al sexo van desapareciendo, 
y a pesar de algunas iniciales desventajas familiares en Ja nifiez 
que quizas algunos de sus miembros femeninos pueden estar pade
ciendo? Sin embargo, de cualquier manera que uno enfoque el pro
blema de Ja futura proporción entre los sexos, aparece con certeza, 
como concluye Helen Holmes, el tema de la selección de sexo «nos 
fuerza a enfrentarnos al sexismo en su base biológica y en su nivel 
social» 12 • 

En última instancia, como es natural, si la sociedad sintiera, o 
llegara a sentir que una amplia preselección de sexo condujera a una 
no saludable desproporción social entre los sexos, sería siempre po
sible ejercer influencia en las opciones con una variedad de medidas 
sociales, como atraer la atención del público hacia lo que esta ocu
rriendo o dando una nueva dimensión a la paternidad responsable 
que tenga en cuenta el bien común y el bien de la familia individual. 
Singer y Wells concluyen que «como último resorte, se podrían im
poner contribuciones a las parejas de acuerdo con el número de hi- 
jos que tengan y que pertenecen al sexo que mas prepondera» 13 . En
cuentro tal perspectiva moralmente desagradable por su tono punitivo, 
y por las consecuencias que de él se podrían seguir, como ocurre 
actualmente en la China, que es el resultado de un modo de proceder 
social semejante a és te. Pero, ¿qué otra cosa podría hacer la sociedad 
para poner remedio a la falta de equilibrio en la proporción de se
xos? Al advertir sobre la futura posibilidad de introducir en el mer
cado comercial métodos de autopreselección del sexo, el informe de 
Warnock recomendaba que estos productos estuvieran controlados 
por la ley a fin de asegurar que fuesen «seguros, eficaces y de un es
tandar aceptable para su uso» 14• Y quizas esta precaución de con
trollegal del producto podría sugerir otro paso como el de promul
gar medidas legales que controlen su distribución, y así, poner límite, 
e incluso a veces prohibir su obtención como medi os de preselección 
de sexo. Siempre podrían estar permitidos con receta médica, como 
por ejemplo, en el caso de parejas con un historial familiar de enfer
medades ligadas al sexo. Y quizas podrían establecerse otros crite
rios sociales que perrnitieran excepciones de tipo individual a la nor
mativa nacional que desaprobara, por ejemplo, el tener demasiados 
hijos varones durante una generación en particular. Pero, dejando 
aparte las dificultades de la aplicación de estas normas restrictivas, 
y de asegurar su observancia, tenemos que considerar la culpabili
dad que se podría, sin razón, atribuir a los padres que tuvieran un 
hijo del sexo equivocado, por medios naturales, y que se sintieran 
obligados a justificarlo. Esto conduce a la objeción mas amplia que, 
de la rnisma manera que la sugerencia de imponer contribuciones pu
nitivas, mencionada antes, parece moralmente desagradable, así cual
quier sugerencia de ingeniería social de prevención tiene todas las 
características de una intrusión de gran importancia en la vida· priva
da y en la libertad inherente a las parejas, de establecer la familia 
que quieran escoger. 

Parece, pues, que si la sociedad tiene que ejercer alguna influen
cia en la preselección del sexo de los niños, cuando és ta se considere 
necesaria para corregir la falta de equilibrio, debería hacerse por 
medios mas positivos. Y las objeciones contra las contribuciones o 
el control no parecen hallar aplicación en una sociedad que ofrece 
incentivos positivos, como pensiones para niños u oportunidades 
educacionales atractivas o sociales, a fin de alentar el nacimiento de 
mas nifias, por su futura calidad de vida y por sus contribuciones 
públicas a la sociedad; y posiblemente también dar marcha atras 
a la peligrosa disminución de futuros progenitores en la población 
total. 

Teniendo en cuenta todas estas consideraciones que parecen lla
mar nuestra atención cuando examinamos la ética de la selección de 
sexo en los nifios, puede que a algunos les parezca que sería mejor 
no abrir esta caja de Pandora, y dejarlo todo como esta, aparte de 
los beneficios de tipo médico, en algunos casos individuales. A otros 
puede parecerles que nos hallamos simplemente ante la puerta de 
entrada de otro inevitable estadio del desarrollo biológico y social 
de nuestra especie. Este último punto de vista es, en principio, aquél 
hacia el cual me siento inclinado. Una difundida facilidad en la ob
tención de medi os sencillos para la preselección del sexo de los nifios 
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no sólo desterrara de la sociedad muchos males al impedir el avance 
de enfermedades relacionadas con el sexo, elirninando ocasiones de 
abortos por culpa del género del feto, evitando toda controversia 
relacionada con la fecundación in vitro, contribuyendo en cierta me
dida al control de la población, e incluso sera aceptable a los que 
se oponen a la contracepción. También respetara la libertad de indi
viduos y parejas y aumentara sus opciones, los capacitara para el ejer
cicio de una paternidad responsable, de la manera que les parezca 
a ellos mas apropiado. Y permitiní. siempre a las parejas la opción 
de no recurrir a la misma, si prefieren dejarlo todo en las manos de 
un Dios providente; y a la sociedad introducir factores compensato
rios cuando las opciones individuales se multipliquen y originen una 
preocupación de tipo social. 

Como comentario final puede ser interesante notar que la selec
ción del sexo de los nifios por razones no médicas puede parecer es
tar a un paso de distancia de la eugenesia positiva, es decir, de tomar 
medidas no simplemente para corregir deficiencias en la constitución 
genética de los humanos, sino en cierto modo, para mejorar a éstos. 
Un posible peligro contra el cua! el Government's White Paper on 
Human Fertilisation and Embryology se enfrentó es lo que describe 
como una de las mayores razones de la inquietud pública a causa de 
las recientes técnicas que se han desarrollado en relación con la re
producción humana: la creación de seres humanos «con ciertas ca
racterísticas predeterminadas por medi o de la modificación de la ori
ginal estructura genética del embrión» 14 • Y la selección de sexo 

. adoptada con el positivo interés de formar nuevas personas huma
nas no esta tan lejos de la modificación genética para que no torne
mos esta relación con toda seriedad. 

Esta consideración puede invocar a nuestra vieja amiga en estas 
areas: la resbaladiza cuesta abajo. Como argumento nunca me pare
ció muy convincente, ya que muchos de nosotros pasamos gran par
te de nuestra vida en cuestas resbaladizas. Como observó un escri
tor, cuando uno se halla en una resbaladiza cuesta abajo, todo depende 
de si lleva esquís o garfios. En algunos casos, cuando se emplea este 
argumento se trata de una tactica retórica y demoradora, con la que 
se intenta detener la acción con una terrorífica luz roja de peligro. 
E.n otros casos puede ser un argumento demorador pero saludable, 
mas como la luz ambar, que da un poco de pausa, ya que fuerza a 
uno a reflexionar y dar una explicación clara de la razón por la que 
se justifica llegar tan lejos, sin ser arrastrado mas alia de lo que se 
había intentado al principio. 

En todo el tema de la modificación genética, o (en este caso) de 
preselección genética, se da un acuerdo bastante general sobre su 
valor por fines terapéuticos, o por eugenesia negativa; y por lo tan to 
existe poca preocupación acerca de aquellas posibilidades. Donde se 
dan mas aprensiones, éstas se refieren a intentos o deseos, no de po
ner remedio o de curar la estructura genética, sino de mejorarla o 
ensalzarla. 

La diferencia entre eugenesia terapéutica y mejoradora es una 
clarificación útil para una guía ética practica, pero puede sufrir, por 
lo menos, de ambigüedad en potencia. Busca identificar y legitimar 
procedimientos terapéuticos cuyo fin es curar o remediar condicio
nes en individuos que no llegan al estandar de salud normal. Pero, 
¿qué se debe considerar terapia a medida que la idea de salud va 
incluyendo no so lamente cierto grado de equilibri o físico, emocional 
y mental, sino también cierta razonable preocupación por el equili
brio y armonia social y ambiental? Si esta expansión de nuestro 
entendimiento de la salud prosigue, ¿no puede extenderse la idea de 
medicina genética terapéutica o curativa que se desea extender hacia 
areas que hasta el momento actual se juzgaron indeseables como la 
medicina genética mejoradora y la modificación genética? 

No es el fin de este articulo proseguir esta especulación. Puede, 
no obstante, sugerir que consideremos que la preselección es un pri
mer paso tentativo hacia aquella dirección genética. Si es así, la posi
ble extensión lógica de estas opciones a los individuos o a la socie
dad, debería servir para concienciarnos juiciosamente de que estamos 
en verdad moldeando las vidas de individuos humanos y posiblemente 
los contornos de nuestra futura sociedad. Nos compete pues, si no 
pararnos ante la luz roja, al menos continuar con la luz ambar, con 
considerable precaución y circunspección. 
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Y ESTATUTO DEL EMBRIÓN HUMANO* 
Manuel Cuyas, S. J. 

Se analizan críticamente diversas posiciones que buscan 
el estatuto del embrión en la respuesta a la cuestión 
del cuando empieza a existir la persona humana. 
El autor considera que el problema queda así mal planteado 
y no tiene solución. Y que só/o el planteamiento ético 
puede plantear una respuesta coherente. 
Dada la incertidumbre de que la entidad bio/ógica humana 
entrañe ya desde su inicio la dignidad personal, elige atorgar 
el beneficio de la duda a la protección del nuevo ser. 

EL RESPETO A LA VIDA HUMANA 
COMO IMPERATIVO ÉTICO: 
FUNDAMENTACIONES BÍBLICA Y ÉTICA 

El imperativa ético de respetar la vida humana personal es reco
nocido como principio basico indispensable para la vida en socie
dad. Las personalidades de nuestro siglo en las que la humanidad 
se siente universalmente mejor representada desde el punto de vista 
civil (Bertrand Russell, Martin Luther King ... ) o religiosa (Mahatma 
Ghandi, Albert Schweitzer ... ) se han mostrada particularmente sen
sibles al proclamar su exigencia. La discusión versa exclusivamente 
sobre su fundamento o sobre los presupuestos de su vigencia. 

Desde la teologia y a la luz de la Bíblia, la creación del hombre 
y de la mujer a imagen de Dios (Gn 1,27) les otorga una dignidad 
indiscutible, corroborada por el hecho de que el Creador reivindique 
para sí el tutelar su vida (Gn 4,9-15; 9,5; .. . ), proclame una relación 
personal con cada uno (ls 43,1) y lo haya amado hasta hacerse Él 
mismo hombre en la persona del Hijo y dar su vida por él (Gal 2, 
20). Entre los diez mandamientos de la ley de Dios ninguno ha sido 
mas universalmente proclamada y aceptado que el quinto: no mata
ras (Ex 20,13; Dt 5,17; Mt 5,21). 

Desde la fi/osojía y a la luz de la razón, el percibir la existencia 
de uno mismo como don recibido y, a la vez, como tarea a realizar 
mediante la prosecución autónoma y solidaria del propi o destino, im
plica el imperativa ético fundamental de conservar la vida propia y 
de respetar la ajena como condición indispensable para el cumpli
miento del deber percibido, llamesele «realización de sí mismo», <<iogro 

• La Civi/tà Callo/ica 1989; 1412: 438-51. 
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de la perfección», «consecución de algo trascendente vislumbrado o 
creído», etc. 

DECLARACIÓN UNIVERSAL 
DE LOS DERECHOS HUMANOS 
E INSTRUCCIÓN «DONUM VITAE» 

Las reflexiones precedentes explican que la Declaraci6n Univer
sal de los Derechos Humanos, aprobada y proclamada por la Asam
blea General de las Naciones Unidas el 10 de diciembre de 1948, diga 
así: «Artículo I. Todos los seres humanos nacen libres e iguales en 
dignidad y derechos y, dotados como estan de razón y conciencia, 
deben comportarse fraternalmente los unos con los otros ... Articu
lo 3. Todo individuo tiene derecho a la vida, a la libertad y a la segu
ridad de su persona». Los términos «individuo» y «persona», no me
nos que la referenda del artículo primero a los que nacen, eluden 
pronunciarse sobre la dignidad y derechos del no nacido, así como 
sobre la posible existencia de vida humana no individualizada o no 
personalizada. , 

De modo semejante el Tribunal Constitucional de Alemania evi
ta definirse acerca de si la dignidad del ser humano (art. 1, par. I) 
y la defensa del derecho fundamental a la vida (art. 2, par. 2) quedan 
suficientemente garantizados en la ley fundamental del Estado, al afir
mar que «según los conocimientos biológico-fisiológicos mas segu
res la existencia histórica del individuo humano se da ya en cualquier 
caso Uedemjalls) a partir del día 14 después de la concepción». No 
excluye la posibilidad de un inicio anterior, que no sería meramente 
especifico sino incluso individual. 

La misma lglesia cató li ca, aunque ha ble de la inmediata creación 
del alma por Dios (lnstrucción de la Congregación para la Doctrina 
de la Fe (22 de febrero 1987) Donum Vitae (D.V.) lntrod. 5; AAS 80 
(1988) 70-102), porque «conoce las discusiones actuales sobre el ini
cio de la vida del hombre, sobre la individualidad del ser humano 
y sobre la identidad de la persona», no quiere comprometerse «ex
presamente con una afirmación de naturaleza filosófica» y se limita 
a afirmar que «el ser humano ha de ser respetado -como persona 
(no afirma que lo sea ya)- desde el primer instante de su existen
cia» (D.V. 1,1). 

Importa mucho no suponer que el valor ético de una norma se 
halla necesariamente vinculada a la concepción filosófica desde la 
cua! se ha razonado. Al margen de ella, fundamenta la lglesia el im
perativa de respetar la vida humana desde el momento de la concep
ción en la obligación moral cierta de no asumir irresponsablemente 
el riesgo de atentar contra la vida de una persona inocente. Basta que 
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Y ESTATUTO DEL EMBRIÓN HUMANO* 
Manuel Cuyas, S. J. 
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especifico sino incluso individual. 
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(1988) 70-102), porque «conoce las discusiones actuales sobre el ini
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y sobre la identidad de la persona», no quiere comprometerse «ex
presamente con una afirmación de naturaleza filosófica» y se limita 
a afirmar que «el ser humano ha de ser respetado -como persona 
(no afirma que lo sea ya)- desde el primer instante de su existen
cia» (D.V. 1,1). 

Importa mucho no suponer que el valor ético de una norma se 
halla necesariamente vinculada a la concepción filosófica desde la 
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probablemente se halle ya constituïda, para que no se la pueda pri
var del derecho fundamental a la vida. No se trata de un principio 
dogmatico, sino ético. Lo cual no obsta para que el habitual modo 
de expresarse el Magisterio otorgue presunción de verdad, también 
objetiva, al juicio de valor propugnada, aunque esta presunción no 
deba extenderse ni a los presupuestos científicos subyacentes, ni a la 
concepción filosófica concomitante. La lnstrucción citada, en conti
nuidad con la perenne doctrina de la lglesia, quiere ser un alegato 
en favor de la vida y del amor con particular referenda a los mas 
débiles (D.V., Conclusión). 

Con el inicio del ser personal estan vinculados diversos proble
mas morales inherentes a las técnicas de reproducción asistida (por
centaje de fracasos, embriones supernumerarios), a la experimenta
ción con embriones para diversos fines (terapia, recombinación 
genética, diagnóstico previo a la implantación), a la limitación de la 
natalidad mediante antiimplantatorios (DIU, píldora del día siguiente), 
etcétera. 

ESTATUTO DEL EMBRIÓN Y PERSONA: 
CORPORALIDAD Y TRASCENDENCIA 

La problematica aludida en el documento antes citado se plantea 
con rigor al reflexionar sobre el estatuto del embrión. Con esta ex
presión significamos el conjunto de derechos y obligaciones a que 
da lugar su relación con el mundo que le rodea. Desde el punto de 
vista legal equivaldria al régimen jurídico que le corresponde y se le 
reconoce (una concepción positivista del Derecho diría que se le otor
ga), dada su condición de sujeto, individuo, persona. Se trata, por 
consiguiente, de percibir (o establecer) cuando empieza a darse esa 
condición, atribuïda primordialmente a la infusión del alma, cuan
do se habla de animación (presupone el hilemorfismo); a la existen
cia propia unificada y distinta, cuando se habla de individuación; 
a la adquisición de una conciencia autónoma, cuando se habla de 
personalización; y al reconocimiento legal de un titular o sujeto de 
derechos en el planteamiento meramente jurídico del tema. 

Se ha convertida en clasica y sigue siendo un buen punto de refe
renda la definición de persona formulada por Boeci o (t524): «Per
sona est rationalis naturae individua substantia» (Contra Eutichen 
et Nestorium, sec. 3: persona es la substancia individual de naturale
za racional). De acuerdo con él, san to Tomas de Aquino (Suma Theo
logiae I, q. 29, a. I e) reivindica el término persona para la singulari
dad especial de los individuos racionales, los cuales «habent dominium 
sui actus, et non solum aguntur, sicut et alia, sed per se agunt» (tie
nen domini o de s us actos y no so lamente son movidas como las otras, 
sino que actúan por sí mismas), con lo cua! apunta a ese algo mas 
(«prosopon» en el sentido de sobrepuesto), que trasciende incluso la 
realidad psicofísica mensurable del individuo como tal. La Declara
ción Universal de los Derechos Humanos aJude a lo mismo con los 
términos conciencia, libertad, derechos y obligación de un compor
tamiento fraternal con los otros. 

Corporalidad (objetividad del ser en sí) y trascendencia (apertu
ra relacional) equivalen a dos focos, en función de los cuales deben 
legitimar su postura las diversas soluciones propuestas al problema 
planteado por la necesidad de reconocer la presencia de un ser per
sonal. En este cometi do, ni la biologia puede prescindir de una refle
xión filosófica, ni la antropologia puede desconocer los datos apor
tados por el progreso científico. La trascendencia inmanente al mismo 
sujeto humano impone límites infranqueables, tanto al enfoque des
de la fe en el Trascendente, como al enfoque desde el materialismo 
inmanente. Tal vez por ell o los fautores de este último tienden a acen
tuar el aspecto relacional (perspectiva psicológica y de las consecuen
cias sociales); los teólogos, por su parte, atienden primariamente al 
substrato biológico (perspectiva ontológica de interpretación gene
tista, o estructural, o del «dia 14»). Con todo, al razonar sobre la 
cuestión propuesta, nada impide que algunos creyentes neokantia
nos aproximen sus paradigmas a los del materialismo y que algunos 
materialistas se sientan mas cómodos en los esquemas objetivos de 
quienes tienen fe. Los dos focos aludidos trascienden en mayor o me
nor proporción ideologías y concepciones religiosas. 

PERSPECTIVA ONTOLÓGICA 
(INTERPRETACIONES GENÓMICA, 
ESTRUCTURAL Y NIDATORIA O «DEL DÍA 14») 

Desde la perspectiva ontológica la explicación mas radical de los 
datos biológicos (interpretación genómica) percibe en la constitución 
genética nueva del cigoto (primera célula del nuevo ser), aparte la in
discutible y específica naturaleza humana, toda la singularidad exi
gible para el reconocimiento de la persona, puesto que posee carac
terísticas propias, que lo distinguen de los demas (unicidad), y esta 
dotado de un dinamismo interno teleológicamente dirigido al desa
rrollo (crecimiento y diferenciación) que ira actualizando en éllas po
tencialidades del ser personal. Ni la gradual diferenciación ontológi
ca y organica, ni la posible interrupción del proceso por accidentes 
frustratorios o involutivos contradicen la unidad del substrato en la 
totalidad de un ciclo vital original, iniciado con la recién terminada 
fusión de los pronúcleos y mantenido en la permanente identidad del 
sujeto. Aunque los cambios lo afecten cualitativamente en la mani
festación y posibilidad de sus virtualidades, el desarrollo tiene lugar 
sin solución de continuidad. El que este desarrollo requiera circuns
tancias indispensables y también influjos positivos del exterior no con
tradice la inmanencia radical del proyecto y de la actividad que rige 
todo el proceso. 

El punto clave de esta explicación se halla en los indicios bio
lógicos, que permiten suponer, a partir del genoma original, un 

. centro unificador, tanto del progresivo crecimiento y diferenciación, 
como de la interdependencia de las partes. Cada estadio supone cier
tamente el precedente y las nuevas características emergen de una 
diversificación gradual, virtualmente contenida en la fase previa, 
sin que se niegue con ello la eficacia de los influjos recibidos del 
exterior. 

Sin salirse de la perspectiva ontológica, otra interpretación de los 
datos biológicos (interpretación estructural) considera insuficiente el 
contenido genético característica de la especie humana y la indivi
dualidad propia del cigoto para reconocer en élla dignidad que otorga 
valor·ético al ser personal; carece aún de suficiente estructura inter
na y de la determinación biológica requerida para ello. Las transfor
maciones que sufrira suponen saltos cualitativos en el sistema y el 
proceso no se ha fijado aún en una dirección única. Para adquirir 
una complejidad estructural y funcional suficientemente vinculada 
a la realidad biológica terminal necesita incorporar, a la información 
genética de sus cromosomas, nuevos materiales que cambian cuali
tativamente sus estructuras. La interacción con el sistema biológico 
informativa de la madre despliega una eficacia mucho mas determi
nante que la mera aportación de elementos complementarios extrín
secos. Hasta el fin de la octava semana no alcanza el embrión la com
plejidad estructural y funcional requeridas para consideraria vinculado 
en sí mismo al ser personal. 

El punto clave de esta explicación se halla en ponderar la insufi
ciencia de las virtualidades contenidas en el cigoto, en el blastocisto 
e incluso en la gastrula para determinar todas las características del 
individuo humano al que dara lugar. Necesita informaciones exóge
nas para alcanzar la complejidad estructural constitutiva de la per
sona. Carlos Alonso Bedate equipara esa complejidad estructural a 
la «forma» en el sentido de la teoria hílemórfica (aquello por lo cual 
una realidad es lo que es y la constituye en cuanto tal). Reconoce, 
por otra parte, la dificultad que entraña distinguir entre el proceso 
de diferenciación, en el que también hay crecimiento, y el de solo cre
cimiento con el sistema biológico definitiva. De todos modos, setra
ta antes solamente de una entidad biológica que inició y prosigue por 
sí misma un proceso ontogénico humano. 

Extreman las exígencias de estructura quienes, para reconocer la 
dignidad humana, reclaman la presencia de actividad neuronal (un 
esbozo de cerebro). Piensan salvaguardar así un paralelismo entre el 
inicio del ser personal y su término, generalmente reconocido como 
definitiva en la muerte cerebral. Pero exíste una diferencia radical entre 
ambos supuestos. Cuando el tronco cerebral pierde su actividad, de
saparece todo principio unificador, tanto de la relación con el exte
rior, como de la relación entre tejidos y órganos en el interior; ha 
empezado la progresiva desintegración del individuo. Por el contra-

N.0 218 I LABOR HOSPITALARIA 335 



rio, el desarrollo embrional muestra una interna relación entre célu
las, tejidos y órganos, que acaba por actualizar posibilidades de re
lación también externas. 

En lo interno de la perspectiva ontológica, entre las interpreta
dones genómica y estructural de los datos biológicos, logra particu
lar importancia el momento de la nidación, hasta el punto de conse
guir que muchos lo identifiquen con el inicio de la persona. El cambio 
implica ciertamente un umbra] importante en relación con la indivi
duación. 

La clave de su significación no procede del asentamiento, ni de 
la interacción ya iniciada antes con los influjos maternos, sino de que 
por este tiempo (el concordada día 14 en que suele terminar el proce
so nidatorio) las células de la gastrula han perdido su totipotenciali
dad y se hace imposible, tanto el surgir de mellizos monovitelinos, 
como la formación de quimeras por la fusión en uno de embriones 
distintos. La interpretación estructural percibe en tales fenómenos la 
prueba de que el esbozo actualizado de la dignidad personal debe 
posponerse hasta que el nuevo ser haya adquirida la complejidad re
querida para que exista una correlación física con el término al que 
se orienta. La interpretación genómica descubre en ellos, sea la frus
tración de un proceso (tal vez doble) ya iniciada, que da paso al ini
cio de otro nuevo, sea una especie de reproducción asexuada, mediante 
la separación de una o varias células aún totipotenciales. Éstas son 
también capaces de dar Iu gar, siguiendo -un curso aparte, al desarro
llo completo, definida en la misma constitución genética del cigoto. 
Mientras, el embrión original seguira su propia carrera. Para que 
esta explicación de la formación de mellizos monovitelinos (posibi
lidad de reproducción asexuada en los primeros estadios de la vida 
humana) no contradiga la tesis de que la dignidad de todo ser hu
mano exige una directa conexión entre su inicio y el acto conyugal 
(D.V. 11, 5), este principio debe interpretarse como mera exclusión 
de una intervención exterior en el proceso iniciada con la unión de 
los gametos. 

Desde la perspectiva ontológica, las tres interpretaciones indica
das muestran que los datos biológicos disponibles permiten diversas 
lecturas. Todas elias acentúan la subjetividad substancial; la trascen
dencia queda implicada en la apertura relacional propia del término 
al que teleológicarnente se halla ya orientada el cigoto desde el ini
cio, o a partir de un estadio ulterior de desarrollo. Sin confundir los 
conceptos, identifican por principio la persona con la entidad bioló
gica en que cada una de las interpretaciones percibe su inicio. Desde 
la fe, el aspecto relacional queda consolidada, dado que el hornbre 
es la «única criatura terrestre a la que Di os ha amado por sí rnisma» 
(Gaudium et spes 24); ademas, el ser creado dice ya de por sí rela
ción innata al Creador. 

PERSPECTIVA PSICOLÓGICA 
E INTERPRETACIÓN CULTURAL 

A partir de la separación cartesiana entre alma y cuerpo ha teni
do lugar en el pensarniento moderno una progresiva desubstanciali
zación del ser personal a favor de las cualidades que lo especifican: 
el pensamiento (René Descartes, tl650), el sujeto noumenal (Imma
nuel Kant, ti804), la conciencia (Edmund Husserl ti938), la libertad 
(Jean-Paul Sartre ti980). Este trasfondo filosófico explica que la pers
pectiva psico/ógica exija el hecho de conocer para apreciar la pre
sencia de una persona. No le basta siquiera que se dé ya el substrato 
biológico necesario para ejercer las funciones humanas. Ni el acra
neo, ni el que morira antes del parto, ni el nacido incapaz de llegar 
a conocer mereceran el respeto debido a la dignidad personal. Se 
explica el interés de la Iglesia por reivindicar la dignidad humana 
personal de la corporeidad: «cualquier intervención sobre el cuer
po humano no alcanza únicamente tejidos, órganos y funciones; 
afecta también, y a diversos niveles, a la persona misma» (D. V., 
Introd. 3). 

La interpretación cultural, denominada tarnbién ética, lleva la pers
pectiva psicológica y su planteamiento relacional hasta las últimas 
consecuencias: persona es un sujeto libre, que juzga el bien por sí 
mismo y reconoce la misma prerrogativa en los demas. Su dignidad 
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estriba en el querer autónomo. Se accede progresivamente a ser per
sona con la adquisición de responsabilidad y se va dejando de serio 
con la pérdida expedita de las facultades mentales. Ni el recién naci
do, ni el demente senil son personas. Ser persona presupone suficiente 
conciencia y razón para entrar en la comunidad de los sujetos libres 
y para ejercer en ella la propia autonomia moral. Los conflictos, de 
tipo especulativa o practico que sugieren sobre los derechos de uno 
u otro, se resolveran mediante el dialogo. El acuerdo es fuente de mo
ralidad. Tratar a los demas como fin y nunca como medio da lugar 
a la «comunidad moral pacífica». H. Tristram Engelhardt distingue 
entre el ser personal, sujeto de derechos al que debemos respeto, y 
otros niveles de vida humana, objeto de beneficencia, porque son sus
ceptibles de padecer o porque su deterioro haría sufrir a otros. 

PERSPECTIVA JURÍDICA 

La perspectiva juridica opta por dar una solución practica a los 
problemas planteados en torno al esta tu to del embrión. Dada la im
posibilidad de concordar las diversas opiniones basadas en criterios 
objetivos, no pretende definir los derechos que posee el cigoto, o un 
determinada conjunto de células humanas, sino establecer la respon
sabilidad colectiva en relación con él. Este enfoque supone un giro 
de 180° con respecto a los anteriores, pero, ni siquiera la concepción 
mas positivista del derecho pretende prescindir de la realidad sobre 
la cual1egisla. El valor de una precisión forense depende sobre todo 
de los criterios de bien público, buenos o malos, en que se funda
mentan; el legislador debe atender ademas a la eficacia y racionali
dad de la ley. 

El que exista alguna identidad entre el substrato biológico inicia
do con la fusión de los pronúcleos y la persona o personas a que daní 
Jugar, avala la distinción entre vida humana y cualquier otra tipo de 
existencia, prestando sólida base a cierta protección jurídica, inclusa 
cuando no se le reconoce derecho a nacer, ni a las condiciones nece
sarias para proseguir su desarrollo. Esta consideración impone lími
tes en la disponibilidad para evitar que la humanidad se vea someti
da a los desorbitados intereses del progreso técnico, pero no basta 
para suprimir toda instrumentalización del individuo en cierne a fa
vor de un beneficio para la humanidad en su conjunto. Pues los cien
tíficos reclarnan poder disponer de células embrionales y de embrio
nes para realizar el diagnóstico prenatal con alguna de las primeras 
células (blastómera), para multiplicar los ensayos de intervención te
rapéutica, para experimentar trasplantes que se espera seran benefi
ciosos, para iniciar recombinaciones genéticas, etc. Las ventajas pre
vistas ·para el bien común en el futura, lé\ ineficacia de una ley que 
prohíba tratar el embrión de pocos días como material de ensayo y 
la escasa o nula probabilidad, según muchos, de que tal uso suponga 
un atentado contra la dignidad personal, explica que las legislacio
nes tiendan a no sancionar, o a permitir incluso, con determinadas 
cautelas (valor académico del protocolo, irnposibilidad de alcanzar 
el objetivo con vidas no humanas, etc.), la utilización de embriones 
«supernumerarios» y «no implantables», o incluso producidos con 
fines experimentales, durante un determinada período de su existen
cia (hasta el día 14 generalmente). Se los convierte así en objeto o 
media para otros fines. 

Con tales pronunciamientos se esboza un como estadio interme
dio entre la animalidad y el ser personal. La traducción de sus consi
derandos en conclusiones de la jurisprudencia, y también en textos 
legales, determina, con mayor o menor precisión, y sobre bases cier
tarnente inseguras, una especie de ethos o código de buena conducta 
respecto al embrión de pocos o mas días. De tales normas se suele 
seguir una tutoria de la colectividad, ejercida mediante la requerida 
aprobación previa de los protocolos, que supone una especie de de
recho defensiva en el devenir personal, aunque no se le reconozca de
recho positivo a las condiciones necesarias para el desarrollo. Se apela 
al sentir general, pero puede cambiar el parecer de un gran número, 
espontaneamente o movilizada por una propaganda bien o mal in
tencionada, y la jurisprudencia o el Estado deberan modificar la nor
ma, si entienden que así evitaran mayores daños y tutelaran en lo po
si ble el bien común. Apelar al valor pedagógico de la ley para 
promover un mejar bien camún requiere cierto triunfo de la verdad 
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en el sentir generalizado y la presupone en la mente de los jueces y 
legisladores; seria tarea de todos trabajar por conseguirlo. 

PERSPECTIVA UNIFICANTE 

Mas radical se muestra la perspectiva unijicante al barrar toda 
diferencia específica entre seres inanimados, vegetales, animales y per
sonas a favor de una evaluación general, basada mas en factores emo
cionales que en conocimientos reflejos. Una supuesta distinción en
tre el valor y el ser, el temor a establecer discriminaciones de tipo 
racista, la ideologia materialista y la pretendida reproducción en la 
ontogénesis de la evolución filogenética convergen en aceptar sin de
masiado rigor científica esta interpretación, la cual esta de acuerdo, 
por lo demas, con el sentir espontaneo, que siempre ha penalizado 
mas o menos el atenta to según el mayor o menor parecido de la vícti
ma con la persona adulta. Una actitud semejante explica también el 
interés científica por adelantar lo mas posible el diagnóstico prena
tal, cuando se piensa en eliminar el producto de la concepción, si se 
revelase anómalo. · 

TERMINOLOGÍA 

La discusión en torno al estatuto del embrión debe evitar que los 
términos empleados condicionen el raciocinio. Debemos tener siem
pre presente que se refiere a esa realidad, biològica al menos, cuyo 
valor como causa de obligaciones éticas o jurídicas es cuestionado. 

La denominación mas indefinida aJude a ella como «agregada 
celular humana». Con un discutible antropomorfismo se quiere jus
tificar la expresión porque, antes de la nidación, ninguna de las célu
las ha decidida que sera individuo; podrían dar Jugar a varias persa
nas o convertirse en una simple mola (ya hemos explicada tales 
posibilidades desde las interpretaciones genómica y estructural). Los 
términos empleados no tienen en cuenta la diferencia que existe en
tre un conglomerada de células humanas en cultivo y ese «algo» a 
que nos referimos, dotada de una teleologia inmanente hacia la ple
nitud del ser humana, la persona. 

Calificarlo como «pre-embrión» reconoce cierta unidad, pero in
sinúa un nivel inferior en la escala del ser, una etapa preparatoria 
del desarrollo. Se facilita así una rninusvaloración que invita a acep
tar alguna instrumentalización del mismo. 

Referirse a la misma realidad como «embrión de un determinada 
número de células» supone ya continuidad y semejanza en la escala 
del ser, pero no explicita que se trata de la entidad biológica que ha 
iniciada un proceso ontogénico de por sí orientada al ser personal. 

Diversos comités de ética y algunas autoridades jurídicas o legis
lativas han elegida la expresión «persona humana potencial». Tal. de
nominación, al aproximar la entidad referida a lo personal, la separa 
de los seres inferiores y le confiere cierta dignidad que limita, al me
nos, la disposición de otros sobre ella. 

El «Comité Consultatif National d'Éthique» (Francia) justifica 
los términos empleados porque la realidad biològica del genoma 
humana la sitúa ya dentro de la especie y presta base ontológica 
a un desarrollo del ser personal, el cua!, complementada con la base 
cultural de la relación en el seno de la familia y de la sociedad, lleva
ra a término el proyecto inicial. 

Reprueban la expresión tan to la interpretación genómica mas ra
dical como el personalismo neokantiana. Para unos y otros ser per
sona es una cuestión de hecho, para la cual basta, según la primera, 
el proyecto codificada en el genoma, y se requiere, según el segundo, 
actividad cognoscitiva. No hay término media entre ser persona y 
no serio. No se es mas o menos persona. Cambia solamente el grada 
alcanzado en el desarrollo y en las capacidades correspondientes de 
actividad física y/o psíquica; éstas dependen tanta de la base biofi
siológica como de factores culturales en mutua dependencia. 

Debemos ser también cautos con las expresiones que apelan al 
caracter sagrada de la vida humana. Como quiera entendamos la re
lación con Dios que tal cualificación implica, ésta de ningún modo 
supone un valor absoluta; se haría absurda que podamos renunciar 
a los medi os extraordinari os para conservaria. Toda contingencia com
porta relatividad. 

CRITERIOS INSUFICIENTES 

Ninguna de las soluciones propuestas para determinar el estatuto 
del embrión satisface. Tal vez el problema se haya planteado mal o 
no sea posi ble aún forjar un concepto antropológico, que amalgame 
sintéticamente la corporeidad y la trascendencia de la persona, los 
elementos biológicos y los culturales. 

El criterio unificador no presta atención suficiente a la diversi
dad específica, comúnmente reconocida, entre los vivientes sin psi
quismo (vegetales), los sensitivos (animales) y los racionales (hu
manos). 

El criterio jurídica confiere la maxima seguridad al estatuto del 
embrión, a costa de la maxima arbitrariedad al fijar los límites de 
su protectibilidad. Se ve obligada a exagerar la importancia ontoló
gica de los factores, en que fundamenta su pretensión de objetividad 
(imposibilidad de sufrir, dia 14, viabilidad, vida extrauterina, etc.). 
Parece ser que Jean Bernard justificó la concesión hecha en una re
comendación del Comité Nacional Francés para las Ciencias de la 
Vida y de la Salud, diciendo que «las experiencias con embriones son 
moralmente inevitables y moralmente inaceptables». El criterio jurí
dica no da mas de sí. 

El criterio cultural centra su atención en las cualidades específi
cas de la persona, pero esta demostrada que éstas se hallan ya en cierne 
cuando el nuevo ser empieza a reconocer la voz y a comunicarse sin 
palabras. ¿En qué difiere este esbozo de conciencia de la capacidad 

· previa para captar estímulos ajenos y responder a ellos? H. Tristram 
Engelhardt ha de considerar acertado que la sociedad ensanche los 
límites de la interpretación cultural para asegurar que no se instru
mentaliza a nadie capaz de formar parte de la comunidad ética, pero 
aun así se ha de confiar demasiado en que la conciencia colectiva 
evitara la eliminación de los mas débiles y desfavorecidos por mati
vos demograficos o de eugenesia. Autonomia equivale a independen
cia. Toda persona es autónoma, en cuanto posee un destino propio. 
Conviene no confundir este concepto con el de autonomia como po
sibilidad de autodecisión. 

El criterio psicológico puede contentarse con una relación de al
teridad para afirmar la existencia personal, pero, si bastara para ello 
el reconocirniento por parte de otros, podria uno poseerla hoy y no 
mañana en una discontinuidad incompatible con la subjetividad ra
cional. 

El criterio estructural comporta un elevada grada de subjetivi
dad en la apreciación de la complejidad biológica, que implica ya 
una relación suficiente de homogeneidad con la del feto a término. 

El eriterio nidatorio señala una etapa importante en el curso del 
desarrollo embrional (la del socorrido dia 14) con la diversificación 
en las células primigenias, que ya perdieron su totipotencialidad, pero 
¿cual es la diferencia entre el cigoto y el embrión recién anidado en 
su relación con la individualidad personal, aparte una mayor seguri
dad de subsistencia sin multiplicarse? 

El criteri o genómico implica la dificultad de explicar que se pier
dan tantas vidas humanas (supuestamente personales) en sus inicios 
y que nosotros hayamos de reconocerle en todas las etapas de s u exis
tencia la misma dignidad. El común sentir no condena con el mismo 
rigor ético el infanticidio, el aborto y la acción antinidatoria. Resul
tarían ademas inaceptables practicas ampliamente difundidas. De to
dos modos, ni el sentir mayoritario es criterio de verdad, ni las con
clusiones estadísticas sobre el obrar pueden erigirse en fuente del saber 
ético. 

Algunas distinciones permiten atemperar la fuerza de la dificul
tad: a) las posibilidades de persistencia y de acción no deben con
fundirse con la dignidad del sujeto. b) Persona es no solamente lo 
que se manifiesta ya, sino también lo que se contiene en ella virtual
mente, requiere especiales condiciones para hacerse actual y se lo
grara con elias en un continuo autotranscenderse. e) La obligación 
de no interrumpir la vida humana difiere de la que obliga a conser
varia. La primera, como todo precepto negativo, obliga siempre y con
tinuamente a no matar. La segunda, como precepto positivo, obliga 
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siempre, pero no en cualquier circunstancia, a prestar los medios ne
cesarios para subsistir. Debemos a la vida embrional, como a toda 
existencia humana, los medios ordinarios o razonables (los que im
plican proporción entre las ventajas e inconvenientes previstos en bien 
del interesado) para vivir, pero no los extraordinarios o despropor
cionados. Yale la pena considerar dos aporías: 

!." No es facil decidir si el principio recién enunciada urge la trans
ferencia del embrión al útero materna (Jugar ordinario y necesario para 
su desarrollo), cuando, fecundada «in vitro», se ha detectada en él 
una patologia grave. No posee aún el derecho adquirida (ius in re) 
al lugar adecuado para la supervivencia. La conciencia queda tan in
tranquila eliminandolo como facilitandole el llegar a término, dado 
el sufrimiento que genera en los fami liares y, muchas veces, también 
en él mismo sin provecho alguna. Abandonar! o, pretendiendo que asi 
decide la naturaleza, no elimina la responsabilidad de haber renun
ciada a actuar. No seria honesta remitirse a «la Voluntad de Dios», 
si ello implica abdicar de la responsabilidad impuesta por el impera- · 
tivo divino: dominad la tierra (cfr. Gn 1,28). El malestar percibido 
podria denunciar una justificada mala conciencia, pero podria deber
se también a una sensación de culpa meramente emotiva y pasional. 
2.' Cuando se recurre a la fecundación asistida, no sera licito aumen
tar los riesgos que, en condiciones normales, corre las vida del em
brión. Cabe, con todo, preguntarse, si no resulta proporcionada y acep
table un mayor riesgo, cuando éste se revela condición indispensable 
(sine qua non) para su misma existencia. 

La doctrina propugnada en la D.V. (11,5) descalifica de entrada 
estas aporías. ¿Supone una ventaja? 

CONCLUSIÓN 

Los criterios hasta ahora propuestos cometen el error de bus
car el estatuto del embrión en la respuesta a la cuestión del cuando 
empieza a existir la persona humana. En mi opinión, el problema 
queda asi mal planteado y no tiene solución. Ésta escapa a la com
petencia de la ciencias empiricas (biologia, psicologia), porque su 
metodologia obliga a encuadrar los objetos en las coordenadas tiempo
espacio, en las cuales no caben los conceptos sujeto, individuo, per
sona. El conocimiento de estos conceptos desde la filosofia o la teo
logia es posible, pero las ciencias del espiritu no pueden determinar 
cuando empieza a existir el sujeto, el individuo, la persona. 

Solamente el plantearniento ético de la cuestión puede brindar una 
res pues ta coherente al estatuto del embrión humano. No se puede cier
tamente demostrar que la entidad biológica humana entrañe ya des
de su inicio la dignidad personal. Tampoco puede demostrarse que 
no la posea. Dada la incertidumbre, se trata de elegir entre otorgar 
el beneficio de la duda a la protección del nuevo ser o a la libertad 
de quien quiere disponer de él para progresar en conocimientos, que 
se espera beneficiaran a la humanidad en el futuro, aunque pueda 
ser a costa de algunas personas actuales. 

Supuesto que la vida humana engendrada, salvo accidente inevi-
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table, llegara a ser persona, parece mas coherente respetarla, mien
tras no se demuestre que entre esta entidad y el término de su desa
rrollo hay solución de continuidad y que carece antes con certeza de 
la dignidad que luego indiscutiblemente poseera. 

Preguntandonos si el embrión es o no es ya persona, las respues
tas no satisfacen. La cuestión de si esa entidad biológica, a la cua! 
nos referimos, sera o no sera persona (en caso de respetarse o de otor
garle su ambiente vital) obtiene una respuesta muy clara: con una 
probabilidad mayor o menor, acorde con los conocimientos biofisio
lógicos propios y del entorno, lo sera. «To be or not to be, that is 
the question» se traduce entonces por «devenir o no devenir, ésta es 
la cuestión éticamente relevante». 
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IV. 

Aspectos jurídicos 

LH E 
111 L DIAGNÓSTICO ANTENATAL 

Y SUS IMPLICACIONES 
JURÍ DI CO-PENALES * 
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de la Universidad de La Laguna 

Amplio estudio del ordenamiento jurídica español 
sobre el diagn6stico prenatal y cuestiones relacionadas 
con el mismo, como la decisi6n del individuo o pareja 
de recurrir a la esterilizaci6n va/untaria, y la situaci6n 
del incapaz para quien es imposible emitir un consentimiento 
valido para ser esterilizado. También se estudia 
la responsabilidad legal del médico por una defectuosa 
actuaci6n en la elaboraci6n del diagn6stico y la realizaci6n 
del aborto eugenésico y como método de selecci6n de sexo. 
El artícu/o acaba con el analisis de problemas, 
no siempre jurídica-pena/es, pero que tienen especial 
interés en el diagn6stico prenatal. 

INTRODUCCIÓN 

En los últimos años se esta volviendo a plantear la cuestión de 
la eugenesia, tanto en su manifestación negativa -evitando la repro
ducción a personas que presentan riesgos comprobados de transmi
tir taras genéticas graves a su descendencia- como positiva -cen
trada en el fomento de la paternidad «valiosa»: worthy paternhood-. 
Ello ha sido propiciada en lo que a la eugenesia negativa se refiere, 
por los importantes descubrimientos que estan aportando sin cesar 
las Ciencias Biomédicas en el campo de la genética humana, en una 
doble dirección. Por un lado, al haber conseguido la supervivencia 
de individuos afectados de enfermedades letales de origen genético 
que son a su vez portadores de ese mismo factor hereditario patóge
no y al llegar a la edad de la reproducción se convierten en transmi
sores potenciales de esa enfermedad o tara que en épocas anteriores 
menos desarrolladas tecnológicamente no hubieran podido transmi
tir. Con ell o el poal genético de nuestra especie esta en vías de dete
rioro 1_ Pero, por otro, se estan dando pasos inimaginables hasta hace 
poco tiempo en la determinación del patrimonio genético individual 
-incluido el feto-, lo que sí en un futuro permitira, gracias a la 

• MIR PUIG, S., Avances de la Medicina y Derecho Penal. Barcelona: Promo

ciones y Publicaciones Universitarias, S.A., 1988, pp. 81-124. 

I. V. Javier GAFO FERNANDEZ, Eugenesia: Una problemdtica moral reactua
/izada (Lección inaugural del curso 1985/ 1986), Public. Universidad Pontificia 

Comi llas, Madrid, 1985, pp. 11 y s. 

ingeniería genética, corregir esas deficiencias en las personas afecta-
. das, en la actualidad sirve para tomar decisiones con el fin de evitar 

una descendencia con riesgos de graves malformaciones de este ori
gen. Un tercer camino que también se ha abierto, gracias al cual se 
pueden corregir los aspectos negativos de lo anterior, lo constituyen 
las técnicas de reproducción artificial o asistida. 

Queda patente la trascendencia que todos estos progresos cientí
ficos significan para la colectividad y su desenvolvimiento tradicio
nal. Es cierto también que en la actualidad no presenta los tintes dra
maticos y de terror de épocas anteriores, incluso dentro de este 
siglo 2 • Hoy se ha impuesto el respeto a la dignidad y la autodeter
minación de la persona, como valores que despiertan una especial 
sensibilidad en la comunidad social y se reflejan en su entramado 
jurídico. Antes bien, se es consciente de que los descubrimientos cien
tíficos en genética humana deben invitar a la reflexión de toda laco
lectividad y no sólo de sus artífices, los científicos, y adoptar conse
cuentemente, dentro de ese marco de respeto al individuo, las 
decisiones políticas, social es y jurí di cas oportunas J . 

Den tro de la variedad de repercusiones facilmente imaginables que 
se presentan en el ambito del Derecho, y en particular del Derecho 
Penal, voy a ocuparme a continuación de la posición de éste ante el 
diagnóstico antenatal, es decir; el conjunto de exploraciones y prue
bas que permiten predecir los riesgos de transmisión de enfermeda
des o anomalías antes de que se produzca el nacimiento de un nuevo 
ser humano. Las variedades de este diagnóstico antenatal, que van 
a ser objeto de analisis en este estudio, suelen desembocar en ellla
mado consejo genético, el cual quedara en las líneas que siguen cons
cientemente relegado a un segundo plano. Todo ello a la vista del 
ordenamiento jurídico español. 

EL DIAGNÓSTICO PRECONCEPTIVO 

Concep to 

El diagnóstico preconceptivo se refiere a la información que presta 
el médico a una pareja -casada o no- o a una persona sola antes 
del embarazo sobre los riesgos de concebir un hijo con enfermeda
des o malformaciones de origen genético. Le asignamos la denomi-

2. V. al respecto, GAFO FERNANDEZ, Eugenesia: Una problemdtica moral reac
tua/izada, cit., p. 12; y extensamente, Luis JIMENEZ DE AsúA, Libertad de amar 
y derecho a morir, Ed. Depalma, Buenos Aires, 1984, pp. 5 y ss. y 219 y ss. 

3. V. Albin ESER, Genética humana desde la perspectiva del Derecho alemdn 
(trad. Romeo Casabona), en << Anuario de Derecho Penal y Ciencias Penales», 1985, 
pp. 347 y ss.; lo., Thesen zur Reproduktionsmedizin u nd Human-genetik aus rec/11-
licher und sozialpolitischer Sicht, en << Kunstliche Fonpflanzung, Genetik und 
Recht», Schulthess Polygraphischer Verlag, Zurich, 1986, 305 y ss. (307 y ss.) . 
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nación convencional de «preconceptivo» 4 para significar con ello que 
el diagnóstico se emite antes de que se haya producido un embarazo 
en el seno de la pareja y diferenciaria así del diagnóstico prenatal, 
que tiene lugar cuando aquél ya se ha producido, siendo en realidad 
en este último caso el feto el sujeto del diagnóstico, mientras que en 
el que nos ocupamos ahora sujeto de ese diagnóstico lo son el o los 
potenciales progenitores. En ambos casos la información sobre el re
sultada del diagnóstico suele ir acompañada -aunque no necesaria
mente- de una evaluación o asesoramiento por parte del especialis
ta sobre dicha información, que es lo que se conoce, según quedó 
dicho, como consejo genético 5. 

Los datos al respecto son obtenidos mediante la elaboración de 
una historia de los antecedentes familiares en relación con la trans
misión y/o aparición de anomalías genéticas y la investigación en la 
propia pareja, particularmente el anruisis genético, utilizando diver
sas pruebas, para lo cual es decisiva la participación con el médico 
de o tros profesionales muy especializados y cualificados, en particu
lar de genetistas. 

La importancia y campo de aplicación del diagnóstico emitido 
antes del embarazo puede apreciarse en seguida: para parejas antes 
de contraer matrimoni o, o antes de tomar la decisión de tener un hijo 
si ya han contraído aquél o no estan legalmente unidos, especialmente 
si existen antecedentes familiares o han tenido ya descendencia con 
malformaciones. El recurso a esta clase de pruebas ha esfado tradi
cionalmente motivada por el nacimiento en la familia del primer hijo 
con alteraciones genéticas. Sin embargo, va aumentando la practica 
de acudir al mismo como diagnosis «predictiva» basada en factores 
de riesgo, según veíamos, sin esperar a la aparición de un hijo afec
tada. Tiene, ademas, otras aplicaciones, pero igualmente dirigidas al 
mismo fin6. 

Esta técnica se esta extendiendo con gran rapidez en todos los paí
ses con un ni vel sanitario y tecnológico elevada, pero presenta y abre 
a su vez situaciones nuevas desde una perspectiva ética y jurídica: 
I) ¿deberían ser obligatorias las pruebas diagnósticas en las parejas 
con alto riesgo o, inclusa, con caracter general en la población?; 
2) ¿puede negarse o restringirse a esas parejas el derecho a la repro
ducción? ¿y, en ese caso, hasta qué límites podría llegar tal restric
ción?; 3) ¿qué implicaciones jurídico-penales se derivaran de las me
didas adoptadas por la pareja para evitar tener hijos en esa situación 
de alto riesgo? 4) ¿incurrira el médico en responsabilidad legal -pe
nal o civil- como consecuencia de una defectuosa diagnosis o erró
nea prognosis, particularmente si la pareja consultante tiene después 
un hijo con malformaciones genéticas? y, por último, 5) ¿tiene el mé
dico la obligación de respetar la intirnidad de la pareja, guardando 
la confidencialidad de los datos obtenidos, o debera, por el contra
rio, informar a los familiares de aquélla sobre la cuestión, a fin de 

4. Junto a este diagnóstico preconceptivo estaria elllamado diagnóstico << pre
nupciah>, referida al obtenido previamente al matrimonio para asegurar, antes de 
contraerlo, que el otro miembro de la pareja no posee riesgos de transmitir enfer
medades genéticas. Esta última expresión ha sido ya utilizada en semido amplio, 
equivalente a la de preconceptivo que se propone en el texto, por Ferdinando Atr 
BANESE, Genetique et Droits de /'homme, en «Annuaire Européen des Droits 
de I'Homme>> , v, XXXIII, 1986 (en prensa), y por el Comité Consultatif National _ 
d'Etique pour les Sciences de la Vie et de la Santé, Avis sur les problèmes posès 
par /e diagnostic prénatal et périnatal, en <dournées Annuelles d'Éthique >>, Pa
rís, 1985, p. 16. 

5. Hay quien identifica esta segunda función -al menos en su denominación
con el diagnóstico anterior al embarazo, lo que no es exacto, o inclusa, con el proce
so mismo de adquisición por el profesional de la información genética (sobre esto 
último, Janet A. KROBIN, Confidentialy oj genetic injormation, en «UCLA Law 
Review>> , vol. 30, 1983, p. 1283). Por lo general, en el consejo genético se pone mas 
el acento en la labor de «consejo >> y ayuda en la toma de decisión correspondiente: 
Robert F. MUR RAY, Genetic counseling, en «Encyclopedia o f Bioethics>>, Warren 
T. Reich ed., vol. I, Free Press, Nueva York, 1984, pp. 559-566. 

6. Véanse las indicaciones mas frecuentes en forma detallada, MURRAY, Ge
netic counseling, ci t., p. 560. Como política de salud demografica puede servir para 
investigar grupos de población de alto riesgo de transmisión y padecimiento de ano
malías de origen genético: así, esta compro bado que en un grupo de judíos (los Ash
kenazi) aparece con mayor frecuencia la enfermedad de Thy-Sachs (gangliosidosis): 
uno por cada 6.000 nacimientos frente a uno por 500.000 de la población ajena a 
ese grupo. Véase sobre estos y otros casos, D. C. SIGGERS, Diagn6stico prenatal 
de las enjermedades genéticas, Ed. Médica y Técnica, S.A., Barcelona, 1979, 
pp. 23 y ss. 

340 LABOR HOSPITALARIA I N.0 218 

que puedan prevenir a su vez, y en su caso, descendencia con anoma
lías de origen genético? 

Ocupémonos por el memento de los problemas específicos que 
se pueden presentar como consecuencia directa del diagnóstico des
de una perspectiva jurídica-penal. 

lmplicaciones jurídico-penales 
de la decisión adoptada 
por el sujeto o pareja diagnosticados 

En el supuesto de que el diagnóstico emitido tras la realización 
de las pruebas oportunas dé un resultada positivo sobre los riesgos 
que se derivarían de una posible descendencia, la pareja o persona 
afectadas por el mismo pueden adoptar, en primer Jugar, la decisión 
de asumir por razones de conciencia la descendencia a pesar de los 
riesgos de malformaciones pronosticados. 

En la actualidad es posible satisfacer el deseo de ser padres con 
la evitación simultanea de riesgos para la descendencia mediante las 
técnicas de reproducción asistida (inseminación artificial por donante, 
fertilización in vitro, etc.). 

Cabe también otra alternativa, consistente en que la pareja pre
fiera no tener ningún hijo en esas condiciones y quiera tomar las me
didas necesarias para evitar un futuro embarazo. Desde el punto de 
vista jurídica-penal interesa destacar las siguientes: 

A) Utilización de métodos anticonceptivos 

Pueden ser utilizados tanto por el hombre como por la mujer. 
Como es sabido estos métodos pueden ser mecanicos, de barrera o 
bioquímicos (hormonales), estando estos últimes en la actualidad al 
alcance casi exclusiva de la mujer. A partir de 1978 lo que hasta esa 
fecha constituía en nuestro Derecho el delito de difusión de medios 
anticonceptivos7, dentro del capítula dedicada al aborto, ha pasa
do a ser un delito contra la salud pública, cuando se expendieren 
medios anticonceptives sin cumplir las formalidades legales o regla
mentariass, para lo que hay que remitirse a la normativa correspon
diente9. Por tanto, el acceso a los medios anticonceptives puede 
decirse que es libre en nuestro país, aunque para alguno de ellos 
-p. ej., los anovulatorios- sea necesaria la previa prescripción fa
cultativa, la cual ha venido a convertirse en la practica en una mera 
formalidad. Puede afirmarse también que el delito contra la salud 
pública mencionada es un delito puramente formal, consistente en 
la infracción de las disposiciones que regulan la expendición de los 
anticonceptives, basado en un tipo de delito de peligro abstracta que, 

-en mi opinión, debería desaparecer, o, a lo sumo, quedar asimilado 
para ciertos medios anticonceptives al delito de expedición de medi
camentes de cualquier clase, regulada hoy conjuntamente con aquel 
delito. En cuanto que la utilización de ciertos medios anticoncepti
ves suponen únicamente la privación temporal de la capacidad de 
reproducción, que se recupera con la interrupción del producte far
macéutico, no existira el tipo del delito de esterilización w, regulada 
en el art. 418 del CP, del cua! nos ocuparemos a continuación. 

B) Esterilización va/untaria 

Por esterilización debemos entender, a los efectes penales, la pér
dida permanente o duradera de la capacidad de engendrar. El tipo 
del delito de esterilización del referida art. 418 del CP existe desde 
el memento en que se produce una incapacidad de estas característi
cas, y ello aunque gracias a nuevos procedimientos médico-quirúrgi
cos de esterilización que estan siendo objeto de investigación o se des
cu bran en el futuro, aquélla sea reversible también por procedirnientos 
quirúrgicos. 

La esterilización voluntaria, es decir, consentida por el interesa
do -forme parte o no de una pareja-, es lícita en nuestro país des-

7. En el art. 416 del CP, n .O 4 y 5, suprimidos en 1978 (7 de octubre). 
8. Según dispone el actual art. 343 bis. 
9. V Decreto 15 de diciembre de 1978, sobre expendición y publicidad de anti

conceptivos. 
10. V en este sentida, por todos, Miguel BAJO FERNANDEZ, Manual de Dere

cho (Parle Especial), Delit os contra las personas, Ed. Ceura, Madrid, 1986, p. 173. 



EL DIAGNÓSTICO ANTENATAL Y SUS IMPLICACIONES JURÍDICO-PENALES 

de que en 1983 11 se modificó el CP en lo relativo a la eficacia del 
consentimiento en las lesiones corporales. A la discutida irrelevancia 
del consentimiento en las lesiones corporales que declaraba el articu
lo 428 del CP hasta esa fecha se han añadido varias excepciones, que 
incluye la esterilización, ante cuya concurrencia sí que puede actuar 
el consentimiento del interesado: «No obstante lo dispuesto en el pa
rrafo anterior, el consentimiento libre y expresamente emitido exime 
de responsabilidad penal en los supuestos de trasplante de órganos 
efectuados con arreglo a lo dispuesto en la Ley, esterilizaciones y ci
rugia transexual realizadas por facultativo, salvo que el consentimiento 
se haya obtenido viciadamente, o mediante precio o recompensa, o 
el otorgante fuera menor o incapaz, en cuyo caso no sení valido el 
prestado por éstos ni por sus representantes legales» (art. 428.2). No 
voy a entrar ahora a un analisis detallado de este nuevo parrafo ni 
a una valoración global del mismo por razones de la especificidad 
del tema de este trabajo, pero sí debo indicar que supone una clara 
liberalización en cuanto a la disponibilidad del bien jurídico protegí
do, sobre todo en lo concerniente a la esterilización, que hay que ca-· 
lificar de acertada en principio, pues ha venido a consolidar y a ex
tender practicas esterilizadoras de planificación familiar que se 
realizaban ya antes de esta reforma de forma subreptícia pero tolera
da; sin embargo, también hay que señalar que se plantean numero
sos problemas jurídicos, como vamos a poder compro bar parcialmente 
a continuación, que no fueron previstos o suficientemente pondera
dos por el legislador 12 . 

Se ha discutido en la literatura jurídica española si era necesaria 
una autorización específica como la qu~; incorporó el legislador en 
el art. 428 en relación con la esterilización u otros supuestos seme
jantes, lo que llevaba a la reflexión sobre la disponibilidad del bien 
jurídico protegido en las lesiones o de algunos aspectos del mismo 
a pesar de lo que establecía el referido art. 428 en contra de una dis
ponibilidad semejante. Partiendo del marco constitucional, se ha que
rido deducir de nuestra Constitución la disponibilidad del bien jurí
dico de la salud e integridad corporall3 por parte de su titular, 
basandose en que ellibre desarrollo de la personalidad se integra como 
parte del fundamento del orden político y la paz social (CE art. 10), 
lo que ocurriría con la esterilización dirigida a una personal planifi
cación familiar 14 • En mi opinión lo que el marco constitucional per
mite deducir únicamente es que la planificación familiar a través de 
cualquier medio -incluida la esterilización- es conforme con los 
principios constitucionales y, por tanto, compatible con el derecho 
fundamental a la integridad física y moral también protegido por la 
Constitución (CE art. 15); sin embargo, los limites de uno y otro co
rresponde establecerlos a otros sectores del ordenamiento jurídico, 
pues no nos han sido fijados por la Constitución misma. Y esto es 
lo que ha hecho el legislador al modificar el art. 428 del CP. Por otro 
lado, se ha defendido la tesis de la atipicidad de la esterilización con
sentida 1s, partiendo de que el bien jurídico es disponible en ciertos 
casos -las autolesiones, autoesterilización; la licitud de la utiliza-

11. De acuerdo con la reforma por Ley Organica 8/ 1983, de 25 de junio. 
12. V., al respecto, Carlos M. ROMEO CASABONA, El Médico ante el Derecho 

(la responsabilidad penal y civil del médico), Ministerio de Sanidad y Consumo, 
Madrid, 1985, pp. 17 y ss. 

13. Si bien en la terminologia utilizada para la denominación de este bien jurí
dica hay discrepancias entre los autores, puede afirmarse que hoy se ha ido impo
niendo una concepción unanime en cuanto a su contenido. V., por todos, BAJO FER· 
NÀNDEZ, Manual de Derecho Penal (Parle Especial), ci t., p. 172; Carlos M. ROMEO 
CASABONA, El médico y el Derecho penal, I, Bosch, Casa Editorial, Barcelona, 1981, 
pp. 133 y ss. 

14. V., en este sentida, lgnacio BERGUDO GóMEZ DE LA TORRE, El consenti
miento en las lesiones, en «Cuadernos de Política Criminal>>, n.0 14, 1981. pp. 211 
y ss., quien afirma también en esta línea, que <mna interpretación conforme a la 
Constitución del bien jurídica salud excluye la vigencia del428 lsegún su texto ori
ginal antes de 1983] en cuanto choca con los valores en ella reflej ados>>; Octavio 
DE TOLEDO, La reforma del consentim ien/o en las lesiones, cit., p. 948. Por su parte, 
Mercedes GARCfA ARÀN, A lgunas consideraciones sobre la esteri/ización consen
tida en Derecho Penal espailol, en <<Estudios jurídicos en honor del profesor Octa
vio Pérez Vitoria», Bosch, Casa Editorial, Barcelona, 1983, pp. 262 y ss., ha puesto 
de relieve la contradicción que existia antes de 1983 entre la CE y la punibilidad 
de la esterilización consentida. 

15. Octavio DE TOLEDO, La reforma del consentimiento en las lesiones, ci t., 
pp. 946 y ss. 

ción de anticonceptivos en relación con la capacidad de engen
drar-16. Ya he defen dido en otro lugar que el bien jurídico prote
gí do en las lesiones no comprende la disponibilidad del mismo, es 
decir, el consentimiento del interesado, por lo que la presencia de un 
tal consentimiento nunca podra afectar a la tipicidad si no a la licitud 
de la conducta, siempre que se le haya reconocido a aquél cierta efi
cacia jurídica 17. En consecuencia de bo reafirmar la necesidad dog
matica y conveniencia político-criminal de la introducción del pre
cepto que venimos comentando, precisamente en relación con la 
esterilización IB, insistiendo en que no quiero prejuzgar si la fórmu
la elegida por el legislador era o no la mas adecuada. 

Por consiguiente, la esterilización del interesado consentida es, 
como adelantaba, lícita en nuestro ordenamiento jurídico, sea cua! 
fuere la finalidad perseguida por el portador del bien jurídico prote
gí do, terapéutica o no terapéutica 19, siempre, claro esta, que concu
rran los requisitos fijados en el art. 428 del CP. Ello incluye en el 
ambito despenalizador la esterilización por razones eugenésicas, esto 
es, cuando se quiere evitar una descendencia con al tos riesgos de ano
malías o enfermedades genéticas. La exención de responsabilidad penal 
presenta la naturaleza de una causa de justificación compleja, en la 
que el consentimiento desempeña una función de capital importan
cia, pero no es el único elemento integrante de la justificación. 

En primer Jugar, es necesario que la esterilización sea practicada 
por un facultativo, lo que normalmente correspondení a un ciruja
no. Éste actuara en el ejercicio legitimo de su profesión, autorizado 
para este supuesto especifico por el propio CP. Sin embargo, en lo 
que se refiere al facultativo, no basta para quedar amparado por la 
causa de justificación del art. 428 con alegar su condición profesio
nal, sino que, ademas, debera contar con el consentimiento del inte
resado, de lo que nos ocuparemos mas abajo. Como puede compro
barse, ex.iste aquí una clara interdependencia entre el interesado y el 
facultativo, pues sólo la concurrencia simultanea de ambos permite 
la entrada en juego de esta causa de justificación. La exigencia de 
la intervención del facultativo es un requisi to insoslayable, lo que hace 
pensar, según se ha apuntado 2o, que el legislador parte de la presun
cjón iuris et de iure de que sin la concurrencia de un facultativo la 
realización de la esterilización podria implicar graves riesgos para la 
salud del individuo, según se deduce al mantener tan severa pena en 
el caso de que practiquen aquélla terceros ajenos a la Medicina. 

Todos los demas requisi tos de la causa de justificación incluidos 
en el art. 428.221 giran de una u otra forma en torno a las condicio
nes que debe reunir -de forma positiva o negativa- el consentimiento 
del interesado: libre y expreso, no viciado, que no medie precio o re-

16. Fren te a la opinión de Octavio DE TOLEDO, no me parece necesariamente 
un contrasentido desde un punto de vista político--<:riminal que las autolesiones 
-autoesterilizaciones- resul ten impunes por atípicas y en cambio se castigue al 
que esteriliza a otro que ha consentida, pues ya lo encontramos así en la atipicidad 
del suicidio y en el castigo de los que partícipaban en él; ni el hecho de que la utili
zación de anticonceptives suponga en efecto un acto de disposición sobre la capaci
dad de engendrar -que, no hay que olvidar, a diferencia de la esterilización no tíe
ne efectos irreversibles- implique ya una disponibilidad ilimitada de esa capacidad. 

17. Lo que no im pide afirmar que la esterilización terapéutica o preventiva es 
atípica, en cuanto la conducta del médico se dirige objetivamente a la protección 
del bien jurídica, resultada que logra en gran parte de las ocasiones, y que su volun
tad pretende curar al paciente, no lesionarle. V. mas ampliamente, ROMEO CASA· 
BONA, El médico y el Derecho penal, I, cit., pp. 143 y ss. (177). 

18. Pues para los otros supuestos (donación de órganos de persona viva para 
su trasplante y operaciones de cambio de sexo) ya existia antes de la reforma 
de 1983 una solución legal (Ley 30/ 1979, de 27 de octubre, sobre Extracción y Tras
plante de Órganos) y dogmatica (atipicidad de las intervenciones qttirúrgicas de carn· 
bio de sexo, por quedar encuadradas dentro de los tratamientos terapéuticos). La 
misma esterilización terapéutica o preventiva, como ya he señalado mas arriba, 
seria atípica. 

19. V. ROMEO CASABONA, E/ médico ante el Derecho, cit. 21. 
20. V. Emilio Octavio DE TOLEDO Y UBIETO, La reforma del consenlimiento 

en las lesiones, en <<Comentaries a la Legislación Penal» (dirigides por M. Cabo 
y coordinades por M. Bajo), t. V, vol. 2, EDERSA, Madrid, 1985, p. 955. 

21. Pues no hay que olvidar una última exigencia contenida en el art. 428.3 
del CP: «El consentimiento a que se refiere el parrafo anterior no eximira la respon
sabilidad penal en los supuestos del articulo 425 de este Códigm> (lesiones consenti
das con el fin de eximirse del servicio militar o de un servicio pública de inexcusa
ble cumplimiento). Sobre este absurda requisito, V. BAJO FERNÀNDEZ, Manual de 
Derecho penal (Parle Especial), ci t., p. 155; ROM EO CASABONA, El médico ante 
el Derecho, cit., p. 25 . 
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compensa y que el otorgante no sea menor o incapaz. De todos estos 
requisi tos el que presenta un mayor interés para la esterilización euge
nésica, como consecuencia de un diagnóstico preconceptivo, es el de 
la situación de menor o incapaz del otorgante, lo cua! ya ha presen
tada problemas en la practica. Por ello vamos a centrar nuestra aten
ción en est e requisi to 22. 

El art. 428 señala que cuando la persona que va a ser sometida 
a una esterilización por cualquier motivo, puesto que no hace distin
dones (por tanto, incluye también la esterilización eugenésica), sea 
un menor o un incapaz no podran prestar estos mismos ni sus repre
sentantes legales un consentimiento valido, o lo que es lo mismo, no 
pueden ser sometidos a una esterilización eugenésica. La cuestión pre
senta especial interés en relación con los deficientes mentales, pues 
en ciertas manifestaciones de las oligofrenias la persona afectada es 
fértil 23 y existen riesgos de que se produzca un embarazo no desea
do si es hembra, sobre todo cuando desarrollan una vida colectiva 
(p. ej., en centros especiales de educación o internados)24 • En estos 
casos se plantea un doble problema: que la descendencia nazca con 
anomalías o enfermedades de origen genético, y la imposibilidad de 
hecho de mantener a aquélla económicamente y realizar las funcio
nes propias de la maternidad o, en su caso, paternidad, ademas de 
que desde la perspectiva jurídica suelen estar privades de sus dere
chos ci viles, como la patria potestad. También puede suceder con de
terminades enfermos mentales (p. ej., esquizofrénicos), pero en ellos 
se presentan unas características muy diferentes, como es, principal
mente, la posibilidad de reversión de su enfermedad o de existencia 
de interval os lúcidos. En relación con la esterilización de menores no 
se suelen plantear aspectes específicos relatives a una esterilización 
eugenésica, salvo que a la condición de menor se añada la de defi
ciente mental. La importancia practica de la cuestión en nuestro país 
se refieja en la Consulta del Fiscal General del Estado n.0 3/ 1985, 
sobre la «capacidad de los oligofrénicos para prestar el consentirniento 
previsto en el articulo 428.2 del Código Penal», la cua! constituye un 
refiejo de que las esterilizaciones de deficientes mental es son una rea
lidad en nuestro país. 

La primera cuestión que hay que solventar es la del significada 
y alcance de los términos «menor» e «incapaz» que utilizó el legisla
dor en el art. 428 del CP. La reminiscencia de otras instituciones se
mejantes en Derecho Privado haría pensar que deberían resolverse 
de acuerdo con las disposiciones de Derecho Civil. El principio de 
la unidad del ordenamiento jurídico abundaria en este razonamien
to. Sin embargo, esta extendida la opinión entre los penalistas sobre 
la autonomia del Derecho Penal de otros sectores del ordenamiento 
jurídico en lo relativa a la interpretación de sus propi os insti tu tos ju
rídicos, cuando menos en los casos en que se evidencia un claro dis
tanciarniento de otros insti tu tos o conceptes afines. No es menos cierto 
también que la interpretación correcta de la norma penal debe de rea
lizarse en ocasiones con la ayuda de otros sectores del ordenamiento 
jurídico. Por tanto, la primera cuestión a despejar es si la Ley con 
los términos mencionades se quiere vincular con concep tos iuspriva
tísticos o habra que daries una interpretación armónica con figu
ras semejantes del Derecho Penal 2S; el menor de edad penal (n.0 2 
art. 8.0

) , es decir, menor de dieciséis años, y el enajenado o el que 
sufre alteraciones en la percepción desde el nacimiento o desde la in
fancia (n.0 1 y n.0 3 art. 8.0 , respectivamente). Esta interpretación ha 
de ser rechazada, porque estos supuestos de inimputabilidad del CP 
se refieren a la exclusión de la responsabilidad penal en quienes con
curren, mientras que el caso que nos ocupa no incide sobre la elimi-

22. Sobre los demas requisitos del art. 428 pueden consultarse referencias 

en M. BAJO FERNÀNDEZ, Manual de Derecho penal (Parle Especial), cit., pp. 161 
y ss. Sobre los requisitos del consentimiento en el tratamiento médico-quirúrgico 
terapéutico en general, v. C. M. ROMEO CASABONA , El médico y el Derecho pe
nal, !. cit., pp. 311 y ss. 

23 . Aunque cuando la oligofrenia tiene su origen en monosomías o trisomías 
(par cromosómico 21), los gametos de estas personas son fértiles, pero existe en elias 
lo que se denomina una infertilidad real. 

24. Partimos aquí de la hipótesis, no in frecuente, de que no es posible, conve
niente o eficaz, la utilización indefinida de otros medios anticonceptivos reversibles. 

25. En este sentido, esto es, partir de la mayoría de edad penal y de la imputa
bilidad penal, respectivamente, BAJO FERNÀNDEZ, Manual de Derecho penal (Parle 
Especial), cit., p. 161. 
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nación de la responsabilidad del interesado que consiente - el me
nor o el incapaz-, sino en la de un tercero - el médico al que se 
otorga el consentimiento. Por otro lado, parece inequívoca la refe
renda del art. 428.2 a nociones civiles, como son la referencia a los 
demas requisitos que debe reunir el consentimiento, y sobre todo, la 
inclusión expresa de los representantes legales, que es una figura com
pletamente ajena al Derecho Penal y, sin embargo, posee un preciso 
contenido en Derecho Civil, vinculada al menor de edad civil y al 
declarada incapaz, a los que representan aquéllos de acuerdo con las 
normas ·del CC. La intervención del Derecho Penal a través del ar
ticulo 428 va dirigida precisamente a modificar esas prescripciones 
generales de Derecho Privado, negandoles en los supuestos de dicho 
articulo una representación que en principio les reconocería la Ley 26. 
De todas formas, este punto de partida iusprivatístico no condiciona 
de modo absoluto las peculiaridades que la interpretación pueda pre
sentar para el Derecho Penal. 

Del Código Civil (CC) podemos deducir que la expresión inca
paz que utiliza el art. 428 es distinta de la incluida en aquel cuerpo 
legal: «Nadie puede ser declarada incapaz, sino por sentencia judi
cial en virtud de las causas establecidas por la Ley» (art. 199 CC). 
Vemos así que en Derecho Civil sólo tiene efectos jurídicos el que 
ha sido declarada incapaz por sentencia judicial, es decir, el inca
pacitado 27 . Se puede conduir que el alcance de incapaz del CP es 
mayor que el de incapacitada del CC, que requiere esa previa decla
ración judicial. A los efectos de lo previsto en el art. 428 del CP la 
situación de incapaz se constriñe a la imposibilidad de emitir un con
sentimiento valido para ser esterilizado. En consecuencia, lo relevan
te penalmente para que la causa de justificación del art. 428 del CP 
sea aplicable es que el sujeto pueda comprender facticamente (con 
independencia de que haya sido declarada o no incapacitada por la 
autoridad judicial) el alcance y consecuencias de su decisión de so
meterse a una intervención esterilizadora 28; dicho de otro modo, que 
posea la capacidad natural de juicio y de comprensión sobre dicho 
acto 29 , con independencia de lo que establezca el ordenamiento ci
vil para la capacidad de obrar; ello no implica necesariamente una 
ruptura de la unidad del ordenamiento jurídico, puesto que tanto el 
Derecho Penal como el Civil, al ser sectoriales, persiguen unas metas 
distintas. Lo importante en Derecho Penal es si ese consentimiento 
constituye la expresión auténtica de la libertad de decisión conscien
te de la persona Jo. Sin embargo, aquí nos encontramos ya con una 
limitación proveniente del Derecho Privado, pues si el sujeto ha sido 
declarada incapacitada judicialmente, en mi opinión habra que estar 
de modo ineludible a los términos de la incapacitación fijados en la 
sentencia, puesto que de otro modo, la Ley no !e autoriza para some
terse voluntariamente a una esterilización, es decir, nos hallamos con
dicionades por lo que determina el Derecho Civil 3t. Si la sentencia 
no contempla expresamente esta posibilidad, esto es, que el incapa
citada pueda por sí solo, en un momento dado, consentir en ser este
rilizado por razones eugenésicas (y/o sociales), omisión que sera fre
cuente, ni el incapacitada -puesto que lo impide el CC, art. 267-
ni el representante legal -puesto que lo im pide el CP, art. 428- po
dran consentir validamente en la esterilización. Si a pesar de ello el 

26. Aunque esta afirmación no es del todo exacta, cuando se trata de los 
llamados bienes o derechos de la personalidad, como podremos comprobar mas 
abajo. 

27 . Art . CC: <<Son causas de incapacitación las enfermedades o deficiencias 
persistentes de caracter físico o psíquico, que impidan a la persona gobernarse por 
sí misma>>. 

28. V. en este sentido, Commission de Réforme du Droit du Canada, La stéri
lisation et les personnes souffrant de handicaps mentaux, 1979, p. 114 (recomen
daciones). 

29. V. en este sentido, Albin ESER/ Hans-Georg KOCH, Aktuelle Rechtspro
bleme der Sterilisation, en «Medizinreich>>, 1984, p. 8; Theodor LENCKNER , Ein
willigung in Schwangerschaf tsabbruch und Sterilisation, en <<Sterilisation und 
Schwangerschaftsabbruch>> (ed. Albin Eser y Hans A. Hirsch), Enke Verlag, Stutt
gart, 1980, p. 187; ROMEO CASABONA, El médico y el Derecho penal, I, cit. 316. 

30. ROMEO CASABONA , últ. lug. cit.; Commission de Réforme du Droit du 
Canada, La stérilisation et les personnes souffrant de handicaps mentaux, cit., 
pagina 114. 

31. Según se deduce del art. 267 del CC: <<El tutor es el representante del me
nor o incapacitado salvo para aquellos actos que pueda realizar por sí solo, ya sea 
por disposíción expresa de la Ley o de la sentencia de incapacitación>>. 
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incapacitada tuviera capacidad de hecho para comprender el sentida 
del acto de su consentimiento, habní. que instar a la autoridad judi
cial para que modifique el alcance de la declaraciòn ya establecida, 
según prevé el art. 212 del CC, de forma que el incapacitada pueda 
expresar validamente el consentimiento que requiere el art. 428 
del CP o, en s u caso, la oposiciòn. En resum en, incapaz en el senti do 
de la Ley penal sera quien no posea esa capacidad de juicio de hecho 
aunque no haya sido declarada judicialmente incapacitada, y el que 
habiéndolo sido no se !e reconozca la posibilidad de consentir en su 
propia esterilizaciòn por la sentencia de incapacitaciòn, inclusa en 
la hipòtesis de que tenga la capacidad natural de juicio para com
prender la trascendencia del acto. 

En el caso del menor, nos encontrabamos con la duda de qué 
habra de entenderse por tal, si el que no ha alcanzado todavía la ma
yoría de edad penal (dieciséis años), o el que no ha cumplido la 
mayoría civil (dieciocho años, art. 315 CC). Ciertamente, como ya 
adelantaba, el legislador se ha vinculada nuevamente aquí al concepto 
civilístico, de acuerdo con las reflexiones entonces apuntadas. Por con- · 
siguiente sòlo podra consentir validamente quien haya cumplido los 
dieciocho años y no sea incapaz. Esta conclusiòn conduce a situa
d ones contradictorias o cuando menos paradòjicas, si tenemos en 
cuenta determinados derechos o facultades que el CC reconoce al me
nor. En efecto, en primer Jugar el CC señala que «los padres que os
tenten la patria potestad tienen la representaciòn legal de sus hijos 
menares no emancipados» (art. 162). Sin embargo, cuando se trate 
de actos re1ativos a derechos de la personalidad (como es el caso de 
consentir en una esterilizaciòn) u otros que el hijo, de acuerdo con 
las Leyes y con s us condiciones de madurez pueda realizar por sí mis
mo, los padres no ostentaran ya su representaciòn legal (CC art. 162, 
parr. 2.0 )32 . Hagamos dos observaciones: 1.0 no era necesaria esa ex
clusiòn de los representantes legales que encontramos en el CP ya 
que estaba prevista en el CC; 2.0 el Derecho Civil español parte en 
lo relativa a los derechos de la personalidad del mi sm o principio de
fendida por la doctrina para el Derecho Penal: el ·de la madurez, o 
lo que es lo mismo, de la capacidad natural de juicio y entendimien
to. Una esterilizaciòn consentida por el menor en estas condiciones 
sería lícita penalmente ... si no se hubiera incluido tan tajante prohi
biciòn en el CP. A mayor abundamiento, el CC nos proporciona otros 
criterios mas precisos y con mayor relevancia practica, para el caso 
de que el anterior pareciera insuficiente o im preciso. Hemos visto que 
los padres ostentan la representaciòn legal de los hijos menares no 
emancipados. Si el hijo menor esta emancipada, queda habilitada 
para regir su persona y hienes como si fuera mayor, dice el CC 
(art. 323). El matrimonio produce de derecho la emancipaciòn (CC 
art. 316), y hemos partida de que es en el seno de la pareja (también 
la matrimonial) donde puede surgir la conveniencia de una esterili
zaciòn como consecuencia de una investigaciòn genética en aquélla. 
El matrimonio del menor esta permitido en nues tro Derecho a partir 
de los dieciséis años (por concesiòn previa de la emancipaciòn por 
quienes ejerzan la patria potestad, CC arts. 317, y 46 1.0 in fine)3 3 
o de los catorce años (por autorizaciòn judicial, art. 48.2). No cabe 
duda, por consiguiente, que el menor que ha contraído matrimonio 
-que implica el reconocimiento de una cierta madurez- tiene la su
ficiente capacidad de juicio para comprender la trascendencia del acto 
de la esterilizaciòn por razones eugenésicas u otras. Sin embargo, la 
Ley penal no ha tenido en cuenta estas circunstancias, o ha prescin
dida conscientemente de elias, y a pesar de ello el menor de diecio
cho años no podra consentir validamente en su esterilizaciòn. Esta 
situaciòn, que no habría inconveniente de calificar de prudente, en 
cuanto supone retrasar la edad a partir de la cualla persona se pue
de someter voluntariamente a una esterilizaciòn, cuando se trata de 
la indicaciòn econòmica-social o de la esterilizaciòn de convenien cia 

32. V. José M. CASTAN VAZQUEZ, Comentarios al Código Civil y Complica
ciones Fora/es, cit., t. III, vol. 2 (art. 162), 2.' ed., 1982, p. 184, quien señala que 
este precepto està de acuerdo con la idea mantenida por la doctrina civilista, de 
que los padres no representan a los hijos en el ejercicio de los derechos de la per
sonalidad. 

33. Art. 46 1.0 : «No pueden contraer matrimonio: 1.0 Los menores de edad no 
emancipados». 

o complacencia, según prefiere la doctrina alemana 34 , resulta ina
decuada para la esterilizaciòn por indicaciòn eugenésica, pues los ries
gos evitables a través de ella se mantienen o acrecientan con el paso 
de los años, y no parece necesario entonces, particularmente si el me
nor ha contraído matrimonio, esperar a que alcance la mayoría de 
edad civil. 

Podría defenderse que, puesto que el consentimiento es una cau
sa de justificación, actuase de forma analògica en el caso del menor 
emancipada, quien, como hemos podido comprobar, posee la capa
cidad de juicio suficiente para comprender el sentida del acto de este
rilización sobre el que consiente. A favor de esta so1ución cabe a1egar 
que la norma permisiva contenida en el art. 428.2 del CP tiene como 
fin velar para que el consentimiento sea emitido con plena conciencia 
y 1ibertad, lo que ocurre, en principio, en el menor emancipada. Sin 
embargo, este camino se encuentra con dos dificultades. La primera, 
que el consentimiento no afecta al menor que consiente, puesto que 
no realiza ninguna conducta típica, sino al médico que practica la in
tervención esterilizadora, que sí actúa típicamente, y no parece estar 
dentro de la voluntad de la norma permitir el consentimiento al me
nor, cualquiera que sea el contenido que se !e quiera asignar a este 
concepto. Y, en segundo Jugar, aunque existen sectores en la doctrina 
que aceptan la aplicación analógica de eximentes, no sucede lo mis
mo con la jurisprudencia española, que no las aprecia 35. 

No parece existir una solución satisfactoria delege data, cuando 
el interesado no puede consentir validamente como consecuencia de 

· su situaciòn -de hecho o de derecho- de incapaz o de su condición 
de menor, puesto que los representantes legales tampoco son aptos 
para consentir en Jugar del incapacitada o del menor, partiendo aquí 
el legislador penal, al igual que el civiJ36, del principio de que los 
derechos de la personalidad son irrepresentables 37 . Nòtese que de 
esta forma queda excluida la posibilidad de la esterilización de aque
llos y sobre todo aquellas deficientes mas profundas, quienes presentan 
también riesgos de un embarazo no consciente. De lege data habría 
que esperar a que éste ocurriera para que se pusieran en marcha los 
mecanismos del aborto como consecuencia de una violación o por 
razones eugenésicas, que constituyen dos de las indicaciones de des
penalización del aborto en nuestro ordenamiento jurídica (art. 417 bis 
CP), en cuyo caso, como podremos comprobar mas abajo en rela
ción con el aborto ¡:ior razones eugenésicas, es posible obtener de una 
u otra forma un consentimiento valido para la practica de aquél si 
la mujer es menor o incapaz. Nos encontraríamos así con la paradó
jica y absurda situación jurídica de que el aborto de la mujer menor 
o incapaz sería posi ble, pero no, en cambio, la esterilización, que aparte 
de revestir una menor gravedad como acto médico, implica una deci
sión menos conflictiva desde un punto de vista ético, aunque no haya 
que olvidar tampoco esta otra paradoja de que el CP español prote
ge con mayor intensidad la capacidad de engendrar de la persona que 
la vida del feto 3s . La conclusión a que llegamos no me parece, al me
nos des de un punto de vista personal, satisfactoria 39. 

34. En efecto, se refieren a ella con la expresión Gefalligkeitssterilisation. Así, 
EsER/KOCH, A ktuelle Rechsprobleme der Sterilisation, cit., p. 7 («intervención irre
versible y precipitada desde el punto de vista médico, que no sirve al bienestar dura
dero del paciente»); Adolf LAUFS, A rztrecht, 3.' ed., C. H . Beck, Munich, 1984, 
p. 88 (<< sin indicación social o de otra razonable que se pudiera considerar grave>>). 

35. V. al respecto, José CEREZO MI R, Curso de Derecho penal españo/, tomo 
I, 3.' ed., Tecnos, Madrid, 1985, p. 174. 

36. Conforme declara el art. 162 del CC: << Los padres que ostentan la patria 
potestad tienen la representación legal de sus hijos menores no emancipados. Se 
exceptúan: 1.0 Los actos relativos a los derechos de la personalidad u otros que el 
hijo, de acuerdo con las Leyes y con sus condiciones de madurez, pueda realizar 
por sí mismo»; art. 267: <<El tutor es el representante del menor o incapacitada sal
vo para aquellos actos que pueda realizar por sí solo, ya sea por disposición expresa 
de la Ley o de la sentencia de incapacitación.>> 

37. En este sentido, Luis DiEZ-PICAZO/A. GULLÓN BALLESTEROS, Sistema del 
Derecho civil, I V, 3.' ed., Tecnos, Madrid, 1983, p. 362; José Manuel LETE DEL Rio, 
Comentarios al Código civil y compilacionesjorales (dirigida por M. Albaladejo), 
IV, 2.' ed., EDERSA, Madrid, 1985, p. 368. 

38. De otra opinión, Ji MÉNEZ DE AsúA, L ibertad de amar, derecho a morir, 
ci t. , pp. 255 y ss., quien estima menos perjudicial al aborto f rente a la esterilización, 
puesto que aquél no descarta la posibilidad de tener hijos en el futuro, si así se 
desea, no sucede lo mismo con la última. 

39. Distinta es la situación en el Derecho alemàn, pues al tener el consenti
miento en las lesiones la única limitación de que el hecho a pesar del consentim ien-
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Queda todavía por ver si es posible que la autoridad judicial su
pla la voluntad del incapaz y au tori ce la esterilización de éste. S u in
tervención no esta vetada por el art. 428 del CP; sin embargo, es pre
ciso comprobar si esta facultad se halla reconocida para el Juez. La 
legislación civil prevé que el tutor podra, en el ejercicio de su cargo, 
recabar el auxilio de la autoridad (art. 268 CC), y en términos simi
lares se pronuncia en relación con los padres (art. 154). Este auxilio 
de la autoridad sólo puede referirse a los derechos y deberes que tie
ne recon oci dos el tutor -o los padres- en el desempeño de s us fun
ciones tutelares -o de patria potestad-, y en consecuencia, al no 
estar autorizado aquél para sustituir la voluntad del incapacitada -o 
del menor- el Juez difícilmente podra asistirle en una facultad que 
no posee; ademas, la doctrina civil entiende que este auxilio se refie
re exclusivamente al ejercicio del derecho de corrección. Por otra parte, 
en nuestro ordenamiento jurídica no se reconocen de forma expresa 
facultades semejantes al Juez o al Ministerio Fiscal en sustitución o 
representación del menor o del incapaz. Esta tesis mantiene también 
la Consulta 3/ 1985 del Fiscal General del Estada, al afirmar que «la 
ley entiende que el consentimiento es acto personalísimo y no susti
tuible por la voluntad de un tercero, sea el representante legal, sea 
el Juez». Por tanto, tampoco por esta vía podemos llegar a una este
rilización lícita del menor o del incapaz. 

Podria argumentarse, por última, que puesto que los padres, re
presentantes legales o inclusa el Juez en un momento dado, pueden 
autorizar una intervención quirúrgica terapéutica de un menor o de 
un incapaz, el mismo criterio podria aplicarse en el caso que nos ocu
pa. Si bien es cierto que a pesar de que el CP no distingue de qué 
clase de intervención puede tratarse -terapéutica o no terapéutica-, 
nadie discute que pueda autorizarse y realizarse una esterilización 
-probablemente se trataría mas bien de una ablación de los órganos 
genitales, es decir, de una castràción, que implica al mismo tiempo 
Ja esterilización- sin incurrir en responsabilidad penal 40, el supues
to es radicalmente distinta, pues se trata de proteger la salud del pa
dente menor o incapaz, y «cuando el padre (o tutor) adopta decisio
nes concernientes a hienes de Ja personalidad del hi jo (tutelada) (por 
ejemplo, autoriza una operación quirúrgica o realiza cualquier otro 
acto semejante), porque éste no puede ejercitarlos por sí, no Jo hace 
en representación del hi jo, si no en cumplimiento de s u deber de velar 
por él» 41 • Aparte de que la prohibición de Ja representación del 
art. 428 seguiría vigente para Ja esterilización que nos ocupa. 

En conclusión, las soluciones de ben venir de lege jerenda. Las 
reflexiones antes apuntadas, no sólo de riesgos de una descendencia 
con malformaciones, sino también y principalmente de la imposibi
lidad de hacerse cargo el incapaz de la descendencia, con todos los 
deberes y cargas que son inherentes a la paternidad/ maternidad·, ha
cen aconsejable, en mi personalísima opinión, que se regulen meca
nismos jurídicos para que pueda realizarse la esterilización de una 
persona incapaz en los casos extremos. Y digo «pueda» porque ha 
de restar como una facultad, como una capacidad de decisión que 
contemple el caso concreto, fundamentada tanto en el bienestar del 
incapaz, de forma que tenga acceso a unas relaciones sexuales flexi
bles sin mas responsabilidades, como del potencial hijo, que puede 
nacer deforme y/ o desamparado. Una esterilización sistematica de 
los deficientes mentales nos llevaría a una forma de eugenesia que 
debe ser evitada y aun proscrita. Para que efectivamente la decisión 
de esterilizar fuera adoptada en el mejor designio del incapaz, ha
brían de tomar la iniciativa s us representantes legal es 42 acudien do 
al Juez, autorizarlo éste con la asistencia del Ministerio Fiscal y los 

to no sea contrario a las buenas costumbres (§ 226 a), es posible la intervención 
de los representantes legales, siempre que actúen en la salvaguarda del bienestar del 
representada y éste no tenga la capacidad natural de juicio para consentir por sí 

mismo: ESER/ Koc H, Aktuelle Rechtsprobleme der Sterilisation, cit., p. 9. 
40. Y para resolver el aparente conflicto que plantea el art. 428 del CP en rela

ción con la esterilización terapéutica me parece decisiva la tesis ya mencionada de 
la atipicidad de los tratamientos médico-quirúrgicos curativos. El consentimiento 
actuaria para evitar ser sometido a un tratamiento sin o contra la voluntad del 
paciente. 

41. DIEZ-PICAZOIGULLÓN, Sistema del Derecho civil, cit., p. 363. 
42. Tal iniciativa habria de ser entendida como la voluntad de los representan

tes legales favorable a la esterilización. 
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dictamenes periciales pertinentes 4l, y desde luego, oyendo al inca
paz -o incapacitada- y valorando su capacidad real de juicio y de 
comprensión de la trascendencia del acto médico a que va a ser so
metido. Si existe esta capacidad de comprensión y el incapaz con
siente sin encontrarse sometido a presiones 44, el Juez, valorando las 
demas circunstancias, y en el ejercicio de su función tuïtiva, debería 
autorizar la intervención. En caso de una negativa del incapaz, y en 
idénticas condiciones mental es, habría que respetar s u decisión 45_ 

También quedaría al sometimiento de la autorización judicial cuan
do el incapaz no poseyera la capacidad de juicio suficiente para com
prender el alcance del acto. En cuanto al menor, debería entrar en 
juego -me refiero exclusivamente a la esterilización eugenésica- el 
principio de la capacidad natural de juicio y de comprensión -que 
habría que presumir existente en el supuesto de haber contraído ma
trimonio-, al que confluyen la doctrina penal y la civil, reflejada 
en este última ambito en su propia normativa. En otro caso, no ha
bría razón para sustituir su falta de juicio natural, salvo que fuera 
al mismo tiempo deficiente mental, lo que nos devolvería a los crite
rios propuestos para el incapaz. 

De todas formas, creo que es un problema de no faci! solución, 
y las vías propuestas deben ser objeto de reflexión y discusión, pues 
se encuentran en juego derechos fundamentales de las personas, pre
cisamente de las mas indefensas para hacer valer por sí mismas esos 
derechos. Habría que evitar los riesgos que de modo tan ilustrativo 
ha descrita la Comisión de Reforma del Derecho del Canada: «La 
caracterización de estas personas (enfermos mentales) como persa
nas que hay que proteger tiende a desmarcarlas. Esta desmarcación 
sobreentiende que estan desprovistas de una cierta cualidad de hu
manidad que no permite aplicaries las reglas generales validas para 
los demas miembros de la sociedad. Tal situación comporta conse
cuencias graves en Derecho y particularmente en Derecho Penal. En 
tanto que grupo, se les impone una protección que pone en entredi
cho su aptitud para decidir sobre su propio comportamiento sexual 
y su reproducción. Son consideradas como "desviantes" y castiga
das por su inaptitud a una restricción de su libertad de comporta
miento sexual y reproductor. Tales actitudes sociales se reflejan en 
la ley y se efectúan escasas distinciones entre los individuos que com
ponen es te grupo. Si es necesaria una protección jurídica, debería es
forzarse por daries la misma libertad sexual que a los demas mas que 
por impediria. La ley, en su celo de protección, conduce a sancionar 
una protección contra estas personas antes que a favor de elias. Las 
leyes se han fundamentado con frecuencia, por consiguiente, en con
cepciones inexactas y poco científicas. El resultada ha sido tratar a 
estas personas sobre una base de caracterización de grupo antes que 
sobre una base de consideración individual. La ley ha adquirida tam
bién en la practica una potencialidad de discriminación» 46 . 

Sea cualquiera la posición que se adopte en relación con es te pro
blema, se convendra con que el legislador español ha pecada de sim
plista o, cuando menos, de imprevisor, en una materia tan compleja 
como es ésta, según se ha podido comprobar, donde, insistamos una 
vez mas, se hallan en juego hienes y derechos de la persona de tan 
gran trascendencia. Si la intención del legislador fue precisamente evi
tar la esterilización en todo caso del menor o del incapaz en cua!-

43. Otra via discutida en la literatura jurídica comparada seria dejar la deci
sión en manos conjuntas de los representantes legales y del médico. V. George AN· 
NAS, In re Quinlan: Legal Comfort for Doctors, en <IThe Hastings Center Report >>, 
junio de 1976, pp. 29 y ss.; el mismo, en el sentido propuesto en el texto, Steriliza
tion o f the Mentally Retarded: a Decision for the Courts, en <<The Hastings Center 
Report» , agosto de 1981 , pp. 18 y ss. Con estas propuestas son compatibles la cons
titución de comisiones asesoras o codecidoras sobre la oportunidad o no de la este· 
rilización. V., p. ej., << Commission de Réforme du Droit du Canada», La stérilisa
tion et les personnes souffrant de handicaps mentaux, cit., pp. 118 y ss. 

44. V. << Commission de Réforme du Droit du Canada», La stérilisation et tes 
personnes souffrant de handicaps mentaux, cit., p. 124. 

45. V. CASTAN V AZQUEZ, Comentarios al Código civil, cit., pp. 184 y ss., quien 
siguiendo a DE CASTRO (Derecho civil de Espafla, t. 11, vol. I, p. 179), afirm a que 
el ejercicio de los derechos de la personalidad corresponde a la misma persona, y 
su representante legal no podní siquiera, sin especial razón, impedir su ejercicio; 
el padre podra sólo oponerse al ejercicio de las facultades personales que puedan 
razonablemente redundar en perjuicio del menor. 

46. <<Commission de Réforme du Droit du Canada», La stérilisation et les per
sonnes souffrant de handicaps mentaux, cit. , pp. 129 y ss. 
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quier caso el efecto producido es retrasar y derivar el problema a una 
situación mas grave y conflictiva, tanto desde el punto de vista ético 
como jurídica: la del aborto por razones eugenésicas. 

Responsabilidad legal del médico 

La responsabilidad del médico por una defectuosa actuación en 
la elaboración del diagnóstico plan tea vari os problemas generales 47. 
En primer lugar, esta actividad profesional no esta reconocida como 
especialidad autónoma, lo que significa que no existe, en principio, 
impedimenta alguna para que sea ejercida por cualquier profesio
nal. Por lo general, esta función es asumida por ginecólogos y pedia
tras, para cuya tarea cuentan, como es lógico, con el concurso de otros 
profesionales, según hemos visto, particularmente de genetistas. Esto 
no constituye obstaculo para que al médico ejerciente se !e exija un 
ni vel adecuado a la especialidad que de hecho pro fesa 48, aunque no 
cuente con un «reconocimiento» oficial. Por supuesto, aquí al igual 
que en otros campos del ejercicio de la Medicina en que son varios 
los profesionales que intervienen en todo el proceso del consejo ge
nético -que es a lo que conduce, en última instancia, el diagnóstico 
preconceptivo-, una hipotética responsabilidad -penal o civil- de
bera resol verse acudiendo a los criterios orientadores sobre el traba
jo en equipo mediante distribución de funciones, al que es aplicable 
-en el ambito de la responsabilidad penal- el llamado principio 
de la confianza 49. 

Por otro lado, y como ya señalabamos al principio, al no existir 
coincidencia acerca del cometido exacte que corresponde a esta es
pecialidad profesional, resulta difícil delimitar los contornes de lo 
que resulta adecuado a la misma o constituye una actuación defec
tuosa 5o. Sin embargo, podemos estar de acuerdo en que la respon
sabilidad pedra derivarse de los dos aspectes principales que carac
terizan al consejo genético: I) la elaboración de un exacte diagnóstico 
genético de los consultantes y, 2) la transmisión y valoración adecua
das a éstos de la información obtenida. 

En relación con el primer aspecte del cometido del médico es ne
cesaria una correcta elección de las pruebas y analisis en conformi
dad con la situación que presente la pareja consultante, así como del 
mismo modo, una correcta realización de las mismas. Para su valo
ración habra que tener en cuenta el ni vel general adquirida en el arn
bito profesional a que pertenezca el médico 51 , lo que nos permitira 
deducir el deber de cuidada objetivo exigible. Sobre las consecuen
cias jurídicas concretas derivadas de la infracción de tales deberes 
volveremos de nuevo mas abajo. 

La información que se transmite a los consultantes presenta con
tornes mas delicades. Dicha información debe extenderse al resulta
do diagnóstico exacte -y si no lo es, exponiendo las incertidum
bres-52, así como, a los riesgos genéticos o probables para su 
descendencia, medidas terapéuticas y/o preventivas disponibles, etc. 
Una defectuosa transmisión -para lo cua! hay que atender a la ca
pacidad de comprensión del consultante y a las posibles reacciones 
psicológicas- o evaluación de esta información también puede ge
nerar responsabilidad en el médico. 

En la mayoría de los casos no habra lugar, sin embargo, a res
ponsabilidad penal - en su caso, culposa-, por no haberse produ
cido la lesión de un bien jurídica penalmente protegida. No obstan-

47. V., sobre la cuestión, JIMÉNEZ DE AsúA, Libertad de amar y derecho a 
morir, cit., pp. 215 y ss. 

48. De esta opinión, Alexander M. CAPRON, Tortliability in genetic counse
ling, en <<Columbia Law Review», vol. 39, 1979, pp. 619-684 (621 y ss.). 

49. Sobre la responsabilidad penal y civil en estos casos, véase ROMEO CASA
BONA, El médico ante el Derecho, cit., pp. 75 y ss. y 119. Sobre la aplicación de 
principio de la confianza en relación con la actividad médica y los deli tos culposos, 
véase CEREZO MIR, Curso de Derecho penal español, cit., pp. 387 y ss.; y Carlos 
M. ROMEO CASABONA, El médico y el Derecho penal, I, cit., pp. 248 y ss. 

50. A. CAPRON, Tort liability in genetic counseling, cit., p. 625. 
51. A. CA PRON, Tort liability in genetic counseling, ci t., p. 626, quien señala 

que el nivel de cuidada debido vendra definida por dicho patrón de referenda (p. 
ej ., ginecólogos, pediatras) y no por la subespecialidad de consejeria genética. 

52. Sobre los problemas que plantea al médico informar sobre lo incierto o 
desconocido y su actitud en ocasiones reacia a reconocerlo ante el paciente, véase 
con mas detalle, Jay KATZ, Why doctors don 't disc/ase uncertainty, en «Hastings 
Center Report», vol. 14, feb. de 1984, pp. 35-44. 

te, podría existir este tipo de responsabilidad -lesiones corporales 
culposas- si, por ejemplo, el consultante, a la vista del diagnóstico 
y «consejo» recibidos, toma la decisión de hacerse esterilizar -en 
principio, de modo irreversible- cuando en realidad no existia un 
riesgo genético que indicase dicha medi da preventiva 53. En los de
mas casos, siempre que se produzca a los padres un daño efectiva 
-material o moral-, el camino a seguir sera el de la responsabili
dad civil: por ejemplo, la imposibilidad de tener hijos, si realmente 
no existían riesgos, el procrear hijos con anomalías de origen genéti
co, cuyos riesgos no fueron detectades o suficientemente informa
dos o, inclusa, si el médico rechazó o no propuso la necesidad de rea
lizar las pruebas, siendo evidente su indicación a la vista de los 
antecedentes familiares o de la descendencia anterior 54. 

Si el médico practicase la esterilización prescindiendo dolosamente 
de alguna de los requisitos exigides en el art. 428.2 del CP, se haría 
responsable de una esterilización dolosa del art. 418 del CP, pues en 
mi opinión todos ell os son requisi tos esenciales 55, y no cabría una 
aplicación analógica del art. 9 n.0 1 del CP (eximentes incompletas) 
ni de la atenuación prevista por el art. 66 del mismo cuerpo legal 56. 

Podría entrar en discusión, no obstante, la consideración de si es 
requisito inesencial que medie precio o recompensa entre el que con
siente en la esterilización y un tercera (no el médico que realiza la ope
ración esterilizadora). En mi opinión, a la vista que el cuerpo huma
na es considerada por la doctrina civil como res extracommercium 57 
y de que se va irnponiendo la concepción eticosocial -propiciada por 
organisrnos internacionales corno el Consejo de Europa- contraria 
a la cesión de partes organicas rnediante contraprestaciones materia
les y favorable a estimular actos de solidaridad humana, habría base 
para consideraria tarnbién elernento esencial. Pera hay que convenir 
que es una opción discutible. En cualquier caso, hay que tener en cuenta 
el criterio jurisprudencial español de no aplicar a las exirnentes in
completas por analogía la atenuación calificada del art. 66 del CP (pena 
inferior en uno o dos grados), sina la general del art. 61 circ. 1.• (la 
rnisrna pena en su grada mínima) y s.• (en este caso, calificada)58• 

Lo mismo sucedería si el interviniente no reúne la condición de 
facultativa. Por fin, si el médico actuó en la creencia errónea de que 
concurrían los requisitos necesarios de la justificación, respondería 
también dolosamente, pere con la pena atenuada en uno o dos gra
dos (art. 6 bis a, parr. 3.0 )59_ 

EL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

Concepto, procedimientos y finalidades 

Por diagnóstico prenatal podemos entender el conjunto de pro
cedimientos de que dispone la Medicina para recoger elementos de 

53. El cirujano que realiza la esterilizac.ión incurriría en estos supuestos tam
bién en un error, por lo general invencible, lo que excluira su responsabilidad penal. 
Sin embargo, si fue él mismo quien emitió el diagnóstico erróneo, seria responsable 
de una esterilización dolosa, pues no quedaria cubierto por el consentimiento - al 
ser viciada- del interesado. 

54. No hay que olvidar que tales anomalías pueden ser diagnosticadas durante 
la concepción (diagnóstico prenatal), y los padres pueden recurrir, si lo estiman opor
tuno, al aborto (aborto eugenésico). De todo ello nos ocuparemos mas abajo, en 
el epígrafe siguiente. De todas formas, inclusa la propia realización del aborto o 
su rechazo por razones personales -por tanto, dando Jugar al nacimiento del hijo
podria originar, en mi opinión, una indemnización por los daños efectivamente su
fridos. 

55 . En esencia, como ya indicaba mas arriba, pueden reducirse a dos: la con
dición de facultativa del actuante, y los requisitos que debe reunir el consentimiento 
para que sea juridico-penalmente eficaz; ademas de que la intervención consista en 
una esterilización. 

56. V. BAJO FERNANDEZ, Manual de Derecho penal, cit., p. 162, quien entiende 
aplicable el n.0 ¡o del art. 9.0 al consentimiento del art. 48 cuando falte alguna de 
los requisitos no esenciales previstos para eximir de responsabilidad criminal, sin 
indicar, sin embargo, cu3.les sean éstos. 

57. V. información sobre la cuestión, Carlos M . ROMEO CASABONA, Los tras
plantes de órganos. Informe y documentación para la reforma de la legislación 
española sobre trasplante de órganos, Bosch, Casa Editorial, Barcelona, 1979, 
pp. 59 y ss. 

58. Así, sentencias del Tribunal Suprema (TS) 4 de marzo de 1977, 27 de mar
zo de 1985. 

59. En este sentida, aunque sin precisar si son aplicables las reglas del error 
sobre el tipo o de prohibición, BAJO FERNANDEZ, lug. cit., p. 162. 
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información sobre el feto 6o. Gracias a esta técnica diagnóstica se 
puede detectar la presencia de una enfermedad o una malformación 
en el feto, e incluso predecir el sexo del mismo. Cuando se trata de 
parejas de alto riesgo de descendencia con anomalías, sirve al mismo 
tiempo para confirmar o descartar la presencia de alguna de elias en 
el feto. El feto es, en consecuencia, el sujeto del diagnóstico prena
tal, a diferencia del diagnóstico preconceptivo, en el que ya dejamos 
dicho que los sujetos del mismo son los miembros de la pareja con
sultante. El diagnóstico prenatal conduce también, por lo general, al 
consejo genético. 

Son diversas las técnicas de que dispone hoy la Medicina para de
tectar precozmente anomalías fetales de diferente naturaleza: ecografía, 
fetoscopia, embrioscopia, radiografías, coriocentesis, extracción di
recta de sangre fetal, amniocentesis 61. 

La amniocentesis es la que permite en la actualidad diagnosticar 
un mayor número de enfermedades congénitas, debidas a aberracio
nes cromosómicas, desequilibrios metabólicos, enfermedades genéti
cas no hereditarias, vinculadas al sexo, situaciones de predisposición 
de enfermedades que aparecenin en la infancia o edad adulta, etc. Las 
principales de esta naturaleza son el mongolismo, alteraciones en el 
tubo neural (espina bífida) de la alfa-proteína (muerte del feto, isoin
munización, etc.) 62 . El procedimiento consiste en la extracción de lí
quida amniótico, normalmente a partir de la decimosexta semana del 
embarazo, mediante una punción lumbar en la cavidad abdominal y 
el subsiguiente cultivo de las células fetales contenidas en dicho liqui
do. Esta técnica presenta ciertos riesgos, como son el aborto esponta
neo, perturbaciones neonatales, complicaciones al término del emba
razo (desprendimiento prematura de la placenta, ruptura precoz de 
aguas, hemorragia postpartum). No obstante, se va perfeccionando 
constantemente y reduciendo progresivamente estos peligros inheren
tes a la prueba. Mas abajo habremos de considerar las implicaciones 
jurídicas derivadas de la utilización abusiva o defectuosa de las di
versas técnicas mencionadas, según los perjuicios que ocasionen al feto 
o a la madre. 

Dado el amplio espectro de posibilidades diagnósticas que cubre 
o esta en vías de ofrecer el diagnóstico prenatal, se pueden señalar 
las siguientes finalidades a que puede servir principalmente: a) tran
quilizar a los padres con alto riesgo de que el feto no presenta mal
formación o enfermedad alguna; b) perrnitir el tratamiento del feto 
para curar o paliar ciertas anomalías; e) indicar el modo de realizar 
el parto, de acuerdo con las malformaciones que presente el feto 
(p. ej., una cesarea); d) determinar el tratamiento a seguir con el re
cién nacido una vez que se haya producido el parto; e) adoptar la 
decisión del aborto eugenésico cuando esté permitido por la ley; 
f) decidir el aborto como método de selección del sexo, si esta permi
tido por la ley; g) asumir el hijo que probablemente presentara ano
malías, o preparar los tramites legales para su adopción por terceros 
o su ingreso en una institución para niños abandonades 63 . La deci
sión sobre estas opciones dependera de las convicciones personales 
de los padres y de la situación legal en relación con alguna de elias. 

lmplicaciones jurídico-penales 

A) Calificación del diagnóstico prenatal 
como tratamiento terapéutico 

No hay inconveniente en calificar el diagnóstico prenatal como 
medida terapéutica, al igual que cualquier otro procedimiento diag-

60. Marie CHOQUETTE, Nouvelles technologies de la reproduction (Étude des 
principa/es législations el recommandations), Gouvernement du Québec, Conseil 
du statut de la femme, Québec, 1986, p. 29. 

61 . V. al respecto, Comi té Consultatif National d'Éthique pour les Sciences de 
la Vie et de la Santé, Rapport: /e diagnostic prénatal et perinatal. Le diagnostic 
d'une prédisposition, París, 1985, pp. 4 y ss.; F. Clarke FRASER, Diagnostic préna
ta/ des désordres génétiques, en << Le diagnostic prénatal >> , Cahiers de Bioéthique, 
Les Presses de l'Université Lava!, Québec, 1980, pp. 3 y ss. 

62. V. mas ampliamente, sobre las posibilidades diagnósticas actuales, Comi té 
Consultatif National d'Éthique pour les Sciences de la Vie et de la San té, Rapport: 
/e diagnostic prénatal et perinatal. Le diagnostic d'une prédisposition, París, 1985, 
pp. 8 y ss. 

63. V. Tabitha M. POWLEDGE/ John FLETCHER, Recommandations concernanl 
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nóstico64, desde el momento en que va encaminada al tratamiento 
en lo posi ble del feto 65. Habra que consideraria, por consiguiente, 
atípico en el sentido del delito de lesiones corporales. Para ello sení. 
necesaria la comprobación de la indicación del diagnóstico, con la 
correspondiente ponderación de riesgos y ventajas, y la actuación 
conforme a la !ex art is. Den tro de esta noción se entienden incluidas 
las técnicas diagnósticas que poseen todavía un cierto componente 
experimental (experimentación terapéutica), como pudiera suceder 
hasta cierto punto con la amniocentesis, en consideración a los ries
gos ya descritos que todavía implica. De todas formas, hay que tener 
presente las escasas posibilidades de tratamiento fetal que existen en 
la actualidad 66. 

Si el diagnóstico se realiza con vistas a un posible aborto, dada 
la escasa entidad de las lesiones seguras producidas con las pruebas 
diagnósticas (equivalentes a una falta), estarían cubiertas por el con
sentimiento de la embarazada, que es la que las padece en primer 
lugar67. 

B) Realización de un aborto 
consecuente a un diagnóstico prenatal 

Desde 1985 68 el aborto es lícito en el Derecho español cuando 
concurra alguna de las indicaciones establecidas en el art. 417 bis 
del CP: indicaciones terapéutica, ética (o criminológica) y eugenési
ca. Se puede afirmar que el legislador ha seguido en esta materia el 
criteri o regla-excepción 69: la regla es la prohibición del aborto do
loso en todo caso, con su correspondiente sanción penal; la excep
ción es su licitud en los supuestos autorizados por la Ley (los ya men
cionades), cuando surgen determinades conflictos de intereses, aunque 
con fundamentación distinta, habiendo optado por el sistema de las 
indicaciones frente al de los plazos, preconizado por algún sector de 
la doctrina española, así como por otros sectores sociales. 

No es tampoco éste ellugar adecuado para proceder a un analisis 
y valoración de conjunto del art. 417 bis del CP, ni de la tan discuti
da y discutible cuestión de la despenalización del aborto en España. 
Nos conten tarem os con estudiar las repercusiones de esta reforma en 
la materia de la que me vengo ocupando en este trabajo. 
. La situación actual en nuestro país es la siguiente: si como conse

cuencia de un diagnóstico prenatal se muestra la evidencia o proba
bilidad de que el feto presenta anomalías importantes, pueden po
nerse en funcionamiento los mecanismos del aborto por razones 
eugenésicas, siempre que concurran los requisitos generales y especí
ficos exigidos por el CP. Dice así el art. 417 bis en lo relativa a la 
indicación eugenésica 70: «No sera punible el aborto practicada por 
un médico, o bajo su dirección, en centro o en establecimiento sani
tario, público o privado, acreditada y con consentimiento expreso de 
la mujer embarazada, cuando concurra alguna de las circunstancias 
sigui en tes 71 : ( ... ) 3.• Que se presuma que el feto habra de nacer con 

les problèmes moraux, sociaux et jurídiques relati/s au diagnostic prénalal, en <<!..e 
diagnostic prénatab>, cit., p. 92. 

64. Vid. infra. 
65. En este sentido, expresamente sobre el diagnóstico prenatal, Albin ESER, 

Genética humana desde la perspectiva del Derecho alemdn, cit., p. 351. 
66. V. en este sentido, Comi té Consultatif National d'Éthique pour les Seien

ces de la Vie et de la Santé, Rapporl, cit., p. 8. 
67. De ot ra opinión, para el Derecho aleman, ESER, Genética humana desde 

la perspectiva del Derecho alemdn, cit., pp. 351 y ss., según el cua! no tendra canic
ter curativa la amniocentesis dirigida a la determinación del sexo para el posterior 
aborto si aquél no es el deseado, por ser contraria entonces la prueba a los presu
puestos del § 226 a. 

68. Según reforma del CP por Ley Organica 9/ 1985, de 5 de julio. 
69. V. BAJO FERNÀNDEZ, Manual de Derecho penal (Parle Especial), cit., 

p. 120; Carlos M. ROMEO CASABONA/Aiberto MARTÍNEZ-BERGANZA ASENSI O, Le 
Médecin et les Droits de I'Homme en Espagne, en << Manuel sur le Médecin et les 
Droits de l'Homme >> (Consejo de Europa, e.), vol. I, Estrasburgo (en prensa). 

70. V., sobre esta indicación, referencias de Derecho comparada y al art. 417 
bis el reciente trabajo de Luis ARROYO ZAPATERO, La indicación eugenésica, en «Es
tudios de Derecho Penal en Homenaje al Profesor Luis Jiménez de Asúa, Revista 
de la Facultad de Derecho de la Universidad Complutense>>, n.0 I, 1986, pp. 47 y ss. 

71. Éstas son las otras dos circunstancias (indicaciones): <<l'Que sea necesario 
para evitar un grave peligro para la vida o la salud física o psíquica de la embaraza
da y así conste en un dictamen emitido con anterioridad a la intervención por un 
médico de la especialidad correspondiente, distinta de aquel por quien o bajo cuya 
dirección se practique el aborto. En caso de urgencia por riesgo vital para la gestan-
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graves taras físicas o psíquicas, siempre que el aborto se practique 
dentro de las veintidós primeras semanas de gestación y que el dicta
men, expresado con anterior idad a la practica del aborto, sea emiti
do por dos especialistas de centro o establecimiento sanitario, públi
co o privado, acreditada al efecto, y distintos de aquel por quien o 
bajo cuya dirección se practique el aborto» n. 

Queda comprobado así que el aborto eugenésico esta permitido 
en nuestro Derecho, planteandose, en primer lugar, la cuestión de la 
naturaleza jurídica de esta exención de responsabilidad penal. No ca be 
duda de que estam os ante una causa de justificación 73, al igual que 
en las otras indicaciones despenalizadas, pero cuyo fundamento es
pecifico en la indicación que estamos analizando es doble en mi 
opinión 74 . Por un lado, se trata de un conflicto de intereses entre la 
madre y la vida del feto, que el legislador ha resuelto en favor de la 
primera. Pero, ademas, se basa en el principio de no exigibilidad de 
otra conducta a la madre, esto es, de soportar las cargas de todo tipo 
que supondría llevar adelante el embarazo y tener un hijo con graves 
anomalías físicas o psíquicas; aquel conflicto se resuelve en favor de . 
la madre basandose en este criterio de no exigibilidad de otro com
portamiento 75 . El reconocimiento de esta naturaleza justificante tie
ne su trascendencia, dado que imposibilita la intromisión de terceros 
(p. ej., el padre del concebido) 76 en la decisión de abortar de la ma
dre y en la realización misma del aborto, pues al ser un acto lícito 
no es posi ble alegar contra él legítima defensa 77 • 

No creo que sea necesario insistir en que una política criminal 
-parcialmente- despenalizadora del aborto requeria en nuestro De
recho de esta causa de justificación específica, al ser unanime la opi
nión de que el catalogo general de eximentes del CP era claramente 
insuficiente para cubrir la exención de responsabilidad penal en los 
supuestos hoy despenalizados a través del art. 417 bis del CP, consi
derando únicamente aplicable en el aborto terapéutico la eximente 
de estado de necesidad (n.0 7 art. 8.0 ), y aun en este caso se discutia 
su viabilidad en ciertas indicaciones (en concreto, cuando se hallaba 
en peligro la salud de la madre) 7B. Ello no impide, sin embargo, que 

te, podra prescindirse del dictamen y del consentimiento expreso: 2.' Que el emba
razo sea consecuencia de un hecho constitutiva de delito del artículo 429, siempre 
que el aborto se practique den tro de las doce primeras semanas de gestación y que 
el mencionado hecho hubiese sido denunciadO>>. 

72. El parr. 2.0 del art. 417 bis dice: << 2. En los casos previstos en el número 
anterior no sen\ punible la conducta de la mujer embarazada aun cuando la practi
ca del aborto no se realice en un centro o establecimiento público acreditado, o no 
se hayan emitido los dictamenes médicos exigidos>>. 

73. V., en este sentido, BAJO FERNÀNDEZ, Manual de Derecho penal, ci t., p. 
129; Francisco MUÑOZ CON DE, Derecho penal, Porte Especial, 6.' ed. Universidad 
de Sevilla, Sevilla, 1985, pp. 68 y ss. 

74. V., sin embargo, Antonio CuERDA RIEZU, El delito de aborto antela Pro
puesta de Anteproyecto del nuevo Código Penal, en «Documentación Jurídicà>>, 
n.• 37/ 40, vol. I, 1983, pp. 373 y ss., para el cualla causa de justificación se basa 
en el estado de necesidad, lo que permite la lesión del bien jurídico porque se atri
buye un valor superior a los bienes salvaguardados. Criterio similar mantiene San
tiago MIR PUIG, Aborto, estada de necesidad y Constitución, en «La despenaliza
ción del abortO>> (ed. Santiago Mir Puig), Universidad Autónoma de Barcelona, 
Bellaterra, 1983, pp. 101 y ss. 

75. V. BAJO FERNÀNDEZ, lug. cit., p. 138. José CEREZO MtR, Lo regu/ación 
del estada de necesidad en el Código penal español, en «Estudios penales y crimi
nológicos>> (en prensa). También la sentencia del Tribunal Constitucional (TC) de 
11 de abril de 1985, en la que falló sobre la inconstitucionalidad de la Ley despenali
zadora del aborto en relación con las tres indicaciones mencionadas: «El funda
mento de este supuesto, que incluye verdaderos supuestos limite, se encuentra en 
la consideración de que el recurso a la sanción penal entrañaría la imposición de 
una conducta que excede de la que normalmente es exigible a la madre y a la fami
lia. La afirmación anterior tiene en cuenta la situación excepcional en que se en
cuentran los padres, y especialmente la madre, agravada en muchos casos por la 
insuficiencia de prestaciones estatales y sociales que contribuyan de modo signifi
cativa a paliar en el aspecto asistencialla situación, y a eliminar la inseguridad que 
inevitablemente ha de angustiar a los padres acerca de la suerte del afectado por 
la grave tara en el caso de que les sobreviva>>. 

76. Ademas de que el legislador ha excluido al padre en la toma de decisión 
de someterse la madre a un aborto. 

77. Lo que implica reconocer que la vida del feto es susceptible de legítima 
defensa en otros supuestos. En este sentido, CEREZO MIR, Curso de Derecho pe
nal español, ci t., p. 417, n. 6; M.' José MAGALDI, Lo legítima defensa en la juris
prudencia espaflola, Bosch, Casa Editorial, Barcelona, 1976, pp. 265 y ss. De opi
nión contraria, Diego-Manuel LuzóN PEÑA, Aspectos esenciales de la legítima 
defensa, Bosch, Casa Editorial, Barcelona, 1978, pp. 551 y ss. 

78. V., p. ej., José CEREZO MIR, Jnterrupción va/untaria del embarozo, en «La 

dado el caso, pueda acudirse al art. 8.0 del CP cuando no concurriendo 
todos los requisitos exigidos por el art. 417 bis sí que se den los de 
alguna de las eximentes generales contenidas en aquél 79. 

Para que el aborto por razones eugenésicas sea lícito, esto es, quede 
cubierto por la causa de justificación del art. 417 bis del CP, habran 
de estar presentes los requisitos generales y específicos que este mis
mo articulo señala. En contra de lo que se ha sostenido por algún 
autorso, basta con la presencia de tales condiciones para que el abor
to eugenésico - y los otros despenalizados- sea lícito, sin que sea 
necesario que no exista otro medio menos perjudicial para solucio
nar el conflicto de intereses que en tales situaciones se produce: sería 
posible, como hemos visto, someter al feto o al recién nacido a trata
miento para eliminar o paliar las anomalías que presenta, pero no 
por ello quedada excluido el recurso al aborto (aunque es cierto tam
bién que al tener que constituir graves taras físicas o psíquicas, las 
posibilidades reales de tratamiento eficaz son todavía remotas en la 
mayoría de los casos). No obstante, mas abajo habré de matizar esta 
interpretación. 

Podemos distinguir, según lo expuesto, unos requisitos generales 
o comunes a las tres indicaciones y otros específicos de la indicación 
eugenésica. 

De los requisitos generales destaquemos lo siguiente: 

a) Que sea practicada por un médico, o bajo su dirección. Nue
vamente aquí, al igual que en la esterilización, se considera necesari a 
la intervención facultativa, dados los riesgos que entraña la practica 
del aborto, para salvaguardar la vida de la embarazada. Su interven
ción, directa o indirecta, es decir, bajo su dirección, debení ajustarse 
a la tex artis81• Indudablemente, el médico adecuado sera un espe
cialista en Obstetrícia y Ginecología, pero es igualmente lícita la ac
tuación de cualquier otro facultativa que pueda actuar conforme a 
la tex art is, siempre que preste s us servici os en un centro acreditada 82. 

b) En centro o establecimiento sanitario, pública o privada, acre
ditada. Este requisi to responde al mismo fundamento que el anterior, 
o lo que es lo mismo, asegurar la disminución de los riesgos del abor
to para la mujer 8l. La Orden Ministerial de 31 de julio de 1985 re
gula las condiciones que deben reunir dichos centros para poder ser 
considerados acreditados. 

e) Con consentimiento expreso de la mujer embarazada. El con
sentimiento de la mujer ha de ser expreso, pero no importa en la for
ma en que éste sea manifestada. Sin embargo, el médico que practi
que el aborto puede exigir que sea por escrita, dados los términos de 
la Orden de 1985, antes citada. En mi opinión es indudable que ese 
consentimiento de be adaptarse a Jas exigencias delllamado «consen
timiento informada» al acto médico (también al aborto), en el senti
do de que Ja información a Ja «paciente>> ha de erigirse en condición 
previa para Ja validez del consentimiento 84 , de forma que éste cons-

despenalización del aborto>>, cit., p. 117, nota 11, y 121, nota 13 con bibliografía 
concordante. 

79. De esta opinión, BAJO FERNÀNDEZ, lug. cit. p. 131. Salvo que el autor haya 
querido significar que éstas son precisamente las hipòtesis contempladas por el 
art. 417 bis del CP. 

80. Vid. infra. 
81. V. BAJO FERNÀNDEZ, lug. cit., p. 132. 
82. En este sentido, CUERDA RrEZU, El delito de aborto antela propuesta, ci t. , 

pp. 376 y ss. De otra opinión, BAJO FERNÀNDEZ, lug. cit. , cit., quien deduce de 
la Orden Ministerial de 31 de julio de 1985, art. 1.0 (que señala los medios persona
les y materiales con que deberan contar los centros acreditados), la exigencia del 
especialista en Obstetrícia y Ginecologia. El que éste deba existir en el centro acre
ditada no significa que deba realizar o dirigir necesariamente la intervención, pues, 
por ejemplo, podria ser contrario a las pnícticas abortivas y alegar objeción de con
ciencia. Por otro lado, implicaria ello ampliar una exigencia no contenida expresa
mente en la Ley. 

83. En este sentido, al igual que para el requisito anterior, sentencia del TC 
de 11 de abril de 1985. Las <<sugerencias >> del TC al legislador en esta materia han 
sido calificadas, incluso por miembros del propio TC (asi, TOMÀS Y V ALIENTE, en 
su voto particular), como ingerencia en las funciones exclusivas de aquél. V. Anta
nio CUERDA RIEZU , en el Comentaria a esta sentencia, en «Cuadernos de Política 
Criminal>>, n.• 28, 1986, pp. 247 y ss. 

84. V. ROMEO CASABONA, El médico y el Derecho penal, [, cit., pp. 325 y ss. 
(329). De opinión contraria, BAJO FERNÀNDEZ, Manual de Derecho penal, cit., pp. 
133 y ss., para el que no cumplir con este deber de in formar (expresamente impues
to por la Orden 31 de julio de 1985, disp. final!.' ) supondria un ilicito disciplinaria 
o laboral por parte del médico, pero no afectaria a la exención de responsabilidad 
penal. 
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tituya la expresión de la auténtica autodeterminación de la mujer em
barazada. No só! o debe conocer todas las circunstancias concernien
tes a la indicación legal del aborto, sino también los riesgos que pueden 
derivarse para ella de la intervención misma as. También debe estar el 
consentimiento libre de vicios, como pudiera ser su obtención mediante 
error, engaño, fuerza o coacción 86. Como decía mas arriba, el padre 
no puede oponerse al consentimiento -o en su caso, negativa- de 
la madre 87 . Una de las características del consentimiento justifican
te en Derecho Penal es que sea emitido con anterioridad al hecho que 
se pretende justificar. 

Nuevamente surge el problema de la validez del consentimiento 
emitido por una mujer embarazada menor o deficiente mental. La 
sustancial y transcendente diferencia con la esterilización radica en 
que, frente a lo prescrito para ésta, no se señala en el aborto que sea 
ineficaz el consentimiento emitido por la mujer menor o incapaz o 
por sus representantes legales, que tantas dificultades interpretativas 
sobre la situación jurídica nos ha planteado. En ambos casos el con
sentimiento sera valido en la medida en que posean la capacidad na
tural de juicio y comprensión sobre el alcance de la decisión de abor
tarss, lo que presupone la comprensión de que no sólo se trata de 
una intervención en s u cuerpo, sino también la destrucción de la vida 
del feto. Si esta capacidad no existe, podran actuar los representantes 
legales, siempre en función del deber que tienen de velar por el bie
nestar de la mujer que se encuentra hajo su patria potestad o tutela, 
y no en virtud de s us propi os intereses 89. 

Los requisitos específicos contenidos en la circunstancia 3.• del 
art. 417 bis I son los siguientes: 

a) Presunción de que el feto habra de nacer con graves taras físi
cas o psíquicas. Este requisito constituye, en sentida estricto, la indi
cación eugenésica misma, y por tanto, el núcleo sobre el que han de 
girar los demas. En primer Jugar, la ley dice «que se presuma que el 
feto habra de nacer con». En principio, esa presunción podria inter
pretarse en el senti do de un grado de certeza equivalente a la probabi
lidad, en tendida és ta de modo objetivo (previsibilidad objetiva) 90, 

atendiendo preferentemente a criterios estadísticos de probabilidad 91• 

Sin embargo, el texto de la ley declarada inconstitucional decía «que 
sea probable»; al sustituir esta expresión por la vigente en el art. 417 bis 
(«que se presuma»), parece que se ha querido dar un alcance distinto 
al grado de certeza en el pronóstico de las taras con que habra de 
nacer el feta. En consecuencia, el criterio objetivo habra de ser corre
gida por la convicción de los especialistas emisores de los dictame
nes, aunque sigan teniendo a la vista los resultados porcentuales re
flejados en las pruebas practicadas. Ello respondería a que la certeza 
del diagnóstico raya en la seguridad en muchos casos, gracias a las 
técnicas cada vez mas precisas y fiables de que se dispone en la actua
lidad, pera también a que en otros, p. ej., en lo que se denomina 
diagnóstico de predisposición, el margen de incertidumbre se amplía 
considerablementen, lo que imposibilita y desaconseja una mayor 
precisión jurídica 93• La cuestión se presenta mas problematica cuando 
el porcentaje de riesgo de taras es semejante al de ausencia de tal ries-

85. En este sentida, LENCKNER, Einwilligung in Schwangerschajtsabbruch und 
Sterilisation, cit., p. 184, y ella no obstante el asesoramiento a la mujer previo al 
aborto establecido en el § 218 b del CP aleman, aunque ese asesoramiento pueda 
satisfacer, dado el caso, la información requerida y liberar al médico interviniente. 
de repetiria. 

86. V. LENCKNER , !ug. cit., pp. 184 y ss. 
87. Lo mismo, para el Derecho aleman, LENCKNER, lug. cit., p. 176. 
88. En este sentida, CUERDA RtEZU, El delito de abarta ante la propuesta, cit., 

p. 337. De otra opinión, BAJO FERNÀNDEZ, Manual de Derecho penal, ci t., p. 132, 
quien también aquí se inclina por el criterio de la imputabilidad (por razón de la 
edad, a partir de los dieciséis años). 

89. V. lo dicho mas arriba sobre el consentimiento de los padres y del tutor 
en una esterilización terapéutica. En el sentida del texto, también LENCKNER, Ein
wil/igung in Schwangerschajtsabbruch und Sterilisation, cit., p. 179. 

90. V. el criterio para determinar ésta, José CEREZO MtR, Curso de Derecho 
penal Español, Parle General, I, 3.' ed., Tecnos, Madrid, 1985, pp. 289 y 385. 

91. ESER , lndikation zum Schwangerschajtsabbruch, en «Sterilisation und 
Schwangerschaftsabbruch>>, cit., p. 158. 

92. V. Comité Consultatif National d'Éthique pour les Sciences de la Vie et 
de la Santé, Rapport, cit., pp. 13 y ss. 

93. Sin olvidar que los constantes progresos y perfeccionamientos en las técni
cas diagnósticas van modificando paralelamente el grada de certeza del pronóstico, 
e im pondria una constante revisión de un criterio legal mas preciso, según apunta 
CUERDA RIEZU, El delito de abarta ante la propuesta, cit., pagina 380. 
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go (p. ej., determinadas enfermedades vinculadas al sexo en el varón). 
A pesar de ella, en mi opinión debe quedar abierta la posibilidad de 
la interrupción del embarazo por indicación eugenésica94, siendo mas 
discutible a medida que los factores de riesgo disminuyen. La indica
ción también existe cuando las taras se manifestaran de forma activa 
después del nacimiento, siempre que sean de segura producción, pues 
significa este pronóstico que el feta es portador genético, ya desde el 
nacimiento, de los factores causantes de la enfermedad grave que exi
ge el CP 9s. El signi ficada de «graves ta ras» ha de entenderse en el 
sentida cualitativo de las mismas, esta es, de su importancia y perdu
rabilidad así como en el grada de reparabilidad; si fueran facilmente 
eliminables aunque de gran entidad, no se daria el presupuesto legal 
de la indicación. Sin embargo, en este punto existe una mayor flexi
bilidad que en la fórmula utilizada por el legislador aleman, que 
requiere expresamente la no eliminabilidad del daño, lo que no suce
de en nu es tro CP 96. 

b) El plazo. El abarta ha de practicarse dentro de las 22 prime
ras semanas del embarazo. Es te plazo se explica por que algunas prue
bas diagnósticas sólo pueden realizarse cuando el feta ha adquirida 
cierto desarrollo, y es necesario, ademas, cierto lapsa de tiempo para 
su evaluación y la consiguiente adopción de la decisión de abortar; 
por otro lado, cuanto mas tardío es el diagnóstico, mayor es el grada 
de certeza del mismo, para lo que no hay que olvidar, sin embargo, 
que a partir de ese plazo establecido el feta es ya viable. Tiene interés 
practico determinar a partir de cuando se comienza a contar dicho 
plazo, que inadecuadamente no viene señalado en la Ley. Aunque usual
mente se parte en Medicina para toda lo relativa al curso del embara
zo y al calculo de la fecha del parta desde el momento de la última 
menstruación de la mujer 97, parece mas ajustada el de la anidación 98, 
lo que ademas de aproximarse mas a la realidad del embarazo, retra
sa sensiblemente el comienzo del cómputo del periodo legal. 

e) Dictamen emitido por dos especialistas. De acuerdo con la Ley, 
ha de ser anterior a la practica del abarta, los especialistas seran dis
tintos del que lo realice o dirija y perteneceran a un centro o estable
cimiento sanitario pública o privada acreditada. Al igual que los re
quisitos generales vistos mas arriba pretenden una especial protección 
de la vida y salud de la embarazada, éstas de aquí son condiciones 
que tienden a dar garantías sobre la realidad de la indicación y conse
guir de este modo una mayor protección del feto 99 • Por otro lado, al 
decir sólo «especialistas» esta con tanda la Ley con una posi ble inter
vención en el dictamen de otros profesionales, como son los genetis
tas, si empre que ejerzan en un centro de los indicados. La valoración 
de la presencia de la indicación correspondera de modo exclusiva al 
médico que vaya a practicar el abarta o lo dirija. 

Queda por ver qué sucede ante la ausencia de uno o varios de 
los requisitos previstos por la Ley. En primer Jugar, habní. que com
probar si es posi ble la aplicación de alguna de las causas de justifica
ción genéricas del art. 8.0 del CP, principalmente el estado de necesi
dad. Al limitarme en este trabajo al examen de la indicación 
eugenésica, parece difícil en relación con la rnisma, encontrar hipó
tesis subsumibles en el art. 8.0 Habría entonces que analizar nueva
mente -al igual que en relación con el art. 428- la posibilidad de 
aplicar al art. 417 bis la eximente incompleta por analogia. El hecho 
de que el parrafo 2.0 del art. 417 bis exima únicamente de responsa
bilidad penal a la madre cuando falten ciertos requisi tos no se opon
dría a esta interpretación, que se aplicaria a los demas intervinientes. 
De todas formas, hay que recordar que nuestra Jurisprudencia no 
aplica en estos casos la atenuación cali ficada que corresponde al n.0 I 
del art. 9.0

, sino las establecidas en el art. 61. 

La dificultad practica radica en determinar qué requisitos son esen
ciales y cuales inesenciales. No cabe duda que esenciales son la exis-

94. V. ESER, lndikation zum Schwangerschajtsabbruch, cit., p., 158. 
95. De otro parecer, BAJO FERNÀNDEZ, lug. cit., p. 139; CUERDA RI EZU, El 

delito de abarta ante la Propuesta de Anteproyecto, cit., p. 380. 
96. Vid. injra. 
97. Criterio propuesto por ESER, Indikation zum Schwangerschajtsabbruch, 

cit., p. 158. 
98. Según sugiere BAJO FERNÀNDEZ, Manual de Derecho penal, cit., p. 133, 

quien lamenta esta omisión legal en aras de la seguridad jurídica. En estos mismos 
términos, ya CUERDA RIEZU, El delito de abarta antela Propuesta de Antepro· 
yecto, cit., p. 376. 

99. De acuerdo con lo que proponía el TC en la sentencia de li de abril de 
1985. 



EL DIAGNÓSTICO ANTENATAL Y SUS IMPLICACIONES JURÍDICO-PENALES 

tencia de la indicación eugenésica, el consentimiento de la madre, la 
realización por médico o bajo su dirección (pues éste va a ser el bene
ficiaria de la atenuación). Inesenciales serían, en mi opinión, la pníc
tica del aborto y del dictamen en centro acreditada, la superación no 
relevante del plazo señalado para aquélla (entre otras razones, por no 
haberse marcado por la Ley un preciso término a quo para el comien
zo del cómputo). Discutible me parece, sin embargo, la calificación 
de la exigencia del dictamen previo de los dos especialistas, al consi
derar ya esencial la existencia de la indicación. Sólo en el supuesto 
de que ésta no pudiera comprobarse por otros medios habría que con
siderarlo esencial, y, en este caso, ciertas irregularidades en su emi
sión serían inesenciales. 

C) Realización de un aborto 
como método de se/ección del sexo 

El diagnóstico prenatal permite también, como se sabe, la deter
minación del sexo del feto. Esta averiguación tiene interés para la de
tección de enfermedades o anomalías fetales ligadas al sexo. Sin em- . 
bargo, el conocimiento del sexo del feto por parte de los padres puede 
llevaries a la decisión de abortar si aquél no es el deseado. Aparte 
de la debatida cuestión de si aquél debe ser revelada o no a los pa
dres -salvo en caso de necesidad-, no cabe duda de que no sería 
un aborto lícita en nuestro país a la vista del Derecho vigente, pero 
creo que una futura despenalización tampoco seria conforme a la 
Constitución 100, puesto que el feto constituye un bien jurídica tute
lada por aquélla y el conflicto surgido entre la vida del feto y los in
tereses de la madre (el sexo no deseado del hijo, o, mejor el hijo no 
deseado con ese sexo) no tendría la suficiente entidad como para in
clinaria en favor de la madre, ni tampoco estan implicados derechos 
fundamentales que explicaran su no obediencia al Derecho 101• 

Responsabilidad del facultativo 

Me quiero referir aquí a la posible responsabilidad del médico 
(u otros especialistas) por su defectuosa actuación en la realización 
del diagnóstico prenatal o en la apreciación de la indicación del mis
ma en su paciente. En concreto, cuando ello es debido por el incum
plimiento de los deberes de cuidada que son exigibles a s u actividad. 

Veamos qué sucede si como consecuencia de la toma de muestras 
o de las pruebas realizadas por el especialista para elaborar el diag
nóstico se produce la muerte del feto. Los peligros derivados de la 
propia naturaleza de la prueba (p. ej., según apuntaba en relación 
con la amniocentesis) hay que entenderlos incluidos dentro del ries
go permitido 102 y no se habra producido la inobservancia del deber 
de cuidada objetivo, elemento del tipo del delito culposa. Si el facul
tativa actuó, por el contrario, infringiendo tal deber de cuidada (por 
actuación negligente o falta de preparación para realizar las pruebas) 
se plantea la cuestión de un aborto culposa. Como es sabido el CP 
español, al igual que sucede en derecho comparada, no prevé la pu
nición del aborto cul poso mas que en supuestos excepcionales, en con
creto, el «ocasionada violentarnente, a sabiendas del estada del em
barazo de la mujer, cuando no haya habido propósito de causaria» 
(art. 412). Si no concurren los elementos típicos de esta modalidad 
de aborto cul poso 103 (y presumiblemente no se daran en la hipóte-

100. A esta misma conclusión llega, a la vista de la Ley Fundamental alemana 
(§ 3.0, parr. 3, semejante al art. 14 de la CE: << Los españoles son iguales antela ley, 
sin que pueda prevalecer discriminación alguna por razón de nacimiemo, raza, sexo, 
religión, opinión o cualquier otra condición personal o social>>), ESER, Genética 
humana desde la perspectiva del Derecho alemdn, cit., p 352. No sería, sin embar
go, trasladable a nuestro Derecho su argumentación de que la intervención misma 
en la embarazada daría lugar a unas lesiones corporales no justificadas por el con
sentimiemo al ser el hecho contrario a las buenas costumbres, pues tales lesiones 
sedan caliricables en Derecho español como falta (art. 582), a la que no alcanza 
la prohibición de consentir del art. 428 del CP. 

101. V. sobre esta cuestión en los EEUU, muy debatida en este país, Margaret 
O'BRIEN STEINFELDS, The Supreme Cou ri Sex Choice, en << Medica! Ethics>>, Mas
sachusets, 1983, pp. 457 y ss. 

102. Siempre que se den, en su caso, las condiciones de la experimentación te
rapéutica y se haya procedido a la adecuada ponderación de riesgos y ventajas. 

103. As! lo considerau -que es culposo- BAJO FERNANDEZ, Manual de De
recho penal, cit., p. 147; MUÑOZ CONDE, Derecho penal, Parle Especial, ci t. , p. 73; 
ROMEO CASABONA, El médico y el Derecho penal, 1, cit., p. 268. 

sis que estamos contemplando), la respuesta jurídica sera la absolu
ción por atipicidad de la conducta 104, pues se entiende por la doc
trina que la existencia de esta figura especial de aborto culposa im
plica la exclusión de la aplicación de las clausulas generales de 
imprudencia del art. 565 y concordantes. 

También puede suceder que el feto no muera, pero que se !e cau
sen lesiones, las cuales se manifestaran una vez que haya nacido, o 
inclusa que éste muera al poco de nacer. Del mismo modo que mas 
arriba, debemos decir que se trata de una conducta impune por atí
pica, pues los deli tos de lesiones corporales y de homicidio requieren 
en el CP que se hayan infligida a una persona 105 • Téngase en cu en
ta que el resultada se manijiesta después del nacimiento, perola agre
sión se produce en el feto, que es un bien jurídica distinta; la singu
laridad de que hay una evolución de un bien jurídica a otro no debe 
apartarnos de quién es en realidad el que sufre la agresión. Se plan
tea en esta hipótesis 106 como en la anterior (aborto culposa) la cues
tión de la oportunidad, como consideración de lege jerenda, de s u 
incriminación. Por razones político-criminales evidentes la punición 
del aborto cul poso con caracter general debe ser descartada 107 , pero 
creo que debería reflexionarse sobre ello en relación con el aborto 
y las lesiones o muerte del recién nacido como consecuencia de una 
grave o burda infracción del deber de cuidada por parte de los pro
fesionales médicos o sanitarios, si tenemos en cuenta que el diagnós
tico prenatal (y por tanto, las exploraciones y pruebas fetales que 
implica su obtención) esta en vías de convertirse en un recurso ge-

. neralizado, cuando se a barate s u costo y aumente s u fiabilidad. 
Si se produjera la muerte o lesiones en la madre no habría incon

veniente para castigar la conducta por el delito culposa correspon
diente, si concurren los elementos típicos. 

De la rnisma naturaleza son los problemas derivados de la reali
zación del diagnóstico prenatal obteniendo unos resultados equivo
cados. Si el error consiste en no detectar anornalías que realmente 
presenta el feto y la madre decide continuar el ernbarazo (si acepta
mos la hipótesis de que en caso contrario, habría decidida acogerse 
al aborto eugenésico), pero aquél nace con taras importantes, queda 
excluida la imputación de cualquier clase de responsabilidad penal. 
Debe recordarse de todas formas que al rnédico se le reconoce en su 
actividad diagnóstica un rnargen de error mayor (y mas aún en el diag
nóstico prenatal), y aunque se equivoque no podra sostenerse en un 
buen número de casos que ha infringida sus deberes de cuidada 10s. 

Si, finalmente, el error diagnóstico consiste en asegurar la presencia 
de malforrnaciones realmente incxistentes que conducen al aborto del 
art. 417 bis I 3.0 (hipótesis infrecuente, puesto que el dictamen ha 
de ser emitido por dos especialistas), la solución sera nuevarnente la 
impunidad por ser atípica el aborto cul poso 109. En este supuesto no 
considero necesarias consideraciones de lege jerenda. 

En todos los casos analizados quedaria de todos modos abierta 
la posibilidad de responsabilidad civil contractual o extracontrac
tuaJIIO, al igual que en el supuesto de no ofrecer la opción del diag-

104. V. ROMEO CASABONA, últ. lug. cit. 
105. Pues en este sentido se interpreta umínimente la palabra <<otro>> que utili

za la Ley, y no sólo en el delito de lesiones corporales (art. 420: << El que hiere, gol
peare o maltratare de obra a otro>> ). 

106. Sobre su causación dolosa y consideraciones de lege ferenda, v. Armin 
KAUFMANN, Tatbestandsmassigkeitund Verusachung im Contergan Verfahren, en 
<duristenzeitung>>, 1971, pp. 571 y ss.; ROMEO CASA BONA, El médico y el Derecho 
penal, I, pp. 269 y ss., y 279 y ss.; I. TEPPERWIEN, Praenatale Eimvirkungen als 
Totung oder Korperverletzung?, J . C. B. Mohr, Tubinga, 1973, pp. 143 y ss. 

107. Pues to que la primera perjudicada sería la madre, que se verí a constreñi
da a limitar sustancialmente su modo de vida durante todo el proceso del embara
zo. V. KAUFMANN y ROMEO CASABONA, últ. lug. cit. 

108. La responsabilidad civil en esta clase de negligencias enlaza con lo que 
se conoce en la praxis jurídica nortearnericana como <<wrongfullife>> (cuando el hijo 
nace deforme reclama al médico porque su negligencia en informar adecuadamente 
a los padres ha causado su nacimiento) y <<wrongful birth>> (cuando los padres re
claman al médico por haberles informada erróneamente sobre los riesgos conside
rables de tener un hijo con anomalías genéticas). V. Thomas DE WITT ROGERS, 
Wrong[ullife a nd wrong[ul birth: medica{ malpractice in genetic counseling a nd 
prenatal testing, en <<South Carolina Law Review>>, vol. 33, 1982, pp. 713 y ss. 

109. En cualquier caso, del propio art. 417 bis se deduce el reconocimiento im
plícita de un cierto margen de error y no sólo de incerteza, al decir << que se presuma>>. 

110. A tenor de lo dispuesto en los arts. 1.101 y ss. y 1.092 y ss. del CC, respec
tivamente. 
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nóstico prenatal a mujeres embarazadas con alto riesgo -en elias 
mismas o en su pareja- ya conocido, impidiendo así adoptar medi
das preventivas o curativas en favor del concebido o la decisión del 
aborto eugenésico. 

PROBLEMAS COMUNES 

Me voy a ocupar ahora sumariamente de algunos problemas, no 
siempre estrictamente jurídico-penales, pero que considero de espe
cial interés al estar estrechamente vinculados con las modalidades de 
diagnóstico antenatal analizadas. 

Obligatoriedad de las pruebas 

La realización de estas pruebas de forma obligatoria en la pobla
ción en general 111 debe ser hoy descartada por varias razones: desde 
el punto de vista económico, por su al tísimo coste, dada la escasa 
incidencia de las anomalías genéticas en la totalidad de la población, 
a pesar de que cada vez son mas numerosas las que van siendo loca
lizadas y clasificadas por los expertos, tanto antes de la concepción 
(diagnóstico preconceptivo) como en el curso de la misma (diagnós
tico prenatal) 112 ; desde un punto de vista jurídico, las exigencias de 
salud pública -los riesgos de una población defectuosa-, en cuan
to a la protección de la <<calidad» de la especie humana no guardan 
relación con la intromisión en la libertad e intimidad individuales que 
comportau tales investigaciones. En efecto, un simple repaso a nues
tro texto constitucional, pone de manifiesto que la competencia de 
los poderes públicos reconocida constitucionalmente para organizar 
y tutelar la salud pública a través de medidas preventivas y de las pres
taciones y servicios necesarios (art. 43 CE) esta sometida al princi
pio constitucional fundamental de que la dignidad de la persona, los 
derechos inviolables que le son inherentes, el libre desarrollo de la 
personalidad, etc., son fundamento del orden político y de la paz so
cial (art. 10). La misma cuestión, planteada en concreto en relación 
con parejas de alto riesgo, sugiere otro tipo de reflexiones. Una solu
ción adoptada en favor de la obligatoriedad de un diagnóstico gené
tico por parte de este grupo de personas (o, mas específicamente, de 
la mujer embarazada), podría estar orientada hacia dos opciones: pri
mera, para facilitar a Ja pareja el conocimiento de la importancia real 
del riesgo -grado de probabilidad y gravedad del mal- de ser trans
misores de enfermedades o anomalías de origen genético en su des
cendencia, pueda decidir responsablemente tener hijos o buscar los 
medios para evitarlos, en los extremos expuestos mas arriba; segun
da, para que el Estado, a la vista de los resultados, torne en su caso 
las medidas oportunas que impidan o restrinjan la procreación en 
esa pareja, pero también para que intenten prevenirlas o paliarlas, 
poniendo a disposición de los afectados los medios sanitarios y asis
tenciales necesarios para reducir Ja carga que pudi era suponer un hi jo 
de estas características a sus padres. 

La primera de las vías entraría en el terreno de lo personal, en 
cuanto a la decisión de la pareja de querer tener un hijo a pesar de 
los graves riesgos de que nazca con importantes disminuciones físi
cas o psíquicas, con los efectos jurídico-penales ya conocidos; la se
gunda dentro de lo social, lo que plantea la cuestión -igualmente 
de naturaleza jurídica- de si existe, también en estos casos, un dere
cho individual absoluto a la procreación, o si son admisibles restric
ciones o incluso la negación de tal derecho en los supuestos mas 
extremos. De este último aspecto nos ocupamos a continuación. 

Limitaciones al derecho a la reproducción 

La posibilidad de restringir este derecho basico del hombre se ha 
planteado en los siguientes términos: el derecho individual a la pro-

111. En es te sentido estaríamos ante lo que la literatura anglosajona denomina 
como «genetic screening», o «investigación genética>> o «cribado genético». 

112. Ello no ha impedido que algún autor haya previsto en los EE.UU. el esta
blecimiento en un f u turo próximo de diagnósticos (el llamado diagnóstico neona
tal) masivos obligatorios para niños con el fin de detectar enfermedades genéticas 
susceptibles de tratamiento; y con canlcter voluntario programas de amílisis sobre 
los ries gos de procreación, dirigidos a personas ya advertidas (Margery W. SHAW, 
Genet ics and !he Law, en «Encyclopedia of Bioethics», cit., 2 vol., pp. 573-577 [575)). 
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creación frente a terceros -el hipotético hijo-, a quienes se trans
miten malformaciones genéticas -o, al menos la condición de por
tador de las mismas- que ha de padecer; desde otra perspectiva, la 
contraposición de este derecho individual al derecho de la sociedad 
a una población sana, en la medida en que pueda prevenirse ya antes 
de la concepción. 

La primera cuestión ha inducido a valorar la posibilidad de que 
el hijo nacido con anomalías de tal canícter pueda reclamar a causa 
de elias frente a sus padres -y al médico consejero- por la vía civil, 
al menos los producidos -en hipótesis muy irreal- intencionada
mente 113. Los tribunales norteamericanos han llegado a reconocer en 
este sentido, y dentro del derecho a una calidad de vida, el «derecho 
legal al inicio de la vida con una mente y cuerpo sanos», lo cua! no 
ha dejado de suscitar variadas controversias 11 4 . Aunque la configu
ración de la responsabilidad civil en el derecho español es lo sufi
cientemente amplia como para permitir, en mi opinión, discutir al 
menos la inclusión de supuestos similares al contemplado, otros as
pectos de índole sociológica, cultural, asistencial e, incluso, jurídica, 
que no vienen ahora al caso, impedirían que prosperasen. 

Estos planteamientos, especialmente el segundo de ellos, nos Be
van a la llamada eugenesia negativa, que mencionaba al principio 
de esta exposición, en cuanto prohibición legal de reproducción de 
los individuos portadores de genes inductores de enfermedades o de
ficiencias físicas o mentales 11 5• En la literatura anglosajona se ha dis
cutí do ampliamente sobre esta cuestión, utilizando en su favor, dos 
principios fundamentalmente: el del daño (harm principie), según el 
cua! cuando determinados daños específicos son producidos a una 
persona o a un grupo de elias, esta justificada la intervención estatal 
en forma coercitiva con el objetivo de su protección; el principio pa
ternalista (paternalistic principie), que permite acciones coercitivas 
contra la voluntad de la persona cuando aquéllas van dirigidas a Ja 
protección de ésta contra su propio comportamiento 11 6. 

Probablemente como desarrollo de Jas consecuencias a que dan 
Jugar uno u otro principio, se ha propuesto, también en el ambito 
anglosajón (en concreto, el norteamericano), que se ponga como con
dición a Jas embarazadas que desean someterse a un diagnóstico pre
natal antes de hacerles las pruebas que acepten someterse al aborto 
si los resultados de éstas son positivos. Entre otras razones, se ha dado 
el argumento de que el diagnóstico supone un riesgo para el feto sano 
ademas de un gasto inútil de medi os poco abundantes; un diagnósti
co prenatal que no condujera al aborto del feto enfermo carecería 
de sentido 117• Este planteamiento ha tenido como respuesta plantear
se Ja finalidad a que esta destinado este diagnóstico que, como ya 
hemos visto, no esta encaminado exclusivamente al aborto sino que 
abre también Jas puertas para un tratamiento -cierto que todavía 
limitado- del feto y consigue por este camino el objetivo perseguí
do de una población sana 11 8. De rebote, se ha discutí do si el conse
jo genético consecuente a un aborto debe ser directivo o no, pues es 
evidente la influencia que el médico puede ejercer en Ja pareja o en 
Ja madre, según como les presente la situación revelada por el diag
nóstico. El consejo no directivo, en cuanto se entiende como la trans-

113. Véase Alexander M. CAPRON, Legal rights a nd moral rights, en ccBiome
dical Ethics and the Law», Plenum Press, Nueva York, 1976, pp. 375-397 (396). 

114. Véase al respecto. A. CAPRON (nota anterior), pp. 385-395. Este recono
cimiento no ha supuesto, sin embargo, en el caso concreto, la declaración de res
ponsabilidad por parte del médico ni de los padres. 

115. Véase mas extensamente, en Kurt HIRSCHHORN, Practica/ and ethical pro
blems in human genetics, en ccBiomedical Ethics and the Law», cit., pp. 339-350 
(341-344). 

116. Sobre estos principies: Thomas L. BEAUCHAMP: On justifica/ions for 
coercitive genetic control, en ccBiomedical Ethics and the Law», cit., pp. 361-373 
(364 y ss.), quien, no obstante los considera insuficientes para basar una restricción 
de este derecho. De opinión contraria, en relación con el principio del daño, Joseph 
FLETCHER, The Ethics of Genetic Control, Garden City, Doubleday, 1974, pp. 29 
y ss., 125 y ss. También restrictivo, aunque partiendo de razonamientos distintos 
(los derechos humanos individuales son negociables en conformidad con su con tex
to histórico): Lawrence P. ULRICH, Reproductive rights and genetic disease, en ccBio
medical Ethics and the Law», cit., pp. 351-360 (353 y ss. , 358 y ss.). 

117. V. referencias en POWLEDGE/ FLETCHER, Recommandations concernanl 
les problèmes moraux, sociaux et juridiques relati/s au diagnostic prénata/, ci I. , 
p. 94. 

118. Así, POWLEDGE/ FLETCHER, /ug, cif., pp. 94 y ss. 

'( 
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EL DIAGNÓSTICO ANTENATAL Y SUS IMPLICACIONES JURÍDICO-PENALES 

misión por parte del consejero de la info rmación obtenida, así com o 
la asistencia a la pareja en la toma de su decisión, pero sin dictami
nar, recomendar o influenciar, se considera preferible por la gran ma
yoría, f rente al directiva (donde el médico «recomienda» la decisión 
a tomar), pues sólo de esta forma se garantiza la libertad de opción 
de los consultantes de acuerdo con sus propias convicciones per
sonales 11 9. 

Desde la perspectiva jurídica-constitucional española no parecen 
lícitas restricciones al derecho de reproducción como las menciona
das, pues se considera que constituyen inequívocamente parte inte
grante de los derechos humanos reconocidos y protegidos por decla
raciones o convenios internacionales, el derecho a fundar una familia 
sin discriminación de clase alguna y el derecho a la protección de la 
vida privada, como sucede con la Declaración Universal de los Dere
chos Humanos de 1948 (art. 12 y 16), el Pacto Internacional de los 
Derechos Civiles y Políticos de 1966 (art. 23.2) y la Convención Euro
pea para la Protección de los Derechos del Hombre y de las Li berta
des Fundamentales de 1950 (art. 8 y 12), a los que se vincula expresa
mente la Constitución Española para la interpretación de las normas 
relativas a los derechos fundamentales y libertades reconocidos por 
ella misma (art. 10.2). 

La mención de estas disc usi ones en un amb ito sociológico proba
blemente algo alejado del europeo continental (quiza no tanto de los 
países nórdicos) 120 tiene como principal objetivo llamar la atención 
e invitar a la reflexión antes de que lleguen a manifestarse también 
entre nosotros. Pues creo que esta claro que son inviables, al menos 
en nuestro pa ís, si seguimos tomando como referenda los principios 
constitucionales citados con anterioridad. Muy al contrario, de nuestra 
Constitución se deduce la obligación de prestar los medios asisten
ciales especial es 121 necesari os para el tratamiento, rehabilitación e in
tegración social de los disminuidos físicos, sensoriales y psíquicos 
(art. 49 CE) 122 , mandato constitucional que ha tenido ya un refie
jo, mas teórico que practico, en la Ley de integración social de los 
minusvalidos m. 

Objeción de conciencia 

Den tro de la lógica polémica que ha suscitada el as unto de la des
penalización del aborto en nuestro país, uno de los puntos mas de
batidos ha sido el de Ja objeción de conciencia por parte de los médi
cos y otros profesionales sanitarios que por su especialidad o 
adscripción a determinados servicios hospitalarios podían verse com
pelidos a la practica de un aborto autorizado contrario a su ideolo
gia, creencias religiosas o ética personal. El derecho a la objeción por 
razones de conciencia se plantea principalmente en los centros hos
pitalarios públicos (p. ej., Seguridad Social), pero puede tener Jugar 
también, aunque con menor intensidad, en los establecimientos pri
vados. En ocasiones se han objetado motivos de conciencia contra 
la realización de una esterilización no terapéutica, cierto, igualmen
te, que con menor énfasis. 

El derecho a la objeción de conciencia ha sido aceptado sin reser
vas entre los juristas, pero sometido a ciertas limitaciones -que las 

119. V., en este sentida, Fernande ROUSSEAU , Nou velles /echnologies de la re· 
production (Questions soulevees dans la /iterature genera/e) 1986, cit., p. 60. 

120. V., sobre la polÍiica eugenésica llevada a cabo en los EE.UU. y en los paí
ses nórdicos durante los años veinte y treinta (de signo muy contrario al que se ha 
querido orientar este trabajo, pues i ba dirigida a la esterilización de los delincuen
tes anormales y de los enfermos y deficientes mentales sin su consentimiento o el 

· de terceras personas que pudieran velar por sus intereses), J1M ÉNEZ DE AsúA, Li
bertad de amar y derecho a morir, cir., pp. 219 y ss. 

121. Ademas de los generales que contiene el art. 43 de la CE, donde se reco
noce el derecho a la protección de la salud, que han sido desarroUados por la Ley 
General de Sanidad, de 25 de abril de 1986. 

122. Dice asi el art. 49 de la CE: «Los poderes públicos realizaran un política 
de previsión, tratamiento, rehabilitación e integración de los disminuïdes físicos, sen
soriales y psiquicos, a los que prestaran la atención especializada que requieran y 
los amparaní.n especialmente para el disfrute de los derechos que este Titulo otorga 
a todos los ciudadanos>> . 

123. Ley 13/ 1982, de 7 de abril. 

mujeres que lo deseen tengan una opción real al aborto, es decir, que 
esta opción no sufra menoscabos como consecuencia de la existen
cia de médicos objetores- o regulaciones de su ejercicio. El legisla
dor no abordó esta cuestión en la Ley despenalizadora del aborto 124. 
Sin embargo, se considera directamente alegable amparandose en 
el art. 16 de la CE, que reconoce el derecho fundamental de la liber
tad ideológica y religiosa 125 •• Podran acogerse a ella los profesiona
les sanitarios (médicos o no) implicados por el art. 417 bis en el pro
ceso del aborto: el médico que lo tuviera que practicar o dirigir 126 
(y, en este caso, el ejecutante), sus auxiliares y colaboradores, así como 
los especialistas que tengan que emitir el dictamen requerida. Alcan
za a las tres indicaciones contempladas por la Ley, incluida la tera
péutica, pero, en relación con ésta, con las limitaciones que se deri
van de los mandatos contenidos en las normas del delito de ornisión 
de socorro (art. 489 bis del CP) y de los deli tos de comisión por omi
sión implícitos en el CP 127 . El alcance de la objeción debe limitarse 
a los actos encaminados a la destrucción del feto 12B, pero entiendo 
incluidos, como ya he apuntado, los de emisión del dictamen y aco
gería únicamente al o a los firmantes del mismo. 

Deber de secreto 

No es momento para ocuparme de una construcción general so
bre el secreto médico, pero sí que quisiera resaltar algunas situacio
nes conflictivas que pueden presentarse como consecuencia del diag
.nóstico antenatal. Se trata simplemente de la disyuntiva en que se 
encuentra cuando efectivamente el diagnóstico confirma la existen
cia en el o los consultantes de genes patológicos, potenciales trans
rnisores de taras hereditarias a la descendencia, de revelar ese riesgo 
a los familiares 129 de los consultantes o que estos mismos lo comu
niquen, para que a su vez tomen las medidas preventivas oportunas 
si lo estiman conveniente 130. En Derecho españolla solución queda
ria en el ambito de lo ético o de lo deontológico 131 puesto que no 
existe una protección jurídica -en su caso penaJ-132 del deber de 
secreto médico, sino antes bien al contrario 133 • El criterio que se ha 
propuesto es el de pedir la previa autorización a los consultantes, pero, 
en cualquier caso, comunicaria a los familiares siempre que no se 
opongan a ell o las prescripciones jurí di cas 134 . 

124. A pesar de que después de dictada la sentencia del TC declarando la in
constitucionalidad de la Ley de despenalización del abono, se presentaran, por el 
Grupo Popular y el Mixto (Partida Comunista), sendas proposiciones de Ley que 
incluian la clausula de objeción de conciencia o reserva de no participación. 

125. En este sentida, Ja sentencia del TC de 11 abril de 1985; en la doctrina, 
CuERDA RtEZU, El delito de aborto ante la propuesta, cit., p. 382; Mercedes 
GAR-CiA ARÀN, La objeción de conciencia del médico en relación a la interrup
ción del embarazo, en El aborto. Un tema para debate. Ed. Ayuso, Madrid, 1982, 
pp. 119 y ss. 

126. V. la Ley francesa de 31 de diciembre de 1979, sobre la interrupción vo
luntaria del embarazo, que incluye la clausula de conciencia, contiene una regula
ción especial para la objeción del jefe de servicio. V. también la Ley italiana sobre 
la interrupción voluntaria del embarazo, de 22 de mayo de 1978. 

127. Pues entre las limitaciones que impone la propia CE en el art. 16 y que 
especifica la Ley Organica sobre libertad religiosa, de 5 de julío de 1980, se encuen
tra la «salvaguardia de la seguridad, de la salud y de la moralidad pública» (art. 
3.o, parr. J.o). 

128. En este sentida, CUERDA R1EZU, lug. cit., y GARCiA ARAN, lug. cit., 
p. 128, tomando ambos como referenda la ley italiana, ya citada. 

129. Téngase en cuenta que si estos familiares son todavia niños, el riesgo re
cae en primer Jugar en elles mismos, puesto que es posible que la enfermedad se 
encuentre en fase larvada; el conocimiento de esta circunstancia resultaria vital 
entonces para poder someterles al tratamiento adecuado. 

130. El resultada de la prueba puede también demostrar que el marido no es 
el padre biológico del hijo esperada, conocimiento que podria poner en una situa
ción delicada a la madre. 

131. V. Código de Deontologia Médica de 1979, arts. 45 a 53. 
132. La Propuest.a de Anteproyecto del Nuevo CP de 1983 (art . 187.3) protege 

penalmente el deber de secreto profesional con caracter general. 
133. V. ROMEO CASABONA, El médico ame el Derecho, cit., p. 42. 
134. De esta op_inión, POWLEDGE/ FLETCHER, Recommandations concernant 

les problèmes moraux, sociaux et juridiques relati/s au diagnostic prénotal, cit., 
p. 93. 
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LH A 
m& UTO DE LA AUDIENCIA 

DE BARCELONA SOBRE 
LA SELECCIÓN DE SEXO (12-xl-1990) 

La Audiencia de Barcelona ha negada la autorización 
solicitada por una mujer de Mataró, madre de cinca varones, 
que pretendía someterse a las técnicas de selección 
de sexo para tener la garantia de que su próximo hijo 
sea una niña. En opinión del tribunal, la selección de sexo 
sin finalidad terapéutica es una maniobra que ulesiona, 
desconoce y conculca los principios que inspiraran la Ley 
de Reproducción Asistida de noviembre de 1988,, 

SECCIÓN CATORCE, ROLLO 499/ 90-ME 
D.• Esperanza Martín Cornejo 

AUTO 
Ilmos. Señores: D. JUAN POCH SERRATS, D. ENRIQUE ANGLADA FORS 

y D.• M.• CARMEN CANFRÀN GIL 

En Barcelona a doce de noviembre de mil novecientos noveJlta. 

ANTECEDENTES DE HECHO 

Primero: Se aceptan los hechos del auto dictada el 2 de agosto 
de 1990, por el Ilmo. Sr. Magistrado-Juez de Primera Instancia nú
mero 2 de Mataró en autos de Jurisdicción Voluntaria 316/ 89 pro
movidos por o.• Esperanza Martín Cornejo y en los que ha sido par
te el Ministerio Fiscal, siendo la parte ctispositiva del auto apelado 
del tenor literal siguiente: «Dispongo: Que debía autorizar y autori
zaba a D." Esperanza Martín Cornejo, para que previa inseminación 
artificial, con semen del marido y previa selección por sexo de los 
espermatozoides contenidos en el mismo, al alumbramíento de un 
ser humana del sexo femenina». 

Segundo: Que interpuesto recurso de apelación contra el anterior 
auto por el Ministerio Fiscal, y admitido el mismo en ambos efectos, 
fueron emplazados la instante y el referida Ministerio Fiscal, elevan
dose los autos originales a la Audiencia Provincial, y turnados a esta 
Sala, donde comparecieron, seguidos los tramites legales, tuvo Jugar 
la celebración de vista pública el día seis de los corrientes con asis
tencia de un representante del Ministerio Fiscal y del Procurador 
Sr. Sugrañes y del Letrado D. Maria Gómez Arias por la instan
te D." Esperanza Martín Cornejo. 

Vista, siendo Ponente el Ilmo. Sr. D. Juan Poch Serrats, 

RAZONAMIENTOS JURÍDICOS 

Primero: La autorización concedida a la instante del expediente 
de Jurisdicción Voluntaria D." Esperanza Martín Cornejo, en la re
solución impugnada por el Ministerio Fiscal y que constituye la ma
teria u objeto del presente recurso para que «previa inseminación ar
tificial, con semen del marido y previa selección por sexo de los 
espermatozoides contenidos en el mismo, al alumbramiento de un 
ser humana del sexo femenina», por su propio contenido, trascen
dencia y proyección fuente y principio de profunda preocupación Ió
gica, por cuanto la naturaleza afectada es la propia humana, la del 
«ser pensante», que a consecuencia de los espectaculares avances cien-
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tíficos, puede ser «objeto» de técnicas que, aparte su motivación o 
causalidad, dentro de su propio ambito, pueden trastornar de forma 
radical esquemas y conceptos «esenciales» de la vida misma, enten
dida en su dimensión «ontológica integral», y por ende desde s u base 
y principio biológico, hasta su existencia y desarrollo como valor esen
cial de todo el Derecho; ello en principio plantea una colisión o «en
cuentro» entre desarrollo científica y regulación normativa, ya que 
la tremenda complejidad y trascendencia de las, en general, denomi
nadas «nuevas formas de reproducción humana», con su medular, 
infinita y general incidencia, impone una exigencia de meticulosidad 
y prudencia, con el fin de conjugar al maximo las premisas de liber
tad individual e interés o conciencia general y social, lo que determi
na que en la materia concreta afloren con especial y necesaria inten
sidad, junta al conocimiento y aplicación del derecho positivo, la 
influencia de los «principios generales» y en última instancia, de los 
valores ideológicos trascendentes con su esencial referenda a una «Éti
ca» que incorpore y represente los mínimos éticos racionales acepta
dos e indispensables para proteger la dignidad propia de todo indivi
duo y, consecuentemente, de toda sociedad; el Informe de la Comisión 
Especial de Estudio de la Fecundación «In vitro» y la Inseminación 
Artificial de 10 de abril de 1986, todas las actas de las sesiones al 
respecto tanta del Congreso de Diputados como del Senado, de ines
timable utilidad dada su cercanía en el tiempo, para ser utilizados 
como instrumentos de una interpretación «cuasi-auténtica» de la vi
gente Ley de R.A. de 22 de noviembre de 1986, expresan y hacen cons
tan te referenda a unos «principios» que en armonia con la evolu
ción y desarrollo de la civilización cristiana-occidental, tienen como 
punto de maxima definición el concepto de la «dignidad humana en 
armonia con la proyección solidaria y por ende social del ser»; di
chas líneas o «infraestructuras esenciales», en cierto modo desempe
ñan por sí una función normativa, aunque sea por la vía de la «enun
ciación» y aunque no «concretan derechos», desde su ambito y 
repercusión de generalidad, pueden completar e integrar el conteni
do inspirador y fundamentos del Ordenamiento Jurídica, supliendo 
o «complementando» el sentida de las normas; de aquellos «valo
res» derivan y como presupuesto de su «realización» los «principios» 
que estan «en, con, e inclusa por encima de la norma», lo que deter
mina la necesidad de su «presencia y vigencia» para precisar el senti
do tanta objetivo como subjetivo -teleológico- de una determina
da Ley, maxime como la que estructura la presente resolución, frente 
a una petición de «selección genética» que, como ya sentó el Simpo
sio celebrada en el Colegio de Abogados de Madrid el día 18 de fe
brero de 1985, sobre «lnseminación y fecundación artificial», presu
pone y contiene en sí misma una infinita e imprevisible problemdtica, 
siendo necesario provocar un dialogo, una «sincronización» entre la 
dignidad de la persona humana y el desarrollo científica, que avan
za en los campos de la biologia molecular y la genética. 

Segundo: Y es desde dichos panímetros, donde adquieren reali
dad trascendente las indicaciones de aquel referida Informe, inspira
dor de la Exposición de Motivos de la Ley de 22 de noviembre de 
1988, en su constante remisión a una «ética» que en una cierta línea 
de aconfesionalidad, califica de «civil», en cuanto emana de un 
espontaneo consenso «social» que al converger y expresarse en la 
norma suprema de la Constitución Española, define a través del 
pronunciamiento de sus Derechos Fundamentales, una serie de «prin-
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cipiOS», una moral, en definitiva, ajena a todo dogma o religión, 
que resulta de libre aceptación y ejercicio (art. 16-1.0

, C.E.), centran
dose el núcleo de dicha ética, conforme al art. 10 del Texto Funda
mental en el valor y principi os de la dignidad de la persona humana, 
que en definitiva constituye y explica el valor esencial de la libertad; 
se trata de cohonestar desde la afirmación de una ética colectiva, con 
soporte en los nuevos valores sociales y culturales, existentes o en de
venir, un dialogo y armonía entre el desarrollo científica y el Dere
cho desde su esencial componente de la Ética; tanta el preambulo 
de la concreta Ley de Reproducción Asistida, como el que precede 
a la de 28 de diciembre del mismo año sobre «Donación y utilización 
de embriones y fetos humanos o de sus células, tejidos u órganos», 
expresan que la «investigación científica y tecnológica deben conti
nuar su expansión y progreso que no debe ser limitada, salvo en cuanto 
puedan implicar colisión con los derechos humanos y la dignidad 
de los individuos y las sociedades que constituyen, a la que no pue
de renunciarse ... » «acatando y aceptando una realidad que una vez 
confrontada con criterios de racionalidad y procedencia, sirva al in- . 
terés general: una ética en definitiva que por responder al sentir de 
la mayoría, recogido y definida en el Texto Constitucional, pueda ser 
asumida sin tensiones sociales» ... afirmandose con reiteración que ... 
«la manipulación y el trafico de embriones o fetos humanos incita 
a reflexiones éticas y sociales, a cuyo margen no pueden desarrollar
se activi dades científicas»; el principio absol u to de la «Dignidad hu
mana» es una conquista del mundo democratico y civilizado en el 
que el progreso individual y social debe estar basada en su respeto 
y desarrollo; como afirma la importante sentencia del Tribunal Cons
titucional de 11 de abril de 1985, «el derecho fundamental a la digni
dad de la persona humana es un valor espiritual y moral inherente 
a la rnisma, que se manifiesta singularmente en la autodetermina
ción consciente y responsable de la propi a vida ... siendo los derechos 
fundamentales, los componen/es estructura/es bdsicos tanta del con
junto del orden jurídica objetivo, como de cada una de las ramas 
que lo integran, en razón de que son la expresión jurídica de un sis
tema de valores, que por decisión del constituyente, han de informar 
al todo de la organización jurídica y política; son en fin, cual dice 
el artículo 10 de la Constitución Española, el Fundamento del Or
den Jurídica y de la Paz Social, obligando no só lo a los particulares, 
sino también al Estada y al legislador, quien recibe de los derechos 
fundamentales los impulsos y líneas directrices .. . »; tal trascendente 
texto jurisprudencial sincroniza de forma absoluta con la filosofía 
de todas las declaraciones y conclusiones adoptadas respecto del tema 
concretamente planteado en el presente recurso: la recomendación 
1.096 de la Asamblea del Consejo de Europa, los Coloquios de De
recho Europea celebrados en Lieja en el año 1980, practicamente la 
totalidad de los estudi os sobre la problematica de la denominada «in
geniería genética» coinciden en afirmar la necesidad de imponer al 
investigador el respeto con la ética imperante, de lo contrario, el fu
tura puede ser impensable o sencillamente monstruosa, al disponer 
los especialistas de material genético o instrumental, que les perrnita 
o sencillamente tiente a ceder a curiosidades o ensayos aberrantes, 
temor que, según cita Martínez Calcerrada en su obra sobre «la nue
va inseminación artificial», produjo en el gran filósofo D. Miguel de 
Unamuno, la sospecha de que algún día la humanidad sería «un gran 
hormiguero o una col mena gigante»; como ha manifestada el Minis
tro de Justícia aleman Hans Egelhard con motivo de la recientísima 
aprobación (octubre 1990) por la Camara Baja del Parlamento de 
la Ley sobre protección de embriones, y en la que expresamente se 
prohíbe la selección de sexo, «no se puede autorizar todo aquello 
que es técnicamente posible». 

Tercero: Afirmada la esencia, vigor y exigencia de los principios 
éticos como inmanentes en el concepto base de la «dignidad huma
na» en todas aquellas activi dades que afectan al proceso genético del 
hombre, como informantes e integradores de toda norma al respec
to, y entrando en el contenido concreto de la Ley de 22 de noviembre 
de 1988, y ratificando la magistral y técnicamente irreprochable ex
posición del Ministerio Fiscal en su alegato impugnatorio, es de con
eluir que son principios o premisas fundamentales y rectoras del Texto 
Legal y con referenda al ambito de aplicación de las técnicas los si
guientes: a) remedio a la esterilidad humana, facilitando la procrea
ción cuando otras terapias hayan sido descartadas por ineficaces o 

inadecuadas; b) la prevención y tratamiento de enfermedades de ori
gen genético o hereditario cuando sea posi ble recurrir a elias con su
ficientes garantías estrictamente indicadas; y e) prohibición absoluta 
de fecundación de óvulos humanos con cualquier fin distinta a la 
procreación, así como la selección de sexo con fines no terapéuticos 
o terapéuticos no autorizados (art. 20-n); dichas líneas o principios 
directrices se reiteran en lo que afecta a la cuestión planteada en la 
presente alzada, en el artículo 8.0 de la Ley de 28 de diciembre de 
1988, sobre «Donación y utilización de embriones y fetos humanos 
o de sus células, tejidos u órganos», que perrnite la tecnología gené
tica con material genético humana o combinada ... apartada e) ... «con 
fines terapéuticos, principalmente para seleccionar el sexo en el caso 
de enfermedades ligadas a los cromosomas sexuales y especialmente 
al cromosoma X, evitando su transmisión ... sin entrar en un juicio 
de valor sobre los planteamientos que contempla la norma, en coli
sión y quiebra en determinados aspectos, con cardinales principios 
de nuestro ordenarniento jurídica y en la inadecuación de su termi
nología, mas propia del derecho sobre las «casas» que de lo referen
te a las trascendencia del ser humana, es de conduir que el marco 
de su «permisividad» queda definida y explicada en una finalidad 
terapéutica en beneficio exclusiva del fru to de la concepción; el norte 
de toda la regulación legal lo integra «el interés de la descendencia» 
para conseguir la maxima «optimidad» de su completa salud, y ello, 
en cuanto la mujer puede ser transrnisora de dolencias muy concre
tas y relacionadas con el cromosoma X (hemo filia, distrofia muscu
lar de Duchenne ... ), la bondad y legalidad de la denominada terapia 
'genética, tanta en su fase de detectación o diagnóstico (chequeo ge
nético), como en la de definición de la pertinente y adecuada praxis 
para remediar aquellas enfermedades transmisibles y ligadas a la he
ren cia, exigiéndose en aquel Informe de la Comisión que la terapia 
«se real ice para los fines previstos, sin que haya intención de modifi
car la herencia, ni de caracteres como el fenotipo, la personalidad 
o la inteligencia ... », imponiéndose tal exclusiva dirección y finalidad, 
en la tan citada Ley sobre Reproducción Asistida; no debe olvidarse, 
y esto es el espíritu del legislador, que el objeto de la experimenta
ción se encuentra en un «futura ser humana» y no en algo de carac
ter meramente patrimonial y por ende de libre disposición o manejo, 
consecuentemente se -proscribe toda manipulación lesiva de la «in
violabilidad ontológica que la vida humana intrínsecamenle merece 
y comporta» (Lledó Yagüe); lo que legitima obviamente una actua
ción curativa en función de correcciones de anomalias congénitas, 
y ello resulta bueno y admisible por cuanto se respeta la dignidad 
de la vida humana en su integridad y entidad «óntica», se puede ac
tuar para mejorar su viabilidad, no para mutar su «patrimonio ge
nético». En conclusión, «los derechos del niño deben prevalecer so
bre los derechos al niño, los derechos sobre los resultados de la 
fecundación, deben anteponerse a los de los progenitores, la madre 
es para el hijo, no el hijo para la madre», una intromisión científica 
capaz de «desintegrar o modificar la entidad o patrimonio genético 
de la concepción», salvo aquella exclusiva y trascendente finalidad 
terapéutica, conlleva una problematica ético-moral muy grave, por 
incidir «ab initim> en una estructura de «personalidad». Jacques Tes
tart afirma y se refiere a la «ética del no descubrimienlo», resaltan
do a pesar de s u pro pia confesión de «agnosticismo» el caracter «sa
g'rado» del huevo humana, rechazando tajantemente su manipulación 
para establecer el sexo del niño, que solamente puede justificarse, y 
así se reitera, por una exclusiva finalidad terapéutica en su beneficio; 
fuera de tales precisos parametros de «ratio legis», no puede alterar
se un patrimoni o que es absolutamente intangible a la manipulación 
genética (Blazquez Fernandez). Las células gerrninales llamadas ga
metos portadores de la «fuerza genética» contienen en el plano bio
lógico un particular «código», el «genoma» que en el caso de los es
permatozoides y del ovocito, deterrninan la transrnisión de unos genes 
al embrión humana que se forma con la fusión de aquellas células 
gerrninales, dotada a su vez de un «personal y concreto código o iden
tidad» con las características de unicidad y mutabilidad constantes 
y permanentes y que corresponden a un ser única e irrepetible que 
forma la «individualidad de cada sem consecuentemente, la mani
pulación o alteración mediante las adecuadas técnicas, de la natural 
proporción que cada espermatozoide contiene en sí de los cromosa
mas X e Y, potenciando cualquiera de sus respectivas «presencias» 
a los efectos de incentivar al maximo la posibilidad de engendrar un 
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nuevo «ente» del «género especialmente deseado», supone y comporta 
una «manipulación» siquiera sea desde el factor «origen» de aquel 
concreto «código» o «estructura de definición», lo que indudable
mente, excluida aquella finalidad terapéutica, incorpora e integra una 
maniobra, un «hacer» que lesiona, desconoce y conculca todo el sen
tida de pautas y principios que inspiraran y se definieron en la ley 
de 22-XI-1988, que en su expresa prohibición tipificada en el aparta
do n) del articulo 20, conjuga, contiene y realiza las esencias y valo
res de aquellas premisas integradas dentro de la «dignidad humana» . 
proclamada en nuestra Constitución como Derecho Fundamental. 

Coarto: Entrando en el analisis y estudio del contenido del expe
diente de Jurisdicción Voluntaria instada por D.• Esperanza Martín 
Cornejo, solicitando autorización judicial para «ser sometida a la téc
nica de inseminación artificial de forma que si se produce el embara
zo, sea con toda seguridad para que nazca una niña» a los efectos 
de realizar su gran deseo y superar su frustración por cuanto es ya 
madre de cinco hijos, todos ellos varones, son de referir como premi
sas de conclusión en relación con la concreta resolución judicial, ob
jeto del presente recurso, las siguientes aportaciones, bien de forma 
de certificación, bien en la de dictamenes médicos: a) certificaciones 
de los doctores D. Carlos A. Germana Salvattore y D. Vicente Gue
rrero Martínez, de las que en síntesis se deduce que su anhelo o nece
sidad, «le produce una grave depresión reactiva que se va cronifican
do paulatinamente debido a que ha caído en una frustración depresiva 
que no puede superar con ningún tipo de terapia intentada hasta el 
presente»; ambos facultativos sitúan el origen de tal estada psíquica 
a la carencia o inexistencia de una hija y al consiguiente deseo de 
un embarazo de sexo femenina; b) Informe sobre la técnica de inse
rninación con la finalidad de conseguir descendencia de sexo feme
nino del Dr. D. Simón Marina, explicando que «previa la separación 
espermatica mediante el adecuado método de los espermatozoides 
con cromosoma X (que daría lugar a descendencia femenina) de los 
Y (masculina), se insemina el seleccionada en la mujer el día que esté 
ovulando; califica la técnica de sencilla, sin riesgos, inocua y con el 
única inconveniente de que no se puede dar el 100% de seguridad 
de conseguir la descendencia del sexo deseado; e) Dictamen del Mé
dico Forense acerca de «la finalidad terapéutica aducida por la soli
citante», llegando el facultativa a las siguientes conclusiones: 1.") que 
la sintomatología que presenta la interesada carece de entidad sufi
ciente para excluirla como beneficiaria de las técnicas de reproduc
ción asistida a los efectos de lo dispuesto en el apartada b) del n.0 

1.0 del art. 2 de la Ley de 22 de noviembre de 1988, núm. 35/ 1988, 
reguladora de las técnicas sobre Reproducción asistida humana (B.O.E. 
n.0 282); 2.") que la dolencia que padece «depresión reactiva» que 
pasada la fase aguda no logra superar con el paso del tiempo, su
miéndola en un estada de tristeza y angustia psíquica por la inexis
tencia de descendencia femenina, no es transmisible ni entraña peli
gro algun o para suposi ble descendencia; 3.") que la selección de sexo 
como medida terapéutica, aunque excepcional, parece aconsejable 
y nunca lesiva; y 4 .") que las técnicas de reproducción asistida huma
na, conducentes a la selección de sexo, no entraña ninguna manipu
lación genética; d) Informe de los facultativos Médicos Forenses y 
especialistas en psiquiatría D. Luis Borras Roca y D. Leopold o Orte
ga Monasterio con las .siguientes conclusiones: 1.") D." Esperanza Mar
tín Cornejo presenta un trastorno o síndrome depresivo-ansioso, con 
ideas sobrevaloradas sobre el deseo de tener una hija, sin que lleguen 
a alcanzar el rango delirante propio de la psicosis, sino que como 
maximo pueden en algún momento llegar a un rango deliroide ... ; 2.") 
«el trastorno no responde adecuadamente a la psicoterapia, no ha
biendo resultada exitosa la precedentemente exigida ... ; existiendo en 
la paciente y en la estructura de su personalidad elementos caracte
riológicos de psicoticismo, que no suponen una psicosis propiamen
te dicha, pero que sí suponen una dureza de cardcter, que es lo que 
realmente dificulta el éxito de la psicoterapia .. . estructuníndose una 
verdadera dinamica de «neurosis de desem> cuya potencial curación 
cabe esperar resolver satisfactoriamente con el embarazo .. . »; 3.") la 
insania o falta de salud psíquica cabe esperar desaparecería con la 
maternidad de un vastago hembra ... que a su vez actuaría como pro
filaxis de una patología mental mas severa que la padecida actual
mente y que potencialmente podría desencadenarse si persiste la ac
tual vivencia o existencia frustrada; 4.") el estada actual de la paciente 
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es el de una patología neurótica o de rango menor a efectos médico
legales o de afectación del autogobierno que no impediría asumir los 
cuidados propios del rol materna y 5.3

) como conclusión final .. . se
ría positivo para su salud mental, que fuera madre de un vastago del 
sexo femenina, añadiendo que desde el punto de vista psíquica, la 
patología «menor» que padece la paciente no afectaría al ej"ercicio 
de sus responsabilidades. 

Quinto: En base a tales antecedentes, el Juzgador de Instancia, 
autoriza la <<selección de sexo soli citada» por entender: a) que tal «se
lección», separando mediante las adecuadas técnicas los cromosa
mas X e Y del esperma, no comporta «manipulación genética» lo 
que excluye la aplicación del art. 20 de la Ley de Reproducción Asis
tida; b) que la finalidad terapéutica, única que legitima y permite con
forme a la norma la concreta operativa, no debe entenderse exclusi
vamente en beneficio de la descendencia, sino también respecto de 
los progenitores; relacionando y cohonestando tales premisas de con
clusión con las «líneas o parametros» que inspiran y determinan el 
contenido y sentida de la regulación específica conforme se han ana
lizado y definida, es de afirmar el error del Juzgador de Instancia 
tanto en las estructuras como en la conclusión de su decisión; aparte 
la desconcertante relatividad y contradicción existente en las conclu
siones médicas sobre el estada psíquica de la instante, muy atinada 
y profundamente denunciada por el Ministerio Fiscal, y que sitúan 
la incidencia de la «depresión-reactiva consecuencia de la frustración 
de un desem>, en una frontera entre lo patológico y lo normal, im
precisando excesivamente el presupuesto del art. 2.0 de la Ley, que 
exige «Un buen estada de salud psicofísica» en la mujer receptora 
de cualquiera de las técnicas de reproducción asistida que regula y 
permite, lo que si resulta totalmente distorsionante del sentida de 
la norma, es el proyectar la finalidad terapéutica legitimadora a la 
madre, ya que, como anteriormente se ha razonado, el destinatario 
de tal beneficio, sola y exc/usivamerite puede ser «El o la que va a 
venir», el pdrrafo 3. o del art. 1. o se refiere a la prevención de enfer
medades de origen genético o hereditari o, y resulta evidente e incues
tionable que lo «hereditario», solamente puede afectar o incidir so
bre la realidad natural del descendien te, jamds puede ser en tendida 
en «reversión» sobre el o la «ascendiente», por no tratarse de un con
cep to jurídica-patrimonial de herencia, si no estrictamente biológi
co; esta mis ma y exclusiva línea de interpretación resulta del aparta
do e) del art. 8 de la Ley de 28 de diciembre de 1988 sobre «Donación 
y utilización de embriones ... » ya referida, que admite y permite la 
«tecnología genética» ... «con fines terapéuticos, principalmente para 
seleccionar el sexo en el caso de enfermedades ligadas a los cromo
somas sexuales y especialmente al cromosoma X, evitando su trans
misión; lo que determina y contiene en sí mismo, el concepto de «ge
neración», es decir, en interés de los futuros hijos, y aparte esta 
desviación normativa de la resolución objeto del presente recurso, es 
igualmente de resaltar que la misma, tal como precedentemente se 
ha expuesto y razonado, implica lesión o agravio al valor suprema 
de la dignidad humana y a los principios éticos conforme a los con
ceptos que por precisados no se reiteran, lo que determina la revoca
ción del auto apelado. 

Sexto: Al concurrir circunstancias excepcionales, según lo moti
vada, no es de hacer declaración sobre costas causadas en ninguna 
de las dos instancias. 

PARTE DISPOSITIVA 

La Sección Catorce de la Audiencia Provincial de Barcelona, por 
ante mí el Secretaria, 

Acuerda: Que dando lugar al recurso de apelación interpuesto por 
el Ministerio Fiscal, contra el auto de fecha 2 de agosto del presente 
año, por el Juzgado de Primera Instancia número Dos de los de Ma
taró, y recaído en el Expediente de Jurisdicción Voluntaria n.0 316/ 89, 
promovido ante el rnismo por D." Esperanza Martín Cornejo, debía 
acordar su revocación, dejando sin efecto todos sus pronunciamien
tos, todo ello, sin hacer declaración sobre las costas causadas en esta 
alzada. 

Así lo acuerdan los Ilmos. Sres. Magistrados de la Sección Ca
torce indicados al margen y lo firman. Doy fe. 
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ili PRINCIPIOS DIRECTIVOS 
SOBRE TEMAS ÉTICOS, 
SOCIALES Y LEGALES 
EN EL DIAGNÓSTICO PRENATAL* 
Informe del Grupo de lnvestigación Genética del Centro Hastings, 
lnstitute of Society Ethics and the Life Sciences 

Tabitha M. Powledge, M.S. 
y John Fletcher Ph. D. 

Codirectores 

El Informe que presentamos fue uno de los primeros 
que se elaboraran en relación a los problemas del diagnóstico 
prenatal con la preocupación de normatividad ética. 
Si bien ha sido muy discutida, es un punto de referencia 
importante para los estudiosos de la problematica no-científica 
del diagnóstico prenatal. 

La habilidad en medicina para obtener información sobre el feto 
ha aumentado dramaticamente en el curso de los últimos años. Una 
gran variedad de técnicas -llamadas colectivamente diagnóstico 
prenatal- ha hecho posible un extensa conocimiento del estado ge
nético y metabólico del feto, su constitución cromosómica (incluido 
su género), la estructura de los huesos y otras informaciones cada 
vez en épocas mas tempranas de la gestación. 

Muchas de estas técnicas ofrecen esta información cuando es le
galmente posible optar por un aborto selectiva del feto. El aborto 
selectiva es para muchos inaceptable. Este informe no discute esta 
cuestión en detalle. Reconoce que el aborto selectiva levanta una gran 
variedad de preguntas de orden moral, social y legal, motivo de gran 
preocupación, que deben tenerse siempre en cuenta durante el proce
so en el que se ha de tomar una decisión responsable. 

Desde que en el otoño de 1975 se dio a conocer en los Estados 
Unidos un estudio prospectiva sobre la amniocentesis en el segundo 
trimestre de la gestación, que fue publicada poco después, la seguri-

• The New England Journal of Medicine 1979; 300: 168-72. 

dad y precisión de esta técnica de diagnóstico prenatal ha sido am
pliamente aceptada 1• Un estudio llevada a cabo en el Canada, pu
blicada poco tiempo después del efectuada en los Estados Unidos, 
reveló hallazgos semejantes 2 . Como resultada se predijo que la am
niocentesis sería pronto mucho mas común y llegaría a formar parte 
de la practica obstétrica habitual cuando hubiera indicación de reali
zarla. 

Se estan desarrollando con rapidez otras formas de diagnóstico 
prenatal. El ultrasonido que se usa con frecuencia conjuntamente con 
la amniocentesis, también se emplea como una forma separada de 
diagnóstico fetal, no sólo para el descubrimiento de defectos prena
tales sino también para establecer la edad gestacional, o para descu
brir con prontitud un embarazo múltiple 3. Esta técnica se ha per
feccionada con la ecografía de tiempo real que perrnite ver los 
movimientos del feto 4 • 

Otro de los nuevos procedimientos consiste en la aspiración de 
sangre de los vasos de la placenta, lo que facilita el diagnóstico 
de las hemoglobinopatías y otros desórdenes de la sangre y bio
quírnicos s. En algun os centros esta técnica se lleva a cabo con la 
visualización directa del feto en el útero por medio de un fino endos
copio de fibra óptica, también llamado fetoscopio 6 • Este desarrollo 
tecnológico puede resultar muy útil en el descubrimiento de otras 
anomalías. 

La evaluación del feto en s us períodos iniciales no depen de de mé
todos que interfieran directamente con el útero y sus contenidos; el 
desarrollo de las técnicas indirectas de diagnóstico ha progresado tam
bién rapidamente. Los niveles de alfa-fetoproteína en el suero ma
temo pueden dar información sobre defectos de nacimiento, espe
cialmente los defectos del tu bo neural 7 • Esta prueba se usa con 
muchísima frecuencia en el Reino Unido, donde estos defectos cons
tituyen una de las mas frecuentes malformaciones y también se em
plea a menudo en los Estados Unidos y Canada. Un programa pilo
to en el Condado de Nasau, Nueva York, tiene como fin cribar el 
suero de todas las mujeres embarazadas del condado para la identi
ficación de aquellas de riesgo elevada de enfermedades fetales. Las 
mujeres con resultados positivos son sometidas a estudios con méto
dos diagnósticos mas precisos como la ultrasonografía y la deter-
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minación de la concentración de alfa-fetoproteína en el fluido am
niótico s. 

En resumen, varias clases de diagnósticos prenatales estan proli
ferando, y una impresionante gama de nuevas tecnologías aparece
ran probablemente en el futuro. Ninguna de elias carece de proble
mas técnicos. La mayoría estan en estado experimental y su practica 

no esta estandarizada. Todos presentan otros tipos de problemas 
-morales, sociales y también legales- que, si bien son reconocidos, 
un gran número de ellos permanecen sin resolver. 

En los primeres estadies de desarrollo de estos procedimientos, 
deben intentarse soluciones informales o ad hoc mientras se va ad
quiriendo experiencia. Pero ésta no es una situación que deba pro

longarse en interés de la sociedad en general, o de los profesionales 
del diagnóstico prenatal, muchos de los cuales, con razón, se encuen
tran fuera de sitio al terrer que tomar decisiones de tipo moral como 
representantes de la sociedad, jugando un pape! con el que no estan 

familiarizados y que encuentran a su vez indeseable. 
El Grupo de Investigación Genética del Centro Hastings. «lnsti

tute of Society, Ethics and the Life Sciences», un equipo de trabajo 
cuyos miembros estan formades en leyes, medicina, filosofia, teolo
gia, genética y ciencias soci ales, ha estudiada duran te mas de seis años 

muchas de esas cuestiones. Recientemente el grupo decidió intentar 
explorarlas sistematicamente, con el fin de prestar ayuda a los que 
trabajan en este campo, cuyo desarrollo pro gresa constantemente. Es te 

documento representa el resultada de aquel esfuerzo. Su fin es ofre

cer normas generales para el desarrollo e institucionalización de los 
programas dedicades al diagnóstico prenatal y así prestar ayuda a 
los que trabajan dentro de esta area para que puedan orientar a los 

padres acerca de las circunstancias mas favorables para tomar una 
decisión meditada, informada y moralmente responsable. 

DIMENSIONES NO-TÉCNICAS 
DE PROBLEMAS TÉCNICOS 
Y DE SUS FORMAS DE PROCEDER 

Las pautas, operaciones y validación de las técnicas de los diag
nósticos prenatales, la organización y manera de ser conducidos los 
mismos programas y las formas de proceder en el laboratorio aso

ciadas con lo anterior, tienen dimensiones legales, sociales y morales 

que con frecuencia no se reconocen, no se examinan o se discuten 

de manera inadecuada. 
Los diagnósticos prenatales pueden ser considerades como una 

especie de programa de criba (screerung) y deberían ser organizados 
de tal manera que estén de acuerdo con las normas que rigen los pro

gramas de criba considerades óptimos. Damos énfasis al térrruno óp

timo porque se reconoce que la mayoría de estos programas de criba 

son en la practica deficientes9. Exceptuando el diagnóstico prena

tal llevado a cabo para fines de investigación (del que se tratara en 

el número 8, mas abajo), los programas de diagnóstico prenatal de
berían ajustarse a los siguientes criterios: 

I. Los programas deberían prepararse para que lograran alcan
zar grupos bien definides de mujeres embarazadas con riesgo. 

2. Se debería proceder al diagnóstico prenatal cuando se dispo

ne de laboratorios en los que se desarrolla un trabajo de gran cali
dad, aunque al presente, la falta de servicios adecuados constituye 

una gran barrera para la amniocentesis. Aunque por el memento el 
promedio de errores es muy bajo, es posible que la frecuencia de los 
mismos vaya en aumento ya que estas técnicas se aplicaran con mas 

amplitud en laboratorios recién instalados para esta especialidad, y 
por expertes profesionales sobrecargados por un creciente número 

de tests. Las pruebas àeben ser estandardizadas, y las medi das de con

trol seguidas al pie de la letra a fin de asegurar resultades exactes. 

Los resultades imprecisos tienen consecuencias morales y legales mas 
graves en el diagnóstico prenatal que en los procedimientos de criba 

o en otras pruebas médicas de rutina. A fin de evitar consecuencias, 
deberían prepararse programas de formación para trabajadores de 
Jaboratorio y un sistema de gran amplitud de control y vigilancia so
bre el diagnóstico prenatal. La expansión incontrolada del diagnós

tico prenatal y, especialmente, el trabajo de laboratorio inadecuado, 
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serían un paso desastrosa para las técnicas que pueden dar a muchas 
familias esperanza y seguridad. 

3. Los limites pnícticos mas bajos de resultades falso-positives 
y falso-negatives tendrían que ser establecidos y debería hacerse un 
continuo esfuerzo para mejorar la sensibilidad de las pruebas. En mu
chas otras clases de programas de criba, se confirma un diagnóstico 

positivo con pruebas adicionales, y un test que se incline a los falsos 
positives es por consiguiente aceptable. Sin embargo, en la mayoría 
de los tipos de programas de diagnóstico prenatal las pruebas se ha
ran solamente una vez, y una prueba con un resultada positivo pue

de condudr a un aborto. Los resultades falso-negatives daran como 
resultada el nacimiento indeseable de un niño afectada. Errar en cual

quier dirección causara dolor y sufrimiento a las familias y el que 
hace el diagnóstico prenatal puede verse sujeto a responsabilidad le

gal. Los diagnósticos positives deberían ser confirmades, ya después 
del aborto, de muerte antes de nacer o de nacimiento con vida. 

4. Debería hacerse todo lo posi ble para seguir y valorar toda el ase 
de procedimientos que se siguen en los diagnósticos prenatales y esto 

debería ser una parte importante de todos los programas desde su 
comienzo a fin de determinar la seguridad a corto y largo plazo de 

la madre y del feto. Informes sobre respuestas psicológicas adversas 

de parte de los padres, cuando se lleva a cabo un aborto, llevan con
siga preguntas que preocupan y que necesitan una convalidación o 

refutación rapidas; con todo, debe evitarse a toda costa cualquier in
tromisión en la vida familiar. Y aunque los efectes desfavorables a 
corto plazo que afectan la salud a causa de la amniocentesis y del 

ultrasonido parezcan mínimes, o inexistentes, debemos afirmar con 
énfasis que muy poco se conoce de las consecuencias que puedan te

rrer a largo plazo. La prudencia dicta precaución antes de prodigar 

la aplicación de estas técnicas. 

5. A fin de ayudar a los futures padres en el proceso de tomar 
una decisión bien informada y responsable, debería proveérseles de 

información adecuada sobre el modo de proceder antes y después del 
diagnóstico prenataL El profesional debería compro bar si el pacien

te es consciente del importantísimo número de factores que intervie
nen en cada decisión, tales como la necesidad de una ponderada con

sideración de las diferentes opciones a su alcance, que dependen de 

los resultades de los diagnósticos (aborto contra alternativas posi
bles, teruendo en cuenta la naturaleza de la condición prenatal que 
ha sido diagnosticada y las posibilidades presentes y futuras para el 

tratamiento prenatal y postnatal): la posibilidad y el significada de 
diagnósticos inexactes («falsamente positives» o «falsamente nega

tives») y las consecuencias para la familia en cada uno de los casos; 

el mecanisme de la intervención del diagnóstico, así como los ries

gos que pueden ocurrir; la clase de información que el procedimien

to puede o no puede dar; y su precio. Se debería intentar, de todas 
maneras, que el futuro padre estuviera presente en las sesiones. 

6. El anonimato del paciente debería ser protegida escrupulosa
mente («paciente» sigrufica aquí la madre del feto y en la mayoría 

de los casos, también el padre). A raíz de esta provisión se pueden 

esperar, como consecuencia, grandes dificultades, debidas a los re

gistres genéticos y a los bancos donde se archivan tales datos médi
cos; con todo, es tas dificultades no absuelven a los encargados de esta 
información de su obligación moral -y quizas legal- de proteger 

a sus pacientes. Los registres centrales donde se guardan los datos 
epidemiológicos y lo que se necesita para estadísticas, estan justifi

cades, pero los pacientes nunca deberían ser identificables individual
mente. Los desórdenes genéticos individuales por definición, se ha

Han con frecuencia concentrades en grupos raciales y étnicos, pero 

debería tomarse un cuidada extremo al presentar estos datos al pú

blica a fin de no perpetuar ejemplos de falsa información y estigma
tización de grupos particulares como ocurrió en el pasado 11 • Es de

seable que los médicos sigan el curso de sus pacientes, pero los 
informes individuales no deberían ser almacenados en los bancos con 

centralización de datos. En el caso raro en el que la información ob
tenida por medio de un diagnóstico prenatal pudiera ser para benefi
cio de parientes colaterales, el permiso de los pacientes sería necesa

rio para poder revelaria. Si se rehúsa este permiso, los profesionales 
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PRINCIPIOS DIRECTIVOS SOBRE TEMAS ÉTICOS, SOCIALES Y LEGALES EN EL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

pueden encontrarse en un conflicto entre sus obligaciones éticas y 
legales, y puede darse el caso que estén justificados legalmente a re
velar esta información. 

7. La tendencia aparente de realizar la amniocentesis en el dis
pensaria del médico privado, enviando a veces los fluidos a un labo
ratorio comercial para su evaluación, no debería permitirse que con
dujese a una disminución del control de calidad del diagnóstico 
prenatal. Ni tampoco dispensa a los profesionales de su obligación 
de mantener la confidencialidad, o de dar consejo apropiado, infor
mación y seguimiento. Los médicos deberían demostrar competen
cia en las técnicas -quizas después de aprendizaje especializado
antes de aplicarlas a sus pacientes. 

8. La distinción entre intentos de diagnóstico prenatal para fines 
de investigación y de diagnóstico prenatal como servici o relativamente 
rutinario para las pacientes obstétricas seleccionadas deberia ser en
tendida con claridad por los que la llevan a cabo y por los pacientes. 
La investigación puede ser un fin importante, racional y legitimo para 
el diagnóstico prenatal, pero los investigadores tienen una gran obli
gación moral y legal de asegurarse que sus pacientes entiendan que, 
en esas circunstancias, son sujetos de experimentación y pacientes al 
mismo tiempo, que pueden beneficiarse con este procedimiento. La 
obligación de explicar, en cuanto se conocen, los posibles riesgos, 
y obtener el consentimiento informado sobre el procedimiento es, 
quizas, mayor cuando se trata de investigadores que cuando se trata 
de médicos en la practica corriente. 

USO DE LA INFORMACIÓN 
DESPUÉS DE UN DIAGNÓSTICO PRENATAL 

El resultado que se desea y espera del diagnóstico prenatal es una 
información sobre la presencia o ausencia de una posible enferme
dad o defecto en el feto. Pnicticamente, los resultados de las pruebas 
son negativos en mas del 96 por ciento de los casos de amniocente
sis, proporcionando asi a las familias muchos meses libres de ansie
dad. Ademas, embarazos que de otra manera se interrumpirían por
que el feto esta sujeto a un riesgo substancial de ser anormal, pueden 
llevarse a buen término. Cuando se hace el diagnóstico sobre la pre
sencia o ausencia del defecto, los padres y los médicos hacen uso de 
la información para tomar decisiones sobre la acción que piensa to
mar. Después del diagnóstico, las alternativas incluyen: el aborto; el 
tratamiento del feto (en los raros casos en los que la terapia prenatal 
es o puede ser posible), continuando el embarazo hasta su término; 
dando a los padres la ayuda de que se dispone para el tratamiento 
de la afección después del parto y llevar el embarazo hasta su térmi
no ayudando a los padres a renunciar a sus responsabilidades por 
medio de la adopción, cuidado putativo o institucionalización. Cada 
una de estas alternativas esta intimamente ligada a los puntos de vis
ta individuales sobre la ética del aborto. Todas las consideraciones 
de tipo ético llevan consigo la obligación de separar el hecho de un 
diagnóstico positivo de la acción que se pueda escoger después del 
mismo. El curso que los médicos y los padres deciden seguir no esta 
dictado automaticamente por el diagnóstico, pero deberia estar in
formado por sus miras éticas y sociales. 

La mayoria de mujeres que buscan el diagnóstico prenatal quie
ren un hijo: el diagnóstico prenatal provee la información que pueda 
reforzar la libertad y responsabilidad de los padres al tomar la deci
sión de reproducirse. Antes del desarrollo del diagnóstico prenatal, 
los padres y los médicos estaban mas a merced de resultados desco
nocidos hasta el mismo parto o hasta después de éste. Sin embargo, 
la falta de un consenso moral sobre el aborto convierte en inapropia
da la sugerencia que las mujeres tienen la obligación moral (o que 
esté «médicamente indicado») a someterse al diagnóstico prenatal. 

Uno de los fines últimos del diagnóstico prenatal debería ser el 
tratamiento y la curación eventual de una enfermedad del feto o del 
infante. Muchas décadas de trabajo seran necesarias hasta lograr un 
progreso sustancial hacia este fin, y, mientras tan to, el aborto en es
tos casos es una respuesta limitada e imperfecta al carecer de una te
rapia adecuada. El aborto no es nunca terapéutico para el feto, pero 
creemos que puede estar moralmente justificada a fin de aliviar el 

sufrimiento y la carga a una familia y a la sociedad. Estas normas 
generales se desarrollaron dentro de un marco moral que favorecía 
la protección de la opción individual y la autonomia de los padres, 
incluso cuando no estemos de acuerdo con su forma de proceder. 

El profundo conflicto de valores personificados en el debate so
bre el aborto no puede ser finalmente resuelto con un conjunto de 
normas generales que ofrecen caminos a las opciones que se deben 
escoger frente a demandas que compiten entre elias y son a veces 
opuestas. Estas normas generales no pueden reconciliar las opinio
nes de aquellos que creen que el aborto es malo, virtualmente sin ex
cepción, con las opiniones de aquellos que excluyen completamente 
el bienestar del feto en todos los argumentos donde se toman deci
siones sobre la reproducción. Estas normas generales pretenden res
petar el pluralismo de valores sobre el aborto que existe en nuestra 
sociedad, dando a la par direcciones concretas en los casos especia
les que causan preocupación. 

9. No debería negarse el diagnóstico prenatal a la mujer que, co
rriendo riesgo y deseando el procedimiento, ha tornado la decisión 
de no recurrir al aborto, cualquiera que sea el resultado del diagnós
tico. En el pasado, de manera especial antes de publicarse estudios 
de colaboración, algunos investigadores argüian que el uso del diag
nóstico prenatal podia ser causa de riesgos para un feto sin defectos 
y lo consideraban como un desperdicio de recursos escasos: el diag
nóstico prenatal sin aborto de un feto afectado, les parecía que no 
tenia ningún fin. Como contraste, nosotros consideramos esta infor
mación como un fin importante y legitimo del diagnóstico prenatal. 
El conocer el desorden daría a algunas familias unos cuantos meses 
de planificación para el nacimiento del niño afectado. En la mayoría 
de los casos, el diagnóstico de un feto sin defecto proporciona unos 
meses exentos de ansiedad. 

10. Los consejos en lo que se refiere al procedimiento deberian 
darse sin coerción, con respeto por los puntos de vista de los padres 
en cuanto al aborto. La situación de cada familia es especial, y, por 
consiguiente, el ideal sería que el consejero fuera tolerante ante las 
ambigüedades morales del aborto y la complejidad inherente al pro
ceso de tomar decisiones. 

Il. En situaciones donde se dispone de diagnóstico prenatal y 
tratamiento postnatal, se debería informar a los padres de ambas po
sibilidades -incluyendo sus desventajas relativas- permitiéndose
les tomar sus decisiones sobre el curso que quieren adoptar. Ésta es 
la situación que al momento prevalece en el caso del raro desorden 
metabólico de galactosemia. Se ha argüido que do nd e el tratamiento 
esta a disposición de todos, ya no hay necesidad de diagnóstico pre
natal. Creemos que la profesión médica debería reconocer que hay 
algunas familias, de manera especial aquellas que ya tienen un hijo 
con un desorden, que no querran tener otro que necesite tratamien
to, pero pueden desear mas hijos sin defectos. El diagnóstico prena
tal permite a esas familias tener opciones amplias sobre futuros na
cimientos, y no deberia series negado. 

12. El conocimiento prenatal del sexo de los fetos con riesgo de 
desórdenes ligados al sexo y que todavía no son diagnosticables no 
se debería negar a los padres que lo deseen. Pero supuesto que en 
estos casos habra un 50 por cien de posibilidades de producirse un 
aborto de un feto sin defecto alguno, lo que constituye una situación 
que no puede ser satisfatoria desde los puntos de vista moral y so
cial, el desarrollo de pruebas específicas para determinar la presen
cia de estos desórdenes debería tener una prioridad muy alta en la 
investigació n. 

13. Las constricciones morales y legales requieren que no se ocul
ten a los padres los hallazgos aunque sean de importancia discutible. 
Esta situación sera mas común cuando la amniocentesis por el sín
drome de Down vaya incrementandose y las anomalías de los cromo
so mas de consecuencias desconocidas o controvertidas sean descu
biertas durante el proceso. El pronóstico de muchos niños con estas 
anormalidades es ambiguo; un ejemplo bien conocido es la condi
ción XYY 11 • Recomendamos con firmeza se establezca, quiza ba jo 
los auspicios de una organización profesional, la publicación de 
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hojas de datos describiendo lo que se conoce sobre cada una de estas 
condiciones, a fin de ayudar a los consejeros que quizas tengan que 
dar esta información. El asesoramiento antes del diagnóstico prena
tal como parte del proceso de obtención del consentimiento alertara 
a las parejas sobre la posibilidad de estos hallazgos, ofrecièndoseles 
la opción de obtener la información. Tanta las peticiones en pro como 
en contra de esta información deben ser atendidas. 

14. Aunque nos oponemos enèrgicamente a cualquier movimiento 
encaminada a diagnosticar el sexo y aborto selectiva como parte de 
la practica ordinaria de la medicina, recomendamos no se pongan 
cortapisas legales en el proceso del diagnóstico sexual del feto. Cree
mos que tales restricciones carecerían de eficacia y serían imposibles 
de cumplir; conducirían a subterfugios, y mas importante, violarían 
nuestro objetivo de no interferir en las opciones de los padres, inclu
sa en aquellos casos en los que no estemos de acuerdo con lo que 
ell os vayan a escoger. El diagnóstico prenatal no esta, por el mom en
to, facilmente a disposición de todo el mundo con este fin; cierta
mente la amniocentesis se rehúsa con frecuencia a mujeres que la pi
den con aquel objeto; la razón mas importante es que el procedimiento 
es caro, y posiblemente peligroso, y debería reservarse para casos mè
dicos que revisten gravedad. Aunque defendemos el derecho de los 
mèdicos individuales de rehusar la practica de los diagnósticos pre
natales encaminados a la opción del sexo, tambièn reconocemos que 
en condiciones especiales, escoger el sexo puede parecer a los padres 
justificada. Sin embargo, creemos que la mayoría de parejas no de
bería buscar esta información. El desaconsejar el uso de este diag
nóstico prenatal, mencionando que los riesgos y tensi ones de los a bor
tos llevados a cabo en el segundo trimestre, no son triviales, dam como 
resultada que tales casos no seran al menos muy numerosos, aunque 
la disponibilidad de las tècnicas para conocer el sexo en estadi os tem
pranos que se van desarrollando 13 traera, sin duda, un aumento con
siderable de las peticiones. 

15. La practica mèdica común sobre reanimación, protección y 
tratamiento de los recièn nacidos con anormalidades severas debería 
emplearse en el caso de un feto nacido vivo despuès de haberse in
tentada un aborto por indicación mèdica. En ocasiones hay que te
ner en cuenta estas medidas porque a un diagnóstico prenatal positi
vo en la mayoría de sus formas corrientes le sigue un aborto en el 
segundo tri mes te, en ocasiones muy cerca de los límites de la viabili
dad del feto. Tales niños deberían ser considerados como miembros 
del grupo de los recièn nacidos con enferrnedades graves en general, 
y las decisiones sobre los mismos deberían tomarse sobre esta base. 

16. La existencia del diagnóstico prenatal nunca debería ser usa
da como justificación para la abstención del cuidada y servicios de 
aquellos que nacieron con enfermedades prenatales diagnosticables 
cuyos padres deseen tales cuidados y servicios. 

AC CES O 

En los Estados Unidos, la mayoría de rnujeres que se someten al 
diagnóstico prenatal pertenecen, en gran escala, a grupos sociales y 
econórnicos acornodados 14 • Un gran número de rnujeres son candi
datos apropiados para ello que podrían razonablemente haber deci
dida el uso de estas tècnicas, pero no estaban a su alcance. Las últi
mas líneas directivas estan encaminadas a este problema. 

17. Endosamos las prestaciones econórnicas de terceras partes, 
incluyendo Medica! Aid, para la mayoría de diagnósticos prenatales 
què se disponen hoy día. En vista de los datos sobre niveles econó
rnicos y educacionales del típico paciente para el diagnóstico prena
tal, consideramos una prioridad rnuy importante la disponibilidad 
del diagnóstico prenatal para mujeres embarazadas de un nivel edu
cacional y económico bajo, y el subsidio de una forma u otra es críti
ca a fin de conseguir el acceso al misrno. 
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18. El Gobierno, la profesión mèdica, las fundaciones de impor
tancia y las agencias sanitarias voluntarias podrían todas, con un coste 
relativamente bajo, hacer mucho mas para dar a conocer la existen
cia del diagnóstico prenatal. Este esfuerzo de comunicación debería 
ir dirigida a los profesionales y a los que podrían usar el diagnósti
co, pero a un paso que no creara mas demanda de la que podrían 
atender con seguridad los servicios de que se disponen. 
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IB ONSIDERACIONES SOBRE 

LOS PROBLEMAS PLANTEADOS 
POR EL DIAGNÓSTICO PRENATAL 
Y PERINATAL 
(13 de mayo de 1985) 

Documento del Comité Consultivo 
Nacional Francés de Ética 

Las malformaciones congénitas y las enfermedades hereditarias 
representan en los paises industrializados una de las primeras causas 
de morbilidad y mortalidad durante la infancia; elias son una des
gracia para el individuo, una prueba afectiva y una carga económica 
para la familia y para la sociedad. · 

Los progresos de la medicina son importantes y nipidos para el 
conocimiento del mecanismo de estos desórdenes. Desde hace una 
decena de años, diversas técnicas permiten el diagnóstico prenatal de 
un número importante y creciente de estas anomalías. Estas técnicas 
representan una gran esperanza para los padres que, habiendo teni
do ya niños afectos de anomalías o sabiéndose portadores de un riesgo 
de enfermedad hereditaria para su descendencia, habrian renuncia
do a tener hijos; pero sobre todo al constatar la ausencia de anoma
lia, el diagnóstico prenatal permite eliminar angustias en los padres 
deseosos de tener un hijo. 

Por el contrario, el diagnóstico prenatal permite también revelar 
la existencia de anomalías que estan fuera del alcance de los recursos 
terapéuticos. En efecto, el progreso de la medicina no le permite aún 
curar un buen número de afecciones hereditarias: todo lo mas se puéde 
lograr una cierta prolongación de la duración de la vida con una me
joria limitada de su calidad. 

El desfase existente entre los métodos diagnósticos y los medios 
terapéuticos puede hacer creer que el recurrir con frecuencia al diag
nóstico prenatal puede reforzar el fenómeno social del rechazo de los 
sujetos considerados como anormales y hace aún mas intolerable la 
menor anomalia del feto o del niño. 

A nivel individual, el diagnóstico prenatal sitúa a los padres y al 
médico frente a la problematica discutida de recurrir a la interrup
ción voluntaria del embarazo. 

La aplicación del diagnóstico prenatal de las anomalias genéticas 
del feto esta, pues, estrechamente ligada a los problemas morales plan
teados ·por la interrupción del embarazo. 

La decisión a tomar, es decir, la interrupción voluntaria del em
barazo o el nacimiento de un niño mas o menos profundamente dis
minuido, pone en cuestión la concepción que cada uno tiene de la 
vida y de la persona humana. 

La decisión de proseguir o de interrumpir el embarazo corresponde 
en último extremo a los padres según la ley. «Asi se puede descartar 
el riesgo de una eugenesia colectiva». Esta decisión debe tomar en 
consideración un conjunto de elementos de hecho y de derecho. En 
derecho, según los términos de la ley de 17 de enero de 1975, consti
tuye un motivo de interrupción del embarazo la existencia de «una 
gran probabilidad de que el niño al nacimiento esté afecto de un tras-

torno de particular gravedad reconocido como incurable en el mo
mento del diagnóstico». Esta definición debe contrastarse con situa
dones de hecho cuya apreciación debe combinar cuatro elementos: 
el grado de certeza del diagnóstico, la gravedad de la afección sos pe

. chada, la edad de aparición de los trastornos y la eficacia del trata
miento. 

A la vista de la extrema dificultad de las situaciones frente a las 
que pueden encontrarse aquellos que tienén la posibilidad de recu
rrir al diagnóstico prenatal y al caracter ético de las cuestiones que 
pueden plantearse, el Comité Nacional de Ética estima necesario for
mular recomendaciones relativas a la utilización y desarrollo futuro 
de los métodos del diagnóstico prenatal. 

LA UTILIZACIÓN 
DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

Desde hace una·decena de años el desarrollo del diagnóstico pre
natal se ha basado esencialmente sobre una serie de técnicas biológi
cas muy fiables (citogenéticas, bioquirnicas) y su aplicación ha sido 
desarrollada por las asociaciones que reagrupan a los responsables 
de centres de diagnóstico con las autoridades responsables. En este 
contexto se han realizado decenas de miles de diagnósticos y cada 
año es mayor el número de parejas perteneciente a grupos de riesgo 
que se benefician de estos diagnósticos. 

Desde hace algunos años, las técnicas de visualización del feto 
por ecografia han abierto nuevas posibilidades de diagnóstico cuya 
precisión depende de la calidad de los aparatos y de la experiencia 
de los facultativos que los utilizan. 

Para conservar en estos diagnósticos biológicos y ecogr:í.ficos la 
calidad del rigor que han podido alcanzar, se recomienda organizar 
centros específicos de diagnóstico prenatal de tal forma que ninguna 
decisión de interrupción de embarazo pudiera ser tomada sin una con
sulta previa de uno de tales centros. Éstos deberían ser multidiscipli
narios comprendiendo al menos un médico genetista, un genetista 
biólogo y un especialista de ecografia fetal y estar asociado a uno 
o mas laboratorios que puedan practicar los an:í.lisis necesarios. 

En la practica resulta urgente formar médicos y personal técnico 
en estas disciplinas. 

En el plano jurídico, toda decisión sobre la interrupción médica 
de un embarazo por malformación congénita o enfermedad genética 
debe comportar, según la ley del 17 de enero de 1975, el acuerdo fir
mado de dos médicos, de los que uno sea un experto ante los tribu
naies, por lo que se recornienda que uno al menos de los firmantes 
sea un especialista en estas cuestiones y que pertenezca a un centro 
reconocido. Las mismas reglas deben ser aplicadas a las interrupcio
nes cuya decisión se base en diagnósticos efectuados antes de la 12 
semana de gestación. 

La decisión sobre la interrupción del embarazo pertenece a los 
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padres debidamente informades del resultada de los examenes. Con
viene tener cuidada de que la información no pueda ser considerada 
como una presión sobre ellos. No habría que hacerles ningún repro
che si los padres se opusiesen al diagnóstico prenatal o a la interrup
ción del embarazo. 

Por último, a fin de evitar las utilizaciones médicamente injusti
ficadas y los errares que podrían resultar de la utilización generali
zada de «reactives» que permitan el diagnóstico del sexo o de enfer
medades genéticas desde la novena semana de gestación, se recomienda 
aplicar a estos reactives de caracter genético una legislación que se 
inspire en los mismos principies que la que se aplica a la introduc
ción de nuevos medicamentos o a los medicamentos peligrosos. 

DESARROLW DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

Partiendo de las posibilidades que encierra el diagnóstico prena
tal, son previsibles y deseables nuevos desarrollos. 

Las dificultades señaladas anteriormente llevan a proseguir con 
la misma prudencia la extensión y generalización de nuevas técnicas. 

Es por esto que no resulta deseable el facilitar el recurso al diag
nóstico prenatal nada mas que en el caso en el que la probabilidad 
de error del examen es lo suficientemente débil como para conduir 
una certeza o casi certeza sobre la existencia de una anomalía genéti
ca. Se recomienda que los Poderes Públicos no estimulen el desarro
llo del diagnóstico prenatal financiandolo nada mas que en estas hi
pótesis. Esta financiación debería permitir la igualdad del acceso de 
todos a estas técnicas frecuentemente muy costosas. 

En el caso en que el diagnóstico es fiable y la enfermedad fre
cuente y particularmente grave, podría ser deseable el desarrollo de 
métodos de diagnóstico prenatal por medidas generales: así el exa
men prenupcial o prenatal podría, si las parejas lo deseasen, com
portar analisis que permitan precisar mejor los factores de riesgo y 
eventualmente permitan el diagnóstico de portadores de genes de en
fermedades recesivas. 

Un programa de salud pública que comporte la recogida de in
formaciones sobre las hemoglobinopatias (drepanocitosis y talasernias) 
sería actualmente posible en ciertas regiones donde son frecuentes, 
así como lo sera pronto también para ciertas anomalías ligadas al 
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sexo. Su extensión podría ser considerada dentro de lo posible para 
el diagnóstico de otras enfermedades genéticas Frecuentes, graves y 
sin terapéutica eficaz (por ejemplo la mucoviscidosis) teniendo en 
cuenta, de una manera especial, el costo de estos examenes. 

DESCUBRIMIENTO 
DE UNA PREDISPOSICIÓN 

Si el descubrimiento de una predisposición a ciertas enfermeda
des, algunas de las cuales son relativamente frecuentes y graves, pue
de ser hecho por examenes peri y postnatales y puede que en algunes 
casos por diagnóstico prenatal, el Comité formula también las mis
mas recomendaciones, en especial en lo que concierne a su financia
ción, su limitación a las enfermedades para las que se dispone de téc
nicas que aseguran una certeza o casi certeza en descubrir una 
predisposición y existe una posibilidad de tratamiento curativa o pa
liativo eficaz si se aplica precozmente y teniendo asimismo en cuenta 
la frecuencia y gravedad de la enfermedad así como el costo del exa
men. Por último, el secreto debe rodear las informaciones recogidas. 

LAS CONSECUENCIAS 
DEL DIAGNÓSTICO PRENATAL 

Las enfermedades hereditarias que hoy día son objeto de diag
nósticos prenatales entrañan, en general, la muerte de los sujetos afec
tes antes de la edad de su reproducción. 

Algunes evocan las consecuencias disgenésicas de los progresos 
médicos que impiden el juego normal de la «selección natural» y 
acrecientan el «fardo genético»; otros se sitúan contra la «eugene
sia» que esconde una política de salud en el dominic de la genética. 

Todos los estudios de genética sobre poblaciones muestran que 
si es posible reducir sensiblemente la frecuencia de nacimiento de su
jetos afectos de enfermedades hereditarias, la medicina en su estada 
actual no permite modificar sensiblemente el patrimonio genético. 

Las nuevas posibilidades ofrecidas por los diagnósticos prenata
les utilizados con buen criterio y con reserva no pueden ser mas que 
beneficiosos para los enfermos, para sus familias y para toda la po
blación. 



INSTRUCCIÓN SOBRE EL RESPETO DE LA VIDA HUMANA NACIENTE 
Y LA DIGNIDAD DE LA PROCREACIÓN. 
RESPUESTA A ALGUNAS CUESTIONES DE ACTUALIDAD 
(Ciudad del Vaticano, 22 de febrero de 1987) 

Congregación 
para la Doctrina de la Fe 

Esta es una respuesta muy ponderada que traduce 
claramente la posición de la lglesia Cató/ica. 
La claridad de la posición no excluye la dificultad 
de las situaciones límite y complejas, sobre todo las que hacen 
referencia al problema de la colaboración a nivel 
institucional. 

¿ES MORALMENTE LÍCITO 
EL DIAGNÓSTICO PRENATAL? 

Si el diagnóstico prenatal respeta la vida e integridad del embrión 
y del fet o humano y si se orienta hacia su custodia o hacia su cura
ción, la respuesta es afirmativa. 

El diagnóstico prenatal puede dar a conocer las condiciones del 
embrión o del feto cuando todavía esta en el seno materno; y permi
te, o consiente prever, mas precozmente y con mayor eficacia, algu
nas intervenciones terapéuticas, médicas o quirúrgicas. 

Ese diagnóstico es licito si los métodos utilizados, con el con
sentimiento de los padres debidamente informados, salvaguardan la 
vida y la integridad del embrión y de su madre, sin exponerles a 
riesgos desproporcionados*. Pero se opondní gravemente a la ley moral 
cuando contempla la posibilidad, en dependencia de sus resultados, 
de provocar un aborto: un diagnóstico que atestigua la existencia 
de una malformación o de una enfermedad hereditaria no de be equi
valer a una sentencia de muerte. Por consiguiente, la mujer que soli
citase un diagnóstico con la decidida intención de proceder al aborto 

en el caso de que se confirmase la existencia de una malformación 
o anomalia, cometería una acción gravemente ilícita. lgualmente 
obraria de modo contrario a la moral el cónyuge, los parientes o 
cualquier otra persona que aconsejase o impusiese el diagnóstico a 
.la gestante con el mismo propósito de llegar en su caso al aborto. 
También sera responsable de cooperación ilícita el especialista que, 
al hacer el diagnóstico o al comunicar sus resultados, contribuyese 
voluntariamente a establecer o a favorecer la concatenación entre diag
nóstico prenatal y aborto. 

Por último, se debe condenar, como violación del derecho a la 
vida de quien ha de nacer y como transgresión de los prioritarios de
rechos y deberes de los cónyuges, una directriz o un programa de las 
autoridades civiles y sanitarias, o de organizaciones científicas, que 
favoreciese de cualquier modo la conexión entre diagnóstico prena
tal y aborto, o que incluso indujese a las mujeres gestantes a some
terse ru diagnóstico prenatal planificado, con objeto de eliminar los 
fetos afectados o portadores de malformaciones o enfermedades he
reditarias. 

• La obligación de evitar riesgos desproporcionades exige un auténtico respeto 
del ser humano y la rectitud de la intención terapèutica. Esto comporta que el mé
dico <<antes de todo debení valorar atentamente las posibles consecuencias negati
vas que el uso necesario de una determinada tècnica de exploración puede tener so
bre el ser concebido, y evitara el recurso a procedimientos diagnósticos de cuya 
honesta finalidad y sustancial inocuidad no se poseen suficientes garantias. Y si, 
como sucede frecuentemente en las decisiones humanas, se debe afrontar un coefi
ciente de riesgo, el médico se preocupara de verificar que quede compensado por 
la verdadera urgencia del diagnóstico y por la importancia de los resu ltades que 
a través suyo pueden alcanzarse en favor del concebido mismo» (Juan Pablo li, Dis
curso a los participantes al Convenia del «Movimiento en favor de la vida», 3 de 
diciembre 1982: Jnsegnamenti di Giovanni Paola I!, V, 3 [1982] 1512). Esta aclara
ción sobre los <<riesgos proporcionades» debe tenerse presente siempre que, en ade
lante, la presente Instrucción utilice esos términos. 
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1D RUPO DE TRABAJO 

SOBRE CRIBADO GENÉTICO 
DEL COMITÉ AD HOC DE EXPERTOS 
SOBRE EL PROGRESO 

I 

DE LAS CIENCIAS BIOMEDICAS 
(CAHBI-GT-GS) 
CONSEJO DE EUROPA. (Estrasburgo, 14 de abril de 1988) 

PARTE I 

CRffiADO, DIAGNÓSTICO 
Y CONSEJO GENÉTICO PRENATALES. 
VISIÓN DE CONJUNTO 

Definició o 

1. En este informe, la expresión «cribado genético prenatal» se 
aplica a las investigaciones sobre la población global de mujeres em
barazadas o a un grupo de esta población (de una región geografica, 
por ejemplo), sin un motivo particular de sospecha de riesgos en las 
mujeres gestantes a quienes se aplica el test. La expresión «diagnós
tico genético prenatal» hace referenda a los amílisis específicos que 
se aplican a algunos casos seleccionados en los cuales se ha descu
bierto o se sospecha un aumento de riesgo en relación a un estado 
particular del feto (el presente documento se centra sobre los amílisis 
genéticos, por tanto quedan excluidas de la definición otras cate-go
rías de diagnóstico prenatal). 

Naturaleza de las enfermedades genéticas 

2. Las enfermedades genéticas son el resultado de una anomalia 
en el interior mismo del genoma. Alteraciones (mutaciones) genéti
cas durables pueden presentarse y causar enfermedades genéticas. 

3. Las enfermedades genéticas se clasifican así en: 

- ·Trasto mos cromosómicos. 
.:..._ Trastornos monogénicos (mendelianos). 
- Enfermedades multifactoriales. 

4. Las alteraciones cromosómicas tienen su causa en una abe
rración cromosómica numérica o estructural, delectable al micros
copio. El ejemplo mas conocido de este grupo es el síndrome de Down 
(mongolismo) que resulta de la presencia de tres cromosomas, en Iu
gar de dos, en el par n.0 21 (trisomía 21). 

5. Las alteraciones monogénicas son debidas a un gen anormal 
o a genes situados en un segmento bien definido del ADN, en un 
<docus» monogénico (molécula de herencia/ stockage de la informa
ción genética). Se clasifican según su localización: a) en los autoso
mas o en los cromosomas ligados al sexo, b) según que un solo gen 
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anormal sea suficiente para originar la enfermedad (herencia domi
nante) o tengan que estar afectados los dos genes (herencia recesiva). 
Mas de 3.000 enfermedades monogénicas diferentes (dominantes 
y recesivas) estan ya catalogadas. Àlrededor de un recién nacido so
bre 100 esta afectado de algún trastorno monogénico o mendeliano. 

6. Las enjermedades multijactoriales son producidas frecuente
mente por una interacción mal comprendida entre los factores gené
ticos. (predisposición) y los factores ambientales. Son enfermedades 
corrientes en nuestra sociedad (hipertensión, diabetes tipo 1\ obesi
dad, etc.). Muchas malfornaciones, en particular las del tu bo neural, 
pertenecen a este grupo. 

7. Muchas anomalías genéticas producen enfermedades graves 
para las cuales la medicina moderna no es de gran utilidad. 

8. Especialidades médicas implicadas. Los genetistas constitu
yen el personal clave en el cribado y diagnóstico genético prenatal, 
pero también otro tipo de personal como los generalistas, ginecólo
gos, obstetras, tienen igualmente una función importante. El presen
te informe se centrara sobre el trabajo de los genetistas en el cribado 
y diagnóstico genético prenatal. 

9. La genética es una especialidad establecida, al rnismo nivel que 
las especialidades tradicionales como la cirugía y la medicina en un 
número creciente de paises. Las condiciones a cumplir para que un 
médico llegue a ser especialista en genética médica varían un poco 
según los Estados, pero en todo caso debera poseer la competencia 
necesaria en genética clínica. En Europa, la genética clínica se ejerce 
esencialmente en institutos, laboratorios u hospitales que dependen 
de la administración nacional o local. 

Actividades de los genetistas 

10. Las actividades centrales del genetista son el diagnóstico ge
nético clínico, el analisis genealógico (pedigree), el diagnóstico gené
tico bioquímico, el diagnóstico citogenético (analisis de los cromo
somas) la estimación de riesgos, el consejo genético, el diagnóstico 
prenatal, la utilización de tests para detectar la presencia de un gen 
concreto, sea directamente, sea sirviéndose de los loci mas próximos, 
la búsqueda de la heterocigocia (estado de portador) para los tras
tornos recesivos, y el control genético de previsión de individuos 
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sanos con el fin de mejorar la prevención de las enfermedades. En 
nuestro conocimiento, las instituciones europeas de genética clínica 
no proceden a controles genéticos de previsión para la selección de 
empleados o para su promoción, para las modalidades de obtención 
de seguros de vida o la admisión en las cajas de pensión (la evolu
ción posible en estos campos en el futuro debería igualmente ser exa
minada por la CAHBI). Las actividades se concentran siempre alre
dedor de las enfermedades, de los que consultan y de sus familias 
según la relación tradicional enfermo/ médico y no hay componente 
en la «profesión» de eugenistas («mejorar la salud genética de la 
población en general»). 

Il. Los métodos particularmente aplicados a los amílisis prena
tales y a la reproducción se explican brevemente mas abajo. 

El consejo genético 

12. Frecuentemente el consejo genético se da para ofrecer a los 
que desean tener hijos toda la información posible para poder tomar 
su decisión. Estos consejos se dirigen a las personas: 

- Que han tenido un hijo afectada de una enfermedad o malforma
ción(es) que podría tener un canícter genético. 

- Que pertenecen a una familia en la que hay enfermedades heredi
tarias o susceptibles de serio; 

- Que estan afectadas elias mismas de una enfermedad o anomalía 
que podrí a, o elias piensan que podría, ser transmitida a s us hijos. 

- Que tienen problemas de fecundidad . 
- Que han tenido un niño nacido muerto. 
- Que desean un diagnóstico prenatal. 
- Que presentan alguna anomalía den tro del marco de un programa 

de cribado genético. 

Estas consultas son útiles igualmente para los miembros de una 
población expuesta frecuentemente a ciertas anomalías genéticas 
(como la enfermedad de Tay-Sachs para los judíos ashkenazes y las 
talasemias en las regiones mediterraneas); las parejas en que la mu
jer y el marido estan emparentades pueden igualmente beneficiarse 
de la consulta genética, especialmente si hay una enfermedad recesi
va en la familia. 

13. Aunque la estimación de los riesgos y las opciones de la pa
reja en materia de riesgos sean los temas centrales, el consejo genéti
co es un proceso de comunicación mas amplio que comprende regu
larmente también la explicación de los mecanismos de la enfermedad, 
el pronóstico relativo a los miembros afectados de la familia, las op
dones de tratamiento para estos miembros de la familia, la disponi
bilidad del diagnóstico prenatal y las posibilidades de amí.lisis diag
nósticos futuros o incluso de terapéutica genética en el futuro . . 

14. El consejo genético no esta necesariamente ligado a una in
tención de procreación inmediata. Así, las consultas genéticas pre
matrimoniales se practican en regiones donde son frecuentes ciertos 
trastornos genéticos recesivos. Si dos portadores del mismo gen rece
sivo tienen hijos, una media de uno sobre cuatro de éstos estaní afec
tada de alteraciones metabólicas graves en la mayoría de los casos 
como resultada de la insuficiencia hereditaria de una proteína. El con
sejo puede en tal caso aconsejar tests genéticos específicos para el 
diagnóstico de la heterocigocia en las enfermedades recesivas. Las pa
rejas en que los dos son portadores son informadas de las posibilida
des del diagnóstico prenatal y, si lo desean, de la interrupción vol un
taria del embarazo, cuando el feto esté afectado. 

15. Según un estudio bien detallada sobre las actitudes relativas 
a las cuestiones éticas, los genetistas no dan practicamente nunca un 
caracter directiva a los consejos. Se esfuerzan en no influenciar a la 
pareja y ponen el acento sobre su derecho a una decisión autónoma. 

Cribado de genes recesivos 

16. El cribado del estado de portador heterocigótico se ofrece a 
ciertas poblaciones donde la frecuencia de ciertos genes recesivos dados 
es particularmente elevada. Este cribado previo a la concepción e in
cluso al matrimonio no tiende a impedir a los portadores heteroci
góticos de tener hijos sino a ofrecerles un diagnóstico prenatal en 

el momento de los futuros embarazos. La investigación de la hetero
cigocia asociada a los consejos genéticos ha permitido una disminu
ción del 80 lllo de la incidencia de la enfermedad de Tay-Sachs en los 
judíos ashkenazes en los Estados Unidos. El programa lanzado por 
la Organización Mundial de la Salud en la región mediterranea ha 
tenido también resultados positivos. En Europa meridional, las ane
mias hereditarias son el blanco principal del cribado realizado sobre 
toda la población para el estado de portador heterocigótico. Este pro
grama comprende la investigación de la heterocigocia para las ane
mias hereditarias graves (talasemia), el consejo genético y la oferta 
de un diagnóstico prenatal en los casos donde los dos cónyuges sean 
portadores del gen alterado. 

17. En Europa del Norte una «enfermedad candidata» eventual 
sería la fibrosis cística, enfermedad recesiva autosómica, la mas ex
tendida en la mayor parte de los paises europeos, en los que una per
sona entre 20 y 40 es portadora del gen alterado. A pesar de que en 
este campo de la investigación haya sin duda esperanza de progresos 
importantes, no existe por el momento un test de cribado del gen de 
la fibrosis cística previ o a la concepción o al matrimoni o, para el co
junto de la población. Cuando se tengan a disposición tests específi
cos para un gen, la detección seguida de consejos genéticos para una 
pareja portadora del gen alterado y el diagnóstico prenatal, si la 
pareja lo desea, sení una posibilidad en lo que respecta a esta enfer
medad. 

Cribados genéticos en las mujeres gestantes 

18. El cribado genético en las mujeres gestantes para la preven
ción de la sífilis existe desde hace varias decenas de años. El cribado 
relativo a la investigación sobre los anticuerpos de la rubeola tam
bién se practica habitualrnente y mas recientemente se ha introduci
do el cribado del SIDA en algun os paises. El CAHBI decide no ocu
parse de estos tests por tratarse de enfermedades de origen infecciosa 
que tienen otros aspectos que van mas alia del campo de aplicación 
del cribado genético prenatal. 

19. Es preciso, sin embargo, hacer referenda a la enfermedad 
hemolítica de los recién nacidos, ya que no siendo una enfermedad 
hereditaria propiamente hablando, ha sido controlada mediante la 
prevención y un tratamiento adecuado. Esta enfermedad es produci
da por una reacción inmunológica en la madre contra un antígeno 
Rh genéticamente determinada (positivo) que procede del padre y que 
conduce a la destrucción de las células sanguíneas del feto. 

20. Aunque los niveles de la proteína fetal alfa-fetoproteína, en 
el suero materno no correspondan si empre exactamente con los ni ve
les en ellíquido amniótico, no hay duda que la detei-minación en una 
muestra amplia de gestantes de la alfa proteína en el suero (SAFP), 
perrnite descubrir la mayoría de casos en los cuales el nivel de alfa
fetoproteína en el liquido amniótico (AFAFP) es superior a la nor
mal. Esta alteración suele estar producida, frecuentemente, por una 
malformación del tubo neural (anencefalia, espina bífida) del feto, 
pero también puede ser producida por otras anomalías, comprendien
do la nefrosis congénita. Se han hecho estudi os piloto en vari os esta
dos y es evidente que la investigación de los alfa-proteínas en el con
junto de mujeres embarazadas es rentable si la frecuencia de las 
malformaciones del tubo neural no es muy baja (en el Reino Unido 
y en Dinamarca, por ejemplo, esta determinación es rentable). En cier
tas regiones, un cribado de este tipo se propone a todas las mujeres 
embarazas. El hallazgo de un nivel anormalmente elevado conduce 
a una serie de anilisis complementaries y, si la razón de un ni vel alto 
del SAFP no se descubre por la amniocentesis (durante la 15.• o 16.' 
semana del embarazo), entonces el anilisis de la AFAFP tiene un 
nivel de mayor precisión para el diagnóstico de las malformaciones 
abiertas del tubo neural y de ciertas otras enfermedades (como la 
nefrosis congénita). 

21. Las alteraciones del tubo neural no se rigen simplemente por 
las leyes mendelianas de la herencia, sino que se explican probable
mente por la interacción entre vari os genes, y entre los factores gené
ticos y los ambientales. El componente genético de la etiologia que-
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da reflejado en las tasas de recurrencia: 3 a 5 % para las mujeres que 
han tenido un niño afectado; 10% para las que han tenido 2 hijos 
afectades y alrededor del 23 % para las que han tenido 3 hijos afec
tades. 

Exploración de las mujeres embarazadas 
por ultrasonidos 

22. Las exploraciones con ultrasonidos han mejorado notable
mente en el curso de los últimos años y los mejores especialistas pue
den ya detectar pequeñas malformaciones en el feto de 17 a 18 sema
nas, o incluso antes. La anencefalia y la mayoría de los casos de espina 
bífida son visibles y la determinación de la alfa-fetoproteína en aso
ciación con la ecografia permite, en la mayor parle de los casos, un 
diagnóstico definitiva. Por la ecografia es posi ble detectar una gama 
mas amplia de rnalforrnaciones. En ciertos casos, estas malforma
ciones pueden indicar alteraciones cromosómicas del feto; se puede 
entonces proceder a una amniocentesis para confirmar o no esta sos
pecha si la gestación esta todavía en una fase en que la amniocente
sis y el diagnóstico prenatal son ética y jurídicamente aceptables. 
De todas maneras, una exploración generalizada con ultrasonidos 
plantea un problema: los signos de alteraciones cromosórnicas del feto 
corren el riesgo de ser visibles demasiado tarde cuando ya no es acep
table el diagnóstico prenatal para dar la opción a un aborto selecti
va. Esta nueva tecnologia ha creado problernas éticos, jurídicos y prac
ticos en el campo del diagnóstico genético prenatal. 

23. La oportunidad de una exploración por ultrasonidos ofreci
da a la totalidad de las mujeres embarazadas (orientada al principio 
para determinar correctamente la edad del embarazo) ha sido objeto 
de controversias. Sin embargo, incluso cuando no ha habido deci
sión formal a ni vel gubernarnental, la ecografia se utiliza arnpliarnente 
en la practica clínica en muchos países, para el control habitual del 
embarazo. 

Los principios del cribado genético prenatal 

24. No existen criterios bien establecidos en cuanto al cribado 
genético prenatal de las mujeres embarazadas. Por analogia con las 
actitudes adoptadas sobre otras formas de cribado, habría que exigir 
un alto nivel de especificidad, de sensibilidad, de seguridad, presu
puestos bajos y una utilidad practica de las informaciones obteni
das. Se adrnite, generalrnente, que el cribado sería éticarnente cues
tionable si no se pueden tornar medi das útiles cuando se constata una 
anomalía. Ademas, el cribado genético prenatal debe ser seguido de 
consejo apropiada, cuando se observen anornalías. Parece éticamen
te dudoso organizar programas arnplios de cribado si después no se 
va a poder asegurar el consejo genético y seguimiento. 

25. Un cribado genético de la generalidad de las mujeres emba
razadas podría basarse, por el momento, en la mayoría de los países 
europeos en la ecografia y en la determinación de la alfa-fetoproteína. 
En las poblaciones donde la frecuencia de genes recesivos es elevada, 
una mujer embarazada que no haya sido sometida al test de porta
dor heterocigótico lo sería en el curso del embarazo si su cónyuge 
fuera portador. El mismo método se aplicaria al cribado del estado 
de portador heterocigótico para la fibrosis cística y se podría conce
bir que la investigación de este gen no quedara limitada solarnente 
a las parejas cuando la mujer ya esta embarazada. 

El diagnóstico genético prenatal por amniocentesis 
en el segundo trimestre 

26. El diagnóstico prenatal de las alteraciones cromosómicas y 
de ciertas enferrnedades metabólicas recesivas del feto se hizo posi
ble al final de los años 60. Desde entonces, el diagnóstico genético 
prenatal es parle del sistema de salud de la mayoría de los Estados 
de Europa. 

27. En el diagnóstico genético prenatal tradicional, se obtiene 
líquido arnniótico, que contiene ya células fetales, en el curso de la 
15.• o 16.• semana. La concentración de alfa-fetoproteínas y otros 
componentes bioquímicos pueden medirse en el líquido amniótico 
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después de haber extraído las células; estas mismas células pueden 
ponerse en cultivo en el laboratorio para estudiar los cromosomas 
y la división celular o para obtener cantidad suficiente de células 
fetales para analisis bioquímicos de detección de enfermedades me
tabólicas específicas. En la mayoría de las series, el diagnóstico ge
nético prenatal del segundo trimestre revela alteraciones graves del 
feto en menos del 5 UJo de las mujeres en estudio (de acuerdo con la 
apreciación anterior de riesgos). La interrupción voluntaria del em
barazo como consecuencia de un diagnóstico genético prenatal, que 
hubiera revelado un estado patológico, contribuye en muy poco al 
número total de abortos en los países en que la ley sobre la materia 
es liberal. 

28. Aunque ya se ha sugerido en el pasado poder ofrecer a todas 
las mujeres embarazadas el analisis de los cromosomas fetales, un 
consenso parece deducirse ahora por el que se estima que este anali
sis debe hacerse solamente cuando exista un aumento del riesgo de 
afectación. Resumimos aquí las principales indicaciones del diagnós
tico genético prenatal. 

1) Aumento de riesgo de anomalía cromos6mica del feto 

29. Por el aumento, las principales situaciones en las cuales un 
incremento del riesgo de anomalía cromosómica del feto constituye 
una indicación para el diagnóstico genético prenatal pueden resurnirse 
corno sigue: 

a) Edad materna avanzada. 
b) Nacimiento anterior de un niño afectado de una anomalía cromo

sómica. 
e) Estada de portador de una traslocación en uno de los dos cónyuges. 

30. La mayoría de los niños afectados de una anomalía cromo
sórnica nacen de parejas en las cuales no se sospecha la existencia 
de un rnayor riesgo de tener un niño afectado de una anomalía cro
mosómica. Es por esto que el analisis de los crornosomas fetales so
bre la base de un riesgo conocido no puede conducir a una desapari
ción virtual, a lo largo de los años, de las personas afectadas de 
enfermedades cromosórnicas. La frecuencia global de los nacimien
tos de niños afectades de mongolismo, causado por la trisomia 21, 

alteración cromosómica considerada como la mas frecuente, es de uno 
cada 700 nacirnientos de niños nacidos vivos. 

De todas maneras, el riesgo no esta igualmente repartida entre 
todos los grupos de edad materna. La probabilidad de una anomalía 
cromosómica en el hijo aumenta con la edad de la mujer embaraza
da, a partir de los 35 años. Hacia los 38, la frecuencia es alrededor 
del .!% y enseguida se eleva mucho mas. Muchos gobiernos no tie
nen los recursos o la voluntad de proceder a un diagnóstico prenatal 
de todas las mujeres embarazadas de mas de 35 años y el «límite de 
edad» a partir del cual se propone esta deterrninación se sitúa gene
ralrnente entre los 35 y los 40 años. 

31. Una mujer que ha dado ya a luz un niño mongólico presenta 
un riesgo de recurrencia alrededor del I %. La carga que representa 
el hecho de tener ya un hijo afectado de una anomalía cromosórnica 
se considera tan pesada que se admite generalmente la necesidad 

· de ofrecer un diagnóstico prenatal a las parejas que se encuentren 
en esta situación. 

32. Personas aparentemente con buena salud pueden estar afec
tadas de anomalías cromosórnicas estructurales «equilibradas». Estos 
portadores de translocación, aparenternente normales porque la can
tidad de material genético es normal, estan sin embargo expuestos 
a un riesgo notablemente mayor de tener hijos víctimas de anoma
lías crornosómicas estructurales que no estén equilibradas (cantidad 
de material crornosómico anormal). Se puede saber antes de un em
barazo si un cónyuge es portador de una anomalía cromosórnica 
estructural, por ejemplo, cuando la pareja ha tenido problemas de 
fecundidad, hijos muertos anteparto, o afectados de rnalformacio
nes, o bien si se han producido abortos de repetició n. El riesgo eleva
do, para los portadores de la translocación, de tener hijos afectades 
de anomalías cromosómicas se considera un motivo serio para o fre
certes el diagnóstico prenatal. 
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GRUPO DE TRABAJO SOBRE CRIBADO GENÉTICO (CAHBI-GT-GS) 

2. Riesgos de tener un niño afectado 
de una malformación del tubo neural (MTN) 

33. En razón del riesgo de recurrencia (ver mas arriba) en una 
pareja que ya ha tenido uno, dos o tres niños afectados de una MTN, 
el nacimiento anterior de un niño afectada de anancefalia o de espi
na bífida se considera una indicación importante para el diagnóstico 
prenatal. El riesgo de MTN en el feto aumenta igualmente si uno de 
los dos cónyuges ha tenido una pequeña malformación del tu bo neural 
o si algún pariente próximo -no sólo algún hijo- ha tenido este 
tipo de malfomaciones. 

3. Aumento del riesgo de ciertas enfermedades 
monogénicas graves del fet o 

34. Si los dos cónyuges son portadores del gen de una enferme
dad monogénica recesiva, existe un 25 UJo de riesgo de que un feto 
esté afectada. Se han catalogada hasta ahora alrededor de 1.500 de 
estas enfermedades. La mayoría de elias son muy raras y muy graves. 
El número de afecciones conocidas continúa aumenta.ndo a medida 
que los medios de investigación se perfeccionau. Aunque esta lista 
no alcanza todavía el total de las enfermedades recesivas conocidas 
que puedan ser diagnósticadas en el feto, la lista de enfermedades 
monogénicas detectables aumenta regularmente. Con los progresos 
espectaculares de la tecnología del ADN, se puede suponer que el diag
nóstico de una fracción importante de estas enfermedades sera posi
ble en un futura muy próximo. 

35. Dado que la mayoría de estas enfermedades son raras y que 
por el momento solamente una parte de elias pueden diagnosticarse 
en el feto, un aumento del riesgo de trastornos monogénicos heredi
tarios en el feto no es una indicación para el diagnóstico prenatal sino 
para un pequeño número de mujeres. Sin embargo, esta indicación 
es importante porque el riesgo es muy alto para las familias en cues
tión que ya han tenido un niño gravemente afectada o han perdido 
un hijo. Por ello se espera también que el número de enfermedades 
detectables por la técnica del ADN aumente considerablemente. 

4. Riesgo de enfermedad del fet o ligada al cromosoma X 

36. Las enfermedades recesivas causadas por genes del cromo
soma sexual femenina, cromosoma X, son extremadamente raras en 
las mujeres, ya que tienen dos cromosomas X. En general, sólo uno 
de estos cromosomas X es suficiente para asegurar las funciones nor
males en las mujeres heterocigóticas. Los hombres tienen dos cro
mosomas sexuales diferentes, un cromosoma X y un cromosoma Y. 
En consecuencia, si un gen recesivo esta presente en el único cromo
soma X, no hay cromosoma X suplementario dotada de un gen nor
mal para compensar la anomalía. Los hombres que heredan de una 
madre en buena salud, portadora heterocigótica del gen, un cromo
soma X con un gen recesivo estan afectados de la enfermedad. Estas 
enfermedades recesivas son muy numerosas; las mas conocidas son 
sin duda la hemofília y la distrofia muscular de Duchenne. Cuando 
se sabe o se tienen razones de peso para pensar que una mujer es 
portadora heterocigótica de un gen recesivo ligado al cromosoma X, 
la determinación del sexo del feto da opción a un aborto selectiva 
de los fetos masculinos. Sin embargo, la mitad solamente de estos 
fetos maculinos estaría afectada y la interrupción del embarazo para 
todos los fetos masculinos conduce a una pérdida indeseable de fe
tos sanos. Se progresa hacia la solución del problema a medida que 
se ponen a punto tests específicos para el gen, que permitan distin
guir los fetos sanos de los afectados cuando el analisis cromosómico 
muestre que el niño sería de sexo masculina. 

5. Riesgo de una enfermedad que puede ser diagnosticada 
mediante marcadores ligados al ADN 

37. La expansión rapida de los estudios del ADN humana co
mienza a posibilitar el diagnóstico de la presencia de un gen por me
dia de genes estrechamente ligados y caracterizados por un número 
suficiente de variaciones genéticas. Este polimorfismo elevada de frag
mentos de restricción (RFLOS) del ADN vecino, como marcador 

genético, se utiliza para detectar la presencia de un gen anormal he
reditario en una familia concreta. Así, la detección del gen responsa
ble de la corea de Huntington, enfermedad neurológica extremada
mente grave para la cua! no hay tratamiento, es posible desde ahora 
en algunas familias implicadas, aunque el fenómeno de cruzamiento 
(crossing-over) durante la meiosis es una fuente de errares en los 
.actuales marcadores genéticos. Se puede prever con certeza que ha
bra tests disponibles para el gen propiamente dicho, dentro de muy 
poco. Así, las personas portadoras del gen de la corea de Hunting
ton o muy expuestas al riesgo de serio, podran tener niños sin trans
mitirles este gen. El mismo tipo de test permitira saber si una perso
na expuesta al riesgo de haber heredado el gen de la corea de 
Huntington es verdaderamente portadora de este gen y desarrollara 
posteriormente la enfermedad. Estos tests genéticos de previsión plan
tean varios problemas practicos, jurídicos y éticos, que se ampliaran 
cuando sean aplicados a trastornos mas frecuentes con el fin de me
jorar la prevención. Se imponen legislaciones y reglamentaciones para 
impedir la utilización de los resultados de los tests genéticos preven
tivos en detrimento del individuo. En este campo sería particularmente 
conveniente una reflexión común de todos los países miembros (e 
inclusa de otros) para armonizar en la medida de lo posi ble las legis
laciones y reglamentaciones. 

38. Aunque la evolución en el campo del ADN sea impresionan
te, es importante recordar que el analisis del ADN no permite, el diag
nóstico de un gran número de enfermedades en el curso de un mis
fio embarazo. Los analisis dependen de sondajes de ADN para genes 
específicos y el test sólo da informaciones sobre el único gen en estu
dio. Así, hay que plantear cuestiones específicas y no se puede espe
rar obtener «por accidente~> informaciones sobre otros genes. 

6. Diagnóstico genético prenatal 
por biopsia de vellosidades coriónicas 

en el curso del primer trimestre 

39. Desde hace algunos años, es posible diagnosticar en el feto 
las anomalias cromosómicas, ciertas enfermedades metabólicas y cual
quier trastorno detectable mediante el analisis del ADN, examinan
da una muestra de vellodidades coriónicas tomada entre la octava 
y la décima semana del embarazo. Los resultados de los analisis cro
mosómicos, por ejemplo, son obtenidos rapidamente y la decisión 
referente a una interrupción posi ble del embarazo puede ser tomada 
en el curso del primer trimestre. En consecuencia, se pueden aplicar 
técnicas mas sencillas y menos traumatizantes para la interrupción 
del embarazo, que si ésta se realiza después del diagnóstico de una 
anomalía por ~ocentesis hacia la mitad del segundo trimestre. Este 
diagnóstico precoz obtenido mediante la toma de una muestra de ve
llosidades coriónicas es evidentemente una gran ventaja, en particu
lar para la mujer, que preferiría no esperar hasta el final del segundo 
trimestre. Sin embargo, el método presenta un grave inconveniente 
por el momento: la pérdida del feto debida a las modalidades de la 
biopsia en sí misma podría ser mas elevada que la pequeña pérdida 
causada por la amniocentesis. 

40. Parece que la tasa de pérdida fetal ha sido inaceptablemente 
alta en muchas instituciones hasta que el ginecólogo o el obstetra que 
realizan la biopsia han adquirida una gran experiencia. La biopsia 
de vellosidades coriónicas en el curso del primer trimestre plantea 
ademas otro problema: es demasiado pronto para que la determina
ción del nivel de alfa-fetoproteína para el diagnóstico de las malfor
maciones del tubo neural y varias otras anomalias del feto se pueda 
induir en el diagnóstico prenatal (la mayor parte de los laboratorios 
que reciben el material procedente de una amniocentesis a la deci
moquinta o decimosexta semana proceden habitualmente a la deter
minación del nivel de la alfa-fetoproteína inclusa cuando el motivo 
de la amniocentesis es el riesgo de alteraciones cromosómicas). 

41. Las ventajas del diagnóstico prenatal en el primer trimestre 
son tales que se puede prever el uso creciente de este método. Un cen
tro en los Estados Unidos recoge datos a escala mundial, especial
mente aplicada por médicos de formación y experiencia variables. 
Existe igualmente un ensayo clinico en el Reino Unido. 
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42. La biopsia coriónica no reproduce siempre fielmente la com
posición cromosómica del feta. Es pues necesario tener una interpre
tación cuidadosa y una confirmación de la anomalía cromosómica 
encontrada. 

PARTE 11 

ANALISIS DE LAS RESPUESTAS AL CUESTIONARIO 1 

COMUNICADAS POR WS GOBIERNOS 

I. En el momento de la reunión se tenían las respuestas de 19 
Estados miembros y de dos Estados no miembros que se benefician 
del esta tu to de observadores. El Secretaria afirmó igualmente al Grupo 
de Trabajo (Task Force) de la posición de la santa Sede sobre esta 
materia. Las respuestas de los Paises Bajas no estando redactadas 
ní en inglés, ni en francés se han incluido gracias a las explicaciones 
que la experta holandesa ofreció oralmente. La respuesta canadiense 
llegó el última díade la reunión y el Grupo de Trabajo no pudo exa
minaria con detalle y tenerla en cuenta en su analisis 2. 

2. Las respuestas muestran que varias cuestiones eran ambiguas 
o difícilmente comprensibles. En consecuencia, el analisis de las res
puestas realizado por el Grupo de Trabajo refleja estas incertidum
bres y la necesidad de llegar a dar la interpretación mas verosímil 
de las di feren tes respuestas. · 

3. A pesar de las ambigüedades y de ciertas inexactitudes, el 
CAHBI-GT-GS tiene la opinión de que se puede obtener, a partir de 
los informes, un cuadro de conjunto sobre la situación en los Esta
dos miembros en cuanto al cribado y al diagnóstico genéticos prena
tales. Las cuestiones han sida divididas, cuando ha sida posible, en 
apartados que permiten responder simplemente SÍ o NO. 

4. Las informaciones extraidas por el Grupo de Trabajo de las 
respuestas de los gobiernos estan indicadas, mas abajo. El Grupo de 
Trabajo presenta igualmente al final de este parrafo sus comentarios 
sobre puntos particulares y un resumen de s u analisis. Las cuestiones 
éticas identificadas en el curso de la discusión dentro del Grupo de 
Trabajo se enumeran en la parte III. 

Cuestión 1 

¿Es accesible el cribado prenatal de las anomalías genéticas o con
génitas?: a) para todas las mujeres embarazadas; b) só/o para un grupo 
seleccionado; e) para qué clase de grupo seleccionado; d) obligato
rio; e) de rutina. 

5. Diecinueve de los 21 Estados cuyas respuestas estan disponi
bles, mencionan la existencia de un cribado prenatal. Once precisan 
que se les ofrece a todas las mujeres embarazadas, y que la ecografía 
fetal es practicada en la mayor parte de estos casos. En Chipre, el 
cribado a nível nacional hace referenda al estada de portador de ge
nes de la talasemia, y este cribado se hace igualmente de manera mas 
o menos generalizada en Grecia y Portugal. 

6. No se ha descrita todavía la existencia de un programa de cri
bado a nivel nacional sobre la determinación de alfa-fetoproteínas 
en el suera de la embarazada; sin embargo se han estudiada algunos 
segmentos de la población en Dinamarca, Inglaterra y Finlandia. 

7. Algunos grupos étnicos expuestos a un mayor riesgo, en ra
zón de la incidencia de ciertos genes, son objeto de un cribado relati
va de talasemia y de la enfermedad de Tay-Sachs, en Australia. 

8. En ciertos paises de cribado selectiva, la opinión del médico 
de cabecera sirve de base a la decisión del cribado; en uno de los paí
ses que aplican este método, el criterio para el cribado no ha sido 
indicada. 

I. El texto in en tenso del cuestionario se encuentra en un Anexo del informe 
de la reunión del CAHBl-GT-GS, que no transcribimos. 

2. La respuesta de Malta llegó mucho tiempo después de la reunión del CAHBI
GT-GS, y después de la publicación de este documento en inglés [ver CAHBI-GT
GS (88) (23)]. 
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9. No existe un cribado obligatorio, pera ocho Estados indican 
que se trata de una practica realizada de manera sistematica. 

Cuestión 2 

Diagnóstico prenatal: a) disponible (sí/no); b) motivos (indi
caciones); b.J) anomalías cromosómicas: -edad avanzada madre: 
35 años o mas, 38 años o mas, 40 años o mas; -edad avanzada pa
dre; -por fener ya un niño afectado de una anomalía; -uno de los 
padres portador de cromosomas de translocación; -nivel anormal 
de la AFP en el suero de la madre; -identificación por sonografía 
de unfeto anormal; -embarazo anormal, injluencias teratológicas; 
-ansiedad de la madre y a petición pro pia; b.1) trastorn os por he
ren cia mendeliana (monogénicos) ... ; b.3) maljormaciones del tubo 
neural: -afectación de o tro hijo; -después de la determinación de 
la AFP materna; e) c. i) obligatorio; c.ii) de rutina; c. iii) no de rutina. 

10. El diagnóstico prenatal se ofrece en todos los Estados miem-
bros y en los Estados que se benefician del estatuto de observador 
ante el CAHBI. En general, existe un consenso en cuanto al aumen
to de riesgos, admitidos científicamente, para el feto. La edad mater
na avanzada es la indicación mas corriente en todos los paises pero 
la «edad limite» varía entre los 35 y 40 años. La edad paterna avan
zada no se considera indicación de analisis citogenéticos, salvo en al
gunos paises, ya que no se ha establecido una relación clara entre esta 
edad y una anomalía numérica del cariotipo. Solamente en algunos 
Estados se procede a analisis prenatales por indicaciones en contro
versia, tales como la «ansiedad materna» o «a demanda». El diag
nóstico prenatal de los trastornos monogénicos y de las malforma
ciones del tuba neural es generalmente aceptado. Es difícil proceder 
a una evaluación mas detallada sobre las respuestas a la cuestión 2, 
dada la amplitud y la precisión de las informaciones comunicadas 
por los diferentes Estados. Las líneas de actuación no son obliga
torias. 

Cuestion 3 

a) AFP en el suero de la madre; b) ecografía; e) determinación 
de la heterocigocia; d) amniocentesis; e) biopsia coriónica; j) fetos
copia; g) determinaciones en sangre fetal; g.i) cribado; g.ii) diag
nóstico. 

11. Los diferentes métodos de cribado y de diagnóstico genéti
cos prenatales de los cuales se puede disponer quedan resumidos en 
el analisis de las respuestas a la cuestión 3. Los datos sobre la fetos
copia y las muestras de sangre fetal estan incompletos ya que nume
rosas respuestas no hacen mención de estas dos técnicas. El diagnós
tico genético prenatal mediante biopsia de vellosidades coriónicas no 
esta todavía bien establecido en todos los paises. 

Cuestión 4 

¿Cómo estan organizados los servicios?: a) a nivel nacional; 
b) a nivel regional; e) a nivellocal; d) en los centros universitarios; 
e) por el sector privado; f) otros. 

12. Se recoge claramente en las respuestas a esta cuestión que acte
mas de las categorías «nacional», «regional» o «local» como base 
para la organización de los servici os de cribado y de diagnóstico pre
natal (como indicaba el cuestionario), existen otras categorías bas
tante importantes, como son los servicios instituidos por las univer
sidades, o en estrecha relación con elias. Inclusa cuando estan 
sostenídos por las autoridades nacionales, estos centros genéticos 
de base universitaria no siempre dependen directamente del Estada. 

Ademas, en algunos paises, los servicios de diagnóstico prenatal 
y de consejo estan ligados a los hospita1es y organizados total o par
cialmente por el sector privada. 

13. En los Estados donde estos servicios tienen una base regio
nal o universitaria (lo que significa habitualmente una cierta reparti
ción geogrlifica), existen frecuentemente posibilidades para proceder 
a la amniocentesis, principalmente en hospitales. 

14. En otros paises, los servicios de cribado y de diagnósticos ge
néticos prenatales estan organizados a escala nacional. Las respues-
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tas de tres Estados miembros y de dos Estados beneficiaries del esta
tuta de observadores indican una organización regional. En otros dos 
paises estos servicios estan organizados localmente, algunas veces a 
partir de distribuciones regionales. 

15. En primer lugar, se han señalado servicios con base universi
taria en tres países. Uno de los países mas pequeños ha indicada que 
disponía de un laboratorio citogenético (central) sin especificar su 
base de trabajo. Un país mediterraneo ha establecido una organiza
ción nacional para un trastorno particular, funcionando todos los 
otros servicios a escala regional. La respuesta de un país indica que 
el cribado y el diagnóstico genéticos son una «responsabilidad insti
tucional». Hay razones para suponer que los servicios de este país 
pueden ser clasificados en la misma categoria que aquellos cuya base 
es universitaria. 

16. En cuatro Estados miembros y en un Estado que goza del 
estatuto de observador existe una combinación de las posibilidades 
mencionadas. Como la mayor parte de los servicios de los Estados 
que tienen una organización nacional o regional estan sin duda ase
gurados por centros reconocidos estrechamente ligados a las univer
sidades, se puede sacar la conclusión de que los centros universita
rios son los principales responsables del cribado y de los consejos 
genéticos en la mayoría de los Estados. 

Cuestión S 

¿Cóm o estan dotados y financiados estos servicios?: a) con fon
dos públicos: aa) por el Estado, ab) cobertura nacional (seguridad 
social ylo seguros privados); b) con fondos privados. 

17. Según los paí ses, los servici os de cribado y de consultas pre
natales estan financiados por el Estado, o por el sistema de salud, 
ya se trate de un régimen nacional o de un sistema de seguridad so
cial. En un Estado, los primeros analisis de sangre son pagados por 
el cliente, los otros analisis y honoraries de consultas corren a cargo 
de las mutualidades. En la mayor parte de los países, se impone 
el pago a los pacientes si el diagnóstico no se hace por indicación 
médica. 

18. La respuesta de un país indica que los servicios corren a car
go del Estado en una mitad y en la otra a cargo de los pacientes. El 
número de servicios en un país queda limitada por razones de presu
puesto. Aunque hay que tener en cuenta las indicaciones utilizadas, 
parece que el cribado y el diagnóstico prenatales se ofrecen a aque
llos que los necesitan en la mayor parte de los Estados miembros y 
en los que tienen el estatuto de observador. 

Cuestión 6 

a) Disposiciones específicas: 1) existen ya, 2) previstos, 3) ampli
tud de cobertura (organización de servicios y otros); b) disposicio
nes generales: 1) referenda, 2) tímbito de aplicación. 

19. Las respuesta de 21 Estados (19 Estados miembros y 2 Esta
dos no miembros beneficiaries del estatuto de observadores ante 
el CAHBI) son exhaustivas, lo cua! muestra el interés de los Gabier
nos por el intercambio de informaciones sobre el derecho aplicable 
al diagnóstico prenatal de las anomalías genéticas. 

No hay la menor duda de que esta actividad, que se desarrolla 
cada vez mas en la practica, comienza a preocupar a las autoridades 
públicas J por di feren tes razones (inquietudes expresadas por la opi
nión pública, intención de reforzar las políticas sanitarias, etc.). El 
número relativamente elevado de respuestas positivas a la cuestión 
referente a la existencia de las reglamentaciones en vigor (siete, in
clusa ocho si se puede añadir la de Chipre) 4 , y otras cuatro en 
preparación 5 confirman esta hipótesis. 

3. La primera legislación mencionada se remonta a 1980. 
4. Aunque la respuesta de Chipre no sea claramente positiva, la existencia 

de disposiciones para el depistaje sistematico de la talasemia es digna de valor. 
5. Dos de estas cuat ro respuestas vienen de Estados que ya han adoptada me

didas al efecto. Un total de 10 Estados (Chipre entre ellos) tienen disposiciones 
específicas so~re el diagnóstico de las anomallas genéticas. 

20. El interés en este campo se expresa también por la intención 
general y constante de las autoridades de seguir su evolución con to
dos los pormenores. De los diez Estados que tienen legislaciones es
pecíficas, siete son países muy industrializados y los otros tres lo son 
menos; en dos de estos países, la población sobrepasa los 50 millo
nes de habitantes, en cuatro es de unos 10 millones y en el resto de 
los paises la población es inferior a cuatro millones; la religión prin
cipal es católica, protestante u ortodoxa y la influencia de ésta varía 
mucho, de importante a negligible. 

Ademas, esta muestra revela una gran diversidad en cuanto a las 
situaciones, a la naturaleza y a la intensidad del debate ético que tie
ne Jugar en los medios científicos y médicos. 

21. Este interés general parece igualmente constante: un gabier
no ha hecho saber que tenía en preparación una revisión de las dis
posiciones nacional es en esta materia, otro gobierno preveia la intro
ducción de tales cambios a corto plazo. 

22. En fin, se observa que si las preocupaciones de los Estados 
hacen referenda, sobre todo por el momento, a los problemas crea
dos por la organización de servicios (5 respuestas) o a su cobertura 
social (3 respuestas), una visión mas amplia, englobando la cuestión 
del acceso a las técnicas del diagnóstico, es adoptada por Estados 
muy sensibilizados a estos aspectos (especialmente Dinamarca) o se 
halla en un proceso de desarrollo en un cierto número de países. La 
existencia de informes éticos o de opiniones de caracter general men
cionades en varias de las respuestas significa que se hace un trabajo 
serio sobre diagnóstico prenataJ6. 

23. Para completar este anlilisis sobre el èstado de las disposi
dones relativas al diagnóstico de las anomalías genéticas, sería igual
mente útil saber si los textos de aplicación general podrían también 
ser aplicables en este contexto. · 

Trece respuestas afirmativas han sido comunicadas 7; nueve de en
tre elias vienen de Estados Unidos, que no tienen disposiciones 
específicas s y dan la impresión que el alcance de estas chíusulas es 
muy similar, fuera de la cuestión del aborto, al de aquellos que que
dan cubiertos por una ley específica. 

Según ocho respuestas, una anomalia genética grave del feto cons
tituiria un motivo legal de aborto; seis respuestas hacen referenda 
esencialmente a la organización de los servicios, una sobre su cober
tura social y otras mas sobre el conjunto de problemas que plantea 
el diagnóstico prenatal. 

24. La ausencia de medidas específicas para resolver los proble
mas particulares que plan tea el diagnóstico prenatal, o la incertidum
bre sobre la aplicación de otras disposiciones a estos problemas no 
debe llevarnos a la conclusión de que hay un vacío jurídica en esta 
materia. 

Las clausulas de derecho general ofrecen en todos los Estados 
miembros un medio de anruisis por el que se puede deducir que el 
diagnóstico prenatal no esta excluido del alcance de los principies 
jurídicos generales, incluso si estos últimos presentau lagunas o equí
vocos. Es ciertamente hacia una tal visión de los problemas que el 
Comité debe orientar las actividades del CAHBI. 

Cuestión 7 

Jurisprudencia: i, número; ii, tímbitos comprendidos. 

25. Teniendo en cuenta el desarrollo reciente del diagnóstico pre
natal de las anomalías genéticas, no es sorprendente que la jurispru
dencia en esta materia sea practicamente inexistente en los países 
europeos. 

26. Sin embargo, conviene mencionar dos excepciones. La pri
mera es una decisión del Tribunal Federal de Seguros en Suiza (EVG), 
sobre la cuestión del reembolso de los gastos del diagnóstico, lo que 

6. En tres Estados, la preparación de una reglamentación ha sido confiada 
a comisiones ad hoc. 

7. Tres de las cu ales resultan algo ambigu as. 
8. En total, 16 Estados reconocen que se aplican diferentes clisposiciones jurí

dicas al diagnóstico de las enfermedades genéticas. 
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muestra que existen problemas en cuanto a la integración del diag
nóstico en los servicios de salud. 

La otra excepción, hace referenda a una decisión de un tribunal 
irlandés, que tenía que pronunciarse sobre uno de los problemas éti
cos mas graves, como el aborto ligado a la detección de una anoma
lía genética incurable. 

27. En todo caso, es probable que las cuestiones jurídicas y éti
cas planteadas por el diagnóstico prenatal necesitaran otras decisio
nes de la justícia, aun cuando sean poco numerosas y tengan un ca
racter «de ejemplo». Es útil recordar que en América del Norte algunos 
jueces han tenido ya la posibilidad de zanjar diferentes cuestiones 
de responsabilidad médica. Fuera de algunos casos de negligencia o 
mala practica profesional, a los cuales se aplican los principios nor
males de la responsabilidad médica, los tribunales han tenido ya la 
oportunidad de precisar el campo de aplicación del médico: el deber 
de proponer el diagnóstico; el deber de informar de los resultados 
de los anaJisis de tal manera que la pareja pueda tomar una decisión 
sobre su descendencia (esterilización, aborto en las condiciones Jega
les por concepción injusta «wrongful conception» ). 

Cuestión 8 

¿Estan regidos los servicios por normas éticas específicas o códi
gos establecidos que regulan la practica: a) por los organismos inter
nacionales oficiales; b) por el gobierno; e) por la Iglesia o las comu
nidades religiosas; d) por las asociaciones profesionales; e) por las 
asociaciones para minusvalidos; f) códigos o líneas directrices éticas 
que sin ser oficiales son reconocidos ampliamente en el mundo in
ternacional? 

28. Catorce de las 21 respuestas exarninadas indican la inexistencia 
de normas éticas particulares en la regulación de los servicios, y en 
muchos de estos casos se recurre a los principios generales de la ética 
médica, a los códigos o a los principios tradicionales. En 7 Estados 
que refieren normas específicas eran aplicadas a escala nacional. Las 
líneas directrices vienen del gobierno (2 Estados), de la lglesia (1 Es
tado), de las asociaciones profesionales (3 Estados) y de orientacio
nes ampliamente admitidas sobre el plano internacional (aunque no 
oficialmente) en un país. Estas últimas orientaciones juegan también 
aparentemente un gran papel en otros paises (mencionadas explícita
mente en otros 2 Estados). 

Cuestión 9 

A) El secreto y la información: aa) ¿hay reglas específicas lega
les o éticas sobre el secreto?; ab) ¿acceso a información por los pa
cien/es?; bb) ¿hay reg/as generales o éticas sobre el secreto y una in
formación suficiente? B) aborto: aa) ¿esta permitido el aborto sin 
razones durante un cierto período?; bb) el diagnóstico de una ano
malía genética seria, ¿es una razón suficiente para el aborto según 
la ley?; cc) en este caso, ¿só/o puede ser practicada durante un perío
do determinada?; dd) ¿existe otra razón legal de aborto (por ejem
plo con fines terapéuticos, cuando se detecta una anomalía genética 
seria? 

29. a) Las disposiciones jurídicas o éticas no cubren en nin
gún Estado la confidencialidad y la información que se debe dar 
al paciente. Sin embargo, las reglas generales aseguran la confi
dencialidad y la información a dar al paciente, salvo en el Reino 
Unido, donde existen lírnites en cuanto a la información que se 
debe dar. 

b) En la mayoría de los Estados, el aborto por anomalías genéti
cas graves es autorizado, sea en razón de un motivo jurídico valido, 
sea en razón de algún otro motivo considerado como valido. 

Cuestión 10 

a) ¿Hay un debute público importante sobre este tema?; b) ¿esta 
orientada el debute público sobre la cuestión del aborto por razones 
de anomalía genética seria?; e) ¿se hace eco el debute público de ciertos 
temores con respecto al tema de la manipulación genética?; d) ¿se 
ha hecho mas favorable la actitud de la población ante el cribado 
y el diagnóstico, después del debute público? 
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30. En varios Estados, un debate público sobre la materia mues
tra las preocupaciones que causa el anàlisis genético, teniendo en cuen
ta, particularmente, las serias consecuencias de estas anomalías. En 
algunos paises, después de un debate intenso, la opinión pública se 
ha hecho mas favorable al anàlisis genético prenatal. 

En los Estados donde este debate público no ha comenzado to
davía, la población reconoce que no tiene conocimientos sobre este 
analisis genético. 

Cuestión 11 

Consejo genético. 

31. Varias respuestas muestran que esta cuesitón ha sido diversa
mente interpretada. Las versiones de los textos ingleses y franceses 
tampoco se corresponden exactamente. Las respuestas son clasifica
das como SÍ o NO en función de la existencia o no de un consejo 
genético a cargo de un especialista en genética. Las respuestas de los 
Estados que contestaron pensando en cuestiones de tipo normativo 
o jurídico se clasifican como «desconocido». 

Cuestión 12 

Diagnóstico genético o consultas genéticas antes del embarazo. 

32. Esta cuestión no esta aún bien planteada, ya que ningún Es
tado (excepción de Chipre para la talasemia) exige un cribado gené
tico antes del matrimonio o del embarazo. Sin embargo, la mayor 
parte de las respuestas son afirmativas. La mayor parte de los Esta
dos han indicado que es posible un diagnóstico genético antes del 
embarazo para las mujeres o las parejas que pertenecen a un grupo 
de riesgo. 

Cuestión 13 

Tienen estadísticas: i) detalla_das, ii) amplias, iii) no. 

33. Las estadísticas comunicadas por los Estados son numero
sas, incluso si las fuentes no han sido siempre precisadas. 

34. El analisis de las respuestas muestra que los analisis genéti
cos prenatales son de libre disposición en casi todos los Estados mi em
bros. El volumen de los trabajos varía según los Estados, como por 
ejemplo el límite de la edad materna en lo referente al síndrome de 
Down. 

35. El cribado genético prenatal esta mucho menos desarrollado 
y no se hace sistematicamente y ello en razón de la falta de métodos 
apropiados. 

36. Los dos servicios parecen bien aceptados y deseados por la 
población, cualquiera que sean las disposiciones jurídicas referentes 
al aborto o la religión del país, pero se reconocen ampliamente los 
problemas éticos ligados a estas dos actividades. Un punto de vista 
parece dominante entre los genetistas, resumido en cuatro puntos: 
I. respeto de la autonomia de los padres; 2. obligación, en los casos 
presentados a los genetistas, de reducir o prevenir el sufrimiento 
causado por las enfermedades genéticas, a condición de respetar 
en el curso de este proceso la autonomia de los padres; 3. obligación 
de revelar los resultados de los tests en su totalidad, y 4. acceso 
voluntario mas que obligatorio al cribado genético, excepto en caso 
de enfermedades curables del recién nacido; es te enfoque esta garan
tizado por principios éticos ampliamente conocidos en todas las 
culturas. 

PARTE III 

CUESTIONES ÉTICAS 

El Grupo de Trabajo, después de haber terminado el analisis de 
las respuestas al cuestionario, ha procedido a un intercambio de los 
puntos de vista para determinar si las cuestiones tratadas en el cues
tionario mencionado planteaban problemas éticos. Este intercambio 
ha mostrado que ciertamente existe un cierto número de problemas 
éticos. El grupo ha señalado los problemas éticos siguiendo el orden 
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del cuestionario y sin pretender en manera alguna establecer una lis
ta exhaustiva. 

Cuestión 1 

- Se observa que la ecografía permite constatar Jas malforma
ciones demasiado tarde (al segundo, e inclusa al tercer trimestre de 
la gestación). Si bien es verd ad que algunas malformaciones particu
larmente evidentes (por ejemplo, la anencefalia) pueden ser diagnos
ticadas antes, y que genetistas muy experimentados utilizando equi
pos de mejor calidad (generalmente disponibles en los grandes 
hospitales o institutos) detectan las otras anomalías algunas sema
nas antes, el caracter tardío de los resultados de la ecografia coloca 
a menuda a las parejas en una situación muy difícil en lo que se re
fiere a la interrupción del embarazo. 

- La información sobre la existencia del cribado prenatal para 
las mujeres o parejas es inexistente o insuficiente en varios paises y 
así las posibilidades de las cuales se dispone no son aprovechadas 
por falta de conocimiento. 

- El control de calidad de los laboratorios que utilizan Jas técni
cas de cribado, especialmente los del sector privada, no es siempre 
adecuado, en detrimento de las parejas que se dirigen a ellos. El Grupo 
de Trabajo se pregunta si no sería oportuna reservar el cribado a las 
instituciones reconocidas (como en Bélgica y según la Recomenda
ción del Cornité Nacional de Ética, en Francia). 

- El Grupo de Tfabajo estima que el cribado debería estar !iga
do de una manera o de otra al consejo genético. 

- Aunque se tenga la certeza de que el cribado no es obligatorio 
en ningún Estada, se plan tea una cuestión de ética: ¿deberían depen
der de este cribado ciertos derechos sociales? por ejemplo, las muje
res embarazadas no obtienen, en ciertos Estados, algunas subvencio
nes si no cuando se someten a un cierto número de técnicas de cribado. 

Cuestión 2 

A propósito del aborto selectiva en el caso de fetos afectados de 
malformaciones graves, el Grupo de Trabajo señala los siguientes pro
blemas éticos: 

- Posibles riesgos de cambios en Ja actitud de la sociedad hacia 
los disminuidos. 

(N. B.: El Grupo de Trabajo recomienda vivamente que se hagan 
investigaciones sociológicas serias para determinar si este riesgo existe 
en la realidad). 

- Distinción entre lo que constituye una anomalía genética me
nor y un defecto genético grave y las consecuencias para los genetis
tas. En este contexto, trastornos que se manifiestan en un período 
ulterior de la vida (como la corea de Huntington) y no inmediata
mente al nacirniento, deben ser estudiados desde un punto de vista 
ético en cuanto a su clasificación. 

- Alteraciones inesperadas en el curso de un diagnóstico prena
tal (riesgos en la familia, por ejemplo) y sus consecuencias. 

- Caracter no ético de un diagnóstico prenatal que no fuera acom
pañado del consejo genético (counselling). 

- Necesidad de desarrollar la enseñanza de Ja genética en la es
cueta, sin promocionar en manera alguna el eugenismo. 

- Consejo antes de la concepción. 
- Confidencialidad, considerando si se debe aplicar igualmente 

a los futuros padres, lo que daría al médico el medio de imponer su 
punto de vista a estos últimos (cf. Declaración de Ja Asociación 
Médica Mundial publicada en Madrid en 1987). Se puede renunciar 
al secreto profesional vis-a-vis de los padres si un diagnóstico revela 
un riesgo para Ja familia. 

- Diferencias de la calidad de los servicios y de las posibilidades 
entre las distintas zonas geograficas y regiones. 

Cuestión 3 

- Consentimiento libre e informada de las mujeres (o de los dos 
cónyuges) que se someten al diagnóstico para permitirles valorar el 
riesgo de una anomalía posible del feto. 

- Información sobre los riesgos presentados por ciertos tests. 

Cuestión 4 

- Desigualdades geograficas (desigualdad de acceso a los ser
vicios). 

- Dificultad de control de la cal.idad de los servicios. 

Cuestión S 

- Desigualdad de acceso (no solamente a las técnicas, sino tarn
bién a los consejos). 

- Lirnitación de los recursos. 

Cuestión 6 

- Qué tipo de disposiciones deben cubrir estas cuestiones y por 
quién deben ser establecidas. 

Cuestión 7 

- Naturaleza de la intervención del Juez. 

Cuestión 8 

- Necesidad de reglas éticas (conformes particularmente al pa
rrafo pertinente de la Parte 11 del presente documento). 

Cuestión 9 

- Confidencialidad de Ja cuestión en su conjunto. 
- Cuestiones referentes al aborto en particular si no hay altera-

ción genética seria. 
- En los Estados donde no esté autorizado el aborto por ano

malía genética, la oportunidad de un diagnóstico prenatal represen
ta una cuestión ética grave. 

Cuestión 10 

- Interpretaciones erróneas y confusiones en las informaciones 
genéticas que publica Ja prensa, y en particular las consecuencias de 
esta desinformación en los medios políticos. 

Cuestión 11 

- El respeto de Jas reglas éticas exige consultas genéticas antes 
y después del diagnóstico. 

Cuestión 12 

--:- La posibilidad de disponer de un diagnóstico anterior a la con
cepción es el mejor medio de evitar el aborto por anomalia genética. 

Cuestión 13 

- Aunque las estadísticas no se inscriben en un contexto ético, 
Ja disposición de cifras fiables pueden facilitar el trabajo de los ge
netistas y de los órganos públicos y perrnitirles así establecer mejo
res normas éticas. 
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