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Genoma Humano

RESUMEN

El mapa del genoma humano, recientemente dado a conocer luego de diez afios de
investigacion, constituye uno de los mas importantes avances cientificos de los ultimos
tiempos, y abre una puerta de esperanza para la medicina y la biologia aun dificil de
cuantificar.

Como todo avance cientifico referido a ser humano, el mapa de la vida, como se le ha
denominado, enfrenta a hombre a una serie de nuevas interrogantes y desafios, no solo de
caracter cientifico, sino que muy especialmente de naturaleza ética, juridica'y social, que
debera abordar de la mano de las nuevas investigaciones sobre el tema.

El desafio ético mas importantes que tanto cientificos como médicos y legisladores deben
resolver, es evitar que este conocimiento que se tendra de las caracteristicas genéticas de
una persona pueda significar discriminaciones, sean éstas laborales, de seguridad social o
de cualquieraotraindole.

Un aspecto también fundamental dentro de estos nuevos desafios dice relacion con la
manipulacion genética de la que podra ser sujeto una persona, y que puede apuntar tanto
hacia su bien como hacia su destruccion. Efectivamente, con la informacion genética de
un individuo, la humanidad puede llegar a crear mecanismos de seleccion artificial, de
manera tal que solo se permita vivir a aquellas personas sanas 0 con menores
posibilidades de enfermarse. Este problema ético constituye un aspecto clave dentro del
anadlisis aque debe dar lugar el desarrollo del mapa del genoma humano.
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INTRODUCCION

El cuerpo del ser humano esta constituido
por trillones de células. En cada una de
estas células existen 46 cromosomas, que
corresponden a los 23 aportados por €l
espermio y a los 23 aportados por el
ovulo en el momento en que se produjo la
fecundacion. En cada uno de estos 46
cromosomas residen miles de genes, que
se estima llegan a un total

determinarse  algunas  caracteristicas
humanas, como €l color del cabello y de
los 0jos, €l tamario, etc.

"De este proyecto se espera un gran
desarrollo de aplicaciones en el campo de
la terapia genética, de la terapia de las
enfermedades hereditarias y también del
cancer, porque a conocer cOmo se
desarrolla el cancer en e organismo desde
el punto de Vvista

de entre 50 mil y 70 mil.
Latotalidad de estos genes
constituye sélo una parte
de toda la informacién
genética contenida en €
acido desoxirribonucleico
(ADN) de cada cédula
humana, siendo €l resto de
funcion desconocida.

Este Proyecto Genoma

El Proyecto Genoma Humano
consiste en descifrar e codigo
genético del ser humano que se
encuentrainscrito en e ADN,
de tal manera que sea posible
establecer una suerte de " mapa
perfecto” para saber con
exactitud qué cromosomas

especificamente influyen sobre
gué caracteristicas humanas o

predisposiciones de salud. por los innumerables

genético se  podria
afrontar con las terapias
adecuadas’, ha explicado
Monsefior Sgreccia.*

Este descubrimiento del
[lamado mapa genético
es de tal importancia que
ha causado un gran
impacto a nivel mundial

Humano comenz6 sus
estudios en 1990 y participaron més de 15
paises de distintos continentes. Hace
pocos dias, en una conferencia de prensa
conjunta via satélite entre el Presidente de
Estados Unidos Bill Clinton y & Primer
Ministro inglés Tony Blair, se dio a
conocer e resultado alcanzado hasta hoy
en esta investigacion y que consiste en
haber descifrado casi por completo €
codigo genético del ser humano que se
encuentra inscrito en e ADN. Esto es lo
que hace posible establecer una suerte de
"mapa perfecto” para saber con exactitud
qué cromosomas especificamente
influyen  sobre qué caracteristicas
humanas o predisposiciones de salud. De
esta forma, podria identificarse qué
personas sufrirdn del corazén o generaran
una diabetes, lo mismo que podria
prevenirse € cancer, o0 incluso

alcances cientificos que
ello implica y que reciéen se estan
comenzando a saber. Es més, se ha
hablado de un borrador del mapa del
genoma humano. Graficamente, e doctor
Jorge Allende sefidd a respecto: “La
construccion de este mapa no es € fin,
sino €l inicio. Lo que tenemos en este
momento es el digito del genoma, las
“letritas’ del mapa genético del hombre.
Pero el entendimiento de estas letras
(genes), que es lo que reamente
gueremos, tomara una buena parte de las

primeras décadas de este siglo” .2

! Monsefior Elio Sgreccia, vicepresidente de la
Pontificia Academia parala Vida

2 Dr. Jorge Allende. Representante para América
L atina de Human Genome Organization.




APLICACIONESDE ESTE
DESCUBRIMIENTO

Este gran avance cientifico nos permite
poder avanzar en e ambito de la
evolucion biolégica, que, en sintesis,
estudia la diversidad genética de los seres
humanos y las relaciones que se pueden
establecer entre el genoma humano y las
otras especies.

Asi también, ello contribuye en forma
sgnifica en e ambito médico,
colaborando tanto en € diagndstico de
enfermedades, en su prevencion, como en
la terapia génica misma. El conocimiento
de la causa fundamenta de una
enfermedad mejorara e disefio racional
de adternativas tergpéuticas, tanto de

CONSIDERACIONESETICAS

Los conocimientos de que se dispondra
después de este importante avance
cientifico, permitirdn en varios sentidos
mejorar las condiciones de vida de las
personas. Sin embargo, también pueden
dirigirse en contradel mismo hombre.

Dada la escasa connaturalidad que se
tiene con e conocimiento del genoma
humano, €l resultado de la aplicacion de
técnicas derivadas de é puede conducir
alternativamente tanto a la salud como a
la enfermedad, a la vida como a la
muerte. Bgjo estas condiciones, actuar en
el hombre considerando como relevante
Unicamente los conocimientos logrados

terapias clasicas como
de alternativas
innovadoras. Esta
terapia génica consiste
en lainsercion de genes
normales para suplir o
reemplazar genes
mutados,  lograndose
con €llo un tratamiento
definitivo del efecto

La cienciay sus aplicaciones
tecnol 6gicas son un valor que brota
dela genialidad y creatividad del
hombre.El uso responsable de ella
puede dar importantes frutospara | pyede traer
la medicinay otros campos del
saber. Sin embargo, se ha de
conjugar con el valor del derecho
gue tiene todo ser humano, por €l
solo hecho de serlo, tanto a la vida
como al resguardo de su integridad
fisicay psiquica.

mediante e método
cientifico, marginando
otras dimensiones de la
realidad, es un
reduccionismo que

insospechadas

consecuencias para €
propio hombre. Todo lo
anterior  obliga a
evaluar estas nuevas
posibilidades no sdlo
desde €l punto de vista

genético.
Finamente, este
importante avance

cientifico trasciende el campo biologico-
meédico y tiene implicancias en e ambito
laboral y de la prevision social, areas en
las cuales existe un ato grado de
incertidumbre, ya que habra
consecuencias €ticas, legales y sociales
que exigiran estar muy atentos en su
aplicacion.

cientifico, sino que
también ético.

Lacienciay sus aplicaciones tecnologicas
son un valor que brota de la genialidad y
creatividad del  hombre. El uso
responsable de ella puede dar importantes
frutos parala medicinay otros campos del
saber. Sin embargo, se ha de conjugar con
el valor del derecho que tiene todo ser
humano, por & sélo hecho de serlo, tanto




a la vida como a resguardo de su
integridad fisica y psiquica En este
sentido, se ha de descartar de plano toda
accion a nivel genético que no tenga una
finalidad propiamente terapéutica e
implique riesgos innecesarios para la vida
o la saud de las personas, o alteren su
identidad e integridad fisica y espiritual.
Asi también, se ha de impedir € uso de
los conocimientos que aporte € proyecto
del genoma humano para detectar
embriones con enfermedades genéticas o
que son portadores de caracteres
genéticos patologicos con la finalidad de
eliminarlos.

Tampoco deben redizarse aguellas
acciones que tengan por finalidad mejorar
las condiciones genéticas de una persona
0 grupo de personas, haciendo resaltar
cualidades como la belleza, la
inteligencia, la potenciafisica, etc., yaque
ello constituye una puerta de entrada a
multiples discriminaciones arbitrarias en
base a la constitucion genética de los
seres humanos. Asi también, debe evitarse
el uso de toda informacion que signifique
cualquier forma de discriminacion debida
a las caracteristicas

humanamente y desde un punto de vista
antropol 6gico son inaceptables.

El cuerpo es condicién necesaria para
afirmar |la presencia de una persona, pero
no suficiente. Es la union sustancia de
ambos principios, €l ama espiritua y €
cuerpo, lo que congtituye a ser de la
persona. En virtud de estas
consideraciones, se percibe que el genoma
participa del valor ético de la persona, por
lo que no puede ser objeto de una accion
tal que atente en su contra. Esto no
significa que no pueda intervenirse su
constitucion genética 'y corporal, sino que
precisamente se debe reconocer en la
persona un valor ta que obliga a no
subordinarla a otros intereses que no sean
los de su propio bien.

CONSIDERACIONES SOCIALES

Tal como se ha sefialado, la posibilidad de
conocer las caracteristicas genéticas de
una persona lleva en si una serie de
riesgos  que  deben considerase
adecuadamente. Estos riegos son la
estigmatizacion de personas asintomaticas
portadoras de genes

genéticas de una
determinada persona.

No debe olvidarse que €
hombre, como ser humano
anico e irrepetible, es e
centro de este avance
cientifico y debe ser
entendido y abordado

La posibilidad de conocer las
caracteristicas genéticasdeuna | sobre las personas para
personalleva en si una serie de

riesgos que deben considerase
adecuadamente. Por g emplo,
la posibilidad de ser
discriminado laboralmente por
tener mayor riesgo de contraer
una enfermedad determinada.

mutados, la presion

gue se realicen pruebas
genéticas; las
dificultades emocionales
gue conlleva el aceptar la

prediccion de
enfermedades  futuras
gue no tienen curacion;
asi como la

siempre en su dimension
corporal y espiritual. Tener claro este
concepto es fundamental para evitar
manipulaciones genéticas que pueden
realizarse  técnicamente, pero que

discriminacion de personas por sus
caracteristicas genéticas tanto en e campo
laboral como previsional y de seguros.




Por otra parte, como este avance no solo
permitird conocer las caracteristicas
genéticas de una persona, SN0 que
también permitira intervenir sobre su
genoma, se podria usar la ingenieria
genética para mejorar y aterar ciertas
caracteristicas biologicas que sobrepasan
el ambito meramente terapéutico, asi
como para buscar la descendencia més
perfecta posible y eiminar aguellos
individuos que no cumplan con ciertos
“estandares de calidad” predeterminados.

En este sentido, un aspecto que debe ser
cuidadosamente considerado es el manegjo
de la informacion que se obtenga de los
examenes genéticos de un individuo, de
tal manera de salvaguardar su privacidad.

Y a existen algunos paises que han dictado
leyes para resguardar esta privacidad,
principamente  evitando que esta
informacion genética sea requerida, por
egjemplo, por las compahias de seguros de
salud y vida. Sin embargo, ain queda
mucho por avanzar en esta &ea de
resguardos de la informacion genética y
evitar discriminaciones por esta razon.

Hay que tener presente que, por € hecho
de que unainformacion se pueda conocer,
no necesariamente ésta debe ser conocida

Existen también otros aspectos juridico-
socidles que presentan y presentaran
discusiones. Tal es e caso, por gemplo,
de s se le puede exigir a un médico o
bidlogo que realice cuaquier prueba
genética, o s se le puede exigir a un
facultativo que entregue a su paciente
toda la informacion genética que posee
sobre él, 0 que entregue a las autoridades
la informacion genética de un

delincuente, etc.

En e ambito laboral se debe ser
extremadamente cuidadoso al momento
de utilizar lainformacion genética, ya que
ella no podria ser usada para discriminar a
una persona a momento de optar a un
trabajo. Por gjemplo, podria
eventualmente ser rechazada una persona
al conocerse su materia genético s fuera
propensa a sufrir alguna enfermedad vy,
por lo tanto, se optaria por una persona
gue no presente este eventua riesgo de
enfermarse, 1o que dgjariaala primerasin
la posibilidad de tener un trabgjo.

CONCLUSION

Este nuevo paso que ha dado la
humanidad a descifrar e mapa de
genoma humano, constituye sin duda un
importante avance en el conocimiento
cientifico de la humanidad y presenta una
gran esperanza para € combate de
enfermedades tales como e cancer o
azheimer, asi como para continuar
investigando en la prevencion de diversos
males. Sin embargo, este descubrimiento,
gue es € resultado de afios de trabagjo e
investigacion conjunta de diversos paises,
presenta para la humanidad una serie de
desafios éticos, morales y juridicos, que
debera resolver en € futuro proximo,
evitando cualquier discriminacion por
razones génicas, asi como impidiendo
gue este conocimiento se utilice para
realizar practicas eugenésicas, de limpieza
étnica o similares.
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