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Terapia Genética Humana

A lolargo de los Ultimos 20 afios los avances
en biotecnologia han facilitado en gran
medida el desciframiento de las instrucciones
genéticas que controlan muchos de los
procesos del cuerpo. Ultimamente es posible
determinar todo el codigo genético de una
persona. Tal informacion es fundamental para
entender cdmo funcionan nuestros cuerpos y
parece ser de gran valor para la medicina,
tanto para la diagnosis como para el
tratamiento. En cualquier caso, algunos
aspectos de la utilizacion de esta informacion
constituyen cuestiones sociales y éticas que
estén recibiendo cada vez mas atencién.

El proposito de este boletin es pasar revista
a los avances cientificos que han llevado a
la actual investigacion  genética
planificada, junto a los importantes
aspectos é€ticos, sociales, legales y
econdmicos relacionados con ella. En este
contexto hay que situar la necesidad
comun de informacién y comprensién
sobre estas materias y, por tanto, el
propésito general de este boletin es
proporcionar informacién equilibrada
parapromover e debate sobrelas mismas.

El boletin es €l resultado de contribuciones
combinadas de representantes de grupos
interesados  cientificos, industriales,
médicos, gubernamentales, financieros y
genetistas. Estda concebido para ofrecer
informacion y no representa las opiniones
0 politica de la Federacion Europea de
Biotecnologia o cualquier otra entidad.

Campo de Aplicacion

Los genes, transmitidos de padres a hijos,
influyen en rasgos hereditarios tales como el
color del pelo o de los ojos. Cada gen esta
compuesto por una secuencia especifica de
unidades de ADN (bases), que codifican la
produccién de las numerosas proteinas
esenciales para la vida, incluidas aquéllas
asociadas con males y enfermedades. Los
genes estan normalmente agrupados en los 23
pares de cromosomas presentes en cada
célula del cuerpo humano. En las células del
6vuloy los espermatozoides, |os cromosomas
son individuales. Cuando un o6vulo es
fecundado por un espermatozoide, los
cromosomas individuales de cada progenitor
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se combinan para formar pares de
cromosomas en el nicleo de nuestras células.
De este modo, cada progenitor contribuye al
total del cdédigo genético, 0 genoma, de la
siguiente generacion. Cada ser humano lleva
en esencia el mismo conjunto de genes, pero
en el ADN de cada persona hay mutaciones,
son éstas las que nos diferencian. A veces, si
estas diferencias tienen lugar en un tramo
particularmente importante del ADN, puede
darse una interrupcion de la actividad
biolégica normal. Esto es a lo que nos
referimos cuando hablamos de manera
variada de deficiencia, trastorno, incapacidad
o enfermedad genéticas.
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El diagndstico de los trastornos genéticos se
realiza mediante dos métodos: pruebas e
investigacion de los antecedentes. Las
pruebas genéticas pretenden detectar si una
persona o familia tiene, corre €l riesgo o es
portador de un trastorno genético (los
portadores pueden no estar afectados por €l
trastorno, pero si trasmitirlo a sus hijos). La
investigacién genética de los antecedentes
supone hacer pruebas a poblaciones enteras
para  condiciones  particulares. El
conocimiento sobre la predisposicion
genética a adquirir un trastorno proporciona
Unicamente una prediccion de si una persona
corre el riesgo de desarrollar una enfermedad
determinada. La deteccion de caracteristicas
genéticas distintas de aquéllas responsables
de trastornos médicos también tiene
aplicaciones; por ejemplo, latoma forense de
huellas genéticas y la ayuda para determinar
la paternidad y la genealogia familiar. El Grupo de Trabgjo agradece y
reconoce €l apoyo y financiacion
prestados por la Comision
Europea, Direccion Genera de
Investigacion, para ésta y otras
materias.

Parece que unos 4.000 trastornos genéticos
especificos resultan directamente de laaccion
de un Unico gen mutante. Aunque muchos son
raros, otros son bastante comunes: la anemia
de células falciformes (Africa Central) y la
talasemia (en torno al Mediterraneo) afectan a
muchos cientos de miles de personas y la
fibrosis quistica afecta a uno de cada 2.000
nacidos en Europa del Norte.

Las mutaciones de genes individuales no son
la Unica causa de trastornos genéticos.
También pueden tener lugar trastornos
causados por defectos en varios genes,
ademés de aquéllos que abarcan parte o todos
los cromosomas. El entorno también puede
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Tabla 1: Areasde Interés

investigacion de los antecedentes.

de los antecedentes.
Discriminacion y estigmatizacion.

Presiones eugenésicas.

generaciones siguientes.

» Confidencialidad de los resultados de las pruebas y de la

e Campo de aplicacidn de las pruebas genéticas e investigaciones

Explotacién comercial de los datos del genoma humano.
Efectos de la terapia genética en el periodo germinal sobre las

¢ Equidad en los beneficios de la investigacion genética humana.

s6lo ha sido completado menos
del 1% del mapa fisico.
Ademaés, mejorando la
resolucion de los mapas
genéticos, el proyecto esta
actualmente centrandose en la
mejora de los métodos de
secuenciacion, como fue
sefidlado en €l nuevo plan del
PGH para 5 afos, que dedicala

tener un gran efecto en estos trastornos. Por
gjemplo, enfermedades comunes como
muchos tipos de cancer, enfermedades
coronarias, ataques, diabetes y agunos
trastornos psiquiétricos pueden implicar la
interaccion de varios genes, combinados con
muchos factores medioambientales.

Los resultados de la investigacién sobre €l
genoma humano estan siendo empleados para
desarrollar tratamientos de trastornos
genéticos. Algunos, en efecto, corrigen las
mutaciones adversas del ADN afectado.
Nuevos métodos basados en, o dirigidos alos
genes, incluida la terapia genética, estén
siendo desarrollados actualmente para tratar
enfermedades tales como fibrosis quisticay la
deficiencia de adenosina deaminasa (DAD -
ADA, eninglés-). Tales aplicaciones, estando
ain en fases tempranas, parecen seguir
adelante. Los primeros logros en la
investigacién sobre el genoma humano son
prometedores, pero a mismo tiempo han
dado lugar a que se planteen preguntas sobre
aspectos éticos, sociales, legales, econdémicos
y de seguridad, extendiendo el debate sobre
patentes concernientes al ADN humano. La
Tabla 1 presentalas areas més importantes de
carécter ético, que se discutirdn més abgjo.

El Proyecto Genoma Humano

El Proyecto Genoma Humano (PGH) es un
programa internacional de investigacion,
establecido con tres propdsitos principales:
proporcionar un mapa genético de las
posiciones relativas de los genes; otro mapa
fisico de las posiciones reales también de los
genes; y determinar la secuencia de bases en
el ADN. En 1989 se fund6 formamente un
organismo internacional, la Organizacion
parael GenomaHumano (OGHU -HUGO, en
inglés-), para coordinar investigacion vy
colaboracion a medida que el volumen de
datos generados por los laboratorios
participantes crecia rapidamente y més paises
comenzaban sus propios programas de
investigacion. Los datos del PGH son
almacenados en cierto nimero de bases de
datos; por gemplo, los datos del mapa de
genes en laBase de Datos Genomay losdela
secuencia del ADN en el US Genbank y el
Laboratorio Europeo de Biologia Molecular.

En 1990 se estimé que hacer la secuencia del
genoma humano costaria entre 6.700 y
13.300 millones de ECUs. Esto requeria que
cada uno de los paises consideraran
presupuestos anuales de un orden similar a
aquéllos de proyectos de “gran fisica’, tales
como astronomia y fisica de particulas.
Actualmente, el objetivo es tener secuenciada
la totalidad del genoma humano hacia € afio
2005. Hoy existe un mapa genético de baja
resolucién de todo el genoma humano, pero

mitad del presupuesto a este
propdsito. También se esta
dando prioridad a secuenciar (hacer la
secuencia) solo los genes de las secciones que
codifican la proteina del genoma. Esto
ayudara aentender lasfunciones del geny los
defectos genéticos, como punto de partida
para el desarrollo de tratamientos
terapéuticos.

Cuestiones. Importantes cuestiones en torno
al PGH plantean cémo se aplicaran los
resultados de la investigacion. En general,
éstas surgen de los temores que pueda haber
en los conflictos de intereses entre la
blsgueda de conocimiento y la proteccion a
los pacientes. El bienestar de los pacientes,
sin embargo, es posible Unicamente a través
de la blsqueda del conocimiento.
Inmediatamente después esta el cuestionar la
asuncién general de que €l progreso cientifico
es inevitablemente deseable. Estos asuntos
serén objeto de discusion en las diferentes
partes que siguen a continuacion.

La carestia del proyecto es otra cuestion: ¢es
eficaz, en relacion a coste, hacer la secuencia
de todo e genoma cuando actualmente se
cree que una proporcion sustancial de é no
tiene una funcion codificadora directa? Un
proyecto tan ambicioso también desvia los
recursos de otras areas de investigacion
importantes.

Aspectos éticos, legales y sociales: Los
aspectos legales del PGH han sido objeto de
continuas discusiones en muchas partes®. Los
programas de genoma norteamericano y de la
UE incluyen proyectos especificos para
explorar estas cuestiones. El PGH
norteamericano ha dedicado el 3% de su
financiacion a estudio de los aspectos éticos,
legales y sociales (AELS -ELSI, en inglés)
gue surgen de los datos producidos por la
moderna investigacién genéticay en relacion
con el diagndstico y tratamiento de trastornos
genéticos  especificos. Los Institutos
Nacionadles de Saud (INS)® vy e
Departamento de Energia® norteamericanos
tienen componentes AEL S vinculados con la
investigacion del genoma. Ponen especial
énfasis en promover la educacion publica y
en definir aspectos privados y confidenciales
en relacion a empleo y los seguros. Bgjo €l
Tercer Programa Marco, la Comision
Europea empez6 a estudiar los aspectos
éticos, sociaes y legaes (AESL -ESLA, en
inglés-) del PGH en los diferentes Estados
Miembros®. Los grupos de estudio han
determinado dénde parece que van a residir
los problemas y qué precauciones deberian
tomarse. Bgjo € Cuarto Programa Marco se
[levaran a cabo proyectos similares®. A nivel
nacional, varios paises han establecido
comités cuyas actividades incluyen el
fomento del debate publico, la mejora de la
educacion publica, el desarrollo del

asesoramiento o delas directrices, asi como la
vinculacion con sus respectivos parlamentos.

Aplicaciones Diagnosticas y
Terapéuticas

Cada vez més empresas (actuamente la
mayoria en los EEUU) estén haciendo uso de
la informacion proporcionada por la
investigacion sobre €l genoma. Las
aplicaciones comerciales incluyen: la
producci6n de diagndsticos; tratamientos para
enfermedades con multiples componentes
genéticos y medioambientales, tales como la
osteoporosisy laartritis reumatica; clonacion
y secuenciacion de genes, por gjemplo, para
el cancer de pecho y la provisién de servicios
de asesoramiento genético e investigacion de
antecedentes.

Cuestiones. Mientras que las aplicaciones
terapéuticas tienen el potencial de los
tratamientos y curas de trastornos, aln es, en
general, demasiado pronto para realizarlos.
Una vez desarrollados, sin embargo, tendran
laventaja potencial de ser eficaces paratratar
y curar trastornos, mas que solamente tratar
los sintomas. Surgen inquietudes por las
aplicaciones comerciales a partir de las
potencialidades debido a conflicto entre los
intereses comerciaes y los de los pacientes
individuales. Esto es particularmente
evidente en donde se van fundando empresas
para proporcionar tanto tratamiento como
asesoramiento, contraviniendo el principio de
que éste deberia ser neutral e independiente.

Pruebas Genéticas e | nvestigacion de
Antecedentes

Las pruebas genéticas normalmente se llevan
a cabo en un contexto en el que hay razones
para suponer que una persona puede tener,
portar 0 estar expuesto a un trastorno. El
diagnostico prenatal para la prevencion de
una enfermedad genética se lleva practicando
desde hace mucho tiempo para el sindrome de
Down. La cada vez mayor variedad de
pruebas genéticas para un también creciente
ndmero de trastornos, posibles gracias a las
investigaciones sobre el genoma humano,
ofrece a los padres mucha més informacién
ante la eleccion de seguir 0 no con el
embarazo. Si éste continla, permite a los
progenitores estar preparados ante un bebé
con necesidades especificas. El diagndstico
prenatal puede tener repercusiones minimas
en laincidencia total de trastornos genéticos,
pero si un mayor efecto sobre los individuos
y sus familias que tengan un historial de
trastornos genéticos. Algunos, sin embargo,
han expresado su preocupacion por que esto
pueda llevar al aborto en base a sexo,
minusvalias menores o enfermedades graves
que puedan o no desarrollarse. El aborto
debido alaeleccion del sexo yatiene lugar en
algunas culturas, aunque, por gemplo, esta
prohibido por laley en algunos estados de la
Indiay por lanuevalegislacion en tramite de
implantacién en China.

La investigacion de los antecedentes para
identificar rasgos genéticos tales como el
daltonismo ha sido empleada desde hace
muchos afios. Las nuevas tecnologias han
permitido investigar una mayor variedad de
trastornos a mas cantidad de gente, mas
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répidamente y a menor costo. La velocidad
normal de investigacion del genoma humano
puede hacer posible el proporcionar alagente
un “print-out” genético en algin momento del
futuro. Deberia sefidarse, sin embargo, que
una predisposicion genética hacia un
trastorno, solo predice si éste se desarrollara.
Aunque seria posible identificar individuos
de ato riesgo y concentrar medidas
preventivas en ellos, quiza el principal valor
de este trabajo en e futuro inmediato sera
proporcionarnos una mayor comprension de
los mecanismos de estos trastornos.

Cuestiones. Se prevén beneficios en el area
de la salud publica por las pruebas y la
investigacion de los antecedentes; por
giemplo, se podria medir la extension de la
susceptibilidad a ciertos trastornos o
planificar la asistencia sanitaria. Han surgido,
sin embargo, cuestionamientos sobre el
posible (mal)uso de tales descripciones
genéticas, con llamadas a restringir la
accesibilidad a estainformacion y asegurar la
confidencialidad. Aunque este asunto no es
basicamente nuevo (por ejemplo, lapruebade
daltonismo para los conductores de trenes),
ha adquirido una creciente significacion a la
luz de la creciente variedad de trastornos que
pueden ser detectados en los antecedentes y
las nuevas predicciones que sera posible
redlizar. Puede darse la estigmatizacion y la
discriminacion social como resultado de la
posibilidad de acceso a la informacion
genética personal. Las empresas de seguros e
hipotecarias pueden desear minimizar sus
riesgos mediante el uso selectivo de esta
informacion, lo que llevaria a una mayor
discriminacion. Estas consideraciones han
reavivado también el temor a la eugenesia,
por la posibilidad de que los padres o la
sociedad puedan especificar y alterar las
caracteristicas fisicas o psicolégicas para
adaptarlas a unos “idedles’.

Muchas de las cuestiones asociadas con la
investigacion de los antecedentes surgen
porque los resultados tienen importantes
implicaciones no solo para €l individuo, sino
también para sus familiares. Las pruebas
genéticas ofrecerdn cada vez maés
diagnosticos previos a la aparicion de los
sintomas de enfermedades serias e incurables,
tales como e mal de Huntington. En este
caso, un individuo puede llevar durante mas
de 40 afios una vida normal antes de que se
manifieste esta enfermedad que lo va
debilitando progresivamente hasta que en
tltimo término resulta fatal. Algunas
personas amenazadas pueden desear € ercer
su indudable derecho a no saber si
sucumbiran a la enfermedad. Esto puede
interferir con el derecho a conocerlo por parte
de un compafiero o pariente; por tanto, a
menudo se ha argumentado que las pruebas
genéticas y la investigacion de los
antecedentes deberian estar limitadas a
trastornos que tengan tratamiento. Otros
defienden la disponibilidad de tales pruebas
sobre la base de la eleccién personal,
argumentando que algunos individuos
desearian planificar su vida a la luz de un
diagnéstico preciso; por eemplo, pueden
decidir no tener hijos para impedir que un
trastorno genético pase a la siguiente
generacion. Respecto a los que pueden ser
tratados, han surgido importantes cuestiones

morales: si un individuo decide no
actuar informadamente, ¢se le|
negaria, por geemplo, el derecho a
la asistencia médica o a la
proteccion social ? .

Aspectos éticos, legales vy| °
sociales: Estas son materias
sometidas a consideracion en
muchos paises, pero permanecen
como cuestiones de valores
humanos que no son fécilmente
determinables por deliberaciones
cientificas o de otros expertos.

La opinion general internacional

Tabla 2: Tipos de Tratamientos Genéticos

Correccion de defectos en genes Gnicos

(fibrosis quistica, deficiencia DAD, hipercolesterolemia

familiar)

Empleo terapéutico de nuevas proteinas descubiertas por

lainvestigacion genética humana

Aumento de niveles insuficientes de proteinas normales

(melanoma, carcinoma de células renales)

» Localizacion de genes que codifican proteinas tdxicas
para células cancerosas u organismos infecciosos
(VIH -HIV, eninglés-)

* Identificacién de nuevos objetivos (por gemplo:
receptores, enzimas, €tc.) de terapias convencionales
mejoradas
(enfermedades coronarias, diabetes, reumatismo,
cancer)

sobre los programas de pruebas genéticas e
investigacion de los antecedentes esta
representada por las recomendaciones del
Consgjo Britanico Nuffield de Bioética®.
Estas incluyen el requerimiento del
consentimiento informado y que todas esas
informaciones escritas deberian estar
complementadas con asesoramiento. Los
individuos y padres de nifios no nacidos o
pequefios  deberian estar totalmente
informados de los resultados de la
investigacion de los antecedentes y sus
implicaciones para la familia La
investigacion de los antecedentes de los
empleados sdlo deberia tenerse en cuenta
cuando, bien haya una clara conexion entre el
medio laboral y el desarrollo de la
enfermedad investigada, o bien donde ésta
pone seriamente en peligro la salud del
empleado o de terceros. Las compafiias de
seguros no deberian solicitar pruebas
genéticas como un prerequisito del seguro. Se
deberian establecer organismos centrales de
coordinacién para revisar las investigaciones
de antecedentes y los programas de pruebas
genéticas, asi como controlar su aplicacion y
resultados.

Terapia Genética Humana

El término “terapia genética humana’ se
referia originalmente a los tratamientos
propuestos para trastornos genéticos que
implicaran la sustitucion de un gen
defectuoso por su homdlogo normal.
Actualmente el uso corriente del término se
extiende hasta incluir todos los tratamientos
en los que se produce una introduccién de
material genético a células del cuerpo
humano para tratar varias enfermedades.

La terapia genética tiene dos planteamientos
tedricamente posibles:

1 La terapia genética somatica supone la
trasferencia de uno 0 més genes a las células
corporales distintas a las germinales (6vulo o
esperma) con efecto solo en € paciente. El
nuevo material genético no puede ser
traspasado al descendiente.

L os ejemplos de terapia genética sométicaya
han demostrado ser clinicamente eficaces.
Los primeros tratamientos con éxito de la
deficiencia de adenosina deaminasa tuvieron
lugar en 1990 y 1991 con dos pacientes de 4
y 11 afios de edad. Ambos gozan de buena
salud con un tratamiento continuo. El primer
tratamiento de hipercolesterolemia familiar,
una afeccion genética que afecta a la
regulacion hepética de los colesteroles en la

sangre, tuvo lugar en 1992 en unamujer de 29
afos. Su recuperacion fue estable durante los
18 meses del estudio y la biopsia del higado
demostré la actividad de los genes insertados
y ausencia de anormalidades perceptibles.
Cinco pacientes han sido tratados desde 1994.

Lainvestigacion actual que implicalaterapia
genética somética esta centrada en cierto
nimero de &reas. Se estan desarrollando
pruebas clinicas en tratamientos de fibrosis
quistica, un trastorno genético crénico. Uno
de sus principales sintomas es la produccién
de un mucus pegajoso que congestiona los
pulmonesy las vias respiratorias, haciéndolas
muy susceptibles a las infecciones. En este
tratamiento genético el afectado inhala un
spray que contiene copias del gen RTFQ -
CFTR, en inglés-(regulador de la
transmembrana en la fibrosis quistica), para
apoyar al gen defectuoso de las vias
respiratorias y, por tanto, corregir el sintoma
del trastorno. Se estan llevando a cabo serias
tentativas contra la infeccion de VIH
empleando la terapia genética. Se estan
desarrollando vacunas para estimular la
inmunidad o compuestos txicos que atacan a
las células-diana infectadas con el VIH.
También han llegado informes a Occidente
desde China sobre una prueba de terapia
genética cuyo objetivo es reemplazar un gen
defectuoso vinculado a la hemofilia, una
enfermedad que ocasionalapérdidade sangre
prolongada incluso por una herida leve.

2 Laterapia genética en el periodo germinal
podria implicar la modificacion genética de
las células germinales. Tal terapia podria
variar la configuracion genética del 6vulo o
del espermade un individuo y ser transmitido
afuturas generaciones. Estaterapia permitiria
la posibilidad de eliminar trastornos
hereditarios de una linea familiar para
siempre. Esto podriallevarse a cabo por otros
métodos como, por € momento, el
diagndstico cuando existe el riesgo conocido
antes de la implantacién del embrion durante
lalVF. Laterapiagerminal esuna perspectiva
remota y la opinién general es fuertemente
negativa; tal terapia es actuamente ilegal en
casi toda Europa.

La terapia genética podria ofrecer ventajas
significativas sobre los tratamientos
convencionales. Los pacientes preferirian
necesitar menor cantidad de inyecciones,
particularmente los nifios, y podria resultar
altamente aceptable por los tratamientos.
Potencialmente, la terapia genética podria
tener costos menores que los tratamientos
habituales con dosis frecuentes. El efecto
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contrario/ribozima
célula
Ampliainmunidad
Vacunas/antivirales
Otras aplicaciones

Tabla 3: Ventajas potenciales de las Terapias Genéticas

Categoria Ventajas Potenciales

’ Evitala repeticion de inyecciones
Reemplazo de proteina preferenciadel pacientey
Aumento de proteina aceptacion mejorada
En sentido Potencial para la regulacion interna

Suministro especifico en lugar y/o

Posibles nuevos antigenos
Inyeccion Unica contrael cancer
Suministro Unico en lugar y/o célula

aquellos que ponen en peligro la
vida o causar serias limitaciones, y
para los que €l tratamiento no esta
disponible o es insatisfactorio: las
decisiones sobre e uso del
tratamiento se toman actualmente
por comités de ética médica
También existe e temor a que sea
dificil limitar la aplicacién de la
terapia genética somatica a casos
admitidos, asi como impedir su
progresiva extension a otros mas
controvertidos.

terapéutico podria ser mejorado debido a
unos niveles de suministro mas constantes.
Los suministros en lugares especificos,
posibles mediante la terapia genética, son
criticos para obtener efectos terapéuticos ante
ciertas enfermedades.

Existen varios requisitos vitales para la
terapiagenética. La seguridad es un asunto de
suma importancia y los tratamientos no
pueden poner en peligro la salud publica
Muchas enfermedades requieren terapias
prolongadas o de por vida y, por tanto, la
expresion del gen terapéutico debe
mantenerse por largos periodos de tiempo.

Cuestiones. La terapia genética somética y
en el periodo germina plantean diferentes
cuestiones. La terapia genética somatica
ofrece la perspectiva de un tratamiento y
curas eficaces para trastornos con
antecedentes fatales. Hasta ahora sdlo se
habia utilizado experimentalmente para una
pequefia variedad de trastornos genéticos;
incluso en estos casos e tratamiento ha sido
complegjo, dificil y e éxito incierto. En lo
referente a principios éticos, afiadir un Gnico
gen mediante terapia genética somética no
difiere de trasplantar un érgano o tejido que
contiene mdltiples copias de los genes de
alguien. Es una técnica médica mas que,
como todas las intervenciones médicas, se
juzga en términos de su eficacia en el
tratamiento, sus costos comparativos y

riesgos.

Las cuestiones éticas surgidas se refieren ala
posibilidad de modificar la configuracion
genética humana. Esta proporcionara
oportunidades para influir en la vida y la
salud mas que cualquier otra forma de
tratamiento actualmente disponible. Como
con otros tratamientos médicos, sin embargo,
la terapia genética sdlo tendra lugar con el
consentimiento libre e informado del paciente
0, en caso de nifios pequefios, de sus padres.
Ahi reside un punto importante por la
existencia de un derecho humano
fundamental (o el de un organismo): €l
derecho a un genoma individual intacto (no
dafiado; intocable bajo ninguna
circunstancia). Tal proposicion, por gjemplo,
ha sido planteada ante el Grupo de Estudio
sobre Terapia Genética Humana de la
Academia Suiza de Ciencias Médicas.

Una causa de preocupacion sobre la terapia
genética humana es la posibilidad de
aplicaciones no terapéuticas. por gemplo, la
insercion de un gen para incrementar la
produccién de la hormona de crecimiento
paraaumentar la altura de una persona. Existe
un acuerdo general, sin embargo, por el quela
terapia genética somética puede ser empleada
para tratar trastornos serios, tales como

La modificacién genética en las células
germinales genera varias cuestiones éticas y
de seguridad nuevas. Se podria cambiar la
configuracion genética de los componentes
de futuras generaciones sin que ellos puedan
dar su consentimiento. Existe |a preocupacion
sobre la “interferencia’ en la evolucién por
varias razones. Algunos de los genes
responsables de trastornos genéticos tienen
efectos secundarios que son potencialmente
beneficiosos. por jemplo, los portadores del
gen de células falciformes han incrementado
la resistencia a la malaria. Esto esta siendo
cada vez més importante en tanto que el
parasito se esta haciendo progresivamente
mas resistente a los tratamientos mas
tradicionales. Por otra parte, no es posible
predecir si una ventaja genética hoy seguira
siendo considerada buena con los cambios en
el entorno. La técnica de la terapia genética
en el periodo germinal también produce
temores por €l potencial de su uso en la
eugenesia.

La opinion cientifica y médica més reciente
contempla la terapia genética en el periodo
germinal como técnicamente impracticable,
ética y socialmente inaceptable y carente del
juicio necesario para evaluar los riesgos
potenciales para las futuras generaciones. Es
mas, se atisba cierta semejanza con que en un
previsible futuro seamos capaces de
modificar las caracteristicas fisicas y de
comportamiento, tales como la inteligencia,
gue estan determinadas por muchos genes en
interaccién compleja con €l entorno.

Aspectos éticos, legales y sociales: La
opinién general es que la investigacién en la
terapia  genética somatica  deberia
desarrollarse dentro de los siguientes limites:
No debe emplearse para potenciar otros
rasgos que los relacionados con
enfermedades. Se deberia tener reverencia
por la vida y respeto por la dignidad e
integridad de la persona, quien tendria
derecho a la libertad de eleccion. Cualquier

propuesta para realizar una terapia genética
seria sometida a estudio por un cuerpo
supervisor sobre su seguridad y eficacia,
mérito médico y cientifico, implicaciones
legales y aspectos que preocupan alaopinion
publica. Estos principios estan reflejados, por
gemplo, en las recomendaciones del Comité
Briténico de Etica de Terapia Genética”. Por
tanto, se reconoce que es necesario un
periodo de debate publico (asi como
desarrollo técnico) antes de que la terapia
genética en el periodo germina se utilice
como una herramienta médica.

Patente del ADN Humano

Las aplicaciones comerciales de los
conocimientos obtenidos gracias a PGH han
dado paso a la controversia por € avance de
los descubrimientos cientificos a través de la
colaboracion abierta y, a mismo tiempo, la
proteccion de los intereses econdmicos
mediante |a patente de las invenciones. Gran
parte de este debate es comun a desarrollo
comercial de la biologia molecular como un
todo, no restringiéndose a PGH. No parece
que las empresas vayan a desarrollar
aplicaciones diagnosticas y terapéuticas
invirtiendo recursos financieros y de otro tipo
amenos que tengan una adecuada proteccion
por patentes.

La discusion en torno a la patente del ADN
humano tiene varias dimensiones. Existe €l
debate general sobre la cuestion de “Las
Patentes en Biotecnologia” (Boletin no 1) y,
mas especificamente, la patente de secuencias
de ADN sin utilidad conocida, asi como
partes del cuerpo humano.

En 1988 la Comision Europea propuso una
Directiva sobre la Proteccion Legal para las
Invenciones Biotecnol 6gicas, para armonizar
tecnicismos sobre legislacion de patentes en
todala Union Europea. Esta directiva ha sido
sometida a un prolongado debate entre el
Parlamento Europeo, la Comisién Europea y
el Consgjo de Ministros. La primera medida
de la Directiva pretende impedir los intentos
de patentar secuencias genéticas sin utilidad
conocida. La cuestiéon que mas preocupaba al
Parlamento Europeo era la base ética de la
patente de partes del cuerpo humano.
Finalmente, se llegd a un acuerdo € 23 de
enero de 1995, que requeria la aprobacion
final por el Consgjo y el Parlamento. Esto
permitia patentar invenciones que incluyeran
partes del cuerpo humano obtenidas “de
maneratécnica’ de tal modo que no pudieran
estar vinculadas a un individuo especifico.
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