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PREAMBULO

Alya Saada’

La cuestién de la salud en tanto que derecho de la persona humana fue
consagrada mediante instrumentos normativos universalmente reconocidos y
proclamados desde hace mds de medio siglo en la Declaracién universal de los
derechos del hombre (1946), completada mucho mds tarde en 1979 por la
Convencion sobre la eliminacion de todas las formas de discriminacion contra la
mujer que aborda entre otros, la cuestion de la salud reproductiva, y mds re-
cientemente ain en 2005, por la Declaracién universal sobre bioética y derechos
humanos, para no citar sino estos tres instrumentos.

La salud es uno de los bienes mds preciosos de los cuales pueda disfrutar el
ser humano y ante la opinién publica a menudo se confunde con un estado
natural o un hecho evidente, cuando estd ahi. En realidad, la salud es una no-
cién frégil y compleja. Ella estd determinada por factores de multiple indole:
el medio fisico y natural, los datos genéticos hereditarios y las condiciones
sociales, econémicas y culturales.

Con el desarrollo cientifico y tecnoldgico y los descubrimientos derivados
en todos los campos, las condiciones de vida y el curso de la historia de la hu-
manidad cambiaron de manera inédita, inimaginable hace apenas 100 anos.
Los descubrimientos cientificos mds recientes en el campo de la genética y el
establecimiento del mapa del genoma humano, acompanados por el desarro-
llo de biotecnologfas cada vez més sofisticadas, constituyen una revolucién
cientifica con consecuencias inesperadas en el campo de la salud, asi como en
muchos otros dmbitos. A partir de ahora, los médicos disponen de un saber
cuyas fronteras son empujadas cada dia mds lejos, y de un poder extraordina-
rio para cambiar la vida de millones de personas que sufren de enfermedades
consideradas hasta hace poco como una fatalidad, inevitables y/o incurables.

1 Filésofa, ex Consejera Regional para las Ciencias Sociales y Humanas - UNESCO México
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Lo que nos interesa particularmente en este texto son las enfermedades de
transmisién genética, cuyo gen portador ya ha sido identificado. Esto ha permitido
ya sea la deteccién y la prevencién en ciertos casos, o la intervencién médica
temprana en otros.

Asi sucede en los paises avanzados industrialmente, en donde el sistema
de salud y el nivel de educacién global de las poblaciones permiten el acceso
de la gran mayoria de los ciudadanos a los cuidados médicos y a la medici-
na preventiva. Sin embargo, estamos lejos de que tales enfermedades hayan
sido erradicadas en estos paises. Otros factores, como la falta de educacién y
de informacién en las capas sociales desfavorecidas constituyen un verdadero
obstdculo. Las creencias religiosas también estdn alli para mantener précticas y
comportamientos dafinos para el futuro hijo, la madre y el entorno familiar,
tal como se describe en este libro.

El debate bioético en torno a estas cuestiones y la movilizacién de las aso-
ciaciones concernidas (discapacitados, padres de discapacitados, médicos,
etc.) contribuyé de forma importante en los paises occidentales para hacer
evolucionar la situacién mediante el establecimiento de leyes que autorizan
la interrupcién del embarazo a causa de la deteccién en el feto de una enfer-
medad altamente discapacitante para el nifio por nacer. La ley no siempre se
aplica, pero abre el espacio a la libertad de escogencia.

En los paises en desarrollo e inclusive en los paises llamados emergentes
como Brasil, India, China y Sudafrica, que gozan de un crecimiento econé-
mico, asistimos a un sistema sanitario de dos y hasta tres velocidades. Estdn los
mis ricos, que pueden seguir tratamientos en los mejores hospitales del mundo
y beneficiar de los tltimos descubrimientos cientificos y tecnoldgicos, aquellos
que pueden pagar los servicios disponibles en el mercado del sector privado,
y los Otros: los pobres, los analfabetas, los marginados y los excluidos. Pero
“esos otros” representan en muchos paises del subcontinente americano hasta
el 40 por ciento o mds de la poblacién. Son ellos los mds vulnerables y los més
expuestos a las enfermedades en general, y necesitan ser tomados a cargo por
las autoridades publicas sanitarias.

¢Serd necesario recordar que en América Latina, de manera general, una fa-
milia de cada cinco tiene como jefe a una mujer, pues el hombre se ha ido por
diversas razones, dejando abandonada a la mujer sin recursos y a cargo de una
familia que alimentar y cuidar? Es en estas poblaciones en donde encontramos
el mayor nimero de victimas de enfermedades genéticas, con lo que cabe de
sufrimientos y degradacién hasta la indignidad de las condiciones de vida in-
dividual y familiar. Y recordemos que en estos casos, las mujeres son tildadas
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de responsables, pues son ellas quienes dan la vida y quienes se encargan de
estos enfermos que precisan de asistencia y cuidados constantes.

Lo que choca en los estudios aqui presentados es la falta de interés real por
estas poblaciones y la ausencia de politicas de salud publica por parte de los
Estados para luchar contra estas enfermedades genéticas endémicas que son
técnica y médicamente evitables. Dado que el argumento del costo financiero
no aguanta el andlisis, ;debemos suponer que los pobres no son considera-
dos como seres humanos dignos y ciudadanos de pleno derecho? Sin duda es
cierto que las mujeres pertenecientes a estas capas sociales con los problemas
dramidticos mencionados viven en condiciones inaceptables para cualquier ser
humano, en el silencio y la sumisién. Ignorantes de sus derechos, ellas conti-
ndan cumpliendo, tanto como pueden, las tareas de alimentadoras y de cuida-
doras que les han sido atribuidas desde hace milenios.

Después de mds de 30 afos de la adopcién de la Convencion sobre la
eliminacion de todas las formas de discriminacion contra la mujer, y muchos
decenios de lucha contra estas discriminaciones en los dmbitos interna-
cional, nacional y local, llama la atencién constatar aun el peso de las dis-
criminaciones de las cuales son victimas las mujeres de las capas pobres de
la poblacién en América Latina, y los pocos estudios existentes para hacer
conocer estas injusticias para remediarlas.

Hoy en dia es triste constatar hasta qué punto la opinién piblica parece
no estar afectada por las injusticias y las desigualdades que aumentan en todo
el mundo. Es como si el problema ético y social de las discriminaciones fun-
damentadas en el sexo haya desaparecido bajo el vocablo “género” desde su
adopcién en 1995 en los textos oficiales; este cambio de terminologia estuvo
seguido en el mundo por un debilitamiento gradual y undnime del compro-
miso y de la accién de los Estados y de la sociedad en la lucha contra las discri-
minaciones hacia las mujeres y la promocién de la igualdad entre los sexos.

Por ello, esta publicacién es bienvenida en mds de un aspecto y esperamos
que sea ampliamente difundida entre los tomadores de decisiones, los educa-
dores, los bio-eticistas y todas las asociaciones que trabajan para la equidad, la

justicia y la igualdad de derechos para todos.
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PROLOGO

Victor B. Penchaszadeh?

La historia de la humanidad es una permanente lucha por la justicia y
la igualdad, y de resistencia a la sumisién a los poderosos. Esta gesta por los
derechos humanos y contra las inequidades incluye la lucha por la equidad
de género y contra la sumisién de la mujer, en todos los érdenes de la vida.
El drea de la salud es uno de los campos en que mayores desigualdades e in-
justicias ocurren entre varones y mujeres, y por lo general ellas llevan la peor
parte. En efecto, hace muy poco que los problemas de salud especificos de la
mujer comenzaron a tomarse en consideracién desde una déptica femenina,
en contraste con las definiciones hegeménicas que prevalecian desde la visién
del varén. Es también reciente la atencién sobre cémo los problemas de salud
afectan diferencialmente a las mujeres en términos de acceso a los servicios,
aplicaciones de prevencién y tratamiento, discriminacién, estigmatizacién y
calidad de atencién.

A esto se suma el hecho de que la mujer es quien suele cargar con la “cul-
pa’, en la familia, de las enfermedades que afectan a sus hijos, ademds de la
carga psicoldgica y social que implica tener nifios enfermos. En pocas dreas de
la salud esto es mds evidente que en las enfermedades causadas total o parcial-
mente por factores congénitos o genéticos, en gran medida porque se suele
atribuir la causalidad de muchos de estos trastornos, erréneamente o no, a las
circunstancias del embarazo (de las cuales se hace “responsable” a la madre) o
a la transmision hereditaria (también “responsabilidad” de la madre). En este
imaginario, generado por la dominacién masculina, el varén suele eximirse ar-
bitrariamente de la responsabilidad por problemas de infertilidad, de defectos
congénitos o de enfermedades hereditarias. Si a esto se agrega que en paises en
desarrollo la pobreza afecta mayormente a la mujer, tenemos completado un
circulo vicioso de injusticia, discriminacién, estigmatizacion y explotacion de
la mujer en la sociedad.

2 Médico y Genetista, Profesor de Genética y Salud Publica de la Universidad de Columbia,
Nueva York. Presidente de la Redbioética de Latinoamérica y el Caribe de UNESCO.
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La genética humana ha tenido un desarrollo vertiginoso en el Gltimo cuar-
to del siglo XX, que contintia y es muy seguro que seguird deslumbrdndonos
con nuevos métodos preventivos y nuevas terapéuticas para enfermedades que
causan grandes sufrimientos y que ain no tienen cura. Dado que las injusti-
cias bdsicas en el mundo son la divisién entre paises ricos y pobres y la con-
centracién de la riqueza en cada vez menos manos, no es de extranar que la
poblacién mundial que vive en los paises pobres tenga mucho menor acceso
a los avances de la genética en prevencion y tratamiento de enfermedades. Y
dentro de esa injusticia, sobresale la situacién particularmente desventajosa de
la mujer en los paises pobres, que debe cargar con la discriminacion, el estig-
ma y la falta de servicios adecuados para los problemas genéticos que pueden
afectar a su familia.

Es interesante abordar la problemdtica de cémo los avances de la genética
y sus aplicaciones a la salud (algunas bien fundamentadas, y otras basadas mds
en exageraciones y expresiones de deseos que en evidencia cientifica) afectan a
las mujeres, desde una 6ptica bioética con enfoque de derechos humanos. Es
aqui donde este excelente libro que tengo el placer de prologar, aporta un en-
foque original e inédito. En este texto, la doctora Keyeux y sus colaboradores
desmenuzan de manera inteligible y amena, dirigida a un publico no especia-
lizado, la situacién en América Latina en general y en Colombia en particular,
con relacién al derecho a la salud, los derechos sexuales y reproductivos, el
aborto, las enfermedades genéticas y los defectos congénitos y su prevencion
y tratamiento.

Es imposible no sentirse conmovido por la realidad que nos presenta este
libro tan necesario. A través de sus paginas nos demuestra que las posibilidades
concretas de beneficiarse con la prevencién y tratamiento aportados por estos
avances estdn estrechamente relacionadas con la posicién de las personas en la
escala social, con la vigencia del derecho a la salud, y con el estatus de la mujer
en la sociedad. En el andlisis ético de las desigualdades obvias e injustas, el li-
bro acude a la bioética y a la doctrina de los derechos humanos para encontrar
herramientas concretas que permitan avanzar a un orden social mds justo en
el que el bienestar y la salud de la mayoria, sea mds importante que el lucro
de unos pocos.

Un mérito de este libro, poco comtin en otras publicaciones sobre estos te-
mas, es que luego de demostrarnos la dura realidad sanitaria de nuestros pue-
blos, especialmente de la mujer y especificamente en el campo de los defectos
congénitos y las enfermedades genéticas, se adentra en la dificil busqueda de
soluciones. Con el apoyo de estudios empiricos en poblacién colombiana,
y en base al andlisis de conceptos de autodeterminacién y autonomia de las



mujeres, de criterios de normalidad y anormalidad, de carga afectiva de los
defectos congénitos en las mujeres y del papel de la bioética, los autores hacen
una serie de propuestas sumamente pertinentes en el marco politico, ético y
sanitario de Colombia, para superar las injusticias e inequidades a que estd
sujeta la mujer en este campo.

En suma, un libro excelente que debiera ser leido atentamente por profe-
sionales de diferentes disciplinas relacionadas con la salud, la genética, la ética
y la mujer, asi como por el ptblico general y, especialmente, por los tomadores
de decisiones politicas, sanitarias y éticas de América Latina en general y de
Colombia en particular.

Prologo
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PRESENTACION

Genoveva Keyeux

Abundan en la literatura académica y los documentos de andlisis de diver-
sos organismos multilaterales las referencias al hecho de que son las mujeres
quienes llevan la carga mds pesada en la sociedad latinoamericana: no solo
ejercen el rol de madres, esposas y amas de casa, sino que son las cuidadoras
y protectoras de la salud y del bienestar de su hogar. Con un ingrediente adi-
cional: si algo falla en cualquiera de estas esferas, la responsabilidad a menudo
recae sobre ellas. Se trata de un mecanismo de respuesta que obedece a una
cultura tradicionalista y patriarcal y a un inconsciente colectivo fuertemente
arraigados entre nosotros. La familia y la sociedad consideran tener el derecho
o la prerrogativa de sefalarlas, castigarlas moral o incluso fisicamente, y margi-
narlas por estas faltas. Por lo general, la Iglesia, las entidades gubernamentales
encargadas del bienestar social y los centros académicos, salvo honrosas excep-
ciones, hacen poco por desestimular este estado de cosas, en parte porque tales
érganos de la sociedad estdn regidos en su mayoria por sensibilidades mascu-
linas, y, al no abordar el andlisis de los problemas sociales desde un enfoque
diferenciado de género, se sienten muy poco interpelados por las situaciones
de la cotidianidad femenina. Afortunadamente, algunas organizaciones de la
sociedad civil y grupos académicos han logrado, pese a todo, abrir el camino
para un cambio en ese estado de cosas.

El presente texto gira en torno a la manera como los problemas genéticos
aquejan de forma especifica a las mujeres. Surge como una respuesta a esta
situacién, por lo demds, poco explicita en nuestras sociedades. ;A quién se
incrimina por transmitir una enfermedad hereditaria? A la madre. ;A quién
se exige que los hijos nazcan sanos, sin malformaciones, rozagantes y salu-
dables? A la mujer. Estas respuestas y actitudes se hallan tan ancladas en el
inconsciente del ciudadano comin, que quisimos romper con este estado de
cosas, abordando los trastornos genéticos en el contexto de la vida cotidiana
de las mujeres y de las familias, analizdindolos ademds desde una mirada de la
bioética y los derechos humanos.
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Hoy, mds que nunca, la bioética y los derechos humanos deben ocuparse
de las consecuencias que puedan tener los avances del conocimiento cientifico
y la tecnologfa, no de manera genérica, sino para seres encarnados: para las
mujeres que sufren de diversas maneras la discriminacién, el estigma y la carga
psicolégica, econdmica y social de un hijo o una hija con un trastorno genéti-
co, procurando un mayor bienestar para todas y todos los ciudadanos.

Este libro no pretende ser un texto erudito para personas de alto vuelo
en bioética, genética o teorfa feminista: sentimos un profundo respeto por
estos sectores académicos, y somos conscientes de que el texto seguramente
no llenaria todas sus expectativas. El libro que imaginamos es un texto para
personas que no necesariamente son especialistas ni en genética ni en bioética,
pero que si tienen una sensibilidad hacia los problemas que afronta la sociedad
latinoamericana en materia de salud y derechos humanos. Para satisfacer a
quienes quieran indagar més alld de lo que pudimos aportar en ideas propias
y ajenas, hemos agregado una bibliografia detallada, que podrd ser consultada,
en gran medida, via Internet, permitiéndoles de esta manera profundizar esta
primera aproximacién a un tema poco explorado hasta el momento.

En un pais en donde la bioética y la genética médica han sido patrimonio
de las esferas de poder desde sus inicios —de la mano de sacerdotes, médicos, y
abogados—nos parecié importante, en cambio, llenar un vacio para el nivel de
la gente del comtin y para intelectuales y profesionales de un amplio espectro.
Las personas de la calle, incluso los circulos de personas cultivadas, pero profa-
nas en la materia, desconocen los fundamentos bésicos de la genética —tal vez
hayan oido hablar algo, cuando nace un hijo mongdlico en la familia de alguien
cercano—, y poco se imaginan los nexos de ésta con la bioética y los derechos
humanos. Estas personas conforman la sociedad civil, y su participacién activa
en las deliberaciones bioéticas, que cada dia surgen con mayor fuerza en nues-
tros paises, requiere de un conocimiento previo de la temdtica especifica.

El libro partié de un proyecto de investigacion financiado por la Red Lati-
noamericana y del Caribe de Bioética REDBIOETICA de UNESCO?, el cual
es presentado en el capitulo VIII como estudio de caso. Una vez terminado el
informe, sentimos que esta experiencia debia ser compartida m4s alld del 4m-
bito académico con la sociedad en general, ya que es por ella, y desde ella, que
vendrdn los requerimientos para que se abra un camino hacia la inclusién de la
genética y los derechos conexos, resultantes de los avances en el conocimiento,

3 El proyecto “Problemas Bioéticos de la Genémica desde la perspectiva de Género”, pre-
sentado en el afio 2003 por G. Keyeux, fue ejecutado por un equipo interdisciplinario de
investigadores entre 2004 y 20006.
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en las politicas publicas de salud, educacién y bienestar ciudadano. También
imaginamos un escenario para las deliberaciones de la bioética en Colombia,
en el cual las mujeres tuvieran un papel protagénico desde sus necesidades y
desde sus aportes.

La propuesta del proyecto y el andlisis de las respuestas recogen una visién
amplia de un equipo de personas que se dedican a estudiar y reflexionar sobre
los problemas de salud y de las mujeres en la sociedad. Aunque el laboratorio
social escenario del proyecto fue la clase media colombiana, la situacién par-
ticular de esta franja de mujeres puede ser comiin a muchas otras mujeres de
América Latina que comparten situaciones como la falta de empoderamiento,
educacién precaria, grandes dificultades econémicas, y ser cabeza de familia
en una sociedad que desatiende sus necesidades y poco protege sus derechos
fundamentales.

Damos nuestros sinceros agradecimientos a todas las mujeres de los pro-
gramas que atiende la Fundacién Centro de Asesoria Familiar y Comunitaria
CAF de Bogotd, que generosamente nos donaron su tiempo para llenar las en-
cuestas y compartir sus experiencias e inquietudes en conversaciones informa-
les, asi como a las directivas del CAF. Sin la confianza de Alya Saada, Secretaria
Ejecutiva de la REDBIOETICA UNESCO hasta fines del 2007, en que este
proyecto tendria un valor para la bioética en América Latina, su realizacién no
hubiera sido posible. A ella, especialmente, va nuestra gratitud por su incon-
dicional apoyo y estimulo. Queremos, ademds, hacer un reconocimiento es-
pecial a Victor J. Vera, ex-director del Instituto de Genética de la Universidad
Nacional de Colombia, por su apoyo y confianza en este proyecto.

La visién presentada en los capitulos de co-autoria es el resultado de un
consenso, que no necesariamente reﬂeja una posicién undnime de los autores:
los disensos en torno a algunos puntos enriquecieron enormemente la discu-
sidn previa a la redaccién de los mismos. La responsabilidad de cada capitulo
corresponde al autor que lo escribié y no implica que represente las posiciones
de UNESCO ni de las universidades sobre el tema ni la de los demds coauto-
res del presente libro.
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l. INTRODUCCION

G. Keyeux, CM. Restrepo, L. Cardona, H. Mateus, B. Pefia, R. Baldrich, F. Prieto

La cobertura del Estado en materia de salud en América Latina es reduci-
da, atin en paises que, como Colombia, pretendieron a través de la Ley 100
de 1993 cubrir toda la poblacién mediante dos mecanismos de vinculacién: el
contributivo para los empleados, y el subsidiado para las personas de escasos
recursos econémicos. Por esta razén, y dentro de un esquema de economia
neo-liberal, este campo estd en su mayoria en manos privadas, las cuales mane-
jan la salud con esquemas fundamentalmente economicistas, es decir, pensado
mds desde las leyes del libre mercado y la rentabilidad econémica.

La Ley 100 de 1993, llamada Sistema de Seguridad Social Integral, es el marco
juridico para garantizar derechos irrenunciables de los colombianos acordes
con la dignidad humana y relacionada con la Seguridad Social Integral, la
cobertura econémica de salud y servicios complementarios, bajo principios
de eficiencia, universalidad, solidaridad, integralidad, unidad y participacién,
garantizando mediante esta, por parte del Estado, a todos los habitantes, el
derecho irrenunciable a la Seguridad Social, que incluye Salud y Pensiones.

A pesar de una expectativa cercana al 100 por ciento, la ampliacién de la cober-
tura en salud en Colombia, después de la promulgacién de la Ley 100, aumenté
de 25 por ciento en 1993 a 52.1 por ciento en 1997. En el afo 2000, el 32.3 por
ciento de la poblacién estaba afiliado al régimen contributivo, 22.47 por ciento
al régimen subsidiado y 3 por ciento estaba cubierto por regimenes especiales. El
42.6 por ciento de la poblacién colombiana no se encontraba asegurada®.

Mds atin, se evidencia una marcada falta de regulacién del Estado sobre lo
privado en general, permitiendo y auspiciando que los servicios bésicos de salud
quedaran en manos de empresas privadas, que son esencialmente administrado-
res de servicios, desvirtuando el sentido solidario de la prictica de la atencién en
salud y por ende, la atencién de un derecho bésico de la poblacién consagrado

4 Rodriguez-Monguié R, Infante Campos A. (2003).
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como un derecho fundamental en la Declaracién Universal de los Derechos
Humanos. Tal como lo sefiala Herndndez’, en Colombia no ha sido reconocido
el derecho a la salud, porque, tanto en la Constitucién Politica de 1886 como en
la de 1991, se enuncia: el derecho 4/ servicio de salud (Art.49 de la Constitucién
Politica de Colombia de 1991). De ésta manera, no aparece en la Constitucion
la salud como un derecho fundamental, quedando relegado a un derecho co-
nexo al derecho a la vida, lo que ha permitido que el Estado se desentienda de su
obligacién de proveer a los ciudadanos la atencién bdsica en salud.

En este contexto, es notoria la insuficiencia o incluso ausencia de politicas
de atencidén y prevencién de las enfermedades genéticas por parte de organis-
mos nacionales, Ministerios de Salud o similares (para el caso de Colombia,
Ministerio de Proteccién Social), e internacionales, como consorcios, redes de
apoyo regionales y mundiales, auspiciando asi que la atencién a los problemas
de salud relacionados con la genética y las aplicaciones de la gendmica sean
casi exclusivamente competencia de las empresas privadas, lo cual conlleva a
que se preste atencion prioritaria a los servicios genéticos mds rentables, des-
cuiddndose los programas de deteccién y seguimiento preventivos.

Como consecuencia directa de este escenario, se observa que la situacién
de inequidad de los paises considerados en via de desarrollo, en particular
aquella relacionada con la salud, se agudiza adn mis si se incluye la enferme-
dad genética, por tratarse de problemas que perduran durante toda la vida de
los pacientes, y cuyo impacto en éste y su familia va mds alld de la sola aten-
cién en salud. En particular, no existe un apoyo ni acompafiamiento estatal a
las familias con pacientes con enfermedad genética.

Por otro lado, la dominacién masculina en los distintos niveles de poder
asi como el establecimiento de hegemonias son claros: la Iglesia, el Estado, la
medicina, el derecho. En consecuencia, la toma de decisiones se ve enfocada
eminentemente desde la mirada masculina, aun en asuntos que atafien de
manera muy contundente a la mujer. A esto se suma la perpetuacién de un
modelo cultural de tipo patriarcal que no favorece la culturizacién de la mujer,
en donde la sociedad invisibiliza el 4mbito relativo a la sexualidad femenina,
lo que conlleva a una visién fatalista y subordinada de la mujer frente a los
acontecimientos de su propia vida, y en particular, su vida reproductiva.

En el 4dmbito de lo doméstico, y en razdén a las condiciones econdmicas,
sociales, politicas y culturales de la mayor parte de la poblacién, la incompren-

5 Herndndez M. (1991).
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sidn, la falta de solidaridad y la ausencia de co-responsabilidad de los hombres
frente a problemas de indole familiar y personal de la mujer se manifiesta
de diversas formas: abandono del hogar, no reconocimiento de los hijos, no
ejercicio de la paternidad y desconocimiento de las dificultades especificas
de la mujer, por citar algunos. Esta situacién recurrente, muy arraigada en el
inconsciente tanto de mujeres como de hombres, ha hecho que la mujer no se
sienta sujeto de derecho pleno en términos reales, aunque lo sea en términos
formales, razén por la cual requiere de una especial atencién y capacitacion
para llegar a una mayor apropiacién de los derechos humanos, apoyado en la
institucionalidad, quien debe tener en cuenta los efectos diferenciados de la
politica hacia hombres y mujeres.

La mujer latinoamericana, por lo tanto, se encuentra desprotegida frente
a los problemas de salud reproductiva en general, pero muy particularmente
frente a los problemas genéticos que la tocan a ella especificamente. Los pro-
gramas de atencién y orientacién en salud sexual y reproductiva han mejorado
considerablemente los indicadores demograficos en Colombia, propiciando
paulatinamente que la mujer se convierta en la duena de su cuerpo y de sus
decisiones en materia de planificacién familiar, al menos en algunos estratos
socioecondmicos. Sin embargo, estos programas no han incorporado los as-
pectos relacionados con los problemas genéticos, probablemente debido al
hecho de que el manejo de la informacién y los conocimientos especificos se
ha mantenido como un campo de actuacién exclusivo de los profesionales que
atienden la consulta genética en el pais.

En la actualidad, el campo de la genética reproductiva es uno de los pocos
espacios de la salud en donde las nuevas tecnologias de la genética se estdn
aplicando efectivamente, dado que éstas se emplean en la realizacién de ex4-
menes de diagndstico prenatal y pre-implantatorio.

Aunque menos difundidas por el momento, tenemos también las aplica-
ciones en ginecologia para el diagndstico de marcadores de susceptibilidad al
cdncer mamario o cérvico-uterino. Por lo tanto, si hay un dmbito en el cual la
gendmica y sus aplicaciones a la genética humana tienen un matiz de género,
es en el de la salud sexual y reproductiva, justificando plenamente y apelando
de manera urgente a la bioética en la aproximacién de los cuestionamientos
desde la mirada del género.

En consecuencia, es necesario y urgente crear una conciencia general de
que los derechos de la genémica, consagrados recientemente por las Naciones
Unidas, ademads de ser derechos de todos los ciudadanos sin distingo de sexo,
raza, clase social o religion, deben ser considerados como derechos funda-
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mentales de la mujer, y se deben incorporar a la mayor brevedad dentro de las
politicas de Estado. En ese sentido, el mandato de las Naciones Unidas a través
de UNESCO, con referencia a la implementacién progresiva en las legislacio-
nes nacionales de normas bioéticas en referencia al genoma humano y a las
aplicaciones derivadas de la genémica (Articulo 4 de la Resolucién 30G/23
de 1999¢, Declaracién Universal de Bioética y Derechos Humanos, 2005),
deberia ser el escenario privilegiado desde el cual se incorporen aspectos tales
como la educacién, la capacitacién y el empoderamiento de las mujeres -como
cuidadoras de la vida y responsables, en los paises en desarrollo, del bienestar y
de la calidad de vida de la familia - sobre genoma, particularidades de género
y los derechos humanos.

Estos temas, entre otros que agitan el panorama internacional, son aborda-
dos desde la bioética en razén a la complejidad de su manejo y del valor que
tienen para las futuras generaciones. Los problemas cotidianos a los que se ven
enfrentadas las mujeres cuando aparece la enfermedad genética —en sus hijos,
principalmente, pero también en ellas mismas como en cualquier miembro de
su familia +— merecen ser ascendidos a un campo de reflexién bioética como
una problemdtica temdtica o drea en si misma, de mayor urgencia en los paises
en desarrollo, que los temas de frontera, como la clonacién y la manipulacién
genética.

La problemadtica bioética de la genética con visién de género contiene
todos los atributos propios de la bioética, y demanda una aproximacién
interdisciplinaria y pluralista —desde la filosofia, la biologia, los derechos
humanos, la politica, la economia, la salud publica, la sociologia— en la bus-
queda de una respuesta y solucién a problemas que revisten facetas especifi-
cas para las mujeres.

Este libro, en su integralidad, trata de hacer palpable lo que puede llegar
a ser la experiencia de vida, dolorosa, pero valiente, de las madres y las fami-
lias que tienen hijos o parientes con enfermedades altamente discapacitantes,
como son los trastornos genéticos, que en muchas ocasiones llevan a quienes
los padecen a la muerte temprana. Con este fin, aborda esta categoria de enfer-
medades desde varios dngulos y aporta una variedad de elementos de andlisis

6 La Declaracién Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos: de los
principios a la practica. Aplicacién de la Declaracién Universal sobre el Genoma Huma-
no y los Derechos Humanos, Resolucién 30P/23, Articulo 4: “La Conferencia General
[...] invita a los Estados Miembros, las organizaciones internacionales, intergubernamen-
tales o no gubernamentales, as{ como a todas las entidades que, segtin se haya definido,
podrian colaborar en ésta empresa, a tomar todas las medidas necesarias para aplicar las
orientaciones mencionadas.”
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agrupados en capitulos: la enfermedad genética y los trastornos congénitos
como problema de la esfera personal de vida de las madres y de las familias
que tienen un hijo o hija afectado (Capitulo 4) y como problema de salud que
afecta a la colectividad entera (Capitulo 5); los derechos humanos y la bioética
como lente de escrutinio que apunta hacia valores y derechos que conciernen
de manera mds especifica a las mujeres (Capitulo 6), y los instrumentos inter-
nacionales que amparan esos consensos y derechos (Capitulo 7); la reflexion
y las propuestas de accién, centradas en el efecto potencializador de la edu-
cacién para la promocién de acciones preventivas, que surgen en torno a la
experiencia de mujeres en Colombia que se encuentran desorientadas frente a
la herencia biolégica y su papel en los trastornos congénitos, se presentan en
los capitulos 8 y 9 mediante un estudio de caso.
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Il. GLOSARIO PARA LEGOS

Genoveva Keyeux

El glosario de los términos usados en el presente libro no pretende ser un
diccionario cientifico de la terminologia genética. Mds bien, tiene la intencién
de expresar en términos sencillos el significado de los mismos, con el fin de
que el lector no se sienta subyugado por un léxico hermético e ininteligible
que le impide comprender el significado del texto.

Uno de los propésitos centrales de la Bioética es justamente establecer un
didlogo entre diferentes saberes y experiencias, es decir, un discurso publico,
abierto, razén por la cual es nuestro deber hablar con nuestros interlocutores
en un lenguaje comprensible para todos, sea éste el lenguaje de la filosofia, la
medicina, la ciencia o la sociologfa. Nuestra pretensién no fue escribir genética
para genetistas ni bioética para bioeticistas exclusivamente, mds bien quisimos
aportar elementos para lograr una interlocucién entre académicos y ciudada-
nos legos que comparten inquietudes e intereses por el tema tratado. No por
ello, sin embargo, el lenguaje puede perder rigurosidad en la utilizacién de los
conceptos. Solo asi, siendo meticulosos en el empleo de las palabras y fieles
con su contenido semdntico, ademds de rigurosos conceptualmente, creemos,
serd posible construir realmente una practica ética en las ciencias, que cumpla
con los propésitos de ser objetiva, democritica, incluyente y propositiva, y por
encima de todo, veraz. El resto —el discurso ininteligible— es mera retdrica que
nutre el ego individual o secunda otros intereses, y en todos los casos, empe-
quenece la vida colectiva.

El glosario presentado a continuacién contiene los términos genéricos del
campo de la genética que hemos empleado en el libro. Los términos mds espe-
cificos, como por ejemplo ciertas enfermedades, estin explicados en el texto,
ya sea en forma de recuadro, cuando quisimos ampliar la informacién il
para el lector, o en una nota a pie de pdgina, cuando se trataba de precisar o
desarrollar de manera breve el concepto presentado en el cuerpo del capitulo.

Como no se trata de un diccionario en el sentido ortodoxo de su estructura,
hemos agrupado los términos que tienen interconexién entre si, de tal manera
que el lector pueda ficilmente entender la diferencia entre ellos, como por ejem-
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plo en el caso del cromosoma, que contiene decenas de genes. Al no hallarse en
orden alfabético, presentamos disculpas si el lector demora un poco més en en-
contrar la palabra que busca; confiamos en que estard contento, al fin de cuen-
tas, de clarificar o entender un conjunto de conceptos ligados unos con otros.

Albert Einstein dijo alguna vez:

“You do not really understand something unless you can explain it to your
grandmother”

Uno no entiende verdaderamente algo, hasta tanto no pueda explicdrselo a
su abuela. Esperamos poder cumplir este propdsito.

Glosario

* ADN: sigla que significa Acido Desoxiribo Nucléico. Es la molécula qui-
mica que contiene toda la informacién genética de un ser vivo como el ser
humano, los primates, los mamiferos, y en general, todos los organismos
vivos, con excepcion de algunos virus y priones. El ADN estd formado por
genes (o regiones) que contienen el cédigo para formar las proteinas del
organismo (ver mds adelante), y regiones que regulan la expresién de los
mismos: jcudndo, en qué células, en qué cantidad, etc., deben producirse
estas? Ademds, existen zonas del ADN cuya funcién desconocemos aun,
y que parecieran ser simples regiones de enlace entre genes (tienen varios
nombres: regiones intergénicas, silenciosas, anénimas).

¢ MUTACION es el término utilizado en genética para indicar un cam-
bio en el ADN, del estado normal a uno no funcional o alterado. Las
mutaciones pueden ser de muchos tipos, pero siempre alteran el material
quimico de manera irreversible. Cuando las mutaciones ocurren en zo-
nas o genes codificantes, en la mayoria de casos causan trastornos en la
funcién de la proteina, conllevando a estados patolégicos. En cambio,
cuando suceden en regiones silenciosas, no producen efectos fisiolégicos,
pero en cambio son dtiles en la determinacién de la filiacién biolégica y
constituyen la huella genética (genetic fingerprint), que, al igual que las
huellas dactilares, es personal y tinica de cada individuo. Esta se utiliza en
los test de paternidad, identificacién de restos humanos, identificaciéon
de criminales, entre otros.

* GEN: es un fragmento de ADN que contiene la informacién necesaria
para producir una proteina del organismo, y de esa manera, para cum-
plir con una funcién especifica. En todas las células del organismo exis-
ten siempre dos copias del mismo gen, salvo en las células reproductoras
(6vulos y espermatozoides), en donde no hay sino una copia, ya que en la
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fecundacion, se vuelve nuevamente a producir una célula con dos copias,
heredadas de cada uno de los progenitores. Otra excepcién son los genes
localizados en los cromosomas sexuales (ver mds adelante).

GEN DOMINANTE: la funcién, derivada de la informacién contenida
en el gen, siempre se manifestard, independientemente de si existe una o
dos copias (idénticas) de la informacién (ver enfermedades dominantes).

GEN RECESIVO: para que la informacién del gen se exprese, se requie-
re que haya dos copias del gen recesivo. De lo contrario, en presencia de
un gen dominante, solo se expresard la informacién aportada por éste
(ver enfermedades recesivas).

Existe una tercera situacién, en presencia de GENES CO-DOMINAN-
TES: en este caso, la informacién de ambas versiones del gen tiene el
mismo peso en la realizacién de la funcién.

GENOMA: es el conjunto del patrimonio genético que tiene cada ser
vivo. Todos los organismos poseen un genoma, el cual puede ser bastante
simple, como el genoma bacteriano o viral, o muy complejo, como el ge-
noma humano. El genoma estd constituido por genes (con informacién
funcional) y por regiones silenciosas (no codificantes, porque no contie-
nen un codigo para formar una proteina), cuya funcion es de regulacién
(cémo, cudndo, dénde debe expresarse un determinado gen), o de las
que desconocemos por ahora el papel que desempefian.

HOMOCIGOTO: cuando una persona ha recibido de ambos padres
el gen con las mismas caracteristicas, se dice que es homocigoto. Puede
ser homocigoto normal, si ambas copias lo son, u homocigoto anormal,
cuando hereda dos genes anormales.

HETEROCIGOTO: en contraste, las personas que heredan dos copias
diferentes del mismo gen, serdn heterocigotas. Por esto, sélo se puede ser
heterocigoto para un gen normal y el otro anormal. En el caso en que este
tltimo sea dominante, la persona heterocigota forzosamente manifestard
la enfermedad, mientras que si el gen anormal es recesivo, entonces solo
serd portadora no afectada por la enfermedad, o portadora sana.

PORTADORES: las personas portadoras son por lo general sanas, no sufren
la enfermedad, pero tienen un gen recesivo anormal que pueden transmitir a
la descendencia. Si el otro progenitor se encuentra en la misma situacién, am-
bos tienen la posibilidad de 25 por ciento (V2 x V2 = %4) de transmitir las dos
copias anormales del gen a un descendiente, el cual sufrird la enfermedad.

PORTADORES LIGADOS A X: las mujeres con un gen anormal en el

cromosoma X son llamadas portadoras (sanas). A diferencia de los casos an-
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teriores, todo nifo que herede de ella el cromosoma X anormal, manifestard
obligatoriamente la enfermedad, ya que los varones heredaran del padre un
cromosoma Y, el cual no tiene la copia normal del gen defectuoso. El caso
mids conocido en la historia de una portadora sana es el de la reina Victoria
de Inglaterra, quien transmitié el gen de la hemofilia a varias casas reales de
Europa por intermedio de sus hijos varones, entre esas la de Rusia; su bisnie-
to, el Tsarevitch Alexis de Rusia, murié de hemofilia.

CROMOSOMA: fragmento muy grande de ADN que se encuentra si-
per-enrollado y condensado, y por ello forma estructuras visibles en el
microscopio, con forma de X. Cada cromosoma contiene un gran nd-
mero de genes, y existen dos copias (casi) idénticas de cada uno de ellos
en cada célula somdtica (no reproductora) del organismo.

AUTOSOMAS: de los 46 cromosomas que tienen las células del cuer-
po humano, 22 pares son cromosomas autosémicos o autosomas; estos
tienen informacién para realizar las distintas funciones del organismo.
Algunos cromosomas autosémicos han sido muy estudiados por su
compromiso en enfermedades muy conocidas (por ejemplo, sindrome
Down; ver trisomias).

CROMOSOMAS SEXUALES: el par 23 de los cromosomas estd consti-
tuido por estos cromosomas, llamados cromosoma X y cromosoma Y. El
hombre tiene dos cromosomas diferentes, X y Y, y la mujer dos iguales, X
y X. Los genes que se encuentran en estos cromosomas tienen funciones
especificas para la diferenciacién de los 6rganos sexuales masculinos y feme-
ninos, y el cromosoma Y es quien define el sexo del futuro bebé. En el cro-
mosoma X también se encuentran genes que tienen otras funciones, como
la coagulacién o la estructuracién de la pared de las células musculares.

CROMOSOMOPATIAS o trastornos cromosémicos: estos afectan

grandes porciones o todo un cromosoma, y pueden ser causados por:

ausencia de algiin cromosoma o MONOSOMIA, en cuyo caso existe una
sola copia de ese cromosoma. En general, los fetos no son viables, y son
abortados espontdneamente en una etapa temprana del embarazo;

presencia de un cromosoma supernumerario, o TRISOMIA. La mds co-
nocida sin duda es la trisomia 21, que causa el Sindrome Down (llamado
popularmente mongolismo);

también pueden ser ocasionados por DELECIONES, en cuyo caso falta
un pedazo del cromosoma, o



Il. Glosario para legos

* INSERCIONES, que es la situacién inversa, es decir adquisicién de un
fragmento adicional, o

« TRANSLOCACIONES, situacién en la cual dos cromosomas diferen-
tes intercambian mutuamente un fragmento, resultando entonces cro-
mosomas hibridos.

« TRASTORNOS GENETICOS: incluyen todas las enfermedades que
puedan tener un origen genético, sea una malformacién congénita, una
enfermedad genética o una enfermedad compleja.

» ENFERMEDAD MONOGENICA: se refiere a una enfermedad cau-
sada por un solo gen anormal, y cuyo desarrollo o aparicién no depende
de factores externos. También se denominan ENFERMEDADES UNI-
GENICAS o ENFERMEDADES GENETICAS MENDELIANAS
en honor a Gregor Mendel, quien descubriera las leyes de la herencia a
finales del siglo XIX.

* ENFERMEDAD DOMINANTE: es una enfermedad monogénica que
se manifiesta o expresa con la presencia de una sola copia del gen anor-
mal dominante. En este caso, el gen normal es recesivo.

* ENFERMEDAD RECESIVA: en presencia de un gen dominante nor-
mal, ésta no se manifiesta. Se requiere que la persona tenga ambas copias
(recesivas) del gen defectuoso para que se manifieste la enfermedad. Se
denominan PORTADORES a las personas que tienen un gen dominan-
te normal y uno recesivo anormal.

* ENFERMEDADES COMPLEJAS O MULTIFACTORIALES: es el
conjunto de enfermedades mds comunes que tienen a la vez un compo-
nente genético, en este caso de varios genes que intervienen conjunta-
mente, y un componente ambiental. Se considera dentro de esto tltimo
los virus y bacterias, nutrientes, estrés y otros.

¢ MALFORMACIONES CONGENITAS: aparecen en cualquier etapa
del desarrollo embrionario durante el embarazo. Muchas tienen un ori-
gen genético, y las que no lo tienen, se atribuyen a factores externos
como infecciones, abuso de alcohol y de tabaco, consumo de medica-
mentos teratogénicos, y otros factores indeterminados.

* PREVALENCIA: en genética, se refiere a la proporcién de personas que
sufren una enfermedad genética o malformacién congénita con respecto
al total de la poblacién.
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INCIDENCIA: se refiere al niimero de nuevos casos o casos ocurridos.
En genética, generalmente se refiere al niimero de neonatos que presentan
algiin trastorno congénito, respecto al total de recién nacidos.

GENETICA CLASICA: en el contexto del presente libro, se refiere al tipo
de andlisis o exdmenes que se realizaba hasta hace unos 20 afios: estudio de
proteinas sanguineas, como los grupos sanguineos, las inmunoglobulinas
(anticuerpos) y otras que se encuentran en circulacién; estudio de las pro-
teinas de membrana celular, como los antigenos leucocitarios (HLA).

BIOLOGIA MOLECULAR o GENETICA MOLECULAR: hoy en dia,
la mayoria de los estudios anteriores fueron reemplazados por el andlisis de
genes, como los que producen las proteinas mencionadas y otras.

CITOGENETICA: es el campo de la genética que estudia los cromoso-
mas. También se refiere al examen que se practica para determinar tras-
tornos cromosémicos, aunque es mds exacto referirse al examen como

CARIOTIPO.
GENETICA BIOQUIMICA: dentro de los estudios por métodos cldsi-

cos, ésta analiza las enzimas que producen trastornos metabélicos como
la fenilcetonuria.

EI TAMIZAJE genético (a veces se utiliza el término inglés screening) es un
estudio no directivo que se practica a un grupo de personas, independiente-
mente de su estado de salud, con el fin de detectar una posible mutacién en
alguno de los genes estudiados. Por lo general se practica en neonatos, con el
fin de detectar precozmente enfermedades, en las cuales la intervencién tem-
prana puede redundar en una mejorfa importante del paciente, evitando las
manifestaciones que conducen a una discapacidad permanente. También se
puede practicar a cualquier grupo de de individuos (adultos, grupos étnicos,
etdreos, etc.), en el marco de investigaciones.

ENDOGAMIA: cuando por razones culturales, religiosas, econdmicas
o de aislamiento geogrifico, los miembros de una comunidad se casan
entre si, se produce una sociedad endogdmica.

CONSANGUINIDAD: si esta endogamia se produce entre miembros de
una misma familia, se habla de consanguinidad. En ambos casos, el riesgo
de tener una descendencia con alguna enfermedad recesiva se incrementa,
pues aumenta la probabilidad de que ambos miembros de la pareja hayan
heredado un gen anormal de un ancestro comun, y por lo tanto sean, sin
saberlo, portadores, aunque aparentemente ambos sean sanos.
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A. LA SALUD DE LAS MUJERES EN COLOMBIA
Lucy Cardona

En esta seccién se pretende dar una visién de la situacién de salud de las
mujeres en Colombia desde la perspectiva de género, por lo cual se aborda
inicialmente la salud como derecho y especificamente como derecho de las
mujeres, luego se examina el paralelo entre salud y el enfoque de género, para
proveer algunos datos que dan cuenta de la situacién de las mujeres colombia-
nas en funcién de su derecho a la salud.

1. La salud como derecho

El enfoque de derechos parte de la afirmacién de que todas las personas
nacen libres e iguales en dignidad y derechos, por tanto, estos son considera-
dos: universales, indivisibles, interdependientes e interrelacionados’. En este
sentido, todos los derechos, bien sean econémicos, politicos, civiles, culturales
o sociales, tienen igual validez e importancia y recae en el Estado el garanti-
zarlos, ya que es la persona juridica que ha firmado los Pactos y Convenciones
internacionales que los consagran, y por tanto, es responsable de la violaciéon
que de ellos se haga, bien sea por accién u omisidn®.

La salud se encuentra dentro de los derechos econémicos y sociales, los
cuales se consideran precondicién de la libertad y de la igualdad efectiva de
todos y todas, en particular las mujeres. A este respecto, la Constitucién Co-
lombiana establece y presupone dentro de una visién humanistica y universal,
un sujeto que es titular de derechos y obligaciones sin consideracién a su sexo,
lo que se ha querido complementar con el principio de igualdad de derechos
entre hombres y mujeres’.

7 Serrano M. (2007).
8 Ministerio del Trabajo y Seguridad Social, Sena (2002).
9 Defensoria del Pueblo. (1995).
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A pesar de esto, se reconoce que “...las mujeres y sus intereses todavia no
estdn plenamente integrados dentro del panorama de los derechos humanos,
es ilustrativo, por ejemplo que no se reconozcan los derechos sexuales y re-
productivos de las mujeres a pesar de que la maternidad y la reproduccién
han sido utilizadas para definir el rol de las mujeres en nuestras sociedades™°.
De hecho se considera que la incorporacién de la perspectiva de género en
los derechos humanos significa la construccién de un nuevo paradigma que
reconozca las particularidades y especificidades de las mujeres a partir de la
reinterpretacion de los derechos humanos bajo un nuevo enfoque.

Con relacién a lo anterior, es importante enfatizar que “[l]a igualdad no es
el derecho a ser igual que los demds, sino a ser tratado igual que los demds™'".
Acerca de esta lucha, se han hecho avances por ejemplo en la Convencién
sobre la eliminacién de todas las formas de discriminacién contra la mujer'?,
pues en la misma, después de proclamar el derecho de la mujer a gozar de los
mismos derechos del hombre, se exhorta a que se le dé un trato distinto para
superar determinadas circunstancias y hacer la igualdad real y efectiva.

Esta necesidad de igualdad, pero con trato diferenciado, se vuelve especial-
mente cierta en el tema de la salud, si se tiene en cuenta que existen diferencias
fisioldgicas, psiquicas y emocionales, por citar algunas, entre hombres y mujeres,
que requieren efectivamente de un trato especifico para cada sexo. Adicional-
mente, si se entiende “...la salud como un bien publico, un derecho humano
esencial por su conexidad con la vida... por lo que se convierten en obligacién
del Estado y responsabilidad social su realizacién en interdependencia del de-
sarrollo de otros derechos humanos como el derecho a la vida, a la asistencia
sanitaria integral, a las condiciones para el bienestar y la participacion™”.

2. Salud y el enfoque de género

El enfoque de género implica ir mds alld del estudio de las mujeres y de la
incorporacién de una variable como sexo en los andlisis. Requiere de la utili-
zacién de un concepto relacional que englobe las desigualdades econémicas,
socioculturales y de poder, entre hombres y mujeres, por un lado, y entre las
propias mujeres y los propios hombres ubicados en diferentes clases, grupos
étnicos, etapas de su ciclo de vida y posicién en los sistemas de parentesco. Es

10  Facio A.

11 Facio A. Ibid.

12 Comité para la Eliminacién de la Discriminacién contra la Mujer, CEDAW, en 1992.
13 Alcaldia Mayor de Bogotd (2005).
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una forma distinta de mirar y pensar los procesos sociales, las necesidades y
demandas, reconociendo las diferencias de género y la heterogeneidad de las
necesidades, intereses y demandas de las mujeres y los hombres'.

También se afirma que el enfoque de género permite dar respuestas di-
ferenciales frente a las necesidades pricticas de mujeres y hombres y a las
necesidades estratégicas que tienen las mujeres. En este sentido, por necesi-
dades pricticas de género', entendemos aquellas que estdn relacionadas con
la satisfaccién de carencias materiales como: alimentacidén, vestido, vivienda,
servicios bdsicos, agua, luz, SALUD, educacidn, trabajo, empleo, etc. Estas
necesidades son concretas y précticas, visibles, cotidianas, inmediatas, sentidas
por la familia y no sélo por las mujeres, estdn referidas a las condiciones mate-
riales de la vida, y estdn intimamente relacionadas con la salud.

Adicionalmente, en su calidad de dadoras y cuidadoras de la vida, las mu-
jeres no sélo tienen que ver con su propia salud sino con la salud de la familia
y de la sociedad. En general, el descanso, la higiene, la reproduccién, la ali-
mentacion y el soporte afectivo, aspectos claves de una buena salud, se apoyan
principalmente en el rol de las mujeres, que se mantiene vigente a pesar de

1'¢. Por tanto el

la incorporacién de éstas al trabajo laboral formal o informa
enfoque de género y salud no sélo debe dar cuenta de la salud de las mujeres,
sino también de la relacidon de estas con la salud de los demds y cémo esto, a
su vez, puede repercutir en su propia salud.

En este sentido, los datos de la Encuesta Nacional de Salud" indican que
la responsabilidad en general de los cuidados y atencién dada a los hijos e hijas
durante el primer afio de vida recae esencialmente en las mujeres. Todas o la
mayoria de las veces (90%), se encargaban de tranquilizarlos en las noches,
alimentarlos durante el dia, banarlos, cambiarles el panal y entretenerlos. Asi
mismo, en la dedicacién de tiempo a los hijos e hijas en los dias de descanso,
en los casos en los que se report6 dedicacion de todo el dia, el porcentaje es
mayor en las mujeres (91%) que en los hombres (56%).

Oficialmente, cuando se habla de salud se tratan algunos temas criticos
o principales. Segtn la Organizacién Mundial de la Salud, OMS, los cuatro
compromisos centrales de los gobiernos en materia de salud publica son: 1)
fomento de la vitalidad y salud integral, 2) prevencién de lesiones y enferme-

14 De Oliveira O. & Ariza M. (2004).

15 Género y desarrollo, por igual. www.porigual.com/desarrollo/necesidades_genero.php
Recuperado en junio de 2008.

16  Cardona L. & Dalmazzo M. (2004).

17 Ministerio de la Proteccién Social. (2007).
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dades infecciosas y no infecciosas, 3) organizacién y prevision de servicios para
el diagnéstico y tratamiento de enfermedades, y 4) rehabilitacién de personas
enfermas o incapacitadas para que alcancen el grado mds alto posible de acti-
vidad por si mismas'®.

En Colombia, desde la perspectiva de la equidad en salud para las mujeres,
el Plan de Igualdad de Oportunidades de Género del Distrito Capital (Bogotd),
determina que es necesario trabajar la equidad de género en funcién de la salud,
respondiendo a cuatro acciones que estdn en proceso de implementacién, pues-
to que se estdn poniendo en practica las iniciativas propuestas en el mismo, y el
avance y alcance logrados con las mismas serd valorado en el afio 2012.

«El Plan de Igualdad de Oportunidades para la Equidad de Género en el
Distrito Capital es un instrumento que comprende un conjunto de acciones
de igualdad, interrelacionadas, orientadas a reducir y combatir la desigual-
dad existente entre hombres y mujeres.» En este sentido busca la disminu-
cién de las inequidades y brechas que enfrentan las mujeres y también, que
quienes habitan en el Distrito Capital, puedan avanzar hacia el disfrute de
sus derechos y el desarrollo de sus potencialidades. Al respecto se resalta que
Bogotd es la tnica ciudad del pais que tiene Plan de Igualdad de Oportuni-
dades. Este Plan fue implementado por aprobacién del Consejo de Bogotd
por el Acuerdo 091 de 2003.

Las acciones enunciadas en el plan son:

* Alcanzar igualdad de oportunidades entre mujeres y hombres para go-
zar de buena salud y mantenerse libre de enfermedades y discapacidad
prevenibles.

* Lograr la asignacién de recursos, teniendo en cuenta las necesidades
diferenciales de las mujeres y los hombres, adecuando los servicios a
esas diferencias, ajustando los aportes financieros a la real capacidad de
pago de las mujeres y sufragando el costo de la maternidad por parte de
la sociedad y no solo por parte de ellas.

* Alcanzar una justa distribucién entre hombres y mujeres de las respon-
sabilidades, el poder y las recompensas por la atencion formal e informal
prestada en los hogares, la comunidad y las instituciones de salud.

* Hacer visibles y cuantificables los aportes de las mujeres en horas de
trabajo en promocién, prevencién, fomento, reparacién y rehabilita-
cién y cuidados ante el nacimiento y la muerte y el trabajo comunitario
gratuito que ellas realizan.

18  Alcaldia Mayor de Bogotd. (2005). Op cit.
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Con estos aspectos en mente, se puede pasar a examinar la situacién con-
creta de las mujeres en funcién de la salud y reflexionar acerca de cémo esta
responde a los objetivos y propuestas oficiales al respecto.

3. La situacion de salud de las mujeres en Colombia

Datos generales

De acuerdo con la Encuesta Nacional de Demografia y Salud (ENDS)" en
Colombia, el 31 por ciento de la poblacién es menor de 15 afios, mientras el 62
por ciento tiene entre 15 y 64 afios. En cuanto a distribucién, 74 por ciento de
la poblacién pertenece al drea urbana, en donde la proporcién de mujeres es de
54 por ciento. La proporcién de jefas de hogar sigue en aumento, aunque 70
por ciento de los hogares tiene jefe hombre. El porcentaje de nifios que vive con
ambos padres ha disminuido de 61 a 58 por ciento, y las familias incompletas,
sean nucleares o extensas, han aumentado su proporcién en la dltima década.

Es de destacar que la ENDS se centra en las mujeres en edad fértil, a las
cuales caracteriza de la siguiente manera: 78 por ciento de las mujeres en edad
reproductiva vive en dreas urbanas. Con relacién al afio 2000 disminuye la
proporcién de mujeres que sélo tienen educacién primaria y aumenta la de
educacion superior. A este respecto, las mujeres en edad fértil, de que trata esta
encuesta, tienen 8.6 afos promedio de educacién. Asi mismo, aumenté al 64
por ciento la cantidad de mujeres que trabajaron en los 12 meses anteriores a la
encuesta, en tanto que, en el 2000, fueron el 60 por ciento. También aumenté
el porcentaje de las que estaban trabajando al momento de la encuesta, de 49 a
52 por ciento. Aumenté el grupo de ocupacién de ventas y servicios, que pasd
de 55 a 68 por ciento. Asi mismo se destaca que la gran mayoria de las mujeres
entrevistadas se encontraban laborando en el sector informal de la economia.

Desde luego, se encuentra un vinculo entre salud y oportunidades laborales,
no sdlo en el sentido de que, sin una buena salud, es mds dificil acceder a traba-
jos rentables, sino porque ademds, aunque existen normas que lo prohiben, se
mantienen précticas que van en contra de la igualdad de hombres y mujeres. A
este respecto, del total de mujeres que alguna vez han trabajado, a 27 por ciento
de ellas les pidieron prueba de embarazo cuando solicitaron trabajo; a 5 por
ciento les solicitaron prueba de SIDA; a 2 por ciento certificado de esterilizacion
y al 4 por ciento las despidieron del trabajo por estar embarazadas.

19  Profamilia. Encuesta Nacional de Demografia y Salud (ENDS) 2005. La Encuesta Na-
cional de Demografia y Salud (ENDS) es un proyecto desarrollado quinquenalmente
por Profamilia desde 1990; ofrece informacién sobre la salud de las mujeres en edad
fértil, su historia reproductiva y su entorno familiar.

41



DE MUJERES Y GENES

42

En cuanto a la afiliacién al sistema de salud, es mayor entre las mujeres que
entre los hombres.

El Sistema General de Seguridad Social en Salud funciona en dos regimenes
de afiliacién: el Régimen Contributivo y el Régimen Subsidiado. Segtin la ley
todos los empleados, trabajadores independientes (con ingresos totales men-
suales superiores a un salario minimo) y los pensionados, deben estar afiliados
al Régimen Contributivo, mientras que el régimen subsidiado es el mecanismo
mediante el cual la poblacién mds pobre del pais, sin capacidad de pago, tiene
acceso a los servicios de salud a través de un subsidio que ofrece el Estado.

Cerca de una tercera parte de los menores de 20 afios no estd afiliado
al SGSSS. Entre los que no tienen ninguna educacion, el porcentaje de no
afiliados es de 37 por ciento, mientras que los de educacidn superior, tienen
cerca de 20 puntos porcentuales menos. La falta de afiliacién en el drea urbana
es de 28 por ciento, mientras en el 4rea rural llega a 40 por ciento. Entre las
personas mds ricas, 86 por ciento estdn afiliadas al SGSSS, en contraste con la
poblacién mds pobre, dentro de la cual la proporcién es sélo de 58 por ciento.
La meta de llegar a través del régimen contributivo al 70 por ciento de la po-
blacién no se ha cumplido y estd muy distante de lograrse.

Percepcion de salud

Segtin los datos de la ENDS?, la salud de los hombres es percibida en
un porcentaje ligeramente mayor que el de las mujeres como excelente, muy
buena y buena, en tanto que las mujeres tienen porcentajes mayores en las
alternativas de regular y mala. La percepcidon de una salud “excelente”, “muy
buena” y “buena’ se concentra en los grupos jévenes (menores de 20 afos) y
empieza a disminuir al aumentar la edad. La poblacién que reside en el drea
urbana tiene una tendencia mayor a percibir su salud como excelente, muy
buena y buena, que la que vive en la zona rural.

Dos de cada tres personas han consultado sobre su salud en el dltimo afno
de la encuesta. La diferencia entre hombres y mujeres es de 14 puntos por-
centuales, siendo las mujeres las que mds frecuentemente consultan sobre este
aspecto. Por edad, el porcentaje de consulta se incrementa a partir de los 40
afos de edad. El porcentaje de personas que estuvieron enfermas en los alti-
mos 30 dias fue de 12 por ciento para el pais, 14 por ciento para mujeres y 11
por ciento para hombres.

20  Profamilia. (2005). Op cit.
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Morbimortalidad general y especifica para las mujeres

De acuerdo con los datos oficiales, no se ha generado informacién en el
Sistema Distrital de Salud que permita correlacionar las condiciones de vida,
las cargas domésticas reproductivas, las maltiples jornadas de las mujeres y las
enfermedades y causas de muerte femenina més alld de lo que médicamente
reportan las historias clinicas cuando consultan por enfermedades comunes.

De acuerdo con los indices de mortalidad, las mujeres presentan mayores
porcentajes (64%) que los hombres en algunos tipos de enfermedades, como
las neoplasias o tumores, la enfermedad hipertensiva y las cerebro-vasculares,
especialmente las que estdn en edades entre 45 y 60 anos y mds. Las conclu-
siones de los estudios realizados tanto por Profamilia®" como por la Secretaria
Distrital de Salud muestran que la mortalidad materna en Bogotd se debié a
causas obstétricas directas, con 94 por ciento. La principal causa obstétrica fue
el trastorno hipertensivo del embarazo o pre-eclampsia y le sigue la eclampsia
con 40 por ciento para el afio 2003*.

Embarazos no planificados y aborto inducido

En los tltimos 5 anos en Bogotd ha disminuido la prevalencia de abortos
inducidos en las jévenes adolescentes de 5 por ciento en 1998 a 4.15 por cien-
to en 2003. Sin embargo, es necesario tener en cuenta que en este campo se
presentan sub-registros de informacién, que se generan dadas las condiciones
en que se realizan los abortos en la ciudad®.

Al respecto, aunque la Sentencia T-355 de 2006 de la Corte Constitucio-
nal, referida a la despenalizacién del aborto en ciertas circunstancias existe,
algunas entidades de salud, especialmente las relacionadas con la Iglesia, difi-
cultan su aplicacién lo que lleva a abortos clandestinos y otras précticas que
van en detrimento de la buena salud y el bienestar de las mujeres.

En esta Sentencia la Corte Constitucional determina que no se incurre en deli-
to de aborto, cuando con la voluntad de la mujer, la interrupcién del embarazo
se produzca en los siguientes casos: (i) Cuando la continuacién del embarazo
constituya peligro para la vida o la salud de la mujer, certificada por un médi-
co; (ii) Cuando exista grave malformacion del feto que haga inviable su vida,
certificada por un médico; y, (iii) Cuando el embarazo sea el resultado de una

21 Profamilia es una entidad privada sin 4nimo de lucro, afiliada a la Federacién Internacional de
Planificacién Familiar (IPPF) que brinda 65 por ciento de la planificacién familiar en el pais.

22 Datos tomados de: Alcaldia Mayor de Bogotd, Politica priblica de mujer y géneros. Op cit.

23 Ibid.
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conducta, debidamente denunciada, constitutiva de acceso carnal o acto sexual
sin consentimiento, abusivo o de inseminacién artificial o transferencia.

De acuerdo con los datos de PROFAMILIA, los embarazos en las adoles-
centes con edades entre 11 y 16 afios en Colombia constituyen una gran pre-
ocupacién; a partir del 2000, Colombia ocupa el primer lugar de Suramérica.
En los estratos de ingresos altos, 11 por ciento de las adolescentes tienen o han
tenido un embarazo. En los estratos de menores ingresos, la proporcién es de
31 por cada 100. EI 51 por ciento de las adolescentes embarazadas no tienen
acceso a educacion secundaria y 60 por ciento de las hijas de madres adoles-
centes corren el riesgo de repetir la historia.

Situacion VIH/SIDA

Siguiendo con los resultados de la ENDS, 98 por ciento de todas las muje-
res entrevistadas ha oido hablar de esta enfermedad. El nivel de conocimiento
es menor entre las mds jovenes (de 15 a 19 anos) y entre las de 40 a 49 anos
de edad; tampoco conocen del tema las mujeres que reportaron que nunca
habian tenido relaciones sexuales, o las que viven en el drea rural, en la regién
Oriental colombiana, o entre las mujeres sin ninguna educacién y en el nivel
mis bajo segtin el indice de riqueza.

De las mujeres que habian oido hablar de la enfermedad, 77 por ciento
mencion el uso del condén como la prictica mds segura. Unicamente la mi-
tad de las mujeres sin educacién reporté conocer esta practica, al igual que 64
por ciento de las que pertenecen al quintil mds pobre.

Estos resultados muestran la falta de conocimiento sobre practicas seguras
para evitar el contagio de la enfermedad por parte de las mujeres colombianas
y la falta de una adecuada educacién sexual. Todavia existe un porcentaje de
mujeres que piensa que el SIDA se puede transmitir por pricticas diferentes
a las relaciones sexuales, a la transmisién madre-hijo y a las transfusiones con
sangre no certificada.

En Bogotd, en el rango de edades entre 15 y 19 anos la relacién entre hom-
bre-mujer afectados por la enfermedad es de 1 a 1, mostrdndose una tendencia
a aumentar el porcentaje en las mujeres, incrementando en 1.7 por ciento
contra 0.3 por ciento en los hombres®.

24 Alcaldia Mayor de Bogotd. Datos del Plan de Igualdad de Oportunidades. Op cit.
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Infecciones de transmision sexual (ITS)

El 83 por ciento de las mujeres manifesté conocer ITS diferentes al VIH/
SIDA, mostrando un incremento significativo con relacién a la ENDS 2000,
cuando el 58 por ciento manifest6 que las conocia. El 1 por ciento de las mu-
jeres manifesté que le habian diagnosticado una ITS en los dltimos 12 meses
previos a la encuesta. Esta proporcién es mayor entre mujeres de 25 a 29 anos
de edad, en el drea rural, en la region Pacifica colombiana, entre las que tienen
s6lo primaria y entre las de indices de riqueza mds bajos.

El 79 por ciento de las mujeres que reportaron haber tenido ITS, acudié a
un médico o enfermera para su tratamiento, 8% fue a una drogueria o farma-
cia, 10 por ciento se auto-medicd, 8 por ciento acudié a donde un amigo o pa-
riente y 2 por ciento a donde un curandero. Las principales razones expuestas
para no acudir al médico o a una enfermera fueron la falta de dinero (29%),
pensé que el problema pasaria solo (20%), le daba miedo del diagnéstico del
médico (11%) y le era dificil conseguir una cita (11%).

Violencia en la familia

Las mujeres son las principales victimas de la violencia al interior de la
familia: 60 por ciento de ellas han sido victimas ocasionales de violencia psico-
légica y 46 por ciento son victimas frecuentes. El 16 por ciento de las mujeres
han recibido maltrato fisico en su hogar y 4 por ciento es maltratada con fre-
cuencia. El 3 por ciento de las mujeres tras haber sido maltratadas fisicamente
por su esposo o compafiero han tenido como consecuencias heridas graves,
abortos, embarazos no deseados o pérdida de conocimiento.” El 85 por ciento
se quejé de secuelas fisicas o psicoldgicas resultado de esta situacién®. Adicio-
nalmente, en el grupo de edad de 15 a 19 anos, entre las mujeres que fueron
victimas de violencia, 87 por ciento nunca buscé ayuda, tampoco lo hizo 82
por ciento del grupo de 20 a 24 afios”.

En el caso de mujeres alguna vez casadas o unidas, dos de cada cinco re-
portaron haber sufrido agresiones fisicas por parte del esposo o compafiero;
la violencia fisica por parte del cényuge baja de 41 a 39 por ciento, cuando se
compara con los resultados obtenidos cinco afos atrds. Las mujeres mayores
de 30 afios sufren mds la violencia fisica: las viudas, separadas o divorciadas,
las residentes en el drea urbana. Las que tienen educacién superior tienen

25  Ribero R & Sidnchez E (2004).
26 Procuraduria General de la Nacién. (2009).
27 Ibid.
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el porcentaje més bajo de violencia fisica por parte del esposo o companero
(31%). Asi mismo, dos de cada tres mujeres encuestadas en la ENDS 2005,
contestaron que sus esposos o compaferos ejercian o habian ejercido situacio-
nes de control contra ellas; esta relacién es similar a la encontrada en la ENDS
2000. Las situaciones mencionadas con mds frecuencia fueron: que el esposo
insiste siempre en saber en dénde estd ella (37%), el esposo la ignora (36%),
el esposo le impide el contacto con amigos o amigas (26%) y el esposo la acusa
de infidelidad (26%). Estas situaciones de control son mds frecuentes entre
las mujeres de 30 a 34 anos de edad, las que antes estuvieron casadas o uni-
das (79%), en Bogotd, y entre las mujeres que no tienen educacién. Ademds,
una tercera parte de las mujeres contestd que, sus esposos 0 compaferos las
amenazaban, porcentaje similar al encontrado en la ENDS 2000. La amenaza
mis frecuente es abandonarla (21%), seguida por quitarle los hijos (18%) y
quitarle el apoyo econémico (16%).

En cifras, esto representa 630.000 dictimenes por violencia intrafamiliar
correspondientes al periodo 2000-2008 registrados por el Instituto Nacional
de Medicina Legal y Ciencias Forenses, asi como 385.143 dictdmenes de vio-
lencia de pareja para el mismo periodo.

Esta situacién se ve agravada por las afirmaciones del documento Situacién
de la violencia contra las mujeres®® en relacién con los servicios de salud en
funcién de la violencia intrafamiliar y sexual puesto que “... en la actualidad,
el sistema de vigilancia epidemioldgica para violencias o es precario o no ope-
ra... y el sector salud no cuenta con una referencia sobre el comportamiento
actual de estos eventos...” As{ mismo, se afirma que “...el sistema de salud
no cuenta con la preparacién necesaria para detectar, atender y prevenir las
violencias intrafamiliar y sexual”.

4. Salud plena para las mujeres, una mirada integral

La salud debe ser entendida no sélo como la ausencia de enfermedad,
sino en general como unas condiciones que permitan asegurar una situaciéon
favorable que faculte el bienestar fisico, psicoldgico, afectivo y social de las
mujeres, lo cual implica una mirada integral del tema de la salud y no sélo la
prevencién y/o el remedio de las enfermedades.

A este respecto, el Relator Especial de la ONU para el Derecho al Disfrute
del Mds Alto Nivel Posible de Salud Fisica y Mental sefialé que: “El derecho a la
salud no es sélo un derecho a la atencién de la salud, sino también un derecho

28  Ibid.
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a otros determinantes sociales, econémicos, culturales y politicos de la salud.
Entre ellos cabe mencionar la participacién en los procesos de adopcién de
decisiones relacionados con la salud, la informacién sobre la salud sexual y
reproductiva, el alfabetismo, la nutricién, la no discriminacién y la igualdad
en materia de género”.”

Se considera que las desigualdades en materia de salud “determinan si las
necesidades de salud de las personas se reconocen, si tienen voz o un mini-
mo control sobre sus vidas y su salud y si pueden realizar sus derechos™.
Por tanto, en funcién de alcanzar esa salud integral deseada, es necesario, en
primera instancia, visibilizar las necesidades y condiciones particulares de las
mujeres, pues muchas veces la informacién que permite diagnosticar el estado
del derecho a la salud no estd desagregada por sexo y atn en los casos en los
que estd, la orientacién en la recoleccidn, sistematizacién y procesamiento de
datos se realiza desde una mirada androcéntrica® que no permite identificar
las problemdticas concretas de las mujeres.

Esto significa que, los datos que permiten tomar decisiones, trazar politicas
y ejecutar acciones tendrian un sesgo que no permite hacer las oportunas y
necesarias diferenciaciones para ofrecer un servicio adecuado o tan siquiera
alcanzar el entendimiento de las condiciones de salud de manera oportuna y
equilibrada para todos y todas.

Al respecto, sélo por citar un ejemplo, se considera que los riesgos am-
bientales para la salud relacionados con la contaminacién en las zonas urbanas
“pueden tener un efecto desproporcionado sobre la salud de las mujeres y los
nifios en razén de su diferente susceptibilidad a los efectos téxicos de diversas
sustancias quimicas, de su diferente exposicion a ellos y del cardcter de las ta-
reas que frecuentemente realizan las mujeres”. Sin embargo, no parece haber
un trato diferenciado en términos de prevencién o tratamiento que permita
equilibrar esta situacién entre hombres y mujeres.

Ademds, el tema de salud con relacién a las mujeres no sélo se refiere a su
salud personal sino que, por su rol, normalmente ligado al bienestar de los
demds (familia, hijos, comunidad) a través de actividades asociadas a la ali-
mentacion, la higiene, la salubridad de las viviendas, entre otras, constituyen
un punto clave en la conservacién de la salud de la sociedad en general lo que
ocurre muchas veces a costa de su propia salud personal.

29  Citado en: Mesa por la Vida y la Salud de las mujeres. Documento de Fundamentacién

30  Ribero R & Sdnchez F. (2004). Op.cit.

31  Es decir, aquella que tiene al varén como referente y que por lo tanto invisibiliza a otros
grupos poblacionales, que difieren de las caracteristicas y necesidades de éste, lo cual es
especialmente cierto para las mujeres.

32 Rainero L. (2004).
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Cuando se habla de la salud de las mujeres, no se han hecho ni los estudios ni
las reflexiones pertinentes, que permitan tomar medidas efectivas relacionadas
con minimizar y/o prevenir las potenciales enfermedades producto de las activi-
dades que desarrollan las mujeres en funcién de la salud de su familia y de otras
personas, lo cual seria fundamental no sélo en funcién de las mismas mujeres,
sino de todas aquellas personas que dependen de los cuidados de éstas.

Adicionalmente, como se mencioné antes, la salud estd estrechamente rela-
cionada con otros determinantes de cardcter econémico, cultural, social, entre
otros. Por lo tanto, la situacién de las mujeres en estos diferentes aspectos
también afecta su salud. A este respecto, la ENDS sefiala que la falta de cono-
cimiento sobre prevencién y cuidados de enfermedades es mayor entre las po-
blaciones de menores ingresos y también en los niveles educativos mds bajos.

En este sentido, también es importante poner atencién a la situacién de
las mujeres en otras dimensiones que pueden implicar propensién a una mala
salud, o al menos, a unas condiciones desfavorables para alcanzar la salud inte-
gral. Al respecto se resalta que en Colombia, las mujeres empezaron el nuevo
siglo con unos ingresos 20 por ciento menores a los de los hombres, las mujeres
jefas de hogar de bajos recursos aumentaron de 44 por ciento en 1992 a 51 por
ciento en el 2001. Asi mismo se incrementd el porcentaje de mujeres jefas de
hogar en el sector informal, pasando de 56 por ciento en 1992 a 60 por ciento
en el 2001. El indice mds alto de desempleo se presenta entre mujeres®.

Esta situacién desigual en materia laboral y econémica entre hombres y
mujeres potencialmente puede incidir en peores condiciones de salud de las
tltimas, puesto que no sélo les impide acceder al régimen contributivo como
trabajadoras aportantes, sino que ademds les dificulta el acceso a ingresos su-
ficientes para asegurarse una buena alimentacién, una vivienda adecuada, una
educacién suficiente, un descanso reparador, entre otros aspectos que pueden
verse como factores primordiales en la concepcién de la salud integral.

Con esto dltimo, se quiere decir que la situacién de las mujeres en lo refe-
rente a la salud no sélo tiene que ver con el bienestar fisico, también hay una
serie de aspectos asociados que aumentan atin mds las desigualdades existen-
tes, que fueron mencionadas antes, entre hombres y mujeres a este respecto.
Por tanto se debe propender por una mirada integral, que abarque todas estas
particularidades, cuando se trabaje por la equidad y la salud integral de las
mujeres colombianas.

33 Consejerfa Presidencial para la Equidad de la Mujer. Presidencia de la Republica (2003).
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B. SALUD, MUJERES Y DERECHOS SEXUALES Y REPRODUCTIVOS
EN COLOMBIA. UN APORTE DESDE LA BIOETICA

Carolina Morales

En el marco del debate mundial por los Derechos Sexuales y Reproduc-
tivos, a mediados de los afnos noventa se impuso en Colombia un esquema
de derechos “prestacionales” es decir, ligados a la capacidad de pago de las
personas econémicamente activas, con efectos mds deletéreos para unos ciu-
dadanos que para otros. Entre los actores sociales mds afectados por estas poli-
ticas estuvieron, no solo aquellos que no percibian un salario, sino también y
especialmente las Mujeres, debido al contenido mismo de estos derechos que
fue negado, y al significado e implicacién de la vulneracién de los derechos
sexuales y reproductivos de las mujeres. Desde entonces, hace casi dos décadas
el debate por estos derechos muestra claramente la inequidad y la injusticia
social frente a las mujeres. Esto se relaciona directamente con el comporta-
miento de todas las problemdticas asociadas al campo de los derechos sexuales
y reproductivos de las mujeres, como se muestra mds adelante, todas se agudi-
zaron, especialmente el embarazo en las mujeres adolescentes.

El embarazo adolescente aparecié como un problema que crecié de manera
permanente desde 1990 hasta hacerse inmanejable; el Sida y las enfermedades
de transmision sexual también aumentaron durante estas dos tltimas décadas.
Sin embargo, aunque se esperaba una respuesta resolutiva del Estado ante es-
tas problemdticas, ésta no se dio. Pese al debate adelantado por las mujeres en
distintos escenarios con el fin de despenalizar las conductas sexuales, denun-
ciar las formas de violencia y exigir sus derechos desde mediados de los anos
setenta, solo hubo una senal de cambio en 2006, cuando se obtuvo, de manera
parcial, la despenalizacién del aborto.

En esta seccién del libro se presenta un panorama socio-histérico de la
situacién de salud y de los derechos sexuales y reproductivos de las mujeres
entre 1990 y 2006, con el cual se pretende dar una explicacién acerca de la
persistencia en el desconocimiento de los derechos de las mujeres. Para ello se
hace un anilisis politico. Para finalizar se senalan algunos aportes y desafios
que puede aportar la bioética para enfrentar este grave problema de salud
publica en el pais.
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Introduccion

Con frecuencia, la formulacién de politicas es antecedida por la tradicional
evaluacion de los resultados de lo que ha hecho frente a la problemitica, con
base en indicadores cuantitativos, que muestran solo una parte de la situaciéon
y ofrecen informacién parcial. Esta evaluacién forma parte del ciclo politico,
que es derivado del enfoque positivista aplicado a las ciencias politicas. Debi-
do al predominio de este enfoque en la elaboracién de las politicas, son muy
escasas las buenas evaluaciones para la formulacién de politicas, y son escasos
también el uso de enfoques distintos al positivista para formular o evaluar
politicas. En el campo de las politicas asociadas a los derechos sexuales y repro-
ductivos pasa algo parecido. La mayoria de los estudios existentes privilegian
este enfoque positivista, ademds revisan esencialmente los resultados obteni-
dos, ya sea en la cobertura de atencidn, en el uso de condones o métodos de
planificacién familiar en general, pero no revisan los procesos.

La literatura sobre andlisis de politicas es escasa y el debate no incluye
estudio de actores implicados en la formulacién de politicas. Por esa razén se
efectué este trabajo, con la pretensién de comprender las politicas y por tanto
los derechos, no solo como el mero enunciado emitido por las instancias del
poder Legislativo, Ejecutivo o Judicial del Estado, sino como resultado de una
correlacién de fuerzas. Fuerzas que ponen en movimiento el poder entre los
actores involucrados.

El enfoque sociopolitico®® usado en ciencias politicas y sociales, muestra
una opcidn pertinente para revisar el movimiento del poder y analizar la con-
figuracién de politicas®. Se usa por ello este enfoque, para el andlisis de las
politicas en cuestion y especialmente para explicar la problemdtica que afecta
a las mujeres en el campo de la salud sexual y reproductiva. Se usa el embarazo
adolescente como un elemento trazador. Este enfoque, como se menciond,
tiene en cuenta las pugnas y conflictos entre los actores, motivados por mante-
ner el poder durante el proceso de formulacién de politicas, y ademds durante
las fases de implementacién y evaluacién de las politicas®®¥%%. Finalmente se
intenta identificar el meollo del debate por los derechos sexuales en Colombia
y su implicacién en las politicas y en la vida de las Mujeres.

34  Herndndez M. (2004).

35  Tillym C. (2008).

36 Morales C. (2010 a).

37  Algunos de los textos que inspiraron el uso de este enfoque para el trabajo que se presenta

en esta seccién son: Almeida C. (2006).
38  Abrantes Pégo R. (2010).
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1. Los derechos sexuales de las mujeres en las politicas formuladas
entre 1964 y 1991. El paso del control natal a la salud sexual y
reproductiva.

En las politicas de salud sexual y reproductiva que se formularon para mu-
jeres en Colombia, se presentaron tres momentos histéricos bien diferenciados
entre 1964 y 2005. El primero entre 1964 y 1991 durante el cual la politica
cambié del control natal a atencién materno-infantil, pasando por la atencién
a la salud sexual y reproductiva, con énfasis en la penalizacién del aborto y la
educacion sexual tradicional. Durante este periodo, las politicas mantuvieron
el mismo enfoque basado en el control de las conductas sexuales.

A principios de los afios sesenta aparecié la mujer en la arena politica y
también el joven. Este tltimo se presenté defendiendo el manejo auténomo
de su cuerpo, en un marco politico que unié la revolucién cubana y el temor
de la expansion del comunismo por parte del gobierno norteamericano.

Las politicas de control natal y planificacién familiar de este periodo re-
tomaron las ideas tradicionales de la sexualidad, la familia, la mujer, la ma-
ternidad y la sociedad, derivadas del catolicismo ortodoxo y de los principios
del Estado corporativo en boga. Ese Estado era opuesto a cualquier idea mo-
dernizadora o cualquier vinculo con el comunismo o sindicalismo, pues era
derivado del conservadurismo de mediados de siglo pasado. En ese marco la
primera cdtedra de educacién sexual iniciada en 1974 bajo el nombre “Com-
portamiento y Salud”, recogié dicha tradicién, junto a otras acciones de cardc-
ter eminentemente asistencial sobre la salud sexual y reproductiva®; ambas se
mantuvieron por cerca de 20 afios sin modificaciones.

Después, a mediados de los anos setenta, las mujeres y los movimientos
feministas, bajo la influencia del socialismo internacional, debatieron la pe-
nalizacién del aborto. Pero fue sélo hasta el debate por la Asamblea Nacional
Constituyente, ANC, 21 afos después, que la agencia de los movimientos de
mujeres logré incidencia tanto en la preparacién de dicha Asamblea como
en el cambio de las politicas de control que se trafan, a las politicas de au-
tonom{a®. En la ANC las mujeres, sin filiacién politica ni vinculo a ningtin
partido politico, hicieron temblar los pulpitos y las salas del Congreso de la
Republica, logrando la aprobacién del divorcio civil con aval de la Iglesia, pues
el aborto, el tema candente, al ser un asunto de alta incidencia electoral, fue

39  McNamara R. (1974).
40  Morales C. (2010 b).

51



DE MUJERES Y GENES

52

descartado por todos los asambleistas y congresistas. En su lugar aceptaron el
divorcio. No fue posible avanzar en el debate sobre los derechos sexuales de las
mujeres, debido al control moral sobre el comportamiento sexual de la mujer,
solo se accedié a un pequefio cambio en el matrimonio, el divorcio.

2. Politicas de gobierno formuladas entre 1992 y 1996.
Los derechos se limitan por causa del preventivismo.

En las administraciones liberales de César Gaviria y Ernesto Samper, entre
1992 y 1996 se formularon politicas de gobierno relacionadas con el tema de
la prevencién; ambos gobiernos retomaron la penalizacién de las conductas
sexuales y conformaron ademds un esquema de control politico sobre el cuer-
po de la mujer y del joven. Dicho control privilegié lo sexual como estrategia
de penalizacién y dio contenido al preventivismo. Este preventivismo buscaba
esencialmente controlar el comportamiento de riesgo en las conductas sexua-
les de las mujeres mediante acciones de cardcter asistencial, tales como el uso
de métodos de planificacién familiar. Pero en realidad estas acciones buscaban
aminorar las consecuencias del bloque de reformas de ajuste estructural que el
gobierno habia implementado recientemente, bajo la influencia del Consen-
so de Washington. Esas reformas generaban un conjunto de cambios en los
modos de vida de las mujeres, asociados a la pérdida de estabilidad laboral,
a la privatizaciéon de las politicas sociales (educacién, vivienda y salud) y al
aumento de la brecha entre la poblacién pobre y la poblacién mas rica. Estas
reformas buscaban esencialmente abrir paso a la propuesta neoliberal impul-
sada por el Banco Mundial y el Fondo Monetario Internacional®'; ademds
facilitaron la gestién de la tecnocracia del gobierno Gaviria, quien aproveché
para introducir un articulado dirigido a focalizar poblaciones, que como las
mujeres, podrian fomentar uno de los cambios mds significativos: el subsidio
a la demanda®. Este subsidio buscaba insertar a los pobres a la economia de
mercado, en medio de la creciente globalizacién®.

Las politicas preventivistas fueron desplegadas por un nuevo actor del go-
bierno, la Consejeria para la Juventud, la Mujer y la Familia, que sefialaba la
importancia de la Mujer y de su proteccién por parte del Estado, pero siempre
que fuese un ejemplo de acogida y recepcién de las politicas. Si bien esas po-
liticas constituyeron una novedad, sus efectos no lo fueron. Dichas politicas
mostraron las contradicciones, pues en vez de aminorar las problemdicas,

41  Misas G. (2001).
42 Departamento Nacional de Planeacién CONPES 2626. (1992). Politica Social para los
Jévenes y las Mujeres.

43 Parodi C. (2005).
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se agudizaron en distintas direcciones debido a la ausencia de una propuesta
clara sobre los derechos de las mujeres. Desde la década de los noventa, la
proporcién de adolescentes embarazadas aumentd, pasé de 17 por ciento a 21
por ciento en 2005%; y en su mayorifa fueron embarazos no deseados®. Esta
proporcién se duplicé en mujeres en situacién de desplazamiento (36%). La
fecundidad en mujeres entre 10 y 14 anos crecié de 2.77 nacidos vivos en el
ano 2000, a 3.01 en 2007. La tasa de abortos clandestinos también aumenté
desde los anos noventa. Colombia ocupé un lugar destacado en Suramérica,
con el indice més alto de mortalidad materna después de Bolivia, Perti y Para-
guay®. La razén de mortalidad materna en el pais pasé de 104.94 por cien mil
en 2000 a 75.6 por cien mil en 2007, una reduccién escasa teniendo en cuenta
que todas las politicas de salud sexual y reproductiva formuladas desde 1964 y
las metas del milenio estaban dirigidas a reducir a 45 por cien mil muertes ma-
ternas para 2015. No obstante, en América Latina y el Caribe, 15.000 mujeres
perdieron la vida en 200 5 por causas asociadas al embarazo y al parto ¥/.

El debate por los derechos sexuales en Colombia en el marco
de las politicas de gobierno

Aunque desde 1994 fueron ratificados en la esfera mundial los derechos
sexuales y reproductivos como derechos humanos, Colombia en medio de la
administracién de Ernesto Samper® desconocié el Bloque de Constituciona-
lidad y por tanto la exigencia constitucional de respetar los derechos de los y
las ciudadanas, con graves implicaciones sobre la vida y la salud de las mujeres.
Se aument§ la prictica clandestina del aborto, con un alto costo social para
la sociedad, tanto en vidas de muchas mujeres como en sus condiciones de
ciudadania y en el sistema de salud. Se dificulté realizar y mantener un debate
publico sobre la sexualidad y la autonomia del cuerpo de la mujer, y se sancio-
n6 moralmente a las madres solteras, a las mujeres embarazadas y desemplea-
das con lo cual se favorecié la exclusion sistemdtica de las mujeres de derechos
como salud, educacién, seguridad social y empleo®. Ademds el papa Juan
Pablo II criticé directamente los resultados de la Conferencia Internacional
sobre la Poblacién y Desarrollo de 1994, con base en el sustento de ir contra
los valores tradicionales de la familia y la maternidad.

44 Profamilia. (2005).

45  Guillaume A, Lerner S. (2008).

46 Naciones Unidas. (2010). Mortalidad materna en Colombia: un grave problema de salud publica.
47 Tbid.

48  Presidencia de la Republica. (1999).

49 Departamento Nacional de Planeacién CONPES 2794. (1995). Politica de Juventud.
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3. Politicas de Estado, entre 1997 y 2005. Una luz al final del periodo

Entre 1997 y 2005 el tercer momento de la configuracién de politicas
relacionadas con los derechos sexuales y reproductivos, se formularon nuevas
doctrinas para mujeres y jévenes: las del Estado. Se acentué el esquema pre-
ventivista mediante nuevas formas de control sobre otros comportamientos
considerados también de riesgo. Fue el caso de la pobreza, de la maternidad y
la reproduccién. Con el manejo social del riesgo paulatinamente se hizo el en-
foque central de la politica de proteccidn social y por lo tanto de la salud, con
efectos sobre los mandatos constitucionales. Se cambié la laicidad del Estado
social de derecho, anunciada en la Asamblea Nacional Constituyente, por un
Estado excluyente y confesional, y se retomaron algunos de los principios del
antiguo concordato.

El manejo social del riesgo en la politica social se introdujo a principio del siglo
XXI por sus autores Holzman y Jorgensen. Su propuesta era controlar los riesgos
de cuestiones como la pobreza, mediante una reduccién transitoria del efecto de
la caida del ingreso. Se asumi6 el riesgo como el efecto de no percibir ingresos.
Un ejemplo de esta politica en el pais fue el programa Familias en Accién.

En vez de avanzar, el Estado tuvo un gran retroceso en sus planteamien-
tos politicos, que fueron orientados hacia la Constitucién que precedié la de
1991. En ese marco, las mujeres insistieron en la exigencia de sus derechos
en la Corte Constitucional, logrando sélo la aceptacién del derecho al aborto
por violacién, y ademds s6lo en condiciones extraordinarias de embarazo. Y
como si esto fuera poco, quedd sujeto al criterio del legislador. En el afio 2002
con la nueva reforma del Estado por la administracién Uribe hacia un Estado
Comunitario®, se implanté definitivamente el manejo social del riesgo y la se-
guridad democrdtica como ejes de la politica de salud sexual, lo cual descarté
de manera definitiva los derechos.

El manejo social del riesgo y la seguridad democrética eran los ejes centrales
de la administracién de Alvaro Uribe Vélez. Con ellos se pretendia un mayor
control sobre las conductas de las mujeres a través de programas de focalizacién
de pobres, tales como Familias en Accién, cuya orientacién era la implantacién
de subsidios (acciones de premio o castigo) para incentivar ciertos resultados en
la economia de mercado. Las mujeres pobres que ingresan a estos programas,
estdn obligadas a cambiar su conducta sexual para poder recibir el subsidio. Los
derechos nunca formaron parte de estos programas.

50  Presidencia de la Republica de Colombia. (2002).
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Sin embargo, entre 2002 y 2006, en medio de la mayor agudizacién del con-
trol sobre el comportamiento de la mujer de todo el periodo comprendido entre
1964y 2005, se logré mediante la persistencia del debate y la movilizacién de las
mujeres’"** el cambio del status quo con la despenalizacion parcial del aborto.

a. De la penalizacion de las conductas sexuales a la
despenalizacion del aborto

El proceso de mayor debate y conflicto se dio en 2005 cuando de nuevo el
movimiento nacional de mujeres plante la discusion sobre la despenalizacion
del aborto, pero esta vez mediante una nueva estrategia juridica llamada /tigio
de alto impacto™; con esta estrategia rdpidamente adhirieron varios actores
sociales y el apoyo se sintié en todo el pais; se logré un movimiento nacional
aunque con muchas dificultades, lo que trajo consigo un fallo a favor por parte
de la Corte constitucional.

El litigio de alto impacto es una estrategia juridica orientada a generar cambios
fundamentales mediante la exigencia de los derechos y el uso de las herra-
mientas disponibles en el sector de la justicia. En este caso se presentd incons-
titucionalidad por parte de un grupo de abogadas con apoyo de instituciones
internacionales, la demanda de la penalizacién del aborto dentro del cédigo
penal colombiano.

Lo interesante de todo el proceso es que la Sentencia C-355/06 que des-
penalizé el aborto en Colombia, se emiti6 en el momento de mayor control y
contencién politica y del mayor aumento indiscriminado de la censura moral y
penal®. Con ésta Sentencia el movimiento de mujeres logré la despenalizacién
de las conductas sexuales a través de la despenalizacién del aborto. Entre los
efectos politicos de esta Sentencia, estuvo la reubicacion politica de todos los
actores en la correlacién de fuerzas; incluso el Ministerio de la Proteccién Social,
pasé del rechazo total del aborto a la emisién de guias de manejo y realizacién
del aborto. Sélo un actor no aceptd la despenalizacion: la Iglesia ortodoxa. El
Papa y los diversos actores vinculados a la Iglesia se negaron a debatir y a respetar
las diferencias entre sus fieles. Cabe destacar el papel de organizaciones como
Catolicas por el Derecho a Decidir, la cual mostrd irrestrictamente su defensa y

51  Cbérdoba de Castro P. (2002).
52  Cbérdoba de Castro P. (2005).

53  Ver en: http://www.womenslinkworldwide.org/gjo_strategies.html

54  Roa Lépez M. et al. (20006).
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apoyo permanente de los derechos sexuales y reproductivos de las mujeres y, su
oposicién politica a los pardmetros morales de la Iglesia®.

No obstante, tanto el nuevo Estado como la fuerza de la tradicién moral,
sustentaron como necesaria la extensién del autoritarismo (caudillista) como
solucién a las crisis de una sociedad con predominio de la ideologia catélica.
En ese marco, las representaciones sociales sobre la mujer se acentuaron en su
contenido moral; la relacién entre el “buen padre” y el pecado de la “mala mu-
jer” legitimé la gobernabilidad de los asuntos de la salud sexual y reproductiva.
El Estado comunitario terminé de desmontar las bases del Estado social de
derecho para sobrevalorar los subsidios a la demanda para los mds pobres, la
estabilidad del capital y la confianza inversionista. La politica social se dedicé
a una serie de programas de aseguramiento transitorio y parcial, con efectos
duraderos sobre la equidad y la igualdad de derechos entre los y las ciudada-
nas. Las mujeres quedaron atrapadas entre el manejo social del riesgo cuyo
aparente tutelaje facilit6 la penalizacién progresiva de las conductas sexuales y
conductas generales.

b. Una nueva educacion sexual

En ese marco se aprobé un programa de educacién sexual que recibié apo-
yo por parte de los dos partidos politicos tradicionales en medio de un con-
senso bipartidista®, como habfa ocurrido durante el Frente Nacional; pero
esta vez con el fin de fomentar la formacién por competencias segtin la pro-
puesta de la revolucién educativa, que planteé como incentivo la adquisicion
de la ciudadania si se lograba corregir el comportamiento sexual. Entre 1997
y 2005 los conflictos se agudizaron y paradéjicamente las politicas dejaron de
lado los derechos sexuales y reproductivos de las mujeres.

En general desde 1991 hasta 2006, la formulacién de las politicas de salud
sexual y reproductiva para mujeres en Colombia, mostré varias fuerzas en con-
frontacién tanto en la esfera nacional como en la internacional: las industrias
farmacéuticas, organismos intergubernamentales defensores de los derechos
sexuales y reproductivos, los movimientos sociales, la Iglesia, los partidos po-
liticos, las mujeres, etc. También mostrd la resistencia a la despenalizacién
del aborto por parte de los médicos conservadores, aunque la objecién de
conciencia segufa siendo una opcién. Contrario a lo esperado, las mujeres no
aumentaron la demanda del aborto en los servicios de salud autorizados para

55  Hurst J. (2004).
56  Baena Lépez CA & Quijano Martinez H. (2008).
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ello, seguramente debido a la fuerte censura moral que atn se mantiene. En
este sentido, se puede afirmar que el papel de los médicos y de los profesio-
nales de la salud fue definitivo, pues como gremio y como profesionales estdn
lejos de apoyar la despenalizacién y legalizacién del aborto. Persisten temores
a sanciones morales y en algunos, el interés sobre las ventajas econémicas de la
préctica del aborto de manera ilegal.

El aborto constituy6 un problema de salud publica, en la medida en que
fue y sigue siendo una de las pricticas que mds incide en las altas tasas de
mortalidad y morbilidad materna. Parecen insuficientes los argumentos que
estimulan la movilizacién y la organizacién en defensa de los derechos sexuales
y reproductivos, especialmente teniendo en cuenta el peso de la decisién del
profesional de la salud en la disminucién de las inequidades e injusticias oca-
sionadas por la practica del aborto ilegal e inseguro.

En toda la trayectoria por la configuracién de las politicas de salud sexual
y reproductiva de mujeres, el papel de la mujer fue definitivo, especificamente
en la preparacién de la Asamblea Nacional Constituyente, en el reconoci-
miento de sus derechos politicos y en el cambio de rumbo de estas politicas.
El énfasis preventivista de las politicas y el esquema neoliberal del Estado no
lograron congelar las formas de organizacién y participacién politica de la
mujer, mientras que el moralismo tradicional si.

4. Conclusiones

En toda la configuracién de estas politicas, el predominio preventivista fue
puesto en duda por las organizaciones de mujeres, por medio de novedosas es-
trategias de movilizacién; no ocurri6 lo mismo con el moralismo catélico, que
continda siendo preponderante; incluso se usé para fortalecer la imagen del go-
bierno en el Estado comunitario. Esta situacién no es exclusiva de Colombia.
El clima politico conservador recorre también la regién latinoamericana, dada
la gran influencia de la jerarquia de la Iglesia Catélica y de los grupos de dere-
cha, fenémeno que convive con una mayor participacion de la sociedad civil.

El aborto, la educacién sexual y los derechos sexuales y reproductivos son
temas que se manejan cada vez méds como asuntos exclusivamente politicos y
de gran rentabilidad electoral. El hecho de que el debate sobre aspectos tan
cruciales como la sexualidad y la reproduccién —y por tanto, la salud sexual y
reproductiva de mujeres— se restrinja al papel del Estado y a las consecuencias
de las politicas neoliberales, constituye un campo de reflexion y acciéon sobre
el cual es necesario el aporte de cada cual para mejorar la equidad, la justicia
social y las condiciones de salud de toda la poblacién.
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En esa medida, el movimiento de mujeres es un ejemplo a seguir; su efecto
logré rebasar el control politico y el poder estatal, mediante un cambio en la
correlacién de fuerzas que cambié las politicas de salud sexual y reproductiva
y los derechos. Las politicas de cardcter asistencialista y paternalista dialogaron
muy bien con el enfoque preventivista y el moralismo, ademds demostraron
hasta la saciedad una alta rentabilidad electoral en distintos momentos del
sistema politico colombiano. En el centro de tales politicas hay una matriz
cultural en la cual estd ausente la figura paterna y prevalece el deseo de un
padre con autoridad capaz de imponer seguridad y arraigar los valores tradi-
cionales. En ese sentido, preventivismo y moralismo se asociaron al miedo y al
control, mientras que autonomia y derechos se vincularon a libertad, dignidad
y justicia social.

Desde la perspectiva de la bioética el aporte es enorme. De un lado, com-
prender la multidimensionalidad del derecho a la salud implica ejercer un
derecho que protege tanto las bases democrdticas del Estado como las de la
participacion politica de los y las ciudadanas. El derecho a la salud contempla,
una dimensién de participacién de los ciudadanos en la formulacién, gestién
y control de las politicas. El derecho a la salud contempla también la inclusién
real y democrética de todos los ciudadanos sin discriminacién por edad, sexo,
género, posicion social o credo religioso. En este campo tales dimensiones no
se han tenido en cuenta. S6lo de forma parcial por parte de las mujeres que
impulsaron la definicién del aborto no punible en Colombia. El desafio estd
entonces, en tomar la multidimensionalidad del derecho a la salud en serio,
de la mano de la bioética para hacer realidad los derechos sexuales y reproduc-
tivos de las mujeres. Esto conlleva hacer real la participacién y tomar la mul-
ticulturalidad como un principio base de la democracia y de la participaciéon
cotidiana de todos los ciudadanos.

5. Recomendaciones

Es indispensable realizar un debate publico y participativo sobre el derecho
a la salud y a la ciudadania plena de las mujeres. Y también un andlisis de los
conflictos de orden moral y politico en el ¢jercicio y garantia de los derechos
sexuales y reproductivos de las mujeres, en lo cual la bioética social es de gran
valor. Se trata de reconocer el pluralismo moral que existe en el conflicto sobre
la sexualidad y la reproduccién de los ciudadanos. Esto implica abolir las dis-
criminaciones de clase social, género, religion etnia y edad. Se trata también de
redistribuir equitativamente el poder socio-politico individual y colectivamente
para ejercer los derechos sin obstdculos morales. Implica cuestionar el preventi-
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vismo y el moralismo del campo de las politicas de salud sexual y reproductiva
con base en los enfoques de la bioética. Dimensiones como la interculturalidad
y la multidimensionalidad de los derechos pueden ser la guia de estas politicas.

Mis alld de obtener el carnet de afiliacién a la seguridad social o de adquirir
un paquete minimo de servicios subsidiados, el derecho humano fundamental
al desarrollo pleno de la sexualidad incluye el respeto de los valores y la moral
de cada ciudadano. Es el derecho a vivir y realizar el proyecto de vida derivado
de los propios valores y las metas de calidad de vida”. La bioética contribuye
a definir una nueva manera de garantizar los derechos por parte del Estado y
de las instituciones publicas. Las recomendaciones de la bioética social en este
dmbito consisten en cambiar las politicas sociales en todos los campos de los
derechos humanos®.

57  Thomas F. (2007).
58  Zambrano CV. (2006).
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IV. LA ENFERMEDAD GENETICA'SACUDE DURAMENTE
LOS HOGARES DE LOS PAISES EN DESARROLLO

Genoveva Keyeux

La aproximacidn al andlisis de la enfermedad genética y el género desde la
bioética y los derechos humanos se hace en el presente libro a partir de tres
capitulos de conceptualizacién tedrica. En el presente capitulo trataremos el
impacto de las anomalias congénitas desde el punto de vista de la familia, los
cuidadores de los pacientes, y especialmente de las mujeres. El punto de vista
de su impacto en la sociedad, en el sistema de salud publica, serd abordado por
separado (Capitulo V), y los cuestionamientos que, determinadas practicas
relacionadas con la genética, o la imposibilidad de acceder a ellas, suscitan a la
bioética y los derechos humanos, serdn considerados en el Capitulo VI. Para
facilidad de su comprensién y argumentacion, estos tres aspectos, referidos a
situaciones especificas, han sido separados en los capitulos mencionados; el
lector no debe ver en ello una simplificacién intelectual de su indagacién y
andlisis, sino una aproximacién metodoldgica, que tiene como objetivo un
abordaje tan racional y argumentado como sea posible.

Adicionalmente, el objetivo del presente libro no es ser un tratado de ge-
nética humana; por ello, el lector habrd encontrado en el Glosario para Legos
unas cuantas definiciones necesarias para evitar el desconcierto y la confusién
derivada de la terminologia cientifica propia de ésta drea del conocimiento.
Ademds, hemos escogido a titulo de ejemplo, dentro de la amplia lista de
trastornos hereditarios, solo unos pocos que pueden ser mds conocidos del pu-
blico en general, o que revisten alguna importancia para el pais, para ilustrar
situaciones que son analizadas desde la perspectiva del presente libro.

1. La carga de las enfermedades genéticas y las malformaciones
congénitas

Para quien no esté muy familiarizado con el tema, genético, congénito
y hereditario son términos que parecen sinénimos. Sin embargo, existe una
diferencia fundamental entre todos ellos, en nuestro caso importante desde el
punto de vista de las consecuencias familiares y sociales que acarrean los dife-
rentes trastornos para las madres, los padres, los hijos(as) afectados(as) y para
el resto del ntcleo familiar.

61



DE MUJERES Y GENES

62

Las malformaciones congénitas (MFC) son defectos de nacimiento que afectan
al individuo en una o varias de sus estructuras. A menudo tienen un componen-
te genético. En estos casos es posible detectar, mediante un estudio citogenético,
alteraciones cromosémicas en el feto o el recién nacido. Sin embargo, usualmen-
te éstas no son hereditarias en el sentido estricto —los padres son perfectamente
sanos y no son portadores de alguna alteracién genética—, por cuanto resultan
de un evento fortuito ocurrido en alguna célula reproductora, sea el évulo o
espermatozoide. En consecuencia, su aparicién es totalmente inesperada en la
familia, ya que no existen antecedentes en otra generacién en linea directa.

En los casos en que efectivamente se presenta una MFC por anomalia gené-
tica fetal, frecuentemente esta alteracién se presenta bajo la forma de trastornos
cromosémicos numéricos, de los cuales el mds conocido es sin duda el sindrome
Down, o trisomia 21, y los trastornos de cromosomas sexuales (super-mujer
XXX, sindrome Klinefelter XXY o sindrome Turner X0), aunque también pue-
de haber dafios sélo en una porcién mds o menos extensa del cromosoma. En
todos ellos, como se acaba de mencionar, la causa (casi siempre) es esporddica,
no hereditaria; sin embargo, a partir de ese momento, los adultos que nacieron
con una malformacién congénita podran transmitirla a la siguiente generacién
(es decir, esas MFC pueden ser heredables), aunque en la mayoria de los casos,
estas personas con MFC son infértiles. La excepcién mds conocida es el sindro-
me Down por translocacion, en cuyo caso el progenitor es un portador sano, tie-
ne la alteracién del cromosoma 21 (hay un pequeno fragmento del cromosoma
21 fusionado —translocado—a otro cromosoma) y podrd transmitirlo mds de una
vez a su descendencia, como si se tratara del modo tipico como se hereda una
enfermedad monogénica (ver mds adelante).

En muchas otras ocasiones, sin embargo, lo que ocasiona las MFC son
agentes externos, tales como medicamentos, problemas maternos durante el
embarazo, especialmente inmadurez del sistema reproductor en adolescentes,
que afectan el desarrollo de tejidos y 6rganos fetales, ingestién de alcohol o
tabaco, efectos nutricionales y exposicién a infecciones virales, agentes téxicos
e irradiaciones en etapas tempranas del desarrollo embrionario. En este caso,
no serdn heredables, puesto que no afectan directamente el material genético
presente en los évulos o los espermatozoides, requisito sine qua non para que
la descendencia herede el trastorno.

A pesar de que el origen y las consecuencias desde el punto de vista heredi-
tario sean diferentes, muchas personas piensan que todas las malformaciones
congénitas son el producto de algin trastorno heredado de la madre, lo asimilan
a otras formas de enfermedad hereditaria, y en consecuencia no hacen la distin-

59  Comdnmente es llamado mongolismo.
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cién entre causas genéticas y ambientales. En muchas ocasiones, esto conduce
a que las mujeres sean estigmatizadas de ser “culpables” de la discapacidad que
las MFC generan en los hijos, y pueden llegar a ser repudiadas juridicamente o
por la via de hecho en sociedades fuertemente patriarcales o religiosas, como ha
sido el caso en la India, por ejemplo (ver Capitulo VI-4)%.

Las enfermedades genéticas (EG), también conocidas como enfermedades
monogénicas o unigénicas -como la hemofilia, fibrosis quistica, fenilcetonu-
ria, anemia falciforme o los errores innatos del metabolismo-, son defectos
congénitos que afectan alguna funcién del organismo. Estas se deben a la
alteracién en un solo gen, y el efecto de la mutacién en el gen se exteriori-
za en los sintomas de la enfermedad de manera directa: las manifestaciones
clinicas primarias no dependen de otros genes ni de factores del medio am-
biente (como si ocurre con las enfermedades multifactoriales o enfermedades
complejas comunes, ECC). A pesar de esto, se observa con frecuencia que no
todos los pacientes presentan exactamente las mismas manifestaciones o la
misma severidad clinica, teniendo la misma mutacién. Por ello, hoy en dia se
piensa que otros genes, asi como también algunos determinantes ambientales,
sociales y econdmicos, a los que nos referiremos mds adelante, pueden modu-
lar la severidad de las manifestaciones de los trastornos unigénicos, como los
que acabamos de mencionar.

En las enfermedades monogénicas, uno o los dos padres transmiten la en-
fermedad, aunque ellos pueden ser asintomdticos (en cuyo caso, como por
ejemplo en la fibrosis quistica, son portadores sanos) o tener leves manifes-
taciones en situaciones particulares (las personas que tienen el denominado
rasgo falciforme son portadoras sanas de la anemia falciforme, y sélo presen-
tan problemas hematolégicos en presencia de ciertos medicamentos o a cierta
altura sobre el nivel del mar). Solo en algunas enfermedades genéticas se ha
encontrado que ocurren de novo, es decir de forma esporddica; en estos casos,
como la distrofia muscular de Duchenne, ambos padres son perfectamente
sanos, y el riesgo de recurrencia, es decir que la enfermedad vuelva a aparecer
en otro descendiente, es pricticamente nulo.

La diabetes mellitus tipo I, conocida como diabetes juvenil, o la enferme-
dad de Alzheimer, son dos ejemplos de enfermedades complejas comunes (ECC).
En estas enfermedades de origen multifactorial, la alteracién conjunta en va-
rios genes confiere una susceptibilidad o predisposicion genética a contraer la
enfermedad, la cual posiblemente se desarrollar si la persona se encuentra en

60  Chattopadhyay S. (20006).

63



DE MUJERES Y GENES

64

presencia de factores externos desencadenantes o condicionantes (nutricién,
stress, agentes infecciosos, tabaco, alcohol y otros).

Dada su naturaleza multifactorial —genética y ambiental- se presentan in-
teracciones complejas entre los diversos genes que intervienen, y entre estos y
el medio que actia sobre ellos. Son mucho mds comunes que las enfermeda-
des unigénicas, pues al no ser letales en edades tempranas, las alteraciones en
los genes responsables han podido dispersarse en las poblaciones a lo largo de
la historia de la humanidad, sin por ello poner en peligro la supervivencia de
la especie como tal.

En una familia en donde existan antecedentes de alguna de estas enfer-
medades multifactoriales, es indiscutible que hay una alta probabilidad de
compartir la herencia de los genes alterados con el familiar afectado, pero hasta
tanto no se conozcan cudles son todos los genes y los factores externos que in-
tervienen, y como actdan, serd muy dificil predecir el grado de heredabilidad
de la enfermedad como tal en otros miembros de la familia. Asi mismo, la edad
de inicio, severidad de la enfermedad, y el curso o desarrollo de la misma a lo
largo de la vida del paciente son variables e inciertos en cada caso, por lo cual
es dificil predecir de manera exacta cudl serd el futuro de la salud del paciente,
con sélo detectar las variantes anormales de los genes implicados.

Es claro, entonces, que las implicaciones para la familia y el paciente, en tér-
minos de morbi-mortalidad y riesgo de recurrencia de las primeras (malforma-
ciones congénitas y enfermedades genéticas), y edad de inicio y riesgo efectivo
de desarrollo de las tltimas, es muy diferente, lo que conlleva consecuencias para
la calidad de vida del paciente y de la familia bien distintas, e implica tomas de
decisién diversas en lo referente al proyecto familiar de una pareja.

En efecto, una enfermedad genética (EG) tiene un riesgo muy alto de pre-
sentarse nuevamente en la descendencia —la probabilidad es de 25 por ciento
0 50 por ciento, segtin si se trata de una enfermedad de herencia recesiva o do-
minante, y siempre que se herede, se manifestardn los sintomas en el paciente.
En cambio, si un familiar hereda la susceptibilidad a alguna enfermedad com-
pleja (ECC), el peso de los genes en el posible desarrollo de la enfermedad no
es mayor del 20 por ciento.

En las EG, en cada nuevo embarazo, las leyes de la probabilidad vuelven
a hacerse efectivas, independientemente del hecho de que ya haya nacido un
hijo/a con la enfermedad, como cuando se lanza una moneda al aire repetidas
veces. Por esta misma razén, entre mds hijos tenga una pareja portadora o)
afectada, mayor es el riesgo de tener varios hijos(as) afectados(as).

En paises en donde el indice de natalidad es alto, especialmente en las
clases menos favorecidas, es comuin ver familias con varios hijos aquejados por
la misma enfermedad genética. El desconocimiento de la pareja, en especial
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de las mujeres, sobre los trastornos hereditarios y acerca de la posibilidad de
detectarlos tempranamente, sumado a la falta de acceso a los servicios de salud
especializados, que incluya la asesoria genética, y a una deficiente calidad de
los mismos, hacen que no exista ningin mecanismo de prevencion para evitar
la recurrencia de embarazos anormales. Aunque los sistemas de salud muchas
veces carecen de indicadores confiables que muestren las cifras de casos en re-
cién nacidos o en la poblacién, la alerta sobre la prevalencia mucho mayor de
estos trastornos congénitos (MFC y EG) en paises de bajos recursos econémi-
cos o en poblaciones desfavorecidas en los paises industrializados ha sido dada
por organismos como la Organizacién Mundial de la Salud y la Fundacién
March of Dimes (ver Capitulo V).

Por fortuna, también existe la posibilidad de diagnosticar la presencia o au-
sencia de las MFC y muchas EG iz stero, o incluso antes de cualquier emba-
razo, lo que no sucede con las enfermedades multifactoriales comunes (ECC).
El hecho de conocer los riesgos y de saber cémo se puede actuar frente a ellos,
hace parte de las précticas preventivas que ofrece hoy en dia la genética clinica.
El diagnéstico preconcepcional o prenatal permite que las parejas puedan ejercer
de manera efectiva el derecho fundamental que tiene todo individuo frente a
su proyecto de vida personal en la perspectiva de su libre desarrollo y eleccién.
En la prictica, la posibilidad de conocer y elegir concierne muy particularmen-
te a las mujeres, pues son ellas, en definitiva, quienes terminan asumiendo la
pesada carga de los hijos, especialmente cuando, en paises como Colombia, la
proporcién de mujeres cabeza de hogar ha aumentado considerablemente en los
tltimos 20 afios, pasando de 22 por ciento a de cerca de 30 por ciento®¢%.

Durante los dltimos 25 anos, en varios paises del mundo se realizaron
grandes esfuerzos para determinar la prevalencia de los diversos trastornos ge-
néticos en la poblacidn, tanto a escala nacional como regional. En particular,
los paises del Mediterrdneo, Medio Oriente y Sudeste Asidtico se favorecieron
con los estudios para establecer la epidemiologia de las hemoglobinopatias,
un tipo de enfermedad genética muy frecuente en el mundo. Los estudios
realizados a lo largo de varias décadas permitieron hacer el seguimiento de la
incidencia de nuevos casos a través del tiempo, gracias al profundo conoci-
miento que se logré tener de este conjunto de enfermedades sanguineas, tanto
desde el punto de vista de la estructura del gen y las mutaciones, como de la
distribucién de éstas en las poblaciones de los paises mencionados, y gracias
a programas estatales de prevencién. El Imperio Britdnico, en cuyas colonias
eran muy frecuentes, fue pionero en las investigaciones bioquimicas y mo-
leculares de la anemia falciforme y las talasemias, asi como en el apoyo a los

61  DANE. (2005). Censo 2005. Jefatura de Hogar.
62 FAO. (2007). Divisién de Género, Equidad y Empleo Rural.
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programas preventivos y de atencién de los pacientes y sus familias que fueron
adoptados a nivel gubernamental por varios paises después de su independen-
cia (ver Capitulo V).

Aunque menos exhaustivamente estudiadas en el mundo, varias enferme-
dades genéticas como la fibrosis quistica o mucoviscidosis, la fenilcetonuria, la
deficiencia en G6PD (glucosa-6 fosfato deshidrogenasa) y otras han comen-
zado a ser caracterizadas en diversos paises, especialmente porque, detectadas
a tiempo, son enfermedades que pueden ser tratadas en los neonatos®, previ-
niendo las manifestaciones clinicas mds severas y logrando un desarrollo préc-
ticamente normal de los nifos(as), con lo cual también se ha logrado evitar los
efectos psicoldgicos y sociales negativos que estas enfermedades hereditarias
tienen sobre los demds miembros de la familia y las madres en especial, como
veremos mds adelante.

Dependiendo de los paises, el tamizaje neonatal incluye la deteccién de estas
afecciones, més el hipotiroidismo congénito, la anemia falciforme y la galactose-
mia. En Estados Unidos se recomienda el tamizaje para 29 condiciones diferen-
tes, que incluyen: trastornos del metabolismo de los aminodcidos, de los 4cidos
orgdnicos y del sistema de oxidacién de los 4cidos grasos, las enfermedades pre-
viamente mencionadas y algunas otras condiciones.

Si bien en muchos paises las cifras provienen apenas de estimaciones, pues
no existen estudios epidemiolégicos, o los que se conocen son fragmentados
y parciales, lo cierto es que los trastornos hereditarios afectan millones de
familias a través del planeta: 5 por ciento de los nifios(as) en el mundo nacen
con un trastorno congénito (ya sean malformaciones congénitas o enferme-
dades genéticas), y en la mayorifa de los casos, mueren en los tres primeros
afos de vida. Aunque la mayoria de las enfermedades genéticas son raras, en
su conjunto, serfan responsables de alrededor de 1 por ciento de nifios con
afecciones de salud.

Lo que muchas personas ignoran, es que, ademds, en cerca de 10 por cien-
to de todos los embarazos aparentemente normales existe una alteracion en
los cromosomas. Por lo general, los fetos no son viables, y 90 por ciento de
ellos mueren in stero durante las primeras semanas del embarazo, causando
una parte importante de los abortos espontdneos, que muchas veces pasan
desapercibidos, pues las mujeres ignoran que estdn embarazadas.

Por otro lado, en las interrupciones espontdneas de la gestacién que son do-
cumentadas, las cuales se producen durante el primer trimestre del embarazo,
se ha encontrado que entre 50 y 60 por ciento son causados por alteraciones

63 Ver March of Dimes. http://www.marchofdimes.com/professionals/14332_15455.asp
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cromosémicas. En todos estos casos, el trastorno genético ni siquiera es com-
patible con el desarrollo completo del feto hasta el nacimiento, mientras que
en otros casos, el desarrollo prosigue hasta el parto, pero la muerte sobreviene
muy répidamente después en el recién nacido(a). Los que sobreviven un poco
mis (6 de cada mil nacidos), generalmente tienen malformaciones congénitas
graves y retardo mental de moderado a profundo (sindrome Down, sindrome
de Patau o sindrome Edwards), o se acompanan de trastornos en el desarrollo
de los caracteres sexuales (sindrome Turner o Klinefelter)**®. La terminacién
de un embarazo o gestacién por trastornos cromosémicos no es, por lo tanto,
un acto exclusivamente humano, es un mecanismo que se produce igualmente
por la intervencidn de la naturaleza bioldgica, de la vida, y tampoco es propia
de la especie humana, pues ocurre en los demds mamiferos placentarios (de
gestacion intrauterina)®.

Recuadro 1. Las hemoglobinopatias son letales, pero tienen tratamiento

Se trata de un conjunto de enfermedades hereditarias que afectan el funcio-
namiento normal de los glébulos rojos, y por ende, el transporte de oxigeno a
las células. Las hemoglobinopatias se dividen en dos grupos principales de enfer-
medades: la anemia de células falciformes y las talasemias. Los genes responsables
(@ -globina y 3-globina, en los cromosomas 16 y 11, respectivamente), llevan la
informacién necesaria para la sintesis de las cadenas alfa y beta de la hemoglobina,
las cuales, unidas al hierro, transportan el oxigeno.

En ausencia de tratamiento, la mayorfa de las talasemias son letales en los pacientes
que han recibido de ambos padres la mutacién en el gen de las globinas (por tanto,
son homocigotos). La terapia requerida de por vida, que consiste en el aporte de
glébulos rojos sanos mediante transfusién, la captura (quelacién) del exceso de hierro
toxico para el organismo mediante medicamentos quelantes y el monitoreo reque-
rido para evitar la toxicidad, es muy costosa, atin en paises desarrollados —del orden
de los $100.000 délares anuales por paciente en los Estados Unidos, incluyendo el
monitoreo de niveles de hierro’—, y por tanto, los paises en donde es mds frecuente la
enfermedad, como los paises africanos y del sudeste asidtico, generalmente no pueden
ofrecer el tratamiento necesario a los pacientes, y menos ain el trasplante de medula
6sea de un donante sano compatible, el cual tendrfa la ventaja de curar definitiva-
mente al paciente (ver el impacto sobre la salud publica en el Capitulo V- 4).

64 WHO. (1999a).

65 WHO. (1999b).

66 Se estima que la incidencia de anomalfas cromosémicas en embriones de animales domés-
ticos es de 7-10 por ciento, y la mayorfa de estos trastornos causan abortos en el estado
embrionario o fetal.

67  Medical Center. (2006).
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Los datos sobre incidencia o prevalencia de trastornos congénitos que exis-
ten actualmente para América Latina son dispares de un pais a otro y, en
todo caso, bastante incompletos. En Colombia ha sido dificil poder calcular
la incidencia real de las enfermedades genéticas mds comunes, pues no existen
o son pocos los reportes clinicos. Sin embargo, la experiencia en los centros
hospitalarios universitarios en donde se ofrece la consulta de genética, y la
escasa y disimil informacién de la literatura indicarfan que, las enfermedades
genéticas son frecuentes. Por ejemplo, los escasos estudios de hemoglobino-
patias realizados en algunas regiones de fuerte impregnacién afro-colombiana
indican una prevalencia en la poblacién entre 12 por ciento (San Andrés) y 45
por ciento (Valle)®®®.

Una manera indirecta de poder calcular la incidencia es mediante el ni-
mero de portadores sanos; en el caso de la fibrosis quistica (FQ), un andlisis
piloto en busca de portadores identificados al azar en la poblacién colombiana
ha permitido estimar que la incidencia serfa de 1 en 7.056 nacidos vivos’*"".
Sin embargo, hasta el afio 2000 se habian reportado en el pais solo 350 casos
de FQ, pero se calcula que deben existir aproximadamente 3.000 personas
afectadas’’. La ausencia de informacion confiable para ambas enfermedades
(hemoglobinopatias y fibrosis quistica) supone un problema considerable de
sub-diagnéstico por desconocimiento de su existencia por gran parte de los
médicos, y porque los pacientes mueren tempranamente, por lo general sin
que se haya sospechado y diagnosticado la enfermedad, o porque no existe
acceso a los métodos de diagndstico, incluso en las ciudades principales.

En general, la enfermedad toma por sorpresa a los padres, quienes no saben
que son portadores sanos de una mutacion en el gen. Si no se les ofrece un
asesoramiento genético claro, asi como la posibilidad de diagnéstico prenatal,
el riesgo de recurrencia en cada embarazo es de 25 por ciento (probabilidad de
1 en 4 de tener nuevamente un hijo o hija afectado(a)).

La carga familiar y econémica es muy pesada; los nifios con FQ requie-
ren de medicamentos y un soporte respiratorio y nutricional permanente; en
general, las madres aprenden a administrar a diario las terapias en casa, pero

68  Bernal MP, Giraldo A, Bermtdez AJ & Moreno E. (1995).

69  Pereira FD & Sdenz 1. (1996).

70  Keyeux G et al.(1997).

71  Jay LM, Mateus H, Fonseca D, Restrepo CM & Keyeux G. (2006).
72 Daza W. (2000).
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cuando hay una crisis aguda, los nifos deben ser hospitalizados por periodos
relativamente largos y tratados con antibidticos y equipos de terapia respira-
toria. Las hemoglobinopatias son igualmente onerosas y demandantes para la
familia, pues requieren de transfusiones y medicamentos, ademds de la admi-
nistracién ininterrumpida de penicilina profilictica durante varios afos.

Recuadro 2. La carga de la fibrosis quistica

La fibrosis quistica es una enfermedad de herencia autosémica recesiva, que
afectaa 1 de cada 2500 individuos en paises europeos, en donde es mds frecuen-
te, al igual que en poblacién blanca de Norteamérica (Estados Unidos y Cana-
d4). El gen que causa la enfermedad produce una proteina que actiia como un
canal de cloro en las membranas de las mucosas de todo el cuerpo, regulando la
concentracién de sales. El gen defectuoso, al no producir la proteina requerida,
o producirla de manera anormal, conduce a un espesamiento de las secreciones
mucosas, que terminan obstruyendo las gldndulas y los tejidos en donde se re-
quiere una buena secrecién.

De esta manera, el pulmon, el pdncreas, el intestino, los canales seminales y
la epidermis se ven afectados, produciendo problemas respiratorios crénicos y
agudos, insuficiencia pancredtica, desnutricién por mala absorcién e infertilidad,
principalmente. En ausencia de un diagnéstico temprano y de tratamiento clinico
y terapia respiratoria, los pacientes mueren en edad temprana, incluso al nacer,
principalmente de enfermedad respiratoria.

A pesar del vacio en la informacién de cifras, es claro que desde hace un par
de décadas América Latina y algunos paises en desarrollo estin pasando por una
transicién epidemioldgica. Segtin los datos de la Organizacién Mundial de la
Salud, esta se traduce en que, mds de 25 por ciento de los decesos en menores
de un ano en los paises de la Regiéon que tienen menores tasas de mortalidad
infantil, se deben a malformaciones congénitas y enfermedades genéticas”.

A esto debe anadirse que, los recursos para la salud se destinan a los ser-
vicios esenciales mds requeridos por la mayoria de la poblacién en paises en
desarrollo. En consecuencia, el impacto que esto representa en la mortalidad
infantil por afecciones congénitas es mucho mayor que en paises de ingresos
econdmicos altos. Mientras que en Sudéfrica 34 por ciento de los nifios que

73 WHO. (1999a, b). Op cit.
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nacen con sindrome Down con un defecto congénito del corazén no llegan al
afo de vida, y a los dos afos ya no estd vivo sino un tercio de ellos, en Gran
Bretafia el niimero de nifios que sobreviven gracias a las cirugfas del corazén
y demds tratamientos, es pricticamente el doble’ . En términos generales, la
disponibilidad de tratamientos adecuados y de cirugfa pedidtrica en los paises
desarrollados se traduce en un 54 por ciento de éxito y sobrevida de los pa-
cientes con MFC mayores”.

En América Latina esta situacion es atin peor, pues 55 por ciento de los
nifios con Sindrome Down mueren antes de llegar al afio de edad; de éstos,
60 por ciento muere por afeccion cardiaca, y muchos otros por infecciones’®.
Siendo este trastorno una de las anomalias genéticas mds sencillas de diag-
nosticar clinicamente y por métodos de laboratorio poco sofisticados, esta
situacién probablemente no se pueda explicar sino por el hecho de que, debi-
do a los altos costos, a estos ninos no se les pueden brindar los tratamientos
quirtrgicos y los demds que se requieran.

De los millones de familias que tienen uno o varios hijos afectados por tras-
tornos hereditarios a través del mundo, mds de 90 por ciento se encuentran
en los paises de ingresos bajos y medios, y de éstos, sin duda, un gran ndmero
vive en América Latina. El impacto social, familiar, econémico y psicoldgico
que la enfermedad genética produce en estas familias, y con mayor razén, en
las madres cabeza de hogar, ain no se ha evaluado seriamente en nuestro con-
tinente, y en ese sentido, el estudio de caso que realizamos y se presenta en el
Capitulo VIII es apenas una primera aproximacion a esta problemdtica desde
un dngulo especifico.

La respuesta que hasta el momento la sociedad Latinoamericana en su con-
junto, y ésta a través de sus instancias de poder —la Iglesia, el sistema de salud
y las instituciones juridicas y legislativas— ha mostrado frente a esta situacidn,
es la estigmatizacién y penalizacién del aborto o interrupcién voluntaria del
embarazo por razones terapéuticas, sin ofrecer a cambio alternativas que per-
mitan paliar las manifestaciones mds severas de estos trastornos en los hijos(as)
afectados(as), y ayuden a las mujeres a sobrellevar la dura carga en todas las
esferas de su vida, que para ellas significa enfrentar su crianza y cuidado.

74 WHO. (1999a). Op cit.
75 WHO. (2000).
76  Castilla EE et al. (1998).
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2. Los defectos congénitos son también enfermedades fruto
de la pobreza

Hemos mencionado ya que las enfermedades complejas comunes (ECC)
dependen de o estdn sujetas a la accién de determinantes sociales y medioam-
bientales para su desarrollo. Estos incluyen condiciones generales de salud y nu-
tricién de los pacientes, y condiciones de salubridad del medio en el que viven.
En la presente seccién nos ocuparemos solo de las enfermedades genéticas (EG),
para mostrar c6mo éstas también estdn asociadas en grados variables a diversos
determinantes, en particular a los sociales y culturales, en dos aspectos esencia-
les: la morbi-mortalidad y la prevalencia. Dado que es posible actuar sobre los
determinantes sociales y modificarlos hasta revertirlos, es posible de esta manera
actuar sobre las enfermedades genéticas, con lo cual no hay tal, que exista verda-
deramente una “fatalidad” genética en el sentido de un sino inevitable.

Entre otras consecuencias, el concebir las enfermedades genéticas exclusi-
vamente desde la dptica de un determinismo genético ineludible, con la idea
de que no hay nada para hacer cuando de repente aparecen, ha traido como
consecuencia en muchos de nuestros paises, que fueran desvinculadas de la
responsabilidad social que debe ser asumida por los Estados, en observancia de
derechos fundamentales a los cuales aspira y tiene derecho todo ser humano.

Muchos genetistas han persuadido a los profesionales y tomadores de deci-
siones de la salud, y de ello dan prueba innumerables articulos de la literatura
cientifica especializada, de la naturaleza determinante de la informacién gené-
tica en la aparicién de todo tipo de enfermedades. Esta distorsion cientifica ha
sido puesta al servicio de muchas cosas, entre otras, para conseguir la finan-
ciacién con cuantiosas sumas de dinero de mega-proyectos de investigacion
gendmica. Recordemos el Proyecto del Genoma Humano, pero también los
proyectos de estudio de genomas de grupos de poblaciones sanas”’. Todos
ellos, por supuesto de gran interés para el conocimiento cientifico, pero pre-
sentados bajo una dptica un tanto artificiosa acerca de la curacién segura de
las enfermedades, una vez conocidos los genes implicados. Hoy en dia, este

77  Podemos citar los mds destacados: el proyecto HapMap, del International HapMap
Consortium; los Proyectos de Genoma de Islandia financiado por deCODE Genetics y
el de Estonia, bajo el auspicio de la Estonian Genome Project Foundation; y el mds re-
ciente, el proyecto Biobank de UK Biobank, una institucién britdnica de beneficencia.
Ver: deCODE genetics. http://www.decodegenetics.com/

Estonian Genome Project Foundation (EGPF) http://www.geenivaramu.ee.
International HapMap Consortium http://www.hapmap.org
UK Biobank http://www.ukbiobank.ac.uk/
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paradigma del determinismo genético estd siendo aprovechado también por
la industria farmacéutica y por los aseguradores de salud para promover la
medicina genémica que, tedricamente, predecird el curso de la salud de las
personas con solo conocer su genoma, pero que sabemos por situaciones que
ya estdn ocurriendo en otras latitudes, acto seguido, las excluird de su amparo,
bajo el argumento de ser pre-existencias, suscitando serios interrogantes éticos
(algunos de ellos serdn tratados en el Capitulo VI-4)7879:8081:82.85,8485.86

Es innegable y estd fuera de duda que, en las enfermedades genéticas uni-
génicas o mendelianas, la presencia de anomalias en el material hereditario
(el ADN) es causa suficiente para la manifestacién de la enfermedad. A pesar
de ello, existe una cierta variabilidad en la severidad de los sintomas entre
diferentes pacientes, incluso en el seno de una misma familia, cuyo origen ha
sido un asunto poco comprendido hasta el momento. Se ha atribuido a otros
factores también de origen genético un rol modulador sobre el efecto clinico
que producen las mutaciones de los genes causales®, pero una vez mds, estos
factores moduladores parecen responder a, o ser activados por causas exdgenas
a la biologia del individuo.

Hasta hace algunos afos, se pensaba que el papel jugado por los determi-
nantes sociales como la pobreza, desnutricion, falta de educacién y sanidad
y otros, no parecia tener mayor relevancia en estas enfermedades, como si lo
tienen en las enfermedades infecciosas o en los trastornos del crecimiento y
desarrollo del nifio. Hoy en dia, sin embargo, se les reconoce un papel crecien-
te, y en muchos casos se logra mitigar al mdximo o evitar las manifestaciones
clinicas, o incluso la muerte, de los pacientes con trastornos genéticos, con
cuidados de salud simples, siempre y cuando sean suministrados a tiempo,
con una mejor educacién de los padres, cambios en las condiciones de sani-
dad, mejoramiento de la calidad del medio ambiente, entre otros.

78  Choi CQ. (2005).

79  Merikangas K & Risch N. (2003).

80  Pang T & Weatherall D].(2002).

81  Pincock S. (2005).

82  Sankar P & Kahn J. (2005).

83  Keyeux G. (2000).

84  Penchaszadeh V. (2006).

85  Keyeux G. (2007).

86  Keyeux G. (2008).

87  Comunmente se han denominado genes modificadores e improntas epigenéticas. Los
primeros son un conjunto de genes que actuarfan en conjunto con el gen causal, aumen-
tando o disminuyendo su efecto patogénico, y las segundas son modificaciones adiciona-
les que puede sufrir el genoma del paciente afectado por una EG.
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En los paises en desarrollo de la franja tropical, por ejemplo, se ha visto que
la asociacién de condiciones pobres de higiene y ciertas enfermedades genéti-
cas se convierte en un factor agravante de mortalidad infantil temprana, debi-
do a la alta incidencia de infecciones en esta regién del globo. Esto se observa
claramente en pacientes con anemia falciforme o con fibrosis quistica, en los
cuales la causa predominante de mortalidad son las infecciones respiratorias y
otras (hepatitis B en el caso de las hemoglobinopatias), més fatales entre més
pequefios sean los nifos, y no el problema de transporte de oxigeno o de elec-
trolitos, que se da por efecto de la mutacién en los respectivos genes. En Co-
lombia, por ejemplo, en la fibrosis quistica, la causa de muerte en la mayoria
de los pacientes son las infecciones recurrentes del sistema respiratorio, incluso
antes de que puedan ser diagnosticados genéticamente®*. Si son diagnosti-
cados desde muy pequefios, la administracién profilictica de antibiéticos, la
vacunacion contra los agentes infecciosos, la terapia respiratoria y el refuerzo
nutricional mejoran considerablemente el prondstico y la expectativa de vida
de estos pacientes™".

Una vez mds, esta situacion estd muy bien documentada en el caso de las
hemoglobinopatias: en Africa, la mayoria de pacientes mueren por infeccio-
nes de origen mal definidas, y no por las crisis hemoliticas; en cambio, en los
paises desarrollados en donde existe la anemia falciforme (paises del Medite-
rrdneo, como el sur de Espana y de Francia, y en Italia), la administracién de
penicilina en forma profildctica ha reducido considerablemente la muerte por
infeccién con neumococo en edades tempranas®.

Asi como en el caso de las enfermedades multifactoriales, donde tampo-
co cabe duda de que las mutaciones de los genes juegan un papel, podria
afirmarse que el problema en un gran niimero de enfermedades hereditarias
unigénicas no se debe tanto al genoma (la causa genética), como a los factores
de riesgo agravantes que estdn directamente asociados a las condiciones socio-
econémicas de pobreza, a la dificultad de acceso a tratamientos adecuados y
tempranos, a la mala nutricidn, a la educacién deficiente y a las condiciones
ambientales insalubres en las cuales proliferan agentes infecciosos y demds,
que rodean al paciente.

88  Keyeux Getal. (1997). Op cit.

89  Keyeux G etal. (2003).

90  Weatherall DJ. (2005).

91  Pereira FD & Séenz 1. (1996). Op cit.
92 Weatherall DJ. (2005). Op cit.
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El segundo grupo de factores determinantes es la ausencia o bajo cubri-
miento de las campanas de control natal en los estratos socio-econdémicos
mds bajos, y las condiciones de vida de la madre que acompanan el periodo
prenatal. Estos se traducen en una mayor tasa de natalidad, haciendo que la
enfermedad genética sea mds frecuente y afecte a un mayor nimero de hijos
en familias de estos niveles econémicos. A su vez, las condiciones de la madre
durante el embarazo son también desfavorables a un normal desarrollo fetal:
trabajos pesados; pocas horas de suefio porque trabaja tarde, vive lejos y tie-
ne que atender a toda la familia; mala alimentacién; contacto frecuente con
agentes teratogénicos e infecciosos en los lugares de trabajo y en el transporte
publico; condiciones de stress elevado; a menudo desnutricién y condiciones
de salud deficientes desde antes del embarazo.

Ademis, el aumento de los embarazos en adolescentes (entre los 13 y 15
afios de edad) entre los estratos de menores ingresos estd también relacionado
con un mayor {ndice de anomalias congénitas de origen genético (labio y pa-
ladar hendido, polidactilia - dedos supernumerarios en pies y manos) o con
retardo en el desarrollo fetal (retardo mental, defectos del sistema cardiovascu-
lar y respiratorio y otros).

En estas circunstancias, no es de sorprenderse que las malformaciones con-
génitas —genéticas o no— y las enfermedades genéticas sean mds frecuentes
entre los pobres que entre los ricos, como lo demuestran claramente las cifras
presentadas por los diferentes organismos internacionales que se han interesa-
do por el problema en el mundo (ver indicadores en el Capitulo V).

Asi mismo, los inadecuados o, peor ain, escasos cuidados de la salud del
nifio con trastornos congénitos condicionan la mayor discapacidad fisica y
mental de los ninos y adultos que sobreviven, observada en los niveles mds
desfavorecidos de la sociedad: las terapias de reemplazo nutricional necesarias
en las enfermedades por errores innatos del metabolismo, en la fenilcetonuria
(PKU, ver mds adelante) o en la fibrosis quistica son inasequibles, al igual que
otras terapias de soporte fisico, psicoldgico y educativo para nifos con distro-
fias musculares, sindrome Down o retraso mental.

El profesor Arnold Munnich, un importante genetista francés, hace poco
escribfa: “El énfasis actual, tanto de los cientificos como de los medios de
comunicacidn, en las promesas de la terapia génica y la clonacién terapéutica,
ha enceguecido a los investigadores y el pablico mismo acerca de la mejor
manera para tratar las enfermedades genéticas. No podiamos esperar, y no lo
hicimos, la identificacién de los genes y sus mutaciones y el diseno de terapias
futuristicas. Con calma y de manera eficiente, los tratamientos convencionales
[eliminacién de sustancias toxicas para el organismo, presentes en la dieta;
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suplementos nutricionales; electro-estimulacién y otras formas de terapias de
soporte; o proteinas y enzimas desarrolladas por la industria farmacéutica] y
el manejo de los sintomas han tenido un impacto creciente en la calidad y
expectativa de vida de los pacientes con una gama de enfermedades genéticas.
Los pacientes, al fin y al cabo, sufren no por sus mutaciones, sino por las con-
secuencias funcionales de estas mutaciones™.

Muchos de los pacientes que fueron diagnosticados y tratados oportuna-
mente en afos anteriores en paises desarrollados, hoy son adultos con sus ple-
nas facultades fisicas y mentales, ejercen un oficio o profesién, tienen una fa-
milia, y sus padres y ellos mismos han podido alcanzar un desarrollo humano
pleno y el goce del mayor bienestar posible de alcanzar (una vida tan saludable,
lograda y digna como sea posible). La pobreza no puede ser una excusa para que
no se logre lo mismo en paises con condiciones econémicas menos favorables,
pues detrds de la disculpa del costo econémico, muchas veces se esconde una
falta de sensibilizacién de los profesionales de la salud y los tomadores de de-
cisiones, la negligencia y mala administracién de los recursos existentes, una
ausencia evidente de racionalidad econémica en el gasto sanitario, y una gran
indiferencia hacia los cuestionamientos desde los derechos humanos y la ética
civil suscitados por la inequidad frente a los problemas de las enfermedades de
origen genético. Como dice Jestis Conill Sancho “[...] la racionalidad econé-
mica se convirti6 en un ingrediente de la preocupacién bioética, precisamente
por razones de justicia. [...] La racionalidad econdmica nos ofreceria el canon
de lo moralmente justo en la distribucién de bienes como la salud™*.

3. El impacto personal, familiar y social de la enfermedad genética

Los datos presentados anteriormente y que serdn detallados en el Capitulo
V dedicado al impacto de los trastornos congénitos en la sociedad, sustentan
con cifras y ejemplos especificos el problema que representa para los padres
y todo el grupo familiar el hecho de tener un hijo o hija con un problema
de salud que, ademds de ser grave, severamente discapacitante, y de requerir
de manera permanente cuidados de salud de diversa indole, produce un des-
arreglo importante en la vida de los miembros de esa familia. Un(a) nifio(a)
con un problema de salud incurable y altamente discapacitante, cuyos padres
saben que muy seguramente morird tempranamente en la infancia, que ade-
mds sufre permanentemente debido a su condicién, produce en ellos y en el
entorno familiar una gran zozobra, tristeza, afliccién e impotencia, acompana-

93 Munnich A. (20006). Traduccién de la autora.
94  Conill Sancho J. (2004).
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das muchas veces por sentimientos de culpa. Este pesado fardo psicolégico y
emocional para la familia requiere de un acompanamiento psicolégico y social
especializado en estos problemas.

Produce, ademds, una erosién del proyecto personal de vida de los padres,
particularmente de la madre, pero también de los hermanos(as) del paciente
afectado, algunos de cuyos aspectos mds relevantes serdn tratados desde la
perspectiva de derechos humanos y bioética en el capitulo VI-4.

Ademds de los efectos psico-afectivos individuales y familiares, el trastorno
congénito significa también el traslado de un esfuerzo econémico pesado —el
cual deberia estar cubierto por el sistema de salud— hacia la familia, debido
a la repetida necesidad de hospitalizacién de muchos de los pacientes y los
altos costos de los medicamentos y de las terapias de apoyo necesarias de ma-
nera permanente y vitalicia. La situacion se torna atin més dificil cuando nos
encontramos frente a mujeres solas, cabeza de hogar, que no cuentan con el
apoyo emocional y econémico del cényuge, y que por lo general enfrentan
grandes necesidades econdmicas, asociado a un nivel educativo precario, lo
cual no les permite acceder a empleos mejor remunerados y condiciones de
vida mds féciles para ellas y sus hijos(as).

Estos son apenas algunos de los aspectos que deben enfrentar las familias
de manera conjunta con el sistema de salud. Sin embargo, en Colombia este
no interviene en el tratamiento primario de las enfermedades genéticas o la
prevencién de las mismas, y solo lo hace cuando se presentan las complica-
ciones secundarias ocasionadas por el trastorno genético, que son evacuadas a
través de servicios especializados o de urgencias.

Ante este panorama, las asociaciones de padres de pacientes, que se crean
generalmente de manera espontdnea por iniciativa de alguno de los padres
o la pareja que tiene un hijo con un trastorno hereditario, sirven de apoyo y
brindan orientacién a los padres hacia el tipo de ayuda que cada caso requiere.
Algunas ocasiones, en las llamadas “enfermedades huérfanas”, estas asociacio-
nes de padres se dedican a obtener tratamientos sofisticados que mejoran la
calidad de vida de sus hijos, pero que sirven de eje para que empresas multi-
nacionales abusen de una posicién dominante del mercado, promoviendo la
venta de medicamentos de muy alto costo, con un detrimento sustancial de
los exiguos presupuestos de salud. Un ejemplo de esto es el caso del tratamien-
to enzimdtico de la enfermedad de Pompe, con costos de varios cientos de
millones de pesos por ano por cada paciente.
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Aunque ambos, el sistema de salud y las asociaciones, deberian ser com-
plementarias una de otra, en los paises en desarrollo muchas veces son éstas
tltimas quienes asumen el rol del primero, ya que los servicios estatales de
salud, si no tienen la infraestructura y el personal requerido para el diagnés-
tico y tratamiento de los pacientes, menos ain estdn preparados ni tienen los
recursos para brindar el apoyo psicosocial a las familias.

En este contexto, lo que define que un trastorno hereditario sea “grave” tie-
ne que ver con lo discapacitante que pueda resultar la enfermedad para el pa-
ciente, y lo demandante para sus cuidadores, en los términos que acabamos de
mencionar. La seriedad de un trastorno de ésta indole estd relacionada con el
apoyo médico, psico-terapéutico, paramédico, nutricional, educativo y demds
que el sistema de salud esté en capacidad real de brindar a estos pacientes y a
sus familias, garantizando asi la accesibilidad efectiva del paciente a las terapias
de soporte o la terapia curativa que haya sido desarrollada y esté disponible
en el momento. Tiene que ver, también, con la posibilidad de practicar un
diagnéstico temprano de la enfermedad, con el fin de iniciar rdpidamente el
tratamiento antes de que aparezcan los signos mds severos del trastorno, como
en el caso de la Fenilcetonuria, que se ilustrard a continuacién.

Desde la otra orilla, lo que marca la definicién de gravedad estd también
intimamente asociado con valores culturales y/o religiosos que se traducen en
la percepcién y la conducta que desarrolla la comunidad frente a la discapa-
cidad o la enfermedad hereditaria. En muchas sociedades o grupos sociales,
la percepcién negativa se manifiesta en comportamientos de estigma y dis-
criminacién hacia el enfermo, y en la marginacién del paciente de la vida en
comunidad y la vida laboral, si éste llega a la edad adulta.

Como lo ilustra el siguiente ejemplo, un sistema de salud que ofrece todas
las herramientas de apoyo para los trastornos congénitos marca la pauta de la
diferencia en términos de gravedad y discapacidad, que puede tener una enfer-
medad hereditaria como la fenilcetonuria (Recuadro 3). Este es un ejemplo de
trastorno detectable ya sea por medio de un diagnéstico prenatal o del tamiza-
je en recién nacidos que, en ausencia de tratamiento, se considera severo.
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Recuadro 3. Intervencién temprana en la fenilcetonuria

La fenilcetonuria (PKU), un trastorno metabdlico de herencia recesiva, es
una enfermedad altamente discapacitante, pues conduce al retardo mental pro-
gresivo en los ninos(as) que la padecen. En apariencia, los recién nacidos son
normales, aunque un signo llamativo puede ser el color muy claro de piel, ca-
bello y ojos, que resalta con respecto al resto de la familia. Otros trastornos
asociados al retardo mental, que aparecerdn con la edad, son convulsiones, mi-
crocefalia (es decir, tamafio reducido de la cabeza) y retardo en el crecimiento.

Sin embargo, si al recién nacido se le practica un examen relativamente senci-
llo, con el cual se pueden detectar niveles anormalmente elevados de fenilalanina
sanguinea (sustancia que, al acumularse en la sangre y depositarse en el cerebro,
se vuelve tdxica), el cual debe ser confirmado con otros andlisis adicionales, e
inmediatamente se le formula una dieta pobre en proteinas que contienen este
aminodcido durante los primeros 7-8 afios de vida, e incluso hasta la adolescen-

cia, el desarrollo de su cerebro serd normal®.

Se deberdn suprimir de la dieta los alimentos de origen animal (carne, pescado,
pollo y huevos, y los derivados, como la leche, el queso) y granos como el frijol
y la arveja, y podrd ingerir cantidades limitadas de cereales y almidones, frutas
y vegetales. Es obvio que con esta dieta tan restringida, los nifios muchas veces
se sienten con hambre y el aporte calérico y nutricional es inadecuado para sus
requerimientos de crecimiento. Por esta razén, deben tomar suplementos nutri-
cionales que son muy costosos (ver Capitulo VI, 4).

El asesoramiento genético oportuno para la paciente —si se trata de una mu-
jer— cuando ésta sea adulta, hard que durante su embarazo ella vuelva a seguir
una dieta estricta libre de fenilalanina, para asf evitar problemas en el desarrollo
del feto que, aunque sea normal, no podria metabolizar el exceso de fenilalanina
de origen materno que se filtrard a través de la placenta.

Sin embargo, gracias a la identificacién temprana y a una adecuada terapia
y seguimiento médico, el curso de la enfermedad puede ser modificado hasta
précticamente revertirlo, convirtiéndolo en una condicién benigna. En este caso
particular, la disponibilidad de un diagnéstico genético temprano, unido a una
dieta especial con suministro de suplementos nutricionales elaborados con base
en proteinas libres de fenilalanina, y un seguimiento médico y nutricional es-
tricto, con refuerzo psico-pedagdgico, y una adherencia positiva al tratamiento,
convertird una enfermedad altamente discapacitante en un problema manejable

95  http://www.medhelp.org/lib/pku.htm
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para la familia y para el paciente. En otros casos, como en la enfermedad de
Tay-Sachs o las trisomias del cromosoma 13 o 18, por citar solo algunas, aunque
existe la posibilidad de realizar un diagnéstico genético del paciente, no existe ni
cura ni alivio para la enfermedad. Estas enfermedades afectan de manera seria
una diversidad de érganos y son letales a corto o mediano plazo.

Los cuestionamientos bioéticos que suscitan la interrupcién voluntaria del
embarazo en los casos de diagndstico prenatal de PKU y otros trastornos, para
los cuales existen terapias efectivas, estdn contemplados en el Capitulo VI-4,
pero vale la pena referirse a ellos en este punto, en relacién con el concepto de
impacto, ligado al de gravedad, a que hacemos alusion.

En Colombia, luego de la despenalizacién del aborto en casos de defecto
congénito del feto?, ha habido un debate intenso liderado por algunos secto-
res de la salud y la Iglesia. Algunos han sostenido, en un intento por debilitar
la argumentacion de la Sentencia, que no se puede definir si una enferme-
dad hereditaria es verdaderamente incurable, ni el grado de compromiso o
gravedad de las mismas, es decir hasta qué punto son incompatibles con la
vida, pues con el progreso del conocimiento cientifico y tecnoldgico en esta
materia, se llegard a curar todas estas enfermedades, logrando asi la viabilidad
de los fetos afectados.

Esta es una posicién ideoldgica que se apoya en valores del idealismo fi-
loséfico, recusando la realidad cientifica inmanente y tangible, la cual, por
supuesto puede cambiar con el tiempo y conducir a nuevos hallazgos y pro-
gresos terapéuticos. Pero entre tanto, en el dia a dia que vive el ser humano,
en tltima instancia, quien percibe de primera mano y tiene la facultad para
cualificar la gravedad y discapacidad en la vida de un hijo o hija con un tras-
torno congénito, es la propia familia del paciente, pero mds especificamente la
madre, quien, ante la ausencia de acciones del sistema de salud, se encuentra
totalmente desvalida, pues es ella quien se ve enfrentada en lo cotidiano con la
imposibilidad de apoyo e intervencién médico-social.

De ahi que la alternativa de interrumpir un embarazo, cuando el feto pre-
senta un trastorno genético, depende de una serie de factores cientificos, mé-
dicos y econdémicos que varfan mucho de un pais a otro, e incluso pueden
evolucionar con el tiempo. La primera opcién de ofrecer oportunamente un
tratamiento metabdlico, quirdrgico o farmacoldgico, que depende de un siste-
ma de salud que atiende de manera equitativa a sus pacientes, es sin duda m4s
recomendable que la interrupcién del embarazo, pero el manejo terapéutico

96  Recordemos que en Colombia el aborto sigue siendo ilegal, y solo fue despenalizado en
tres casos, uno de los cuales es el de malformaciones del feto incompatibles con la vida

(Sentencia C-355 de mayo de 20006).
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debe estar efectivamente al alcance del paciente. De lo contrario, el problema
sigue siendo tan catastréfico como lo serfa, si la medicina no contara con al-
ternativas o posibilidades terapéuticas. De ahi que, el espiritu de la legislacion
sobre la despenalizacién, como una de las opciones que se ofrecen a las parejas,
en particular a las mujeres, debe tener en cuenta la realidad social, econémica
y de atencién en salud que existe en el pais, no la de circunstancias futuristas
de un pais que no existe sino en el ideal.

En principio no resulta ficil imaginar que en los paises con escasos re-
cursos econdmicos se pudiera destinar una parte considerable de la partida
presupuestal limitada de dineros publicos para la atencién en salud, con el fin
de atender una gran variedad de enfermedades hereditarias que afectan, cada
una, a un namero limitado de pacientes. Sin embargo, la destinacién de unos
recursos razonables y equitativos del sistema de salud estatal en la prevencién y
tratamiento de las manifestaciones clinicas de aquellas enfermedades genéticas
en donde la intervencién redunda en una sustancial mejoria en la calidad de
vida del paciente y su entorno familiar, deberia ser un derecho al que tengan
acceso todos aquellos que lo requieren.

Estas consideraciones conducen a una conclusién importante: la clave es la
prevencién. En definitiva, aquello que puede invertir la balanza de la carga so-
cial y familiar que representan los trastornos genéticos, es la implementacién de
medidas efectivas de prevencién. Estas comienzan por lo més elemental, que es
una minima educacién e informacién bdsica del publico general a través de los
medios masivos de comunicacién sobre temas relacionados con los trastornos
congénitos, pasando por un curriculo escolar en donde la biologfa y la educa-
cién sexual incluyan un fuerte componente sobre los conceptos de la herencia
biolégica humana. En cuanto al sistema sanitario, las medidas especificas y reco-
mendaciones dadas por la Organizacién Mundial de la Salud para lograr efecti-
vamente la prevencién de las enfermedades genéticas y malformaciones congé-
nitas son de diversa indole, y comienzan igualmente por el tema de la educacién
de los médicos y del personal de salud en genética humana y clinica”?.

El énfasis en la necesidad urgente de impartir informacién y educacién
hacia las mujeres es grande, pues cada vez mds se reconoce, a través de medi-
ciones sociales cualitativas y cuantitativas, el importante papel jugado por las
mujeres en la solucién de los problemas de los paises en desarrollo. Las ONG
y organismos multilaterales lo han reconocido hace tiempo a través de pro-
gramas y campafas de apoyo, cada vez mds numerosos, en los paises menos

97 WHO. (2000). Op cit.
98  WHO. (2005).
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favorecidos, los cuales se enfocan hacia las redes de mujeres. En ese sentido,
la OMS ha enfatizado claramente a través de varios documentos dedicados
a la mejoria de las condiciones genéticas de los paises en desarrollo, que la
educacion dirigida hacia las mujeres es de suma importancia, pues “el nivel de
educacién de las madres es el Gnico y mds importante factor predictivo de la
salud y supervivencia de los ninos(as) en los paises en desarrollo™.

Nadie desconoce el éxito de Grameen Bank'®, una iniciativa creada por
el premio Nobel en Economia, Muhammad Yunus. Este hombre comprendié
que, si los paises quieren salir de la miseria, hay que comenzar por sacar a
las familias del circulo infernal de la pobreza, apoyando la microempresa en
manos de mujeres. Algunas organizaciones multilaterales como la REPEM'!
y UNIFEM'*? brindan soporte financiero, educativo y técnico a programas y
estrategias que promuevan el empoderamiento de las mujeres y la equidad de
género en la lucha por la disminucién de la pobreza y desigualdad.

La Red de Educacién Popular entre Mujeres de América Latina y el Caribe
REPEM es una organizacién que tiene estatus consultivo ante el ECOSOC
(Economic and Social Council) de Naciones Unidas. “REPEM desarrolla sus
actividades en América Latina y el Caribe desde 1981. Es una entidad civil
sin fines de lucro que cuenta con la participacién de aproximadamente 140
instituciones, organizaciones y grupos de mujeres en Argentina, Honduras,
Bolivia, México, Brasil, Nicaragua, Colombia, Panam4, Cuba, Paraguay, Chi-
le, Pert, Ecuador, El Salvador, Uruguay, Guatemala, Venezuela, entre otros.
Su experiencia se basa en el desarrollo de actividades, acciones y elaboracién
de propuestas sostenidas en incidencia politica con perspectiva de género, que
buscan el empoderamiento de las mujeres que se encuentran en condiciones y
situaciones de discriminacién, desigualdad, violencia y pobreza en los distintos
paises de la Regién.”

Esto nos lleva a pensar que, la manera mds efectiva de lograr disminuir el
impacto potenciador que tienen los trastornos congénitos sobre la pobreza y el
empobrecimiento progresivo de las familias, y vice-versa, el efecto negativo de
la sinergia de la pobreza sobre la presencia de estas enfermedades, es trabajan-
do inicialmente con redes de mujeres. En relacién con Colombia, estas ideas
serdn desarrolladas de manera mds completa en el capitulo final del presente

libro (Capitulo IX).

99  WHO. (1999a). Op cit

100  http://www.grameen-info.org/
101  http://www.repem.org.uy/
102 http://www.unifem.org/



V. LOS TRASTORNOS GENETICOS, UN PROBLEMA
DE SALUD PUBLICA EN AMERICA LATINA

Genoveva Keyeux

1. ;Esta aumentando la incidencia de los trastornos genéticos en
América Latina?

En varios paises de América Latina, en las dltimas décadas se ha venido pre-
sentando una transicién epidemioldgica de los problemas agudos de salud hacia
problemas crénicos, similar a la que se dio en los paises industrializados en la
primera mitad del siglo XX. Esta transicion es el resultado de una notoria reduc-
cién de la mortalidad infantil por causas infecciosas y parasitarias y por desnu-
tricién, llegando a niveles inferiores a 40-50 muertes por cada mil nacimientos
conjugado con la disminucién en la tasa de natalidad de la mayoria de los paises
de la regién. El resultado de la mejoria en estos dos indicadores poblacionales se
ha manifestado en el hecho de que, aquellos nifios con trastornos genéticos que
nacen cada afio y que en épocas anteriores habrian muerto prematuramente por
las causas mencionadas, sin diagndstico genético, hoy en dia sobreviven varias
décadas, requieren tratamientos médicos y de soporte de por vida, y representan
una proporcién importante de la morbilidad en las estadisticas de estos paises.

Algunos autores sostienen que la magnitud de los trastornos congéni-
tos empieza a hacerse sentir a partir del momento en que la tasa global de
mortalidad infantil desciende por debajo de 40 por mil nacidos vivos. De
hecho, las malformaciones congénitas (MFC) y las enfermedades genéticas
(EG) se encuentran entre las tres principales causas de mortalidad en varios
paises de América Latina, coincidiendo con aquellos en donde la mortalidad
infantil estd por debajo del umbral mencionado'*'*. Un claro ejemplo de
esta situacién es Chile; mientras que en 1970 las MFC representaban un 4.4
por ciento de la mortalidad infantil, para el ano 2001, es decir, tres décadas
mds tarde, éstas contribuian ocho veces mds a las causas de muerte temprana

103 WHO. (1999 a).
104 WHO. Satellite Consultation, Porto Alegre 19 June 2003. Publicado en: WHO (2004 a).
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en nifios y nifas (35%). Paralelamente, la tasa de mortalidad infantil pasé
de 80 a 10 por 1000 nacidos vivos'®.

Estas cifras sin duda alguna son reveladoras de la magnitud que puede
llegar a tener el problema de las anomalias congénitas en paises en desarrollo,
pero no reflejan sino la faceta mds sobresaliente del asunto, ya que la mayoria
de los nifios con estas afecciones mueren muy temprano, muchas veces antes
de llegar al diagndstico genético. Si se quiere estimar la prevalencia efectiva
de estas condiciones en la poblacién, habria que tomar una franja de edad
mds amplia, que incluya aquellos nifios y nifas que sobreviven mds tiempo,
debido a que padecen trastornos menos letales, los cuales posiblemente no son
aparentes al momento de nacer, o no son detectados por falta de programas
de tamizaje en neonatos, como puede ser la fenilcetonuria (PKU) o formas
menos severas de fibrosis quistica (FQ).

En consecuencia, se ha sugerido que, en paises en desarrollo, la prevalencia
de las malformaciones congénitas y las enfermedades genéticas a la edad de 5
afios podria estar por encima de 78 por mil nacidos vivos. Esto se ve reflejado,
sin duda, en el hecho de que, en algunos centros hospitalarios de América
Latina, la admisién pedidtrica por estas causas se estima entre 10 y 25 por
ciento de todas las hospitalizaciones'®. Aunque tal situacién estd claramente
identificada en ciertos centros urbanos, que cuentan con un personal razona-
blemente entrenado para poder reconocer entidades de origen genético (en
general, se trata de hospitales universitarios), en la mayoria de los centros que
se encuentran mds alejados no se cuenta con una capacidad diagndstica en
genética clinica, ademds de que las historias clinicas y las estadisticas son poco
confiables. Sin embargo, a pesar de representar una proporcién importante de
la admisién pedidtrica, la mayor causa de desconocimiento del impacto de los
trastornos hereditarios en América Latina proviene, sin duda, del hecho que,
en la mayoria de los casos, los nifos mueren antes de llegar a estos centros y
poder ser atendidos, conllevando a un sub-registro muy importante de estas
entidades clinicas.

Pese a todo, paulatinamente ha mejorado el reconocimiento y la documen-
tacién de los trastornos congénitos en los diferentes centros hospitalarios, con lo
cual las cifras de los registros de nuevos casos de ninos con trastornos genéticos

107

han venido aumentando progresivamente'”’. Estos trastornos incluyen los de-

fectos o malformaciones de origen genético o parcialmente genético, las enfer-

105 Nazer H J, Lépez-Camelo J, Castilla E. (2001).
106 WHO. (1999 a). Op cit.
107 WHO. (2004 a).
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medades genéticas y los trastornos cromosémicos y, mds adelante en la vida, la
aparicién de enfermedades comunes crénicas con una predisposicién genética.

Prevalencia

Segtin cifras de la Organizaciéon Mundial de la Salud (OMS)'%®*'%®y de la
fundacién March of Dimes (MOD)'"?, se calcula que cada afio nacen en el
mundo por lo menos 7.6 a 7.9 millones de nifnos y nifnas con trastornos ge-
néticos severos o malformaciones congénitas, de los cuales 94 por ciento, es
decir, la abrumadora cifra de 7.4 millones de nifios(as), nacen en los paises
en vias de desarrollo, contra apenas 500 mil en los paises industrializados. De
ellos, 3.2 millones sobrevivirdn con una discapacidad de por vida, que en la
mayorfa de casos se asociard a una discapacidad fisica y/o mental grave, pues
en los paises pobres no se les puede ofrecer pricticamente ninguna ayuda
terapéutica ni de soporte.

La Fundacién March of Dimes fue establecida en 1938 por el presidente Franklin
D. Roosevelt para combatir el polio en la poblacién infantil de Estados Unidos.
Sesenta afos més tarde, la Fundacién ampli6 su cobertura a otros paises a través
de su Global Program, y en la actualidad promueve la salud infantil por medio
de la prevencién de los nacimientos prematuros, los defectos congénitos y la
mortalidad infantil.

No es gratuito que la Fundacién March of Dimes haya subtitulado su informe
“La cifra oculta de la mortalidad y discapacidad infantil”*"!, aludiendo al gravamen
velado que representan los trastornos congénitos, dentro del conjunto de causas de
mortalidad infantil, en la mayoria de paises de ingresos bajos y medios.

Asi las cosas, se estima que la prevalencia en los recién nacidos y la carga
individual y colectiva de los trastornos congénitos en los paises en desarrollo
por lo menos tan importante, o atin mds, que en los paises industrializados.
De ahi que la OMS y otras organizaciones se hayan preocupado por atacar
el problema con iniciativas que tienden a la puesta en marcha de programas
nacionales de diagndstico, atencién y prevencion. Al mismo tiempo, han pro-
movido la vigilancia mediante estudios epidemioldgicos para poder establecer
la linea de base de la prevalencia real de los defectos congénitos, ya que, por el
momento, las cifras mds confiables que se tiene en la mayoria de paises de in-

108 WHO. (2004 b).

109 WHO. (2005). Op cit

110  March of Dimes. (2006).

111 En inglés: The hidden toll of dying and disabled children.
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gresos bajos y medios provienen de estimaciones hechas a partir de sofisticados
modelos de prediccién''?.

Ademds, se espera que los registros poblacionales que se realicen en los pai-
ses permitan conocer las prioridades en cada uno, o incluso en determinadas
regiones con caracteristicas especificas dentro de esos estados. En Colombia y
en Brasil, por ejemplo, estas podrian ser las regiones con un nimero impor-
tante de poblacién afrodescendiente, debido a la posibilidad de una mayor
proporcién de casos de hemoglobinopatias que en el resto del pais, lo que
contribuiria a orientar de manera mds efectiva las politicas nacionales (ver
mis adelante algunos ejemplos exitosos en el mundo). Para ello, la OMS ha
convocado desde hace una década a una serie de reuniones de expertos de
todos los continentes con el fin de analizar la situacién existente y proponer
acciones para el establecimiento de gufas de salud publica para el control de
los desérdenes congénitos, que permitan de manera efectiva promover la aten-
cién y la prevencién, considerando ademds la necesidad de contextualizacion
socio-econémica y de reflexién desde la ética y los derechos humanos, que
estos crecientes problemas demandan!>!4115,

Varios estudios muestran que, en su conjunto, la prevalencia promedio de
defectos congénitos en recién nacidos en paises de escasos recursos es alrededor
de 20 por ciento mds alta que en paises industrializados, con una diferencia
entre el pais de menor prevalencia (Francia, con 39.7 por 1000 nacidos vivos)
y el de mayor (Suddn, con 82.0), del doble''®. Dentro de éstos se encuen-
tran las enfermedades monogénicas recesivas, las enfermedades ligadas a X y
los trastornos cromosémicos, como las distintas trisomias (sindrome Down,
sindrome Cri-du-chat, o sindrome Klinefelter) o las monosomias (sindrome
Turner)'”. Entre las principales causas que explican esta mayor frecuencia al
nacer estd, en primer lugar, la pobreza: falta de educacién sexual y reproducti-
va; falta de acceso a servicios adecuados de salud, que incluyan los distintos ni-
veles de atencién en genética (diagnéstico, prevencién y asesorfa); y atencién
deficiente de la salud infantil. Ademds de esto, la consanguinidad juega un
papel importante en la prevalencia de enfermedades monogénicas recesivas, y

112 March of Dimes. (2006). Ibid.

113 WHO. Meeting on public health approaches for the control of genetically determined
disorders and birth defects in primary health care (1999). Las recomendaciones fueron
publicadas en WHO (2000).

114 WHO. (2004 a). Op cit.

115 WHO. (2002 a).

116 March of Dimes. (2006). Op cit. Wall chart.

117 15 Cromosomas 21, 14, XXY y XO, respectivamente.
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la edad gestacional materna (muy joven o bastante avanzada) en ciertos paises
menos desarrollados también es un factor decisivo''®.

Por el contrario, las enfermedades monogénicas dominantes que no son
letales, como por ejemplo la corea de Huntington'"? o la hipercolesterolemia
familiar, y la mayorfa de malformaciones congénitas de origen parcialmente
genético, tienen una incidencia relativamente homogénea en todas las po-
blaciones del mundo'®, salvo en aislados poblacionales particulares, como la
zona del lago de Maracaibo, en donde vive un nimero importante de familias
afectadas por la corea de Huntington''.

En la medida en que los trastornos congénitos producen una muerte tem-
prana de los individuos afectados, la prevalencia en la poblacién puede haber
pasado desapercibida en América Latina y el Caribe, tal como se ha visto en
otros paises de ingresos bajos y medianos, al menos a nivel de las estadisticas
que recogen esta informacién. En Sudifrica, por ejemplo, en el ano 2002 se
reportd una prevalencia al nacer de sindrome Down de 2 en mil recién nacidos,
mientras que la prevalencia en la poblacién entre los 2 y 9 afios de edad era ape-
nas de 0.75:1000'%; es decir, la mayoria de los nifios mueren antes de llegar a
los dos afios de edad, y si los casos no son debidamente registrados al momento
del nacimiento, las estadisticas pueden estar indicando cifras totalmente equi-
vocadas, invisibilizando el problema ante las autoridades sanitarias.

Quizd por esta razon, la contribucién de los defectos congénitos a los pro-
blemas de salud publica de los paises de la regién es una cuota pesada, que
no ha sido debidamente registrada hasta ahora, como lo demuestra el reciente
informe de la Fundacién March of Dimes'?. Por lo tanto, en la medida en que
mejoren los métodos diagnésticos y de tratamiento o cuidado, permitiendo la
supervivencia de un mayor nimero de pacientes, las estadisticas de prevalencia
en la poblacién se irdn acercando a los valores de la prevalencia al nacimiento.

A pesar del vacio de indicadores reales existente en la actualidad, el ejercicio
de calcular la prevalencia en recién nacidos con métodos conservadores de es-
timacién minima tiene un impacto potencialmente importante, en particular

118 Alwan A & Modell B. (2003).

119  Se trata de una enfermedad neurolégica degenerativa de herencia autosémica dominante,
cuyos sintomas no comienzan a manifestarse sino en la quinta década de la vida. Produce
trastornos neurolégicos (movimientos involuntarios), pérdida de facultades cognitivas y
demencia progresiva.

120 Alwan A & Modell B. (2003). Op cit.

121  Este fenémeno, conocido como efecto fundador, se debe al hecho de que en el siglo XIX
algdn inmigrante trajo consigo el gen, que se expandi6 en la pequefia poblacién que se
estableci6 en ese lugar.

122 Christianson AL, Zwane ME, Manga P et al. (2002).

123 March of Dimes. (2006). Op cit.
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en paises periféricos: por una parte, permite contrastar los estimativos con las
observaciones reportadas, apuntando hacia el subregistro, cuando éstas alti-
mas son muy inferiores a las estimaciones, alertando a los centros hospitalarios
para que tomen las medidas correctivas. Ademds, invita a la puesta en marcha
de iniciativas de vigilancia epidemiolégica, como, por ejemplo, la que comen-
z6 a ser implementada en Colombia con el ECLAMC (Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones Congénitas), con el fin de documentar
los estimativos basales que efectivamente se observan en el pais. Por otra parte,
debe contribuir a la formulacién de las politicas requeridas para establecer los
servicios de genética que obedezcan a las condiciones propias de cada pais, y
que se ajusten a la necesidad de cubrir las enfermedades mds frecuentes.

El ECLAMC se propuso hacer un censo de las anomalias del desarrollo,
mediante la investigacion clinica y epidemiolégica de las mismas. Existe desde
el afio 1967, y anualmente recopila informacién de unos 200.000 neonatos
en diversos hospitales de América Latina'*. Aunque ha sido el aporte més
consistente hasta el momento a la casuistica de malformaciones congénitas en
la regi6n, tiene muy poca informacién acerca de las enfermedades genéticas
en nuestros paises, lo cual ha hecho muy dificil poder saber a ciencia cierta,
cudn importante es su impacto en la morbi-mortalidad infantil de la regién.
Ademds, en la actualidad existen pocos reportes en la literatura que permitan
saber cudl es el panorama global de estas enfermedades en América Latina. La
OMS' publicé un reporte mundial sobre las hemoglobinopatias y otro sobre
la fibrosis quistica'**'¥, pero en los casos de las demds enfermedades Mende-
lianas (monogénicas) es muy dificil obtener un panorama detallado, ya que no
han sido estudiadas de manera sistemdtica en nuestros paises.

El informe muy detallado de la Fundacién March of Dimes muestra que,
al igual que en el resto del mundo, los trastornos congénitos de origen ge-
nético (enfermedades monogénicas, cromosémicas o multifactoriales) mds
comunes en América Latina y el Caribe son los defectos congénitos del sis-
tema cardiovascular, los defectos del tubo neural'?®, el sindrome Down, las
hemoglobinopatias y la deficiencia de la enzima G6PD, aun cuando existen
variaciones importantes entre los paises de la regién.

124  Castilla EE & Orioli IM. (2004).

125 WHO. (199%4).

126 'WHO. (2004 ¢).

127 Pérez MM, Luna MC, Pivetta OH & Keyeux G. (2007).
128  Se hablard de ellos con mds detalle en el Capitulo VI.
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La deficiencia de la enzima sanguinea G6PD produce una enfermedad hemoli-
tica cuando los pacientes portadores de la mutacién ingieren ciertos compuestos
farmacolégicos (drogas antimaldricas como la primaquina o medicamentos con-
tra la lepra, como las sulfonas) o naturales (las habas; en este caso se denomina
a la enfermedad favismo). El gen mutante es especialmente frecuente en pobla-
ciones que viven en zonas endémicas para la malaria (o poblaciones descendien-
tes, como los afrodescendientes), pues la deficiencia enzimdtica tiene un efecto
protector contra el plasmodio.

Por ejemplo, los paises de fuerte influencia afrodescendiente como Cuba,
Republica Dominicana, Haitf, Jamaica, Brasil o Panamd, presentan una ele-
vada prevalencia de hemoglobinopatias y deficiencia de G6PD (ver Tabla 1).
En la regidn, los defectos del tubo neural son especialmente importantes (pre-
valencia 22.5 en mil nacidos vivos) en toda la regién de Centroamérica (EI
Salvador, Guatemala, Honduras, México, Nicaragua y Panamd), exceptuando
Costa Rica, y estdn por encima de la prevalencia promedio en paises de ingre-
sos medios (1.8:1000)'%,

Cuba y Costa Rica son los dos tnicos paises de América Latina y del Caribe
que se encuentran en el rango de paises con menor nimero de defectos con-
génitos, junto con Norteamérica y los paises mds desarrollados de Europa. La
situacion de Cuba, que presenta la tasa mds baja de defectos congénitos de la
Regi6n, de 47.2 infantes por cada mil nacidos vivos, demuestra la efectividad
que han tenido los programas nacionales de monitoreo y prevencién de las en-
fermedades genéticas y malformaciones congénitas implementadas desde fina-
les de la década de los setenta del siglo pasado. Si comparamos a Cuba con sus
vecinos del Caribe, pese a que comparte un origen afrodescendiente similar,
la prevalencia de hemoglobinopatias y deficiencia de G6PD, dos trastornos
monogénicos que se pueden monitorear fcilmente con pruebas clésicas o mo-
leculares, también es mds baja, mostrando el impacto favorable de programas
coordinados a nivel nacional. Todos los demds paises de la regién tienen una
prevalencia moderada, entre 52.4 y 58.6 por cada mil nacidos vivos.

Los cdlculos de la Fundacién MOD para Colombia, los mds completos y
actualizados que se encuentran disponibles al dia de hoy'*muestran que cada
afo nacen mds de 54.000 nifios con defectos congénitos, para una prevalencia
de 55.5 infantes por mil nacidos vivos, muy similar a lo que se presenta en
Bolivia y Republica Dominicana.

129  March of Dimes. (2006). Op cit.
130 March of Dimes. (2006). Op cit. Appendix B y Wall Chart.
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Del total de nifios que nacen anualmente con estos trastornos, se estima
que cerca de 8.000 recién nacidos tienen problemas por defectos del sistema
cardiovascular, un poco menos de 3.000 presentan problemas del tubo neu-
ral, y el sindrome Down es responsable de unos 1.000 casos. En cuanto a los
trastornos de cromosomas sexuales, éstos son mds numerosos que el anterior,
unas 1.700 ocurrencias calculadas. En total, se estima que en Colombia se
presentarfan 39.500 nacimientos anuales de nifios(as) con malformaciones
congénitas y trastornos cromosomicos importantes.

Algunas enfermedades genéticas monogénicas también son relativamente
frecuentes, pues casi 7.000 recién nacidos tienen enfermedades dominantes,
mientras que las recesivas representan cerca de 2.500 casos, y aquellas ligadas al
cromosoma X suman mds de 1.000 afectados. La deficiencia de G6PD se estima
apenas en 300 casos. Aunque en 1994 la Organizacién Mundial de la Salud"'
habia reportado unos pocos casos de nacimientos de nifios(as) con alguna he-
moglobinopatia, los estimativos del niimero global de estas, calculados por la
Fundacién MOD, indican que aparentemente estas enfermedades no existen en
el pais, lo cual a todas luces no corresponde a la realidad del pais (Tabla 1).

Al igual que otros paises como Venezuela y Ecuador, en donde la poblacién
afrodescendiente parece ser minoritaria en los censos, si este estimativo se calcula
sobre el total de los habitantes, puede estar fuertemente sesgado, pues el cilculo se
realiza sobre la base del porcentaje total de poblacién afrodescendiente en el pais.
Deberia estar discriminado por regiones de mayor proporcién afrodescendiente,
ya que de esta forma, arrojaria la prevalencia real que se observa en zonas de fuerte
aporte africano, como son la Costa Pacifica, la Costa Atldntica y las Islas de San
Andrés y Providencia en Colombia. Igualmente, estudios epidemioldgicos por mi-
cro-regiones en estas mismas zonas del pais probablemente revelarfan una situacién
desconocida, o al menos subestimada, hasta ahora en Colombia.

Efectivamente, se ha sugerido en anos recientes, con base en las observa-
ciones recogidas en varios estudios, que incluso es aconsejable realizar micro-
mapeos de frecuencias en poblaciones cercanas, pues la frecuencia de HBS'*
y de talasemias en distintas poblaciones de Africa, la India, el Medio Oriente y
del Sureste asidtico ha demostrado variar enormemente en zonas localizadas a
pocos kilémetros unas de otras. Como una conclusién de estas investigaciones
se ha encontrado que, los estimativos del nimero de pacientes afectados, to-
mados como valores regionales (Africa del Norte y Africa Sub-Sahariana, por
ejemplo) por las agencias multilaterales, estdn seriamente sesgados hacia abajo.

131 WHO. (1994). Op cit.

132 Responsable de la anemia falciforme o drepanocitosis.



Ello hace que las estadisticas oficiales no permitan a estas instituciones inter-
nacionales indicar a los gobiernos la magnitud exacta del problema y asesorar-
los adecuadamente en las medidas que se deben adoptar al respecto
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Tabla 1.

133,134

Prevalencia de defectos congénitos en paises de América Latina y del Caribe.

Nacimientos
anuales de infantes

Hemoglobinopatfas

Deficiencia
de G6PD

Total

PAIS C:(;ln(gifoi:f)(;s Prevalencia por cada mil nacidos vivos
Argentina 38.000 0.0 0.1 52.5
Bolivia 15.000 0.1 0.1 55.4
Brasil 192.000 0.5 0.6 57.2
Chile 15.000 0.0 0.0 52.7
Colombia 54.000 0.0 0.3 55.5
Costa Rica 5.000 0.0 0.2 51.5
Cuba 6.000 2.5 0.5 47.2
RD?EEI;ZM 11.000 2.8 1.2 55.7
Ecuador 17.000 0.1 0.2 56.8
El Salvador 9.000 0.0 0.2 53.1
Guatemala 22.000 0.0 0.1 53.4
Haiti 15.000 4.5 1.2 58.4
Honduras 11.000 0.0 0.1 54.5
Jamaica 3.000 5.6 1.2 58.6
México 121.000 0.0 0.1 52.9
Nicaragua 9.000 0.0 0.1 52.9
Panamd 3.000 0.2 0.7 53.6
Paraguay 9.000 0.0 0.1 55.0
Pert 33.000 0.0 0.1 54.6
Uruguay 3.000 0.0 0.0 52.6
Venezuela 30.000 0.1 0.3 52.4
Paises de ingresos
e (sn(:)g 500.000 0.3 0.1 47.2
Paises de ingresos 2600.000 0.5 0.8 55.7
medios (MIC)

Paises de ingresos R
bajos (L1 C)g 4800.000 3.8 1.9 64.2
Mundo 7°900.000 2.3 1.3 59.8

133 Weatherall DJ. (2005). Op cit.
134 Weatherall DJ, Akinyanju O, Fucharoen S, Olivieri N & Musgrove P (2006).
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Fuente: March of Dimes (2006). La prevalencia de defectos del sistema car-
diovascular (7.9) es idéntica en todos los paises del mundo, mientras que la
del Sindrome Down oscila alrededor de 1.8 en paises de ingresos bajos (LIC),
1.4 en los de ingresos medios (MIC) y 1.0 en paises industrializados (HIC),
un valor 2-3 veces més bajo que en los paises menos favorecidos. En la region,
Colombia y Cuba estdn entre los paises con menor prevalencia (1.1 y 1.0,
respectivamente) de S. de Down.

La situacion respecto a los defectos del tubo neural tiene una mayor variacién en
la Region, con Costa Rica (0.5) y Uruguay (1.0) a la cabeza de los paises con mds
baja prevalencia, y en general, los paises de Centroamérica con la més alta (2.5);
ésta es intermedia en Colombia (2.0) y los demds paises.

Mortalidad

Si el niimero de nacimientos anuales de nifios con problemas de defectos
congénitos es abrumador, no menos lo es la cifra de mortalidad. El estudio re-
alizado por la Fundacién March of Dimes, a partir de célculos realizados sobre
datos longitudinales en varias poblaciones, indica que, cada ano, se producen 3.3
millones de muertes en edad temprana (antes de los 5 afnos de edad) por causa de
trastornos congénitos, 95 por ciento de los decesos ocurren en paises pobres'®.

En contraste, a escala mundial, las cifras globales mds actualizadas (afio
2004) de la OMS, basadas en los casos que son efectivamente reportados por
los diferentes paises, indican que 3.7 por ciento de los nifios y nifias en el
mundo mueren por causas congénitas y enfermedades genéticas antes de llegar
a los 5 afios de edad (384.000 de 11.8 millones de muertes)'**. Cuando se
desglosan los porcentajes de decesos causados por anomalias congénitas por
grupos de paises segin sus ingresos, se observa que en los paises de ingresos
altos (HIC), la mortalidad por estas causas no llega al 0.2 por ciento, mientras
que en los paises de ingresos medios (MIC) y bajos (LIC), el porcentaje es de
1.1 y 2 por ciento, respectivamente, indicando que la proporcién de ninos y
jovenes que mueren por anomalias congénitas en estos dos grupos de paises es
entre 5 y10 veces mayor que en las naciones industrializadas.

Si bien la diferencia en ntimero entre los dos estudios es radical, revelando
claramente el alcance que tiene el subregistro de los casos por las dificultades
en el reconocimiento de los mismos, la gran diferencia que se puede observar
entre los tres grupos de paises en ambos estudios radica en que la mayoria de
los nifios (mds del 90%) que nacen con estos defectos mueren muy temprano

135  March of Dimes. (2006). Op cit.
136 WHO. (2008 a).
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por falta de atencién en los paises de ingresos bajos y medios, mientras que
70 por ciento de ellos llegan a la edad adulta en los paises de altos ingresos per
cépita, gracias a los tratamientos médicos y de soporte que reciben de manera
oportuna y sostenida a lo largo de su vida.

En la actualidad, la contribucién de los trastornos genéticos a la mortali-
dad infantil en menores de un afio en América Latina ocupa del segundo
al cuarto lugar'”. En Colombia, por ejemplo, los registros que reporta el
DANE, correspondientes a datos del afio 1999, muestran que 14 por ciento
de las muertes en infantes menores de 5 afos, y 12.4 por ciento en ninos y
jovenes hasta 14 anos de ambos sexos, fueron reportados como consecuencia
138 valor cercano al
que reportan los paises desarrollados (19.4% para el rango de edades de 0-14
anos)'”. Esto indica que, Colombia efectivamente se encuentra dentro de esos
paises que estdn en una etapa de transicién epidemioldgica, en donde, debido
a una reduccién en la proporcién total de muertes por diarreas e infecciones

de malformaciones congénitas y anomalias cromosémicas

respiratorias, y a la tasa de nacimientos de nifios y nifias con anomalias congé-
nitas que se mantiene constante, éstas comienzan a ser reconocidas como una
causa importante de las muertes en edades tempranas.

Infortunadamente, las estadisticas del DANE no sélo se basan en unos
pocos reportes hospitalarios y estdn desactualizadas, sino que no permiten ob-
servar el panorama por regiones o grupos poblacionales: mds alld de una tran-
sicién a nivel global, es muy probable que en las regiones mds pobres del pais,
como son el Chocé y en general la Costa Pacifica, estemos enfrentando mis
bien una adicién o acumulacién epidemiolégica, con los problemas agudos y
recurrentes de mortalidad infantil sumadndose a altos indices de enfermedades
genéticas (sobre todo hemoglobinopatias) y malformaciones congénitas no
reconocidas o mal documentadas.

En ese sentido, un estudio realizado por la Universidad del Valle hace mds
de una década mostré que gran niimero de personas, no solo afrodescendientes
sino también mestizos, padecen una u otra forma de hemoglobinopatias, siendo
la més severa la anemia falciforme (HBS). El estudio mostré que la frecuencia de
portadores (asintomdticos) del gen HBS en la poblacién analizada llega casi al 40

137 WHO. (2004 a). Op cit.
138 DANE. Defunciones por grupos de edad y sexo y Lista de 56 grupos de causas (basada
en la clasificacién internacional de enfermedades CIE - 9) 1999.

139 WHO. (2008 a). Op cit. Tabla A3.
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por ciento ', probablemente debido a la ventaja de sobrevida de los portadores en
zonas endémicas para la malaria. Otro tanto sucede con la deficiencia de la enzima
GGPD, que también es muy frecuente en Africa, y podria pensarse que el gen por-
tador de la mutacién puede ser frecuente en estas poblaciones en Colombia.

Por lo general, la causa mds importante de muerte en pacientes con hemo-
globinopatias son las infecciones, especialmente en nifios menores de 5 afios,
de tal manera que no es desacertado afirmar que, en regiones tropicales, la
asociacién de pobreza, falta de higiene, desnutricién y determinadas enferme-
dades genéticas debe ser considerada como un factor agravante en la mortalidad
causada por las enfermedades infecciosas. Por esta razén, la prevalencia de
hemoglobinopatias deberia ser escrutada en detalle en estas zonas del pais; la
deteccién de portadores u homocigotos para el gen HBS permitiria realizar
tratamientos profilicticos directivos, previniendo asi la muerte inadmisible de
estos pacientes por causas perfectamente tratables.

En la actualidad, no existen datos desagregados para América Latina, que
permitan calcular el peso de las enfermedades monogénicas en la mortalidad
temprana. Sin embargo, hay un estudio publicado por dos reconocidos espe-
cialistas que muestra que, en el Sudeste Asidtico, el Medio Oriente, Africa y
los paises de ingresos medios, dentro de los cuales se cuentan la mayor parte de
los paises de América Latina, la prevalencia de éstas se hallan en un rango de
10 a 20 por ciento, dos a cuatro veces més que en Europa o Norteamérica'?'.
En esta categoria porcentual se agrupan las enfermedades recesivas (como la
fibrosis quistica, las hemoglobinopatias o la fenilcetonuria) y las ligadas al
cromosoma X (hemofilia, distrofia muscular de Duchenne o la deficiencia en
GO6PD), generalmente letales si no son diagnosticadas y tratadas a tiempo. Los
estimativos de la Fundacién MOD en ntimeros absolutos, mds pesimistas,
muestran que, en los paises de ingresos bajos y medios, se totalizan cerca de
850.000 recién nacidos con enfermedades dominantes, unos 157.000 ligadas
a X y otros 950.000 con enfermedades recesivas'®>. Este niimero representa
entre 10 a 40 veces mds casos, que en los paises con niveles de ingresos altos, lo

140  Elestudio revelé que 8.7 por ciento de las personas con sospecha de hemoglobinopatias efec-
tivamente tiene hemoglobina SS, con un cuadro clinico severo, y otro 31 por ciento tiene las
formas menos severas de HB-AS, SC y S-tal. Pereira FD & Sdenz 1. (1996). Op cit.

141 Alwan A & Modell B. (2003). Op cit.

En este trabajo los autores revisan y actualizan los datos publicados previamente en:
WHO. (2000).
142 March of Dimes. (2006). Appendix B. Op cit.
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que indicarfa y corroboraria que la mortalidad es también mucho mds elevada
en paises en desarrollo.

Aunque existen relativamente pocos estudios regionales, dado que las en-
fermedades monogénicas en general afectan a un nimero pequeno de pacien-
tes, uno de ellos se refiere al albinismo, que aunque no es muy frecuente, se
presenta en un alto nimero de personas en aislados poblacionales, como por
ejemplo en ciertas zonas geogréficas de Argentina'*'*. En regiones tropicales,
la susceptibilidad al cdncer de piel, por la falta de pigmentacién, hace que las
personas afectadas por esta enfermedad genética no tengan una esperanza de
vida muy larga (cerca de 30 afios). Otros aislados geogrificos con particular
mortalidad por enfermedades genéticas son Cuba (ataxia espino-cerebelar) y
Venezuela (enfermedad de Huntington).

Ante este panorama de morbi-mortalidad por las diversas formas de tras-
tornos congénitos, cabe preguntarse por qué los servicios de genética no han
sido incorporados de forma sistemdtica a los programas de salud piblica en
América Latina en general, pero particularmente en Colombia. Aparte de la
primera explicacién que salta a la mente, que es la de responder de manera
prioritaria a las enfermedades mds frecuentes en la poblacién, como son las
afecciones diarreicas e infecciosas, dando prioridad a los gastos destinados a
resolver las necesidades mds demandantes, también parece deberse a una serie
de prejuicios y a un empeno mds por el desarrollo de la empresa privada, que
por el auge de servicios y estructuras articulados al sistema de salud publica.

Segtn el informe sobre servicios de genética en América Latina presentado
por Koffman y Penchaszadeh'*>'“* primero, la formacién deficiente de los mé-
dicos en el campo de la genética clinica, para quienes se trata de enfermedades
poco frecuentes, reflejada en los curriculos en donde muchas veces los temas
de genética afloran de manera dispersa y puntual en medio de las distintas
especialidades clinicas; segundo, la idea generalizada de que se trata de una
tecnologia demasiado sofisticada, ademds de muy costosa para nuestro medio,
que encima de todo, no responde a prioridades en salud publica; y tercero,
sobre todo, el fantasma ideoldgico de que existe inevitablemente una relacién
directa y obligatoria entre diagnéstico y aborto, han contribuido de manera

143  Bailliet G, Castilla EE, Adams JP et al. (2001).
144  Castilla EE & Sod R. (1990).

145 WHO. (2004 a). Op cit.

146 Penchaszadeh V. (2004).
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decisiva al atraso que vive la region en términos de prestacién de servicios
clinicos y diagndsticos en genética.

2. Gasto en salud y politicas publicas de atencion a los trastornos
hereditarios

De manera general, América Latina y el Caribe (LAC) es una regién en
donde existe una gran disparidad en lo que se refiere a gastos en salud, in-
cluidos los que se refieren a la atencién primaria de los trastornos congénitos.
Comparada con sus vecinos hemisféricos, Canadd y Estados Unidos, repre-
senta 61 por ciento de la poblacién, pero solo 14 por ciento del gasto global
en salud de la regién. Segin el Gltimo informe del 2007 de la Organizacién
Panamericana de la Salud sobre la salud en las Américas, las cifras més alar-
mantes se observan en Ecuador, Bolivia, Haiti, Honduras y Perti, en donde
el gasto nacional en salud per cdpita se encuentra por debajo de $200 ddlares
(Haiti tiene el peor indicador de toda la regién: tan solo $98 délares per cdpita
se invierten en la salud de sus habitantes)'?.

Los indicadores publicados por diversos organismos multilaterales, como el
Banco Mundial, la Organizacién Mundial de la Salud y la Organizacién Pana-
mericana de la Salud a lo largo de los tltimos 10 afios muestran una tendencia
generalizada en el mundo hacia el aumento en los gastos en salud. En el caso
de América Latina, en 1995 los gastos anuales en salud estaban en alrededor de
$105 délares per cdpita, y aumentaron a $262 en el 2001, mientras que, en el
mismo periodo de tiempo, en paises industrializados éstos pasaron de $1860
dolares a $2736','?. Para el afio 2004, el gasto nacional en salud promedio en
América Latina pricticamente se duplicd, pasando a $501 ddlares per cdpita.

Aunque en apariencia mejoré la inversion, puesto que en términos com-
parativos, entre 1995 y 2001, la brecha de inversién en salud entre paises de
la Regién y paises industrializados se redujo de 17:1 a 10:1 veces, en términos
absolutos esto representa un aumento totalmente insuficiente en el monto que
se destina a atender la salud en nuestros paises, entre otras razones, porque los
insumos (medicamentos, implementos y equipos hospitalarios, quirtrgicos y de
laboratorio) cuestan lo mismo, o incluso muchas veces mds, que en los paises in-
dustrializados en donde son producidos, debido al lucro desmedido de las casas
comercializadoras y a los altos gravdimenes impuestos por los gobiernos.

147  OPS Organizacién Panamericana de la Salud. (2007).
148 WHO. (2004 a). Op cit.
149 Penchaszadeh V. (2004). Op cit.
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Colombia se encuentra en una situacién intermedia: segtin las Gltimas ci-
fras publicadas por la Organizacién Mundial de la salud con datos de 2005,
el gasto publico en salud estaba en $492 délares per cdpita, con una inversién
de 7.3 por ciento del PIB'. En la tltima década, el porcentaje total del gasto
de la Nacién en la salud de los colombianos se ha mantenido relativamente
estable, alrededor del 17 por ciento "'. Una de las grandes limitantes que tiene
el sistema de salud publica es, desde luego, la disponibilidad de recursos, y la
gran demanda de servicios por parte de una poblacién que no puede aportar
econdémicamente al sistema- la poblacién que no estd afiliada al régimen con-
tributivo, y tiene que ser subsidiada por el sistema mismo y los demds contri-
buyentes (32.3% de la poblacién)'>2.

Por otro lado, la proporcién del gasto publico para salud frente al privado
sigue siendo desfavorable en los paises de LAC (48% frente al gasto privado de
52%), comparado con los sistemas nacionales de cardcter universal prevalentes
en los paises de la Unién Europea (74:26) o de Canad4 (71:29), en donde me-
nos de la tercera parte corresponde al gasto privado, y en cambio se parece més
al sistema que impera en los Estados Unidos (45:55, publico/privado), pais en
el cual la compra de bienes y servicios de salud a proveedores privados estd muy
extendida. Esto se refleja igualmente en el porcentaje del producto interno bruto
(PIB) que América Latina destina al gasto publico en salud (3.3%), comparado
con paises industrializados (mds de7% en la Unién Europea y Canadd)'>.

Ademis, en términos de atencién a las enfermedades genéticas, existe una
tendencia generalizada hacia la falta de politicas estatales, sumada a la exclusion
casi universal de la cobertura de los servicios de diagndstico genético, y hacia la
creciente privatizacién de los servicios de salud con d4nimo de lucro. Siguiendo
este patrén, el desarrollo de servicios de atencién genética en América Latina se
encuentra concentrado principalmente en centros privados, mientras que en los
centros hospitalarios publicos existe un marcado déficit de atencién primaria
en genética (diagnéstico clinico, tratamiento y seguimiento de los pacientes y
asesoramiento de sus familiares) y de servicios de laboratorio de diagnéstico. Pa-
ralelamente, la concentracién de los servicios en unas pocas zonas urbanas, por
lo general la capital del pais y unas contadas capitales regionales, hace muy dificil
su acceso a personas que viven en veredas alejadas o en zonas rurales.

150 WHO. (2008 b). World Health Statistics 2008.

151 WHOSIS. WHO Statistical Information System

152 PAHO. (2006). Estrategia de cooperacién con Colombia 2006 - 2010.
153 OPS. (2007). Op cit.
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Esta situacién de inequidad se ha visto agravada por el hecho de que las
familias de estratos socio-econémicos bajos son las que tienen la mayor tasa
de prevalencia de defectos congénitos, y por lo tanto, una gran parte de los
usuarios que demandan estos servicios son nifos o nifias y madres de escasos
recursos econdmicos, por lo general madres cabeza de familia de los sectores
populares, que no los pueden pagar de su bolsillo.

Politicas internacionales y nacionales

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) y otras entidades, aunque
reconociendo la importancia de las enfermedades genéticas, no las han puesto
en la agenda de sus prioridades en materia de salud publica, debido a que las
enfermedades infecciosas y otras afecciones comunes siguen siendo mayori-
tarias en el mundo. Sin embargo, esto no ha impedido que, desde hace una
década, la OMS haya emitido directrices destinadas a los tomadores de deci-
siones en los paises en desarrollo, exhortando la implementacién de servicios
de atencién primaria para la prevencién de enfermedades genéticas, basados
en tecnologfas modernas de biologfa molecular’®*>>15¢. A pesar de esto, la
ausencia de politicas nacionales y regionales para la division del trabajo y re-
gulacién de los costos de los servicios, o para la adquisicién de los equipos e
insumos necesarios, ha hecho imposible el acceso, a bajo costo, a estas prue-
bas. Tampoco se ha procurado la negociacién de los precios con las empresas
biotecnolédgicas que los producen, tomando como modelo la compra a precios
muy bajos de lotes masivos de vacunas y suministros para vacunacién por
parte de la Organizacién Panamericana de la Salud, en los dltimos 30 afios, a
través de un fondo rotatorio””!5®% ni se ha incentivado la produccién local
—a menores precios— de una variedad de insumos requeridos, haciendo impo-
sible el acceso econdémico a estas pruebas.

A esto se suma el monopolio de la comercializacién —en manos de un
nimero reducido de proveedores— de los insumos y equipos, con frecuencia

154 WHO. (1999). Op cit.

155 WHO. (2004 a). Op cit.

156 WHO. (2002 b). Genomics and World Health. Report of the Advisory Committee on
Health Research.

157 El PAHO (Pan American Health Organization) Revolving Fund for Vaccine Procure-
ment fue establecido en 1979 con un capital de 1 millén de délares. En la actualidad
participan 35 paises de la regién en este fondo, el cual inmuniza a través de la campana
anual de la Semana de la Vacunacién a millones de personas en los paises participantes.

158 PAHO. Making Vaccines Affordable.

159 PAHO’s revolving fund for immunization.
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importados de paises desarrollados, requeridos para realizar exdimenes diag-
nésticos citogenéticos y moleculares en los pacientes, sin que exista una regu-
lacién y vigilancia por parte del Estado. Con lo cual, las pruebas genéticas re-
sultan mucho mds costosas que en centros especializados de Europa o Estados
Unidos. A titulo de ejemplo, mientras en Europa un diagnéstico molecular
de Beta Talasemia o Fibrosis Quistica en un centro privado cuesta entre 150-
180¢€, los andlisis de Fibrosis Quistica en un laboratorio privado en Colombia
cuestan el doble (mds de 350$US), a pesar de que los gastos en salarios del
personal sean muchisimo mds bajos en nuestros paises.

Tampoco existen acuerdos regionales para la divisién del trabajo de diag-
néstico en centros de referencia Latinoamericanos, como si los hay en paises
desarrollados, aumentando la dificultad de acceso a una diversidad de pruebas
diagndsticas para los pacientes de esta regién del mundo y la ineficiencia e in-
equidad en la oferta de los servicios de genética. Sin embargo, se ha auspiciado
una reciente iniciativa en este sentido, coordinada por la Red Latinoamericana
de Genética Humana (RELAGH)'® el éxito de la cual dependerd no sélo de
la voluntad politica de los paises, sino de recursos puestos a disposicién del
aseguramiento de la calidad y la divisién regional de los andlisis genéticos.

En contraste, la Unién Europea tomé hace algunos anos la iniciativa de
creacién de una red de laboratorios especializados en andlisis genéticos de
diagnéstico a través de toda Europa, EUROGENTEST®" bajo el raciocinio
de que ningtin laboratorio puede ofrecer todas las pruebas existentes en la
actualidad, y que no resulta rentable para el sistema publico de salud invertir
y duplicar ofertas de servicios similares en todos los laboratorios capacitados.
El objetivo de Eurogentest es el estudio de los genes que causan enfermedades
monogénicas, que permita realizar la deteccion temprana de las enfermedades
(en fase prenatal y neonaltal) y dar respuesta efectiva a la prevencion de estos
desérdenes a través de programas de educacién masiva y asesoramiento ge-
nético a las familias afectadas o en riesgo. Igualmente, ofrece el servicio de
diagnéstico de portadores para enfermedades recesivas, para aquellas familias
en donde exista un caso indice conocido, o simplemente porque la pareja que
consulta quiere descartar posibles riesgos antes de concebir el primer hijo.

Ademis, en ausencia de redes efectivas de coordinacién regional y de re-
cursos publicos, el espectro de los servicios ofrecidos en el sector privado, alli
donde los hay, depende generalmente de la rentabilidad econémica que éstos

160 WHO. (2004 a). Op cit.

161 EUROGENTEST - Genetic Testing in Europe, seleccionado y aprobado en el 2004
como una Red de Excelencia dentro del Sexto Programa Marco de la Comisién de la
Unién Europea.

929



DE MUJERES Y GENES

100

tengan y del interés personal de quién los ofrece; de alli que en América Latina
exista, comparativamente, un hiper desarrollo de laboratorios de andlisis de
citogenética bdsica y de pruebas de paternidad, mientras que el tamizaje de
enfermedades monogénicas frecuentes poco se ofrece'®”. Todo esto conduce a
una grave inequidad en el acceso, restringido a quienes tienen recursos para
pagar los servicios que ofrecen el mercado local o los laboratorios especializa-
dos internacionales, en ausencia de unas claras politicas de oferta por parte del
sector publico.

En cuanto a la prevencién de trastornos genéticos, aparte del tamizaje y
diagndstico neonatal de fenilcetonuria (PKU) e hipotiroidismo congénito, y la
suplementacién de 4cido f6lico en ciertos alimentos en algunos paises de Amé-
rica Latina (ver mds adelante en este capitulo), no existen politicas nacionales y
regionales. Atn asi, el tamizaje neonatal para estas dos condiciones prevenibles
no es universal, se practica esencialmente en centros urbanos (ciudades capita-
les y algunas otras ciudades importantes), y la cobertura sigue siendo baja. Si,
ademds, las medidas de tamizaje y diagnéstico de los recién nacidos afectados
no son acompanadas de medidas complementarias de cubrimiento de los tra-
tamientos, tendientes a reducir o incluso asumir los altos costos de los mismos,
los servicios de diagnéstico resultan siendo poco efectivos ademds de ser inequi-
tativos, al no brindar los tratamientos y el seguimiento obligado (dieta baja en
fenilalanina o terapia de reemplazo con tiroxina, y seguimiento por medio de
exdmenes regulares de los respectivos niveles sanguineos) '%, salvo para quienes
los puedan pagar. El tema serd ampliado mds adelante en el Capitulo VI, 4.

:Cuanto cuesta atender los trastornos congénitos?
Ejemplos seleccionados

A futuro, y en ausencia de politicas claras de prevencidn, es decir, 1 - de
campanas publicas de educacién acerca de lo que son las enfermedades genéticas
y las anomalias congénitas, de como se transmiten y de cudles son los factores
que aumentan los riesgos de que se produzcan, y por ende, de cémo lograr
la prevencién, y 2 - de asesoramiento a las parejas en riesgo y de servicios
de diagndstico prenatal, cuando en América Latina se logre ofrecer un trata-
miento accesible para estas y otras enfermedades (hemoglobinopatias, fibrosis

162 WHO. (2004 a). Op cit.

163  Es recomendable que el tratamiento del hipotiroidismo congénito, al igual que el de la fe-
nilcetonuria, se dé por toda la vida, aunque la etapa mds critica es la infancia y adolescencia,
debido al peligro de retardo mental severo que generalmente producen ambas condiciones.
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quistica, y algunas otras), éstas se convertirdn en un peso importante para las
finanzas de la salud publica, debido al aumento de pacientes que llegardn a la
edad reproductiva. Diversos cdlculos han sido establecidos en paises africanos,
del Medio Oriente y del Sud-este asidtico, en donde la prevalencia de hemog-
lobinopatias (talasemia y anemia falciforme) es alta, alertando a las autorida-
des para que tomen rdpidamente medidas preventivas'®*1¢>16,

Tailandia es un pais del Sudeste Asidtico que comparte indicadores demo-
gréficos, sociales y econémicos con Colombia y algunos otros paises de América
Latina'®”'%, A diferencia de Colombia, tiene un problema de salud muy serio
asociado a una condicién genética: la talasemia es un problema real de salud
publica, pues tiene una prevalencia muy alta en la poblacién (5.6)'%, y se esti-
ma que 1 por ciento de la poblacién, es decir alrededor de 600.000 personas,
estdn afectadas, constituyéndose asi en el problema médico y socio-econémico
mis relevante del pais'”®. Las estimaciones de los nuevos casos para el ano 2020
suman 100.000 nuevos pacientes, pero dado que existe una gran variabilidad
de la prevalencia entre lugares poco distantes, se piensa que esta alarmante cifra
podria incluso estar bastante por debajo de la real'”’. A pesar de ello, y con
una inversién de apenas el 2 por ciento del producto interno bruto en el gasto
publico en salud (comparado el 6.4 % del PIB en Colombia), tiene una tasa de
mortalidad infantil (en nifios menores de los 5 afos) bastante inferior a la de
Colombia (11.0 contra 19.1)"7> 73, Efectivamente, la expectativa de vida para
un nifo o nifia con beta talasemia mayor, que recibe transfusiones, es de 10 al5
afios. Se calcula que hay entre 500.000 y 750.000 pacientes que han llegado a
la edad adulta, aunque 10 por ciento de ellos (unos 55.000) son dependientes
de transfusiones y tienen serias discapacidades'’“.

Es interesante analizar los cdlculos del costo de tratamiento de beta talase-
mia que se han hecho en este pais, basados en un seguimiento detallado del
curso de la enfermedad: el costo de manejo de un solo paciente que llega a la
edad entre 10 a 30 anos oscila entre 32 mil y 185 mil délares, y el costo anual
aproximado de tratamiento completo de todos los pacientes es de 20 millones

164 WHO. (2000). Op cit.

165 Weatherall DJ. (2005). Op cit.

166 Alwan A & Modell B. (2003). Op cit.

167 UNFPA United Nations Population Fund. (2007).
168 One World-Nations Online.

169 March of Dimes. (2006). Op cit.

170  Fucharoen S. (2000).

171 Weatherall DJ et al.(2006). Op cit.

172 UNFPA United Nations Population Fund (2007). Op cit.
173 One World - Nations Online.Op cit.

174 Weatherall DJ et al. (2006). Op cit.
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de délares'>"7¢. Como es previsible, con ese costo tan elevado, la mayoria
de nifos no llegan a sobrevivir més alld de 10 anos. Muchos de ellos pueden
llegar a esta edad sostenidos sélo por transfusiones sanguineas, pero el trata-
miento completo debe incluir drogas que remueven el exceso de hierro que
se acumula por causa de las transfusiones. Estas drogas son las que encarecen
excesivamente el tratamiento, pues las solas transfusiones sanguineas, depen-
diendo del pais, pueden ser relativamente baratas.

Existen otras alternativas a la transfusién-quelacién del hierro, como el
trasplante de células madre hematopoiéticas, pero no estin todavia disponi-
bles en muchos lugares, mds por aspectos tecnoldgicos que involucran la com-
patibilidad del donante y complicaciones post-trasplante. En Taiwin se ha
calculado que, por cada caso en el que se logra realizar un trasplante de esta
naturaleza, se puede reducir el costo de tratamiento por paciente en mds de
dos terceras partes'”’.

La situacién también es apremiante en China. Se prevé que, entre el afo
2005 y 2025, nacerdn cada afo 20.000 nifios con beta talasemia mayor, si el
Estado no hace nada para prevenirlo y, si los pacientes sobreviven hasta la edad
adulta, la atencién médica de los mismos le costard al gobierno chino una
proporcién bastante considerable de su gasto anual en salud'”®.

En conclusién, aunque la supervivencia de pacientes mds alld de los 2 afios
de edad es relativamente alta, los costos del tratamiento completo no permiten
una atencién universal de los mismos, y su calidad de vida es pobre, razén
por la cual las politicas de prevencién de nuevos casos son de suma urgencia.
La tnica manera de poder ofrecer el tratamiento adecuado a los pacientes es
limitando el ndmero de nuevos casos. Los distintos paises en desarrollo, en
donde estas consideraciones se han encarado de manera racional, han esta-
blecido politicas de prevencién que, en unas pocas décadas, han mostrado las
bondades, respondiendo tanto a cuestiones puramente econémicas, como de
justicia y equidad social. En la mayoria de ellos, el tamizaje prematrimonial de
portadores es la opcién predilecta, lo cual no ha impedido los matrimonios,
y en cambio ha abierto el abanico de opciones reproductivas de las parejas en
riesgo'”>'®. Tailandia tiene una experiencia bastante larga en el manejo pre-
ventivo de las talasemias, con lo cual ha logrado, aunque de manera dispar a lo

175 Ibid.

176  Fucharoen S & Winichagoon P. (2007).
177 Ho W-L et al. (2006).
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179  Alwan A & Modell B. (2003). Op cit.
180 Petrou M & Modell B. (1995).
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largo del pais, reducir los nuevos casos de la enfermedad, asi como los decesos
tempranos de nifios afectados'®’.

Ala’ Alwan y Bernadette Modell concluyen sus recomendaciones para la
implementacién de servicios de genética en paises en desarrollo diciendo que
“el desarrollo de estos servicios es una responsabilidad ética en todos los pai-
ses”. Ademds, el grupo de expertos de la OMS reunido hace 25 afios para ana-
lizar las opciones de control de enfermedades genéticas afirma que “el mayor
de los dilemas éticos es la disponibilidad limitada de los servicios de genética
[...]. Como resultado, las mujeres innecesariamente asumen la carga de ninos
y nifias seriamente afectados; cuando se dan cuenta que el problema pudiera
haberse evitado, esta situacién se torna aun peor”, apuntando a las diversas
facetas humanas del problema para las madres, mds alld del aspecto médico y
socio-econémico'™.

3. La atencion en los servicios de genética

El profesor Arno Motulsky, uno de los mds destacados pioneros y maestros
de la genética clinica, al recibir el premio a la excelencia en educacién, afir-
maba que, haber trabajado en genética humana y clinica en la segunda mitad
del siglo XX habia sido un privilegio, pues ésta pasé de ser la cenicienta de las
especialidades, a ser la reina de las ciencias biomédicas'®. Aunque esta afir-
macién es muy cierta, y el impacto que ha tenido la investigacién en genética
humana en la prevencién y el tratamiento de algunas enfermedades genéticas
y, en general, en la atencidn en salud en los paises industrializados es evidente,
la realidad de los paises en desarrollo es totalmente diferente.

A pesar de que en los centros hospitalarios universitarios de varios paises de
América Latina se hayan creado unidades de genética, los servicios de atencién
primaria en genética son casi inexistentes. En cambio, se podria afirmar que
estdn razonablemente bien desarrollados en los servicios terciarios'®’. En la
region, la cobertura de esta especialidad es, en promedio, aproximadamente
de 1 médico por cada millén de habitantes (hay unos 500 genetistas clinicos

181 Yamsri S et al. (2010).

182 WHO. (1985). Community approaches to hereditary diseases. Citado en Alwan A &
Modell B. (2003). Op cit.

183 Motulsky AG. (2000).
Arno Motulsky y Friedrich Vogel son los autores de Human Genetics. Problems and Appro-
aches, considerado en su momento, como el mds completo y exhaustivo tratado de genética
humana y médica. La cuarta edicidn, completamente revisada y actualizada por varios
autores, aparecié con el titulo de Vaoge! and Motulskys human genetics (Springer Verlag).

184 Penchaszadeh V. (2004). Op cit.
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entrenados), pero existen diferencias muy marcadas entre los distintos pai-
ses, y entre las zonas urbanas y rurales, ya que la atencién de pacientes con
trastornos genéticos muchas veces se ofrece en instituciones especializadas de
cardcter privado en las grandes ciudades, en detrimento de los servicios puabli-
cos de atencién primaria menos costosos y de mayor cobertura. Esta situacion
sigue la tendencia general de los servicios médicos, altamente especializados
y basados en una tecnologia costosa, que no estd al alcance de todos, ni es
cubierta por las entidades prestadoras de servicios de salud, contribuyendo de
esta manera a las graves inequidades en la atencién de la salud en general.

Debido a esto, el énfasis de la atencién que se ofrece a los pacientes con
trastornos congénitos gira particularmente en torno a los servicios de diag-
néstico y no a los de prevencién, y el tamizaje en recién nacidos se hace sélo
para determinadas condiciones, en las ciudades mds importantes y con baja
cobertura de los neonatos atendidos. El resultado es que los programas de
prevencién a nivel poblacional son pricticamente inexistentes: la cobertura
del tamizaje para fenilcetonuria e hipotiroidismo congénito no alcanza mds
del 30-50 por ciento de los neonatos en aquellas pocas ciudades en donde es
ofrecido en un niimero limitado de centros hospitalarios'®.

De la misma manera que el énfasis en la prdctica clinica privada de gené-
tica es el diagnéstico clinico y no la prevencién, los laboratorios se especiali-
zan predominantemente en los exdmenes citogenéticos para la deteccién de
trastornos cromosémicos (Sindrome Down y otras trisomias, trastornos de
cromosomas sexuales, Sindrome de X-frdgil y otros) y los andlisis bioquimicos
y moleculares para algunas de las patologias mds frecuentes, que apoyan la
actividad de diagnéstico. De manera limitada, dependiendo del pais, estos
laboratorios también ofrecen el servicio de diagnéstico prenatal, que estd casi
exclusivamente restringido al sector privado. En consecuencia, el acceso a ser-
vicios médicos y de laboratorio de calidad en la especialidad de la genética
clinica en América Latina es restringido e inequitativo, limitando su acceso a
quienes tienen la capacidad de pagarlos, y no a quienes lo necesitan.

Por otro lado, no existen muchos programas formales de entrenamiento en
genética clinica: a nivel académico, estos programas existen solo en Argentina,
Brasil, Chile, Cuba y México. En Colombia, el Ministerio de la Proteccién
Social, a través de la Ley de Talento Humano en Salud del 2007'%¢, buscé re-
glamentar el ejercicio profesional de los médicos genetistas, lo cual ha llevado
a que algunas universidades hayan consolidado los pocos programas especifi-

185 WHO. (2004 a). Op cit.
186 Reptblica de Colombia, Ley 1164 de 2007.
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cos de postgrado que existian desde antes y organizado otros nuevos para la
formacién en Genética Clinica'?’.

“El presidente Alvaro Uribe Vélez sancion6 la Ley de Talento Humano en Salud,
mediante la cual fueron establecidos mecanismos dirigidos a elevar los indices de
calidad del sector de la salud en el pais. Entre otros aspectos, la Ley contempla la
creacién del Consejo Nacional de Salud y del Registro Unico Nacional de Talen-
to Humano en Salud. Adicionalmente se establecen mecanismos para garantizar
que estos profesionales se mantengan actualizados. También establece la necesi-
dad de fijar topes en materia de tarifas en la prestacién de servicios médicos.”

“De acuerdo con esta Ley, el Gobierno, con la participacién obligatoria de las
universidades, asociaciones cientificas, colegios y agremiaciones de cada disci-
plina, disenard los criterios, mecanismos, procesos y procedimientos necesarios
para garantizar la idoneidad del personal de salud e implementar el proceso de
recertificacion dentro de los seis meses siguientes a la expedicién de la presente
ley a través de este registro. Con esta certificacién los profesionales y auxiliares
deberdn demostrar que se mantienen actualizados en sus competencias para
ejercer sus actividades.”

Ademds, practicamente ninguno de los paises de la region entrena a pro-
fesionales de la salud u otros profesionales afines en la asesoria genética, limi-
tando el ejercicio de la misma a los médicos. En los paises industrializados,
el entrenamiento en el asesoramiento genético (genetic counselling) es una es-
pecializacién en si misma, distinta de la genética clinica, y estd abierta a una
amplia gama de profesionales, con lo cual se asegura una cobertura amplia en
los servicios de atencién primaria. En gran medida, esta situacién en América
Latina ha restringido las posibilidades de prestar un mejor servicio de asesoria
y prevencién a las parejas en riesgo o a las personas con hijos con trastornos
genéticos, por personal debidamente entrenado y capacitado.

En este momento, la Asociacién Colombiana de Genética Humana (ACGH)
registra oficialmente un nimero muy bajo de profesionales que prestan aten-
cién en genética clinica (alrededor de 30). Estos se encuentran laborando en
nueve de las principales ciudades del pais, pero se concentran especialmente en
las ciudades de Bogotd, Medellin, Cali, Bucaramanga y Barranquilla, con lo
cual, la cobertura en la atencién por especialistas en Colombia es mds baja que
el promedio latinoamericano, y en todo caso muy dispar, teniendo en cuenta
que, cuando se detecta un posible caso de trastorno congénito o de enfermedad
genética en recién nacidos o en etapas mds tardias de la vida, la geografia del

187  http://web.presidencia.gov.co/sp/2007/octubre/16/03162007.heml
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pais no permite la remision y el ficil desplazamiento de los pacientes hacia las
ciudades en donde se ofrecen los servicios especializados.

Un informe publicado en 2004'® indica que, para esa fecha, en Colombia
se calculaban unas 4.000 consultas anuales, y un niimero similar de solicitudes
de cariotipo. Teniendo en cuenta el nimero de nuevos casos de nifios que na-
cen cada afo con trastornos congénitos, seglin estimaciones de la Fundacién
March of Dimes, la cifra estimada de consultas senala que solo uno de cada
13 casos llega a ser visto por un especialista en Colombia; de igual forma, los
estudios de cariotipo solicitados no llegan a cubrir sino la décima parte de los
casos de malformaciones congénitas importantes que se presentan anualmen-
te, para las cuales este examen es sin duda de gran valor. En gran medida esta
situacién se debe al hecho de que los servicios de andlisis de cariotipo y mole-
culares (estudios de ADN) no estaban contemplados dentro del POS o de los
sistemas de seguros privados, asi como tampoco la consulta, hasta que la Corte
Constitucional, en el ano 2008, regulé esta situacién mediante la SentenciaT-
760 de 2008 (ver la discusién al respecto en el Capitulo IX).

4. Algunas acciones exitosas en el mundo

Desde hace varios afios existen acciones a través de programas estatales,
tendientes a la atencién de los trastornos congénitos en paises en vias de de-
sarrollo. Estos surgieron en respuesta a las voces de alerta emanadas de insti-
tuciones como la Organizacién Mundial de la Salud'®*"*"! y de prestigiosos
genetistas como David Weatherall y Bernadette Modell, quienes durante mds
de 20 afios efectuaron estudios exhaustivos acerca de la morbi-mortalidad de
las hemoglobinopatias en paises pobres, asi como en naciones de ingresos me-
dios y altos (Chipre o Gran Bretana).

La propuesta concreta de la OMS ha sido la articulacién de manera inte-
gral, a nivel de servicios de atencién primaria, del diagndstico, la prevencion y
el tratamiento de los trastornos congénitos, por medio de procesos escalona-
dos que sean factibles, y esto de manera muy répida, con el fin de maximizar
la relacién costo-beneficio a largo plazo, dado que se trata de enfermedades
que requieren de intervenciones médicas y de soporte vitalicios en aquellos
pacientes que no mueren tempranamente en la infancia y sobreviven hasta
edades avanzadas.

188 Giraldo A. (2004).
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A modo de referencia, para tener en cuenta en las zonas con una creciente
transicion epidemioldgica, en paises desarrollados 64 por ciento de los trastor-
nos cromosdémicos y 31 por ciento de las enfermedades monogénicas se con-
vierten en enfermedades crénicas para las cuales, hoy por hoy, practicamente
no existen tratamientos que permitan su curacién'”?. Los pacientes con estos
trastornos requieren de un tratamiento médico y del soporte social durante el
resto de su vida, que, ademds de ser costosos, son muy demandantes en térmi-
nos de labores profesionales.

Algunos autores han documentado el problema de la carga econémica in-
fligida por la enfermedad genética al sistema de salud publica en paises con
bajos o medianos recursos econémicos, sustentindose en cifras calculadas a
partir de modelos estimativos. En la regién del Medio Oriente, por ejemplo,
el cilculo del costo de tratamiento durante el primer afio (ano 1) de una nueva
cohorte de pacientes con talasemia —es decir, los pacientes que nacen ese afio
con la enfermedad—, versus el costo anual de prevencién de nuevos casos, es
relativamente similar (entre 1.4 y 2.3 veces mds alto).

Sin embargo, mientras el monto anual que debe invertir la salud publica
en prevenir nuevos casos de la enfermedad se mantiene constante a lo largo
de una década, los gastos estimados para el tratamiento de los pacientes, en
ausencia de prevencién, se disparan exponencialmente como resultado de la
suma de cohortes nuevas cada afo. La relacién tratamiento versus prevencién
llega a ser de alrededor de 23:1 veces mds alta al cabo de ese mismo lapso de
tiempo (10 anos), debido a la cantidad de nuevos pacientes que nacen y se van
sumando a los anteriores en la demanda de tratamiento.

El caso de Pakistdn, el pais con mayor prevalencia al nacimiento (mds de
4.400 casos por afo) de infantes con beta talasemia mayor (la forma mads se-
vera de talasemia, que termina siendo letal en ausencia de tratamiento o con
tratamiento parcial, que sélo incluye transfusiones sanguineas'”), es elocuen-
te: en este pais, en el ano 10, el cdlculo del costo de los tratamientos asciende
a mds de 300 millones de délares, contra 16 millones de délares necesarios
en el mismo ano para continuar con la prevencién de nuevos casos (relacién
18.5:1)141%, Como es obvio, desde una valoracién estrictamente econémica
y una racionalidad de costo-beneficio en el gasto publico, sin contar con los

192 WHO. (2000). Op cit.

193 La sobrevida media de pacientes beta talasémicos, en ausencia de terapia de quelacién, es
de apenas diez afios.

194 WHO. (2000). Op cit.

195 Alwan A & Modell B. (2003). Op cit.
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aspectos humanos de alivio del sufrimiento para los pacientes y las familias,
la prevencién de nuevos casos es una condicién absolutamente necesaria, si se
quiere lograr atender de manera adecuada y sostenida a lo largo de su vida los
pacientes que sufren de la enfermedad.

La experiencia de un pequeno pais del Mediterrdneo como Chipre es muy
interesante, pues ilustra el colapso que podria sufrir el sistema de salud, atin en
un pais de ingresos altos si el Estado no adopta politicas efectivas. En la década
de los setenta se presentd una situacién parecida a la de Pakistdn: estaba previs-
to que en un lapso de 40 afios, en ausencia de prevencion, 40 por ciento de la
poblacién, por efecto de la sobrevida de los pacientes hasta la edad reproduc-
tiva, la endogamia y la consanguinidad, se convertirfa en portadora. Gracias
a los tratamientos que les permitirfan sobrevivir, hacia el 2020, la prevalencia
de los pacientes beta talasémicos pasarfa de 1:1000 a 1:138 (cada ano nacen
entre 60-70 nuevos casos) 719719,
situacién demandaria al sistema de salud un gasto igual o superior al producto
interno bruto de esa pequefia nacién.

La politica de educacién, que fue disefiada para informar a la poblacién
chipriota sobre esta condicién de salud, sumada a la deteccién prematrimo-
nial de portadores, redujo el niimero de neonatos afectados a menos de 5 por
ciento de las expectativas en una sola década, con lo cual los gastos anuales
de tratamiento se estabilizaron y se han mantenido muy por debajo de los
costos inicialmente proyectados. Esto, a su vez, ha permitido ofrecer a los
pacientes afectados los cuidados de calidad que ellos requieren. Sin embargo,
en aras a la discusion ética que dichas medidas provocaron, y que detallaremos
mis adelante (ver Capitulo VI, 4), no podemos dejar de mencionar aqui, que
la politica oficial de restriccién de matrimonios entre parejas portadoras fue
fuertemente criticada por diversos sectores, por atentar contra derechos y li-
bertades fundamentales de todo ser humano.

Asi como sucedié en Chipre hace més de 30 afios, Pakistdn, Irdn y otros pai-
ses del Medio Oriente con altos indices de nacimientos de pacientes con hemo-
globinopatias severas han asumido recientemente el reto de la organizacién de

Los cdlculos igualmente arrojaron que, esta

servicios de diagndstico y prevencion, que incluyen la atencién a los pacientes,
la informacién a la comunidad, la deteccién de portadores en la poblacién y el
asesoramiento genético de los mismos. De igual manera, se ofrece el diagndsti-
co prenatal y la posibilidad de optar por el aborto en condiciones seguras, todo

196  Weatherall DJ. et al. (2006). Op cit.
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esto, a pesar de ser paises con bajos recursos econdémicos y una cultura fuerte-
mente religiosa (ver también la mirada desde la bioética en el Capitulo VI, 4).
Gracias a estas politicas, la factibilidad de poder brindar una atencién en salud
de buena calidad a los pacientes actuales se acerca més a la realidad econémica
de los presupuestos de los paises y a los montos que éstos pueden invertir en
este tipo de enfermedades, sin que para ello tengan que reducir la inversién en
la atencién de los demds problemas de salud, més frecuentes, y en consecuencia
muy demandantes en términos presupuestales'”*>®.

Los ejemplos anteriores de paises con ingresos per cdpita similares a los
de América Latina, o incluso mds bajos, deben servir de estimulo para la im-
plementacién, desde el Estado, de programas preventivos para los trastornos
congénitos mds frecuentes entre nuestra poblacion. Algo se ha avanzado en ese
sentido en los dltimos afios, y entre los programas actuales de prevencién de
defectos congénitos a nivel de atencién primaria en América Latina podemos
citar los programas de inmunizacién de la rubéola, las campanas contra el con-
sumo de alcohol y la prevencién del uso o la exposicién a posibles teratdgenos
durante el embarazo, causantes de muchas malformaciones congénitas, por
medio de la diseminacién de informacién sobre estos fir macos o sustancias
al publico y a los médicos.

El programa de fortificacién de dcido félico también ha sido exitoso. En
Chile, en donde éste fue implementado desde enero de 2000, la harina de
trigo es enriquecida con 220mg/100g de 4cido félico (para una ingesta total
de 427mg de 4cido félico por dia). En respuesta a esta medida, la prevalencia
al nacimiento de los defectos del tubo neural se redujo de 17 por 10.000 a
menos de 10 por 10.000 recién nacidos (42% de reduccién) en el periodo in-
mediatamente posterior a la entrada en vigencia de la medida estatal en 2001-

2002, mostrando claramente la eficacia de programas preventivos asumidos
desde el Estado®".

5. Las mujeres en el centro de los programas de prevencion
y atencion de las enfermedades genéticas

Los ejemplos y las cifras anteriores conducen a un mismo punto en la ruta de
la prevencién: las mujeres. Desde los indicadores de logros en materia de salud
sexual y reproductiva que se han alcanzado en el mundo, pasando por los efectos

199  Alwan A & Modell B. (2003). Op cit.
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positivos que las recomendaciones de cuidados durante el embarazo han tenido
en la prevencién de malformaciones congénitas fetales por agentes externos, las
mujeres son el punto focal de las acciones y politicas de salud y educacién, para
poder garantizar una mejor salud para sus hijos y toda la familia.

De igual forma, las campanas y politicas enfocadas hacia las mujeres con
miras a la prevencién de enfermedades genéticas Mendelianas ya han mostra-
do algunos resultados muy significativos, como en el caso de la prevencién de
las hemoglobinopatias. A pesar de esto, siguen siendo esfuerzos fragmentados
y aislados en la mayoria de paises de ingresos bajos y medios, ya que requie-
ren de un mayor empefo por parte de los Estados para coordinar todos los
niveles de intervencién requeridos. Por esto, la informacién y educacién en el
tema de las anomalias congénitas y enfermedades genéticas, para una toma de
conciencia y empoderamiento de las mujeres, debe ser un trabajo incesante,
en paralelo con la educacién del personal de salud y de los tomadores de deci-
siones en materia de politicas ptblicas.

Sin embargo, no debe quedar la sensacién de que el inico punto de accién
se sittia en el dmbito de la prevencidn. Asi mismo, el cuidado de los enfermos,
es decir, la disponibilidad de terapias y actividades de soporte, debe hacer par-
te de las politicas que ofrecen los Estados. Son parte de los derechos que los
pacientes deben reclamar para si mismos, y las mujeres para sus hijos, cuando
éstas quedan como Unicas responsables de su crianza.

Con esto no estamos sefialando que los hombres puedan ni deban sustraerse
a su propia obligacién de velar por la salud sexual y reproductiva de la pareja
y por la salud de su familia, en particular la de sus hijos; sin embargo, la expe-
riencia en muchos paises pobres ha demostrado que, las acciones y programas
enfocados hacia las mujeres son los que logran, sobre todo en la fase inicial,
modificar comportamientos sociales de los hombres, muchas veces inamovibles
por hallarse intimamente ligados a roles de género en las sociedades patriarcales
y machistas, como son las de América Latina. En nuestros dias encontramos un
ejemplo claro de esta realidad cambiante en hombres jévenes, quienes muchas
veces buscan, por iniciativa propia, protegerse y proteger a su pareja de un posi-
ble embarazo, ademds de cualquier enfermedad de transmisién sexual, después
de que, en décadas pasadas, las mujeres fueron quienes libraron arduas batallas
en favor de la planificacién familiar y tomaron esta iniciativa en la pareja.

Importancia de la planificacion familiar en la prevencion
de trastornos genéticos

Con la implementacién de los métodos de planificacién familiar en el
mundo, la posibilidad de sobrevida de un nimero mds reducido de hijos cre-
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cié de manera espectacular en casi todos los paises en unas pocas décadas. No
solo se redujo el nimero total de hijos por familia, sino el nimero de casos
con trastornos cromosémicos, ya que las mujeres mayores de 35 afios pudie-
ron tomar medidas efectivas para impedir nuevos embarazos, evitando asi el
riesgo de tener hijos con sindrome Down, el mds frecuente de los trastornos
cromosémicos asociado a la avanzada edad de gestacién. Las cifras hablan por
si solas: en Europa, la prevalencia de sindrome Down se redujo en 60 por cien-
to en el lapso de 25 afios, en respuesta a las medidas de planificacién familiar
adoptadas a partir de la década de los cincuenta del siglo pasado.

En los tltimos afios, la proporcién de mujeres mayores que tienen hijos ha aumen-
tado de nuevo, debido a los cambios de las condiciones socioeconémicas de éstos
paises. A pesar de ello, gracias a la introduccién de la ultrasonografia, el diagnéstico
prenatal (citogenético o molecular) y la posibilidad de interrumpir el embarazo, esta
reduccién en la incidencia de Sindrome Down se ha mantenido constante.

Ademis, se prevé que la disminucién del tamano de las familias, en prin-
cipio, también deberia reducir la prevalencia de enfermedades monogénicas
hasta un 40-50 por ciento en aquellos paises en donde la tasa de fertilidad es
elevada y las familias son numerosas*”. En la practica, si se logra controlar la
explosién demogrifica en Africa, esto deberfa reflejarse de manera contunden-
te principalmente en los paises subsaharianos, en donde nacen anualmente
mds de 200 mil nifios con anemia falciforme (HBS)?®.

Junto con el ofrecimiento del servicio de planificacién familiar por parte
del sistema de salud publico, la posibilidad de eleccién del nimero de hijos y el
espaciamiento de los embarazos dio a las mujeres (y a sus cényuges) la posibili-
dad de organizar y planear la vida familiar, y asi también de mejorar la calidad
de su propia vida. Esto ha sido tanto mds importante, por cuanto las parejas
que ya tenfan un primer hijo afectado con algtin trastorno genético, conocien-
do el riesgo de recurrencia de la enfermedad, han conquistado la posibilidad
de tomar la decisién de evitar tener més hijos a través de medidas efectivas de
planificacién familiar y de prevencién de malformaciones congénitas.

Mis alld de los beneficios en la esfera de la vida personal de las mujeres, como
se ampliard en el préximo capitulo, la disminucién en las cifras de prevalencia de

202  March of Dimes. (2006) Op cit.

203  Estos datos son del afio 2001, y se calcularon sin considerar el incremento de la tasa de
natalidad proyectado en ese mismo continente. Por esta razén, la cifra puede ser mucho
mas elevada.

Weatherall et al. (2006) Op cit.
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los defectos congénitos, como consecuencia directa de la reduccién en la tasa de
natalidad y de las medidas de prevencién pre-concepcionales y prenatales, en-
trafia una cualificacién sustancial en términos de salud publica. La experiencia
en los paises mencionados, en donde estos programas han sido exitosos, muestra
claramente, que el blanco inicial de las acciones de sensibilizacién, educacién e
implementacién de las medidas preventivas, debe ser la poblacién femenina.

Los Objetivos de Desarrollo del Milenio

El tercero de los Objetivos de Desarrollo del Milenio (ODM), promulga-
dos en el ano 2000 por los paises miembros de la Naciones Unidas, se refiere
a la promocién de la igualdad entre los sexos y el empoderamiento de las mu-
jeres. La Meta 3A enuncia explicitamente que se buscard

“Eliminar las desigualdades entre los géneros en la ensefianza primaria y
secundaria, preferiblemente para el afio 2005, y en todos los niveles de la

ensefanza antes de finales de 201572%,

Junto con el cuarto y quinto Objetivo, relacionados con la reduccién de la
mortalidad infantil y la salud materna, los ODM estdn orientados a mejorar
la calidad de vida de las familias, enfocindolos a través de las acciones hacia
las mujeres y sus hijos.

En estos objetivos deberian entonces estar intercaladas las acciones necesa-
rias para encarar toda la problematica relacionada con las anomalias congéni-
tas de las que hemos hablado. Para lograrlo, las acciones deberan estar dirigi-
das tanto hacia el individuo, como hacia los programas estatales relacionados
con la salud publica.

En un documento relacionado con el octavo Foro Global para la Investi-
gacién en Salud que tuvo lugar en México en 2004 (VIII Global Forum for
Health Research), Lesley Doyal*” analiza los Objetivos relativos a la salud,
desde una perspectiva de género. Con acertada mirada senala que, al asegurar
la supervivencia de su familia, en especial cuando los ingresos econémicos son
precarios, las mujeres se ponen en riesgo de sufrir mds enfermedades que los
hombres, tales como infecciones, problemas de salud del aparato reproduc-
tor, enfermedades cardiovasculares y trastornos psiquidtricos, debido al agota-
miento fisico y psicolégico que significan las multiples tareas del hogar.

204 Millenium Development Goals http://www.un.org/spanish/milleniumgoals/gender/shtml
205 Doyal N. (2005).
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A pesar de que las enfermedades genéticas tienen caracteristicas devastado-
ras para quien las padece y quien cuida a los hijos o hijas afectados, en especial
las mujeres, con un componente adicional, y es que estin intimamente asocia-
das a la pobreza, al analfabetismo y a condiciones de vida precarias, sobre las
cuales es posible actuar, la autora pasa por encima de ellas y sélo menciona las
enfermedades multifactoriales comunes (ECC) dentro del espectro de trastor-
nos de la salud que ameritan una especial atencién diferencial de género.

Dentro de las enfermedades que hacen parte de los Objetivos del Milenio,
estdn especificamente las enfermedades complejas o multifactoriales comu-
nes (ECC). Entre estas se encuentran los desérdenes neuro-siquidtricos y las
enfermedades cardiovasculares. De éstas tltimas se sabe que representan ac-
tualmente el 30 por ciento de la mortalidad global, pero afectan muchos més
a paises pobres (80% del total de muertes ocurren en estos paises). Como lo
menciona la autora, la enfermedad coronaria y la depresién aquejan a muchas
mds mujeres que hombres, aunque ain no estd claro cudles son los factores
biolégicos y socio-culturales que determinan esta situacién.

Si las Metas de Desarrollo del Milenio (MDG, 2000) han de lograrse, en
particular en lo referente a la igualdad de oportunidades y derechos de mujeres
y hombres, los objetivos relativos a la salud reproductiva y sexual de las mu-
jeres forzosamente tendrdn que integrar el diagnédstico, tratamiento y preven-
cién de las enfermedades hereditarias dentro de sus acciones. Su integracién
de manera mds explicita a las Acciones aun debe darse, y es una batalla que los
paises de menores ingresos deben dar de manera urgente.
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VI. LA PROBLEMATICA DE GENERO EN LA GENETICA.
CONSIDERACIONES DESDE LA BIOETICA
Y LOS DERECHOS HUMANOS

Genoveva Keyeux

La bioética es un campo nuevo, que enlaza la reflexion ética al quehacer de
las ciencias de la vida. Entre otros asuntos, se ha ocupado especialmente de los
cuestionamientos planteados a la sociedad por los avances del conocimiento y las
aplicaciones de la genética en los seres vivos. De manera especifica tratdndose de
seres humanos, estos cuestionamientos también se han articulado con la doctrina
de los derechos humanos. Esto ha tenido como consecuencia impulsar en afios
recientes el debate en relacién con los posibles efectos de intensificacién de la
marginacién y la degradacién de la dignidad de las personas, y el paupericidio
de una amplia franja de la sociedad, propiciados por los ripidos desarrollos de
la genética: discriminacidn, estigmatizacion o exclusion social fundamentada en
caracteristicas particulares del genoma de determinadas personas o grupos hu-
manos; dificultad o imposibilidad de acceso a los avances bio-médicos debido a
sus altos costos; violacién del deber de confidencialidad de los datos genéticos,
entre otros.

El genetista mexicano José Marfa Cantd, miembro fundador de la Red Lati-
noamericana y del Caribe de Bioética UNESCO, acufié el concepto de “pau-
pericidio” refiriéndose a la transformacién del cuidado de la salud por cuenta
del negocio de la medicina: en los dltimos afios se ha incorporado los avances
aun inciertos de la gendmica, al punto que hoy se habla del paradigma de la
medicina gendmica, encareciendo el cuidado de la salud hasta el punto de
convertirla en “una zancadilla evolutiva autoinducida que hace del PAUPERI-

CIDIO su instrumento”, como lo definié en alguna entrevista que dio?,

Por otro lado, la instrumentalizacién del ser humano a través de la mani-
pulacién del genoma, para hacer de él un ser adaptado a determinadas “ne-

cesidades” o patrones de la sociedad, es una inquietud que, no por ser mds
futurista, merece menos atencién.

206 Cantt JM etal. (2000).
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Al lado de éstos cuestionamientos y muchos otros, algunos de los cuales
se desarrollardn a lo largo del presente capitulo, existe un vasto universo de
inquietudes y deliberaciones relacionadas con el reino animal y vegetal, que
no tienen cabida acd, pero que son igualmente ricas en reflexiones y posiciones
a veces convergentes, otras divergentes, y en algunas ocasiones, radicalmente
opuestas. Asi como la filosofia, la bioética no es una doctrina acabada, y tal vez
su riqueza y fortaleza se encuentran justamente en esa permanente evolucién
del pensamiento y la accién que desarrolla, en respuesta consonante con los
nuevos retos y los cambios que aparecen en las sociedades actuales sometidas
a un constante flujo y transformacién, que se caracterizan por ser bioldgica y
culturalmente diversas y en las cuales todas las decisiones son, en principio,
consensuadas democrdticamente.

1. Bioética y sociedad civil

La bioética es, ante todo, una reflexién y un campo de acciones concre-
tas que nace y se materializa en la sociedad civil. Tiene, innegablemente, un
sustrato académico argumentativo y analitico, pero su funcién es, ante todo,
social. Surge de dilemas planteados a la sociedad, que son expuestos y anali-
zados por individuos que, antes que ser expertos académicos, son igualmente
ciudadanos comunes, potenciales beneficiarios de las aplicaciones de los pro-
gresos cientificos, o afectados por los abusos de las mismas.

El dmbito de la reflexién de la bioética es universal, pues las inquietudes,
los cuestionamientos y las controversias que suscitan los rdpidos descubri-
mientos y aplicaciones de las bio-ciencias han de ser analizados a la luz de los
multifacéticos contextos culturales, sociales y politicos de todas y cada una de
las sociedades humanas, en torno a valores y principios. Mds atn, las delibe-
raciones orientadas en torno a deberes y derechos, inscribe la universalidad de
la bioética en el marco de los derechos humanos, pues la ciencia, en especial
las bio-ciencias, a partir de ese momento, adquieren un marco de referencia
con principios reconocidos y aceptados por todas las naciones, en donde se
equilibran los derechos individuales con los derechos colectivos, y éstos, a su
vez, traspasan la esfera del anthropos, para integrar al bios en su totalidad. En
el mismo nivel que la Declaracién Universal sobre Derechos Humanos, hoy
poseemos un instrumento con fuerza similar, la Declaracién Universal sobre
Bioética y Derechos Humanos, adoptada en 2005*”, ya que, al igual que su-

207 Declaracién Universal sobre Bioética y Derechos Humanos de UNESCO, aprobada
undnimemente en la Asamblea General de UNESCO en Paris en noviembre de 2005.
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cedié en 1948 con la primera, “...los Estados Miembros se comprometian, y
comprometian con ello a la comunidad internacional, a respetar y aplicar los
principios fundamentales de la bioética reunidos en un tnico texto”*%.

La bioética nace en la década de los setenta en Estados Unidos, con dos
orientaciones un tanto diferentes. Por un lado, Van Rensselaer Potter (1970,
1971) acuna el nombre de Bioética a una disciplina que aporta a las ciencias
biolégicas consideraciones desde las ciencias humanas. Simultdnea, pero in-
dependientemente, André Hellegers (1971) intenta dar una respuesta ética
contempordnea a los interrogantes que plantea una medicina cada dia mds
instrumentalizada y subordinada a los dictdmenes de los avances tecnolégicos,
bautizando a ésta disciplina bioética médica.

Durante mucho tiempo, y sobre todo debido a la preeminencia tecnolégi-
ca e ideoldgica de los paises anglosajones y en especial de los Estados Unidos
de Norteamérica, la perspectiva de la bioética fue esencialmente bio-médica,
clinica y antropocéntrica. Como reflejo de ello, la escuela norteamericana de
bioética iniciada en el Hastings Centre y en el Kennedy Institute of Ethics
tomé gran fuerza, y la mayoria de los grupos de bioética que comenzaron
a florecer estuvieron orientados principalmente por el cuerpo médico, de la
mano de te6logos de la Iglesia Catélica y Protestante. De igual manera, en los
paises de América Latina podria decirse que la paternidad de los centros o gru-
pos de bioética se atribuyé inicialmente a un grupo de médicos y religiosos.

Afos mds tarde, la formulacién de una bioética global mds amplia, con-
comitante con su des-medicalizacién, propicié que la bioética sumergiera sus
raices filoséficas y conceptuales en los crecientes problemas ecoldgicos, las rei-
vindicaciones de diversos grupos de minorfas y de movimientos anti-atémi-
cos, ecologistas y feministas.

Mas recientemente, las crecientes desigualdades sociales materializadas en
el hambre, la pauperizacidn, la exclusién de los sistemas de salud y laboral,
la feminizacién de la pobreza, la reemergencia de enfermedades causadas por
condiciones sociales adversas -como la insalubridad de la vivienda y la falta
de acceso al agua potable, cuya erradicacién ha sido permanentemente pos-
tergada - han hecho que la bioética adquiera otro enfoque mds cercano a los
derechos humanos, con la consiguiente integracién de los problemas emana-
dos del campo de la salud piblica, el derecho al acceso a los medicamentos
y a los avances cientificos derivados de la genémica, la seguridad alimentaria,
las prioridades de inversién de recursos y de definicién de problemdticas de

208 Prefacio de la Declaracién Universal sobre Bioética y Derechos Humanos.
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investigacién, la destruccién del medio ambiente, o los problemas especificos
ligados a la diversidad étnica, cultural y sexual, entre otros.

En la Nouvelle encyclopédie de bioéthique®®, Gilbert Hottois define la Bio-

ética como:

“el conjunto de investigaciones, discursos y practicas generalmente pluridis-
ciplinarias y pluralistas, que tienen como objeto el esclarecimiento, y, en lo
posible, la resolucién de los cuestionamientos de cardcter ético suscitados por
la investigacién y el desarrollo biomédico y biotecnolégico en el seno de socie-
dades caracterizadas, en diversos grados, como siendo individualistas, multi-
culturales y evolutivas™'%*!!,

Siendo ésta una de las posibles definiciones de la bioética, la principal cri-
tica que podria recaer sobre ella es que se centra, expresamente, en la pro-
blemdtica tecno-cientifica en el dmbito de la bio-medicina®'?, propio de las
sociedades industrializadas en paises desarrollados, en oposicién a la vision
mis social de la bioética aterrizada en los problemas socio-econémicos de los
paises empobrecidos, o en vias de desarrollo, pero que también se manifiestan
en franjas especificas de la sociedad de paises ricos, y que no tienen que ver
directa o exclusivamente con la investigacion y el desarrollo cientifico.

La voz de la bioética pensada desde hace varios lustros en, y desde, Amé-
rica Latina ha propiciado la ampliacién del espacio conceptual de la bioética
gracias a la puesta en contexto situacional de ésta, tal como lo expresa el Ar-
ticulo 14 de la Declaracién Universal sobre Bioética y Derechos Humanos de
UNESCO (2005):

Articulo 14 — Responsabilidad social y salud

1. La promocidn de la salud y el desarrollo social para sus pueblos es un cometido
esencial de los gobiernos, que comparten todos los sectores de la sociedad.

2. Teniendo en cuenta que el goce del grado médximo de salud que se pueda
lograr es uno de los derechos fundamentales de todo ser humano sin distin-
cién de raza, religién, ideologia politica o condicién econémica o social, los
progresos de la ciencia y la tecnologia deberfan fomentar:

209 Hottois G & Missa JN. (2001).

210 Ibid.

211 Hottois G. (2004).

212 Aunque estos problemas tecno-cientificos caracterizan en primera instancia a las socieda-
des industrializadas o “avanzadas”, Hottois reconoce que puedan ser diferentes en socie-
dades en via de desarrollo.
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a) el acceso a una atencién médica de calidad y a los medicamentos esenciales,
especialmente para la salud de las mujeres y los nifios, ya que la salud es esencial
para la vida misma y debe considerarse un bien social y humano;

b) el acceso a una alimentacién y un agua adecuadas;

¢) la mejora de las condiciones de vida y del medio ambiente;

d) la supresién de la marginacién y exclusién de personas por cualquier motivo; y

e) la reduccidn de la pobreza y el analfabetismo.

La Carta de Buenos Aires sobre Bioética y Derechos Humanos?" es el

resultado de una consulta que realizé la UNESCO en noviembre de 2004 a
expertos de la regién de América Latina sobre el borrador de la Declaracién
Universal sobre Bioética y Derechos Humanos. Los puntos centrales de la
Carta fueron presentados y defendidos en la reunién del Comité Internacional
de Bioética que tuvo lugar al poco tiempo en Paris. Apoyados en las preocu-
paciones sociales consignadas en la Carta, los paises de América Latina dieron
un debate enérgico que fue apoyado por otros paises en desarrollo y culminé
en una negociacién del texto final de la Declaracién durante la Conferencia
General de UNESCO?", cuyo resultado se ve plasmado especialmente en el
Articulo 14 mencionado.

En la actualidad, el giro dado hacia la bioética social ha determinado una
convergencia de didlogo entre ambos, bioética y derechos humanos, ampliando
el espectro de temas de interés de la bioética mucho mis alld de los problemas
de la esfera médica y humana. Aunque el eje central de esta Declaracién son las
biotecnologfas y los avances de la medicina, en ella se reconoce la importancia
de atender cuestiones relacionadas con la biodiversidad, el medio ambiente y la
bi6sfera:

“La Declaracién trata de las cuestiones éticas relacionadas con la medicina, las cien-
cias de la vida y las tecnologfas conexas aplicadas a los seres humanos, teniendo
en cuenta sus dimensiones sociales, juridicas y ambientales.”

Tal vez encontramos en M. Kottow?'® una definicién mds amplia que qui-
z4s abarque mejor aquello que identifica a la bioética. Se trata, para Kottow,
de una reflexién sobre los actos humanos “que afectan el fundamento de lo
vital [...] porque sus efectos influyen profunda e irreversiblemente, de un
modo real o potencial, en los procesos vitales”. Es, entonces, una definicién

213 Carta de Buenos Aires. (2004).

214 Byk C. (2006).

215 Declaracién Universal de Bioética y Derechos Humanos de UNESCO (2005). Articulo
1.1 — Alcance.

216 Kottow M. (2005).
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que integra mejor los problemas profundos de diverso orden, no solo tecno-
cientificos y bio-médicos, que enfrenta la humanidad para alcanzar una vida
tan saludable, lograda y digna como sea posible, pero que, ademds, rebasan el
marco netamente antropoldgico para englobar las demds formas de vida. Esta
definicién deja planteada la interconexién, probablemente irrestituible, de los
efectos sobre todas las formas de vida, y posiblemente sobre su supervivencia,
a consecuencia del quehacer humano en las diversas esferas de influencia de la
ciencia sobre los seres vivos, y en lo ambiental.

Gilbert Hottois*” subraya la necesidad de que la bioética sea emprendida
en un medio abierto y pluralista, es decir en contexto de una sociedad demo-
crtica y heterogénea, caracterizada por una “interaccién comunicativa fuerte”.
Quiere decir esto que, los problemas que analiza e intenta resolver la bioética
son problemas multifacéticos que necesariamente requieren un abordaje desde
la complejidad —entendida como el entretejido de diversos aspectos y planos
de la realidad en un todo con multiples dimensiones - y desde la diversidad.
Creemos que esto, a su vez, demanda discursos honestos y libres de sujeciones
ideoldgicas, en donde las percepciones desde la diversidad de las culturas, de
las creencias religiosas, de las miradas de género, de las opciones sexuales, sean
respetadas, pero mds que esto, sean escuchadas con atencién e integradas para
lograr una verdadera introyeccion en el andlisis bioético, con el fin de alcanzar
la interaccién comunicativa de la que habla Hottois.

El temario de la bioética no deja de extenderse, reflejando esa compleji-
dad. Asi mismo, el discurso ha integrado mdltiples teorias, desde el idealismo
filos6fico alemdn, pasando por el pragmatismo principialista angloamericano.
Giovanni Berlinguer®® introdujo a finales de los anos ochenta del siglo pasado
un elemento de reflexion en la bioética muy importante para el propésito del
presente libro.

Para Berlinguer existen dos vertientes en el temario de la bioética: los
temas de la ciencia de punta, que son el sustrato de una reflexién bioética
de frontera —como podrian ser las intervenciones sobre el genoma, la fecun-
dacién artificial y los trasplantes de 6rganos (que ya hoy no son tecnologias
tan novedosas), los organismos genéticamente modificados— y los temas mds
cercanos a la vida cotidiana. En la bioética cotidiana, los dilemas analizados
surgen de los ciclos de vida del ser humano y las interdependencias sociales,
afectivas, psiquicas y demds entre los humanos, los cuales marcan sus expe-

217 Hottois G. (2001). Op cit.
218 Berlinguer G. (2002).
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riencias mds profundas —el nacimiento, la muerte, la salud, la vida lograda y
digna, la vida afectiva y la reproduccién—, pero también de las interdepen-
dencias a nivel planetario entre todos los seres vivos.

Tanto Potter como Berlinguer coinciden en la evaluacién ética de las apli-
caciones de los progresos cientificos desde una mirada de la bioética contex-
tualizada en el marco de los sucesos de la actualidad cotidiana, que inciden
en la vida de los individuos y de los grupos humanos. Para éste tltimo, sobre
todo, se trata de una reflexion y deliberacion desde la sociedad y con la so-
ciedad, en donde no siempre es fécil trazar una linea divisoria entre los dos
campos de la bioética, y mucho menos, en donde haya ausencia de reflexiones
contradictorias ante situaciones complejas.

2. Los derechos humanos, un tema olvidado de la genética

Las enfermedades genéticas en los paises en vias de desarrollo hacen parte
de aquellos problemas de salud que habitualmente se han dejado en dltimo
lugar en las politicas publicas, debido principalmente al gran impacto que
tienen las enfermedades mds comunes sobre los presupuestos de salud, pero
también en gran medida como consecuencia del desconocimiento general en-
tre el gremio de profesionales de la salud y los actores politicos que se tiene en
torno a ellas?”. Es asi que, en la mayoria de paises de ingresos bajos y medios
no existen programas de atencién y prevencién de las malformaciones congé-
nitas mds comunes.

Sin embargo, en una aproximacién desde los derechos humanos mis alld
de las consideraciones econdmicas, las personas que padecen enfermedades
genéticas o malformaciones congénitas tienen el mismo derecho a ser aten-
didas que cualquier otro paciente. Mds aun, la exigibilidad al acatamiento de
los derechos humanos especificamente relacionados con la salud y atencién de
las discapacidades que entrafian los trastornos congénitos deberfa hacerse ex-
tensiva al nicleo familiar del paciente (ver més adelante, VI-4), en particular
a los padres, por ser ellos quienes sufren directamente el impacto y las conse-
cuencias de un paciente con trastornos altamente discapacitantes, por ahora
incurables y crénicos, en aquellos casos en que los pacientes sobreviven.

219  El impacto de los trastornos genéticos sobre la salud publica fue abordado en el capitulo V.
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Hace poco, la OMS publicé un documento de andlisis acerca de las enfer-
medades desatendidas o abandonadas® y su vinculo con los derechos huma-
nos*'. Aunque originalmente éstas comprenden las enfermedades tropicales
que padecen las poblaciones desamparadas de los paises de bajos ingresos, el
andlisis y las recomendaciones son igualmente validas para los trastornos gené-
ticos, similarmente olvidados y no atendidos, que afectan con mayor frecuencia
a los pobres que sobreviven en las peores condiciones de vida.

En consecuencia, esta situacién de desatencién deja a los pacientes que su-
fren trastornos genéticos en una situacién indiscutible de vulneracién de sus
derechos tan nefasta como en el caso de las dolencias o afecciones de salud con-
sideradas bajo el término original de neglected diseases. El beneficio que puede
traer un andlisis del impacto y las vulneraciones ocasionadas por la desatencién
de las enfermedades genéticas desde la perspectiva de los derechos humanos,
es el de proveer mejores herramientas conceptuales y juridicas, categéricas e
irrefutables, para la lucha contra éstas, al proponer los nexos explicitos con las
normativas y legislaciones internacionales, regionales y nacionales, que rigen en
materia de derechos a la salud (también conocidos como derechos de segunda
generacién).

Se puede afirmar que la violacién de los derechos humanos es a la vez causa
y efecto de los trastornos genéticos. Efectivamente, la prevalencia de estos es
mayor, sin lugar a dudas, entre la poblacién en la cual los derechos fundamen-
tales a la salud, la educacién, a ser instruido o informado, y a la prevencidn,
no son garantizados. Aunque los trastornos genéticos en principio no depen-
den directamente de las condiciones de vida de las personas, salvo aquellos
causados por agentes externos que tienen efectos téxicos o mutagénicos*?, los
pobres de los paises en desarrollo son la poblacién con mayor nimero de hijos
afectados , siguiendo el mismo patrén de morbi-mortalidad que las enferme-
dades transmisibles o infecciosas.

En esta franja de la poblacién se conjugan dos factores que aumentan pro-
porcionalmente la prevalencia de la enfermedad genética, directamente rela-
cionados con la violacién de sus derechos. El primero es un nivel muy pobre

220 En el informe, los autores adoptan la definicién de Kindhauser: se consideran enferme-
dades abandonadas (en inglés, neglected diseases) aquellas que afectan primordialmente
a las personas que viven en estado de pobreza y en situacién de desempoderamiento en
paises en desarrollo, en su mayoria en 4reas rurales.

221 Hunt P, Steward R, Bueno de Mesquita J & Oldring L. (2007).

222 Una sustancia o agente es considerada mutagénica si produce dafios irreversibles en el
genoma de una persona, como por ejemplo la talidomida o la exposicién a dosis elevadas
de radiaciones.
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de educacidn, el cual hace que se perpetiie la ignorancia de las personas en
torno a las causas de los trastornos genéticos, y las formas de evitarlos o preve-
nirlos. La ignorancia frente al tema de la herencia biolégica, y frente a qué son
las enfermedades genéticas y las malformaciones congénitas y qué las causa,
no es mds que un nivel mds profundo de la ignorancia generalizada en la que
se encuentran sumidas las personas analfabetas, o incluso las personas con una
escolaridad minima, en los paises de ingresos bajos y medios (ver al respecto
el capitulo VIIL, en el que se resumen y analizan las respuestas a una encuesta
aplicada a mujeres de sectores populares en Colombia).

El segundo factor es la falta de acceso a la prevencién. Al no ofrecer el servicio
preventivo de diagnéstico de portadores o de diagnéstico prenatal, los sistemas
de salud estan violando sistemdticamente varios derechos fundamentales, como
son el derecho que tiene cada ser humano a la autonomia frente a decisiones
reproductivas y de vida, el derecho a asumir en plena libertad su desarrollo como
persona, asi como el derecho al acceso a los progresos de la ciencia.

Estos derechos quedaron plenamente identificados en los pardgrafos 8 y 9
de la Observacién General No. 14 del Consejo Econémico y Social de Nacio-
nes Unidas del 2000%:

“El derecho a la salud no debe entenderse como un derecho a estar sano. El
derecho a la salud entrana libertades y derechos. Entre las libertades figura el
derecho a controlar su salud y su cuerpo, con inclusién de la libertad sexual y
genésica’.

La libertad genésica a la que se refiere el CESCR no es otra cosa que la
libertad garantizada de tener una procreacién sana, tanto para la madre como
para el futuro hijo/hija, a través de toda la gama de servicios de salud exis-
tentes. Se habla de /ibertad, entendiéndose incluida la libertad de escogencia
y decisién respecto a tener o no descendencia, especialmente cuando existen
riesgos de afecciones genéticas. Los medios para garantizar estos derechos son
aclarados en el siguiente pardgrafo:

“Asi, los factores genéticos, la propensién individual a una afeccién y la adop-
cién de estilos de vida malsanos o arriesgados suelen desempenar un papel
importante en lo que respecta a la salud de la persona. Por lo tanto, el derecho
a la salud debe entenderse como un derecho al disfrute de toda una gama de

223 CESCR. Comité de Derechos Econémicos, Sociales y Culturales (2000).
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facilidades, bienes, servicios y condiciones necesarios para alcanzar el mds alto
y p
nivel posible de salud”.

Ademis, el derecho a ser informado, en virtud de los adelantos cientificos
que permiten detectar a las personas en riesgo (adultos sanos que pueden trans-
mitir un defecto genético y, en consecuencia, tener hijos afectados), o los fetos
afectados, tampoco estd siendo atendido, infringiendo el pardgrafo 12 iv):

“Acceso a la informacién: ese acceso comprende el derecho de solicitar, reci-
bir y difundir informacién e ideas [...] acerca de las cuestiones relacionadas
con la salud”.

Por su lado, en los paises pobres cuando se trata de personas con enferme-
dades genéticas, la violacién de los derechos a la equidad y a la no-discrimina-
cién en la atencidn de salud, el derecho al trabajo, a una calidad de vida digna,
y a la no-exclusién de las pélizas o seguros de salud, es casi sistemdtica. Aun-
que no seria viable, haciendo uso en este momento del conocimiento cientifi-
co del que disponemos, invocar el derecho a recibir tratamientos para curar los
trastornos genéticos, acogiéndose a los derechos humanos —exigibilidad que si
es de aplicacién en el caso de una multitud de otras enfermedades—, dado que
en la actualidad se desconoce el dafio a nivel del ADN que causa la mayoria de
las enfermedades genéticas, y tampoco existe el procedimiento para revertirlo
y asi obtener la curacidn, si se mantiene la vigencia del derecho fundamental
al disfrute del mayor estdndar de salud existente posible. En el caso especifico
de los trastornos genéticos, este derecho incluye servicios de rehabilitacién
de diversa indole (terapia fisica, de lenguaje, nutricional, respiratoria, etc.) y
un amplio espectro de servicios de atencién de salud, con el fin de mejorar
la calidad de vida del paciente. Estos servicios, pese a que no conduzcan a la
curacion de la enfermedad, son exigibles, amparados por el derecho a una vida
digna, consagrada en diversos tratados internacionales, como la Declaracién
Universal de los Derechos Humanos de 1948 y la Declaracién Universal sobre
Bioética y Derechos Humanos de UNESCO de 2003 (ver Capitulo VII).

La discriminacién y el estigma en la esfera de la vida privada, o la censura
social que experimentan las personas, en particular las mujeres que tienen
una afeccidn genética o un hijo con alguna enfermedad hereditaria, son otras
formas de violacién a los derechos consagrados en el derecho internacional de
derechos humanos. Al verse discriminadas laboral o socialmente, las personas
en condicién de discapacidad genética se vuelven atin mds vulnerables por la
falta de recursos econdémicos y de apoyo psicosocial, que les permita sobre-
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llevar su situacién de menoscabo o fragilidad intrinseca, condicionada por el
hecho de ser personas que poseen genes anormales.

As, al no existir mecanismos efectivos de proteccién desde el Estado con-
tra estas situaciones, se causa una vulneracién (exégena) de sus derechos no
solo a la salud, sino al bienestar y a las oportunidades de desarrollo personal,
social y econédmico. Se trata de un circulo vicioso, en el cual la violacién de
ciertos derechos hace atin mds vulnerables a las personas que las sufren, conlle-
vando a que estos individuos en estado de fragilidad no posean los recursos y
mecanismos requeridos para defenderse y hacer valer sus derechos ante la ley.

Garrafa y Machado do Prado® sostienen: “[...] para que se analice con
mds detenimiento toda esa cuestidn, es indispensable que sea discutido, a la
luz de la Bioética, el significado de vulnerabilidad de los sujetos sociales (indi-
vidual y colectivamente considerados), asi como las transformaciones obser-
vadas con relacién al real significado que se estd intentando dar al concepto de
‘diferencia’. [...] el sentido hoy universalmente aceptado en las ciencias sociales
con relacién al concepto de ‘diferencia’ fue obtenido a partir de la agudizacién
de las luchas de las mujeres (a partir de los anos 50), de los negros (afios 60), y
de los homosexuales (anos 70), cuando quedd demostrado al mundo que dife-
rencia no significaba desigualdad”. En otras palabras, puesto que los pacientes
con trastornos congénitos son personas con una situaciéon de salud especial,
la ética y la justicia imponen que esa diferencia sea tratada con igualdad (de
derechos), es decir, con equidad.

La equidad es un concepto ligado a la ética, y estd basado en un fundamento
central del derecho, la justicia distributiva. Se refiere al hecho de que la justicia
debe aplicarse para todos, reconociendo abiertamente, y teniendo en cuenta
en su implementacidn, las asimetrias que existen en el seno de las sociedades.
Referida al campo de la salud, la equidad se identifica con la provisién de solu-
ciones igualitarias a los problemas de salud — que incluyen por igual a hombres y
mujeres-, teniendo en cuenta las diferencias en la fisiologfa y en los ciclos vitales
entre los dos sexos, y también teniendo en cuenta las inequidades vinculadas a
los recursos econémicos y sociales de las personas de ambos géneros.

El concepto de la equidad implica que sean las necesidades, y no una pre-
rrogativa cualquiera, las que dictan la forma como son adjudicados los recursos.
Esto, a su vez, entrafia que no todas las desigualdades son inequitativas: sélo
aquellas que comportan alguna forma de injusticia, son evitables, y estdn asocia-
das a diferentes niveles de privilegios sociales*”. Sin embargo, como afirma D3-

224  Garrafa V & Machado do Prado M. (2001).
225 PAHO. (2003).
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maso Gémez**, “[e]s frecuente ver la equidad aplicada para distribuir, teniendo
en cuenta las necesidades, los aportes, los méritos de cada individuo [...] pero
no es suficiente, ya que el derecho al trabajo y el acceso a la atencién médica
deben ser garantizados a todos los ciudadanos no de forma equitativa, sino por
justicia, por derecho reconocido a todo ciudadano. La equidad sin justicia es
injusta; también la justicia sin equidad al no tener en cuenta las diferencias”.

La equidad adquiere su pleno sentido al estar asociada a los derechos hu-
manos. El vinculo que une a ambos es la bisqueda de una igualdad de oportu-
nidades de salud, sin distingo de ninguna indole entre individuos, ni respecto
al tipo de enfermedad que padecen. En ese sentido, se comete una injusticia
cuando se tratan casos similares de manera diferente, pero igualmente cuando
los asuntos diferentes son tratados de manera idéntica, desconociendo o igno-
rando aquello que los hace disimiles en términos de necesidades. Por ello, los
pacientes, sea cual sea la etiologfa de su enfermedad, merecen ser tratados con
los mejores procedimientos disponibles en el momento, y no es aceptable la
imposicién de topes similares en los gastos de atencién, o argumentar limita-
ciones econémicas respecto a unas enfermedades, por la necesidad de ofrecer
una cobertura de otras enfermedades mds frecuentes.

El pardgrafo 12 de la Observacién General N°3 del Comité de Derechos
Econdmicos, Sociales y Culturales recuerda que:

“incluso en situaciones de limitaciones graves de recursos es preciso proteger a
los miembros vulnerables de la sociedad mediante la aprobacién de programas
especiales de relativo bajo costo™”.

Es por ello que la igualdad de oportunidades en salud incluye la obligacién
de los Estados de proveer las condiciones necesarias para ir reduciendo paulati-
namente las circunstancias que impiden el acceso a los sistemas, los bienes y los
servicios de salud, la prevencién, el tratamiento y el control de las enfermedades,
en particular cuando nos encontramos ante los casos de trastornos congénitos.

El andlisis desde la perspectiva de los derechos humanos y de la equidad
también implica que se identifiquen los obstdculos que hacen que los grupos en
desventaja no alcancen los bienes y servicios que requieren, de manera que se
logre romper el circulo vicioso entre usuarios y servicios; en gran medida, esto se
da por la ignorancia por parte de los usuarios de su existencia potencial o real, y
porque las personan no ejercen su derecho de exigibilidad a recibirlos?*®. El ma-
yor obstdculo es la ignorancia de las personas, potencial o realmente afectadas
por trastornos genéticos, acerca del origen de su situacién y las posibilidades
de prevencién, diagndstico temprano y tratamiento; también en sectores deter-

226 Goémez Placencia D. (2008).
227 CESCR. (2000). Op. ci.
228 Fox D & Scott-Samuel A. (2004).
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minados de la sociedad, las creencias religiosas o culturales y la discriminacién
de género hacen que estos grupos no lleguen a solicitar los servicios médicos
necesarios. De ahi que, la educacién en temas de salud sexual y reproductiva,
con especial énfasis en la herencia bioldgica, sea uno de los dispositivos que el
Estado debe implementar para impulsar el empoderamiento de los individuos
y revertir progresivamente una de las mayores causas de recurrencia de trastor-
nos genéticos en los sectores mds marginados de la sociedad.

Los derechos humanos, en virtud de su caricter vinculante, no son sélo un
mero discurso de contenido humanitario. Por el contrario, imponen ciertos
deberes u obligaciones a los Estados, mds alld de la conceptualizacién tedrica
que permite establecer los nexos entre derechos humanos y salud. Estas son
obligaciones de cardcter legal —deben ser cumplidas por mandato—, que estdn
sujetas a leyes y normas nacionales e internacionales, siempre bajo el amparo
del derecho internacional de los derechos humanos. Las obligaciones se sitGan
en tres niveles: el respeto y la proteccion, mediante acciones concretas; y el cum-
plimiento de los derechos humanos, por medio de sanciones, cuando no se da.

Por ejemplo, el principio de no-discriminacion se refiere a la prohibicién de
ejercer la discriminacién tanto a nivel legal como en la praxis. Esta prohibicién
ha sido comentada en varios documentos de afios recientes del Comité de Dere-
chos Econdémicos, Sociales y Culturales de Naciones Unidas. Es asi como se in-
cluy6 en las Observaciones Generales 5 (1994) y 14 (2000)** la prohibicién de
la discriminacién basada en la orientacién sexual, la edad, la discapacidad —que
incluye, por supuesto, la discapacidad de origen genético—y el estado de salud de
las personas, ademds de los demds aspectos bésicos ya consagrados:

“El Pacto no se refiere explicitamente a las personas con discapacidades. Sin
embargo, la Declaracién Universal de los Derechos Humanos reconoce que
todos los seres humanos nacen libres e iguales en dignidad y derechos y, en
virtud de que las provisiones del Pacto aplican de manera completa a todos los
miembros de la sociedad, las personas con discapacidades tienen plenamente
derecho al espectro completo de derechos reconocidos en el Pacto. Adicio-
nalmente, en la medida en que se requiere tratamientos especiales, los esta-
mentos del Estados estdn en la obligacién de tomar medidas apropiadas [...]
para permitir a estas personas buscar subsanar cualquier desventaja [...] como
consecuencia de su discapacidad [...]”. “[...] otras condiciones” claramente se
refiere a la discriminacién basada en la discapacidad™°.

229 CESCR. Op.cit.

230 Traduccién de la autora. CESCR. Persons with disabilities: 09/12/94. CESCR General
comment 5. (General Comments). http://www.un.org/en/documents/ Consultado en
agosto de 2008: “5. The Covenant does not refer explicitly to persons with disabilities.
Nevertheless, the Universal Declaration of Human Rights recognizes that all human beings
are born free and equal in dignity and rights and, since the Covenant’s provisions apply
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“[...] el Pacto prohibe toda discriminacién en lo referente al acceso a la aten-
cién de la salud y los factores determinantes bésicos de la salud, asi como a
los medios y derechos para conseguirlo, por motivos de [...] impedimentos
fisicos o mentales, estado de salud [...] orientacién sexual [...] que tengan por
objeto o por resultado la invalidacién o el menoscabo de la igualdad de goce o
el ejercicio del derecho a la salud.

El Comité sefala que se pueden aplicar muchas medidas, como las relacio-
nadas con la mayoria de las estrategias y los programas destinados a eliminar
la discriminacidn relacionada con la salud, con consecuencias financieras mi-
nimas merced a la promulgacién, modificacién o revocacién de leyes o a la
difusién de informacién.

El Comité recuerda el pdrrafo 12 de la observacion general N° 3 en el que se
afirma que incluso en situaciones de limitaciones graves de recursos es preciso
proteger a los miembros vulnerables de la sociedad mediante la aprobacién de
programas especiales de relativo bajo costo”?!.

En ese sentido, es obligacién del Estado garantizar que las personas tengan
acceso a la informacién oportuna, al diagnéstico disponible y a la prevencién
por medio del asesoramiento y del tamizaje genético, para evitar que sean
discriminadas con respecto a los cuidados de salud a que tienen derecho. El
derecho de acceso de las personas que sufren algtn trastorno genético, y la
obligacién del Estado de hacerlo efectivo, debe hacerse extensivo, adicional-
mente, a los progenitores y familiares colaterales de los pacientes, por cuanto
corren el riesgo de recurrencia de la transmisién de estas afecciones a otros
miembros de la familia, situacién que puede ser evitada y prevenida a tiempo
mediante una deteccidn y asesoramiento tempranos y oportunos.

Por otra parte, el Estado también debe proteger a sus ciudadanos de las
inequidades en el acceso a los servicios de salud, como resultado del abuso en
los costos, cuando se trata de proveedores privados. Esto, a su vez, requiere
que sean atacados todos los frentes que encarecen y limitan el acceso a los
servicios: por ejemplo, las patentes impuestas por las firmas biotecnolégicas
multinacionales a los insumos requeridos para prestar servicios de diagndstico
genético; el monopolio de la comercializacién de los insumos por parte de

fully to all members of society, persons with disabilities are clearly entitled to the full range
of rights recognized in the Covenant. In addition, in so far as special treatment is necessary,
States parties are required to take appropriate measures, to the maximum extent of their
available resources, to enable such persons to seek to overcome any disadvantages, in terms
of the enjoyment of the rights specified in the Covenant, flowing from their disability.
Moreover, the requirement contained in article 2 (2) of the Covenant that the rights “enun-
ciated ... will be exercised without discrimination of any kind” based on certain specified
grounds “or other status” clearly applies to discrimination on the grounds of disability.

231 CESCR. (2000). Op.cit.
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unas pocas empresas; el lucro indebido impuesto por los laboratorios que rea-
lizan las pruebas, y otros niveles de encarecimiento de los servicios, debe ser
analizado y remediado de manera global a través de politicas estatales.

En la l6gica de la liberalizacién y con la conquista del mercado privado,
la investigacién y la aplicacién biotecnolégica en el campo del tratamiento de
enfermedades hereditarias ha tenido hasta el momento como efecto, en los
paises periféricos, el de favorecer a aquellos que gozan de una situacién econé-
micamente privilegiada. De este modo, es posible anticipar que, en ausencia
de acciones controladoras por parte del Estado, sustentadas en la reflexion
bioética y en la aplicacién de los derechos humanos, se “acumulara[n] privile-
gios bioldégicos para quienes ya tienen bienestar econémico”*?, en detrimento
de los individuos menos favorecidos, para quienes la exclusién y marginacién
de los servicios de salud se ve cada vez mds reforzada por la manera como el
Estado administra su obligacién a través de contratos con entidades privadas
que prestan estos servicios (EPS y demds).

La quiebra de patentes exigida por varios paises para el uso de los antirre-
trovirales en la lucha contra el VIH/Sida, basada en la negociacién politica y
econdémica amparada en una argumentacion desde los derechos humanos y la
bioética, es un ejemplo de la exigibilidad al respeto por los derechos funda-
mentales que, estados como la Republica de Sudafrica o Brasil, han logrado®?.
En un dmbito diferente, el de la agricultura, organizaciones como el Centro
de Aplicacién de la Biologia Molecular a la Agricultura Internacional (CAM-
BIA)?*, han podido producir las herramientas moleculares y bioinformdticas
necesarias para la investigacién y producciéon tecnoldgica, liberdindose de la
dependencia de los monopolios biotecnolégicos tradicionales desarrollados en
los paises industrializados, en procura de la resolucién de los problemas de
inseguridad alimentaria en las naciones en desarrollo.

Esta entidad, establecida en Australia, promueve la democratizacién de recur-
sos biotecnolégicos para abordar los problemas agro-industriales por medio de la
innovacién descentralizada, que se basa en el desarrollo y el uso compartido de
biotecnologfas a través del Sistema de Innovaciéon Bioldgica para las Sociedades
Abiertas BIOS*®. Tal propuesta estd sustentada en el desarrollo de herramientas
de informdtica y andlisis de propiedad intelectual y en la reforma estructural de las

232 Kottow M. (2002).

233 Surdfrica logré en diciembre 2003 que GlaxoSmithKline y Bochringer Ingelheim libe-
raran las patentes y dieran licencia a empresas que producen medicamentos genéricos
para que produzcan sus antirretrovirales. Ademds, el fallo concedié licencia para que los
genéricos fueran exportados a otros paises sub-saharianos (Hunt et al., 2007, op.cit.).

234  www.cambia.org

235  www.bios.net
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normas que rigen el sistema de innovacién, a la manera de los sistemas de software
de cddigo abierto impulsado por el movimiento LINUX>*.

No resulta légico, entonces que, habiendo sido posible avanzar en el ca-
mino del tratamiento de una pandemia o de la satisfaccién de una necesidad
bésica que afecta a millones de seres humanos, no se luche para avanzar en el
mismo sentido en la prevencidn y el diagndstico temprano de enfermedades
y trastornos que afectan cada afio, de la misma manera, a millones de nifios y
nifias en el mundo.

América Latina deberia seguir estos modelos en el drea de la genética hu-
mana, en la bisqueda de la reduccién de los exorbitantes costos de los insumos
biotecnoldgicos, que son, sin duda, uno de los principales escollos que deben
ser atacados, en la busqueda de un sistema regional integrado de prestacién
de servicios genéticos para el diagnéstico y la prevencién de enfermedades
monogénicas (ver Capitulos IV y V).

3. La problematica de género se incorpora a la bioética

Las décadas comprendidas entre 1960 y 1990 fueron muy fecundas en
términos de movimientos sociales y corrientes de pensamiento. Por un lado,
el movimiento feminista en Estados Unidos y en Europa gané batallas im-
portantisimas en la lucha por obtener el reconocimiento de la igualdad de
las mujeres en tanto actores sociales, politicos y laborales, promoviendo su
empoderamiento y su autonomia en todos los niveles de la vida privada y
publica; por otra parte, el movimiento antirracista y el movimiento gay en
Estados Unidos condujeron a la lucha por la conquista de las libertades y de-
rechos civiles y politicos, la igualdad de oportunidades, la no-discriminacién.
A su vez en Europa, las corrientes filos6ficas existencialistas y los movimientos
estudiantiles y sociales de Mayo del 68 aportaron fundamentos conceptuales
que terminaron de sellar una nueva visién de una sociedad mds igualitaria para
hombres y mujeres. A ello contribuy6 de manera destacada Simone de Beau-
voir®’, quien presidi6 la Ligue du droit des femmes (Liga de los Derechos de
la Mujer). Finalmente, el afio de 1975 fue declarado Afio Internacional de la
Mujer por las Naciones Unidas, con lo cual se terminé de consolidar y dar car-
ta de ciudadania a un movimiento de mds de siglo y medio de luchas reivindi-
catorias, inaugurando al mismo tiempo una serie de conferencias mundiales,

236 Nemogd GR, Chaparro A & Keyeux G. (2007).

237  Simone de Beauvoir, como filésofa y novelista, contribuyé de manera importante en el
cambio de pensamiento de varias generaciones. Los escritos més destacados en el terreno
de los derechos de las mujeres son, sin duda, E/ segundo sexo, Memorias de una joven for-
maly La mujer rota.
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cuyo proposito ha sido el de “situar la causa de la igualdad entre los géneros en
el mismo centro del temario mundial” (ver Recuadro No. 1).

Nacidos en los paises ricos, estos movimientos y los nuevos modelos de so-
ciedad que generaron pronto traspasaron sus fronteras hasta llegar a América
Latina, en donde se conformaron diversos grupos de reflexién que, aunque
inicialmente fueron absorbidos por los movimientos de lucha de clases y luego
fueron debilitados por la instauraciéon de dictaduras y movimientos politicos
neo-liberales, lograron consolidarse exitosamente en una serie de acciones so-
ciales y politicas que condujeron al reconocimiento e inclusién de las mujeres
como actores igualitarios?**.

En medio de esta agitacién de ideas, la bioética fue alimentada por un
grupo de activistas y pensadoras feministas, con lo cual muchas de las premisas
“universales”, o mejor, universalizantes —en el sentido en que homogeneizaron
los conceptos para ambos géneros y los convirtieron en abstracciones puras,
en el afin de formular una teoria universal de la bioética— fueron duramente
cuestionadas. A comienzos de los noventa del siglo XX, la bioética feminista
adquirié un merecido estatus académico, lo que le permiti6 dar fundamento a
sus criticas del modelo dominante de la bioética. En particular, toda la esfera
de la salud de las mujeres, y de la salud sexual y reproductiva, comenzé a hacer
parte del temario de la bioética, enriqueciéndose con este nuevo enfoque.

Sin embargo, la bioética feminista pronto rebasé la esfera de la salud sexual
y reproductiva, para abarcar temas mds globales, en los cuales el andlisis de los
conflictos sociales y econémicos —la pobreza, la educacién, las relaciones de
poder en la sociedad y en la vida privada, la propiedad de la tierra y la vivien-
da, etc. — empez6 a ser desagregado por género, teniendo en cuenta la mirada
y la problemdtica de las mujeres*****!**2, Igualmente, el andlisis mismo de los
problemas de la salud femenina adquirié una nueva dimensién a partir de la
incorporacién de estos vectores, lo cual se ha reflejado en los informes perié-
dicos que publican la Organizacién Mundial de la Salud (OMS), el Banco
Mundial y la Organizacién de Naciones Unidas**.

238 D’Awri A. (2005).

239  Vitale L.

240 Stanford Encyclopedia of Philosophy. (2004).

241 Pinsart M-G. (2001).

242 A titulo de ejemplo recomendamos consultar la seccién que dedica la OMS a la genética
y el género. World Health Organization. Genomics Resource Centre. Gender and Gene-
tics. http://www.who.int/genomics/gender/en/

243 PAHO. (2005).
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Recuadro 1. Las Cuatro Conferencias Mundialessobre la Mujer, 1975 a 19952

Tres conferencias mundiales (Ciudad de México, 1975; Copenhague, 1980; y Nairobi, 1985)

ampliaron la conciencia internacional acerca de las preocupaciones de las mujeres y crearon vin-

culos inestimables entre los movimientos femeninos nacionales y la comunidad internacional.

La Primera Conferencia Mundial sobre la Condicién Juridica y Social de la Mujer (1975)

fue convocada en México D.E para que coincidiera con el Afio Internacional de la Mujer,

con el fin de recordar a la comunidad internacional que la discriminacién contra la mujer

segufa siendo un problema en buena parte del mundo.

El movimiento en favor de la igualdad entre los géneros ya habia alcanzado un reconoci-

miento verdaderamente mundial cuando se convocé en Nairobi (1985) el tercer evento,

la Conferencia Mundial para el Examen y la Evaluacién de los Logros del Decenio de las

Naciones Unidas para la Mujer: Igualdad, Desarrollo y Paz. Muchos se refirieron a la Con-

ferencia como “el nacimiento del feminismo a escala mundial”.

A partir de la Cuarta Conferencia Mundial sobre la Mujer celebrada en Beijing en 1995, se

puede hablar verdaderamente del inicio de un nuevo capitulo en la lucha por la igualdad en-

tre los géneros. En esta tltima, las representantes de 189 gobiernos adoptaron la Declaracién

y Plataforma de Accién de Beijing*’, encaminada a eliminar los obsticulos a la participacién

de la mujer en todas las esferas de la vida publica y privada, la cual era en esencia un progra-

ma para la potenciacién del papel de la mujer en un momento decisivo para el adelanto de

la mujer en el siglo XXI.

La Plataforma determiné 12 esferas de interés especial, que exigfan la adopcion de medidas

concretas por parte de los gobiernos y la sociedad civil, de las cuales cabe resaltar, en el

contexto del presente libro:

* La persistente y creciente carga de la pobreza que pesa sobre la mujer;

*  Elacceso desigual a la educacion y la insuficiencia de las oportunidades educacionales;

* Las desigualdades de salud y el acceso desigual a los servicios médicos y la deficiencia
de estos servicios;

* Laviolencia contra la mujer;

* Ladesigualdad en el ejercicio del poder y en la adopcién de decisiones;

* La falta de conciencia de los derechos humanos de la mujer internacional y nacional-
mente reconocidos y de dedicacién a dichos derechos;

* La movilizacién insuficiente de los medios de informacién para promover la contribu-
cién de la mujer a la sociedad;

La transformacién fundamental que se produjo en Beijing fue el reconocimiento de la nece-

sidad de trasladar el centro de la atencién de la mujer al concepto de género, reconociendo

que toda la estructura de la sociedad, y todas las relaciones entre los hombres y las mujeres en

el interior de esa estructura, tenfan que ser reevaluadas. Unicamente mediante esa reestruc-

turacién fundamental de la sociedad y sus instituciones serfa posible potenciar plenamente

el papel de la mujer para que ocupara el lugar que le correspondia como participante en pie

de igualdad con el hombre en todos los aspectos de la vida.

Este cambio representé una reafirmacién de que los derechos de la mujer eran derechos

humanos y de que la igualdad entre los géneros era una cuestién de interés universal y de

beneficio para todos.

244 Texto tomado y modificado de: http://www.un.org/spanish/conferences/Beijing/Mu-
jer2011.htm  http://www.un.org/spanish/Depts/dpi/boletin/mujer/conferencias.htm.
Acceso agosto de 2008.

245  La Declaracién fue aprobada por unanimidad en la Conferencia.
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Este movimiento cristaliz6 en 1993 con la creacién del International Net-
work on Feminist Approaches to Bioethics (Red Internacional de Aproximacio-
nes Feministas de la Bioética), con oficinas en varios paises de América La-
tina®. M4s adelante se creé el Instituto de Bioética, Derechos Humanos y
Género ANIS?*7, que viene desarrollando actividades desde 1999 en el campo
de la educacién, la investigacion, la informacién y el asesoramiento a la rama
legislativa en Brasil. En la actualidad, este Instituto representa el inico grupo
dedicado integralmente a una bioética con perspectiva de género en Améri-
ca Latina. El objetivo de esta organizacién no gubernamental ha sido el de
acompafiar centros educativos y de investigacién, asociaciones profesionales
y movimientos sociales u otras instancias politicas, sociales y educativas com-
prometidas con los intereses y los derechos de las mujeres y la justicia entre
los géneros. ANIS, ademids de realizar un trabajo activo de acompanamiento
del poder legislativo, trabaja de la mano con los medios de comunicacién; en
el afio 2008, por ejemplo, llevé a cabo una campana de sensibilizacién de la
poblacién y apoyo al proyecto de ley por el derecho a la interrupcién del em-
barazo en casos de anencefalia®*® (ver Recuadro No. 2 y la Seccién 4).

Podemos citar algunos ejemplos que ilustran claramente la diferencia de
aproximacion a los problemas dada por el género. Algunos autores afirman, con
justificada razén, que la manera como los hombres y las mujeres enfocan y dan
respuesta a los problemas de la sociedad, amerita un andlisis desde la teoria de
la justicia y la teoria ética. Cook y Dickens, por ejemplo, analizan el caso de la
seguridad de los ciudadanos: afirman que, la interpretacién del problema, y la
respuesta que se da al tema de la seguridad, es completamente diferente, depen-
diendo del género. La visién masculina del problema conduce a que el Estado
adjudique la mayoria de los recursos al gasto militar y de policia, mientras que
la mirada femenina del mismo asunto privilegia la inversién del gasto publico
en la proteccién de la salud. Sin embargo, en cumplimiento del Derecho In-
ternacional de Derechos Humanos y los diferentes pactos y tratados asociados,
los Estados pueden ser requeridos a gastar una suma equivalente per capita en
defensa militar como en salud, gasto ajustado al riesgo comparativo de perder
vidas como consecuencia de las agresiones militares o de situaciones de salud

que son prevenibles?®.

246  http://www.fabnet.org/

247  htep://www.anis.org.br/

248 No Me Obligue A Sufrir. Campana por el derecho a la interrupcién del embarazo en caso
de anencefalia: http://www.petitiononline.com/ADPF54/petition.html

249 Cook RJ & Dickens BM. (1999).
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Recuadro 2. Embarazos incompatibles con la vida

La anencefalia, una de las varias formas de defectos del tubo neural (ver
Capitulo V), es una malformacién congénita fetal relativamente frecuente, que
consiste en la ausencia parcial o total del cerebro (hemisferios y cerebelo) y au-
sencia de la béveda craneana y demds tejidos craneales que encierran los hemis-
ferios. Los nifios anencefdlicos generalmente son sordos, ciegos y se encuentran
en estado de vida vegetativa. La anencefalia se produce por ausencia de cierre
de los esbozos anteriores de tejido nervioso, entre la tercera y cuarta semana de
gestacion. Se estima que se presenta en 1-2 de cada 1.000 nacimientos®, aun-
que se desconoce el niimero exacto de casos, debido a que muchos embarazos
terminan en aborto espontdneo, y por lo tanto subregistro. Generalmente, los
nifios mueren al nacer o fallecen en las primeras 48 horas de vida.

“La anencefalia es una malformacién incompatible con la vida. En el Brasil,
las mujeres embarazadas de fetos con anencefalia son obligadas a mantener la
gestacion para enterrar el feto, instantes después del parto. Casi todos los paises
democriticos del mundo autorizan la interrupcién de la gestacién de un feto
con anencefalia. El Supremo Tribunal Federal decidird si las mujeres podrdn
interrumpir la gestacion en el caso de anencefalia. En los dias 26, 27 y 28 de
agosto tendrdn lugar las Audiencias Publicas de Instruccién de la Argumenta-
cién de Descumplimiento del Precepto Fundamental 54 (ADPF 54). El juzga-
miento serd durante este afio 2008. El pedido a la ADPF 54 es por el derecho a
evitar el sufrimiento. Ninguna mujer debe ser obligada a mantener el embarazo

de un feto que morird” !

La educacién ciudadana para luchar contra las diferentes formas de violen-
cia es otra expresién de esta respuesta diferenciada; el recién creado programa
regional de Ciudades seguras sin violencia hacia las mujeres, ciudades seguras para
tod@s del Fondo de Desarrollo de las Naciones Unidas para la Mujer UNI-
FEM?*? es una muestra palpable de ello, ya que, mds que aumentar el gasto
para acciones policivas, el programa busca crear conciencia ciudadana a través
de incentivos a la educacién ciudadana, principalmente a través de acciones
con muyjeres.

250 Seashore MR & Wappner RS. (1996).

251 No Me Obligue A Sufrir. Ibid. La versién en portugués agrega la frase “Nenhuma mulher
deve ser obrigada a interromper a gestacio”, antes de “Nenhuma mulher deve ser obriga-
da a manter a gestacio de um feto que morrerd”, dejando en claro, que la peticién respeta
la diversidad de posiciones culturales y religiosas frente a la interrupcién del embarazo,
que puedan tener las madres que se encuentran en esta situacion.

252 hetp://www.unifem.org .mx
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El vector del género no solo ha acompanado la reflexién filoséfica, de de-
rechos humanos y bioética en los dltimos afios, sino también la reflexién de la
salud. En este dmbito especifico, el hecho de llevar a cabo un andlisis desde la
perspectiva de género ha contribuido al reconocimiento de que existen dife-
rencias bioldgicas, socioldgicas, socio-econémicas y culturales entre hombres
y mujeres, que afectan su estado de salud y determinan particularidades de
la enfermedad. Por ejemplo, nadie pone en duda en la actualidad que la in-
cidencia, mortalidad y factores asociados al desarrollo de distintos tipos de
enfermedades crénicas (isquemia cardiaca y otras enfermedades cardiovascula-
res, diabetes mellitus, enfermedades cerebro-vasculares y neurodegenerativas)
varfan entre hombres y mujeres. De igual modo, los tipos de neoplasias malig-
nas que padecen hombres y mujeres, no solo las del aparato reproductor, son
diferentes segtin el sexo®>#*2>

Pero mas alld, este reconocimiento desafia la vision hasta ahora hegeméni-
ca de que existe un punto de vista universal vilido para todos en la evaluacién
de la salud y la enfermedad y en el diseno de las politicas de acceso a los ser-
vicios de salud. A tal punto, que la Organizacién Mundial de la Salud afirma,
de manera categérica, que:

“el andlisis de género identifica, evalta y orienta las acciones para encarar las
inequidades en salud que surgen de los roles diferentes de las mujeres y los
hombres, o de las relaciones de poder desiguales entre ellos, y las subsecuentes
consecuencias de estas inequidades en sus vidas y salud”>°.

Hasta no hace mucho tiempo, las mujeres como sujetos de investigacion,
y los temas de salud que las afectan de manera particular, como la fisiologia
de la menopausia, las influencias hormonales en el estado de salud mental, la
relacién entre los problemas de la nutricién, el estado de salud general y la
lactancia, y otros, no eran tema de investigacién. Tan increible como parezca,
la investigacion sobre el cdncer cérvico-uterino y de mama/ovario comenzé a
recibir la debida atencién y el aporte de fondos econdmicos sustanciosos hace
solo un par de décadas. Ademds, muchos profesionales de la salud, asociacio-
nes de usuarios y grupos de activistas se pronunciaron en contra del hecho
que los resultados de las investigaciones sobre dosificaciones farmacoldgicas o

253 PAHO. (2005) Op.cit.

254 OPS. (2008).

255 WHO. (2008 a).

256 WHO. (2008 c). Genomic Resource Center. Gender and Genetics. Introduction: Gene-
tics and gender mainstreaming.
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tratamientos realizadas en personas del sexo masculino, fueran simple y llana-
mente extrapolados a las mujeres*’. En respuesta a estos movimientos de pro-
testa que duraron cerca de dos décadas, en 1990 se creé en el seno del Instituto
Nacional de Salud de los Estados Unidos (National Health Institute, NIH)
una dependencia de investigacién llamada Office of Research on Women’s
Health (Oficina de Investigacién sobre la Salud de las Mujeres), encargada
exclusivamente de la investigacién de enfermedades prevalentes en mujeres,
con el fin de paliar las inequidades en la investigacién médica que habian sido
persistentes hasta ese momento.

En definitiva, dadas las circunstancias y los contextos bioldgicos, sociales,
culturales, de poder, etc., que enmarcan el vivir y el sentir de hombres y mu-
jeres, y que definitivamente son diferentes, se ha hecho necesario un anilisis
desde la bioética que tuviera en cuenta las consecuencias especificas para cada
género que se derivan de teorfas y précticas que, de ninguna manera son uni-
versales, pero que han sido asumidas como si fueran tal. En consecuencia, par-
tiendo de esta constatacion, la problemdtica de género se ha abierto camino en
las dltimas dos décadas y se ha constituido en un campo propio de reflexién,
tanto para la bioética como para los derechos humanos®®.

En América Latina, los paises pioneros han sido Brasil y Argentina. Otros,
como Colombia, aun manifiestan cierta dificultad en incorporar la visién de gé-
nero en la bioética, pegada como estd de la filosoffa idealista y del pensamiento
judeo-cristiano que permea todos los niveles de la sociedad de manera conscien-
te ¢ inconsciente, y que desvirttia la posibilidad de atribuir un valor en si mismo
a la corporeidad, junto con las concomitantes diferencias de géneros.

Esto mismo ha hecho que la genética carezca de una mirada no solo desde
los derechos humanos, sino que ademis, el andlisis de una problemadtica que
tiene un especial peso en las mujeres, y los cuestionamientos que esto suscita
desde la bioética, hayan estado ausentes de la academia y de los debates publi-
cos. Ni las facultades de salud, filosoffa y ciencias humanas, ni los centros de
bioética, y menos aun los medios de comunicacién, han llamado siquiera la
atencidn sobre el hecho de que el género juega un papel importante a la hora
de analizar y discutir las consecuencias sanitarias, socio-econémicas, psico-
afectivas y demds, ligadas a caracteristicas determinadas del genoma.

257 D’Agincourt-Canning L y Baird P. (2000).
258 Pinsart M-G. (2001).
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4. Genética, género y bioética

Pensando en este vacio, en el presente libro nos propusimos explorar en qué
medida, y de qué modo, determinados problemas de la genética revisten un par-
ticular matiz y establecen una condicién especial para las mujeres, en tanto que
asunto de salud y escenario de vida, especialmente en paises pobres. Dado que
no emprendimos la tarea a partir de un anlisis estrictamente académico desde
la teorfa feminista de la bioética, por esta razdn, en el capitulo VIII se presentard
también los resultados de una encuesta piloto que buscé poner de manifiesto
estas particularidades en la experiencia cotidiana en Colombia: las mujeres, sin
lugar a dudas, juegan en la familia y en la sociedad un papel especial en el cuida-
do de enfermos con trastornos genéticos, y por ende, soportan una carga social
y familiar diferente a la de los hombres.

Existe una considerable literatura feminista en torno al tema de bioética y

299.260261.262Sin embargo, muchos de los pro-

genética en los paises desarrollados
blemas alli abordados estdn mds relacionados con el impacto social -individual y
colectivo-, que puedan tener las cuestiones relativas a la aplicacién de tecnologias
de alta complejidad. En cambio, los asuntos del dmbito de la cotidianidad en
contextos de pobreza y marginalidad, y, ademds, en sociedades en donde la regla
es la precariedad de la atencién en salud, son poco visibles en la literatura inter-
nacional. De ah{ que muchos de los problemas abordados en la literatura inter-
nacional no reflejen las preocupaciones vigentes en la actualidad en los paises
menos favorecidos, dejando un vacio tedrico-conceptual y prictico para quienes
quisieran promover un debate publico, con el fin de impulsar politicas en favor
de la atencién de los problemas genéticos en nuestros sistemas de salud.

La ética en las enfermedades prevenibles

El caso de la fenilcetonuria (PKU, capitulos IV y V) ilustra muy bien este
escenario. Ademds, permite mostrar a través de un ejemplo concreto, la lucha
que las bioeticistas feministas llevaron a cabo para sefialar por qué los proble-
mas que solicitan un andlisis y resolucién desde la bioética, no son situaciones
o dilemas abstractos, ligados a sujetos genéricos y desencarnados, a los que se

259  Citamos solo algunos textos: Marsico G & Ballester Meseguer C. (2003).
260 Mackenzie C. (2007).

261 Mahowald MB. (2002).

262 Shildrick M. (2004).
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pueda responder con conceptos universales. Por el contrario, los valores mora-
les que apelan o invocan estos dilemas estdn intimamente ligados a contextos
y situaciones particulares que reflejan concepciones raciales y culturales, filo-
soficas y religiosas, de clase, de poder, de roles de género, y que estin también
directamente ligados a los contextos sociales de bienestar econémico, insatis-
faccién de necesidades bdsicas, indefensién y abandono, y otros, en los que se
producen dichos dilemas.

En bioética, los dilemas a menudo se presentan con las dos caras de una
misma moneda. En paises ricos, algunos bioeticistas han cuestionado, con
justificada razdn, si es ético interrumpir la gestacién de un feto al que se le ha
diagnosticado la enfermedad (PKU), cuando es posible evitar o, al menos pa-
liar sensiblemente, los problemas asociados con la aparicién de retardo mental
(Ia principal manifestacién clinica de la PKU), mediante una dieta especial
que sea pobre en fenilalanina, administrada a partir de los primeros dias des-
pués del nacimiento.

En efecto, en estos paises, el sistema de salud tiene la capacidad econémi-
ca y la obligacién de asumir el suministro de los suplementos nutricionales
requeridos, los cuales son muy costosos, durante al menos los primeros 16
anos de vida del paciente (ver Recuadro No. 3). En este caso, el problema
se ha enfocado o analizado desde el cuestionamiento ético de una situacién
que, gracias a una intervencién temprana, puede ser revertida —al eliminar el
metabolito téxico— y hacer que el desarrollo fisico y mental del futuro infan-
te y adolescente sea pricticamente idéntico al de una persona normal. Pero
también se ha cuestionado el diagnéstico genético prenatal como una prictica
posiblemente eugenésica: se trata de evitar que personas con algin grado de
imperfeccion —inherente a su situacién de dependencia ineludible de una die-
ta y controles bio-clinicos estrictos— sean concebidas, en la bisqueda de una
sociedad sin dolencias, que no tolera la desviacién de lo perfecto??*>2%4.

263  Council for Responsible Genetics. (1999). Position on predictive testing.
264  Stanford Encyclopedia of Philosophy. (2004). Op cit.
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Recuadro 3. Los medicamentos vitales no disponibles en Colombia

La dieta de un paciente con fenilcetonuria (PKU) se basa en evitar consumir todos
los productos proteicos que se encuentran en la naturaleza (carne, pescado, pollo,
leche, derivados ldcteos, huevos, granos y nueces), pues contienen altos niveles de
fenilalanina. Estos deben ser reemplazados por un suplemento especial que contiene
aminodcidos esenciales (excepto fenilalanina), aminodcidos no esenciales, carbohi-
dratos, 4cidos grasos esenciales, vitaminas y minerales, comercializado bajo diversos
nombres. En Estados Unidos, una lata de 11b de Phenyl-Free o Lofenalac cuesta entre
40-108$US, y en Espana 55-69€ (compra via Internet), y representa por lo tanto un
gasto muy importante dentro del presupuesto de una familia.

La situacién en Colombia es peor atn, ya que, de acuerdo a un estudio conjunto de
las Universidades de Antioquia y Nacional de Colombia, el Phenyl-Free hace parte
de los Medicamentos Vitales No Disponibles (MVND), entendidos como aquellos
“indispensables e irremplazables para salvaguardar la vida o aliviar el sufrimiento de
un paciente o un grupo de pacientes y que, por condiciones de baja rentabilidad en
su comercializacién, no se encuentran disponibles en el pais, o las cantidades no son
suficientes.”?” En estas condiciones, el sistema de salud no suministra el suplemento
requerido, y la tnica opcién que tienen las familias es comprarlo fuera del pais, que
lo encarece atin mds.

En paises pobres, en cambio, la situacién de atencién de la misma enferme-
dad, y los cuestionamientos frente al diagndstico genético prenatal de PKU en
un feto, para favorecer en su lugar el tamizaje en neonatos, insta a la bioética
a que incorpore otras consideraciones. En estos paises, los complementos de
la dieta especializada no estdn al alcance de la mayoria de familias, y el sistema
de salud no estd en la mds minima posibilidad de cubrir los costos prohibitivos

del suplemento nutricional y del seguimiento periédico requerido.

Las personas con PKU deben seguir una dieta restringida durante toda su
nifiez y adolescencia y, en general, durante toda su vida (aunque es posible fle-
xibilizar un poco la dieta en algunos casos con el avance de la edad). Ademds se
hace necesario realizar un seguimiento de los nifos y los adultos con PKU en
una clinica o centro médico especializado, que tenga experiencia en el manejo
de este trastorno. La dieta debe ser personalizada, segtin la cantidad de fenila-
lanina que cada paciente pueda tolerar. Todas las personas afectadas con este
trastorno deben someterse periédicamente a una dosificacién sanguinea para

265 Sandoval GA, Vacca CP & Olarte J. (2008).
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medir los niveles de fenilalanina. En el caso de los bebés, las pruebas pueden
realizarse semanalmente durante el primer afio y luego una o dos veces al mes
durante toda su nifiez.”*

Por lo tanto, el cuestionamiento ético es otro: ya que efectivamente existe
una alternativa al DPN vy la interrupcién del embarazo, el tamizaje neonatal
deberia conducir o estar acompafiado obligatoriamente del soporte nutricio-
nal y seguimiento bio-clinico por parte del Estado. Los principios en juego, en
este contexto, son el de no-maleficencia y el de justicia y equidad hacia el pa-
ciente con PKU, que no son respetados al no proporcionar a los pacientes los
elementos necesarios para evitar el dafio cerebral irreversible —cuya consecuen-
cia fatal es una calidad de vida muy restringida—, y al reservar éstos mismos a
una élite econémica que si tiene la capacidad de adquirirlos. También se viola
el principio de justicia sanitaria, bajo el cual todo paciente tiene derecho a bene-
ficiarse de los avances que le permitan tener una calidad de vida aceptable®”.

En ausencia del soporte terapéutico integral al paciente, negar la posibi-
lidad de elegir la interrupcién voluntaria del embarazo, manteniendo en la
ilegalidad el aborto por razones médicas, bajo el amparo de que las manifesta-
ciones clinicas de esta enfermedad genética son evitables, es una falacia, pues
el argumento sélo aplica, siempre y cuando se disponga de los medios econé-
micos necesarios (estatales o privados), situacién que obviamente dista mucho
de la realidad en paises pobres. Esta situacién condena a la madre, al futuro
individuo y a su familia al sufrimiento de una enfermedad y una discapacidad
muy serias. Por lo tanto, se vulneran, ademds, los principios de autonomia y
decisién informada de la mujer frente al embarazo, con lo cual la opcién de
interrupcidén evitarfa una situacién altamente onerosa en términos psicolégi-
cos, afectivos, sociales, personales y econdémicos.

Ademds, esta es una situacioén ejemplar, que concierne de manera mds es-
pecifica a las mujeres, pues no solo el recién nacido afectado requerird de
una dieta especial, sino las mujeres con PKU, durante su propio embarazo
— una nifa con PKU tratada durante sus primeros afios de vida es una futura
adulta con un desarrollo mental normal pero que, por su propia deficiencia
enzimdtica, podria afectar in utero a su futuro bebé. El sindrome de fenilce-
tonuria materna produce multiples anomalias congénitas en el bebé, debido a
la acumulacién de niveles teratogénicos de fenilalanina en la sangre materna.
Un tercio de los recién nacidos presentan microcefalia (cabeza anormalmente

266  Recomendaciones de la fundacién March of Dimes. Biblioteca de Salud: fenilcetonuria.

267 Kottow M. (2002). Op cit.
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pequefia), casi todos tienen retardo mental, y ademds en ocasiones presentan
enfermedad cardiaca congénita y retardo en el crecimiento intrauterino®®.

Un seguimiento a lo largo de 15 anos a mujeres con PKU, que no siguieron
una dieta estricta pobre en fenilalanina antes y durante su embarazo, mostrd
que estas manifestaciones se presentan especialmente en mujeres con cocien-
tes intelectuales bajos (IQ de 83), asociado a un estatus socioeconémico bajo
y escaso desempeno educativo, ademds de embarazos no planificados. Estos
resultados muestran la necesidad de realizar un mayor esfuerzo para que las
mujeres con PKU contintien la adherencia a una dieta durante su vida re-
productiva. También revel$ que esta adherencia continua a la dieta favorece
una inteligencia materna normal, y contribuye de manera importante para un
mejor desarrollo fetal.

Con este ejemplo se hace evidente, entonces, la importancia que reviste el
hecho de que, en la discusion de los conflictos bioéticos, éstos sean puestos y
analizados en el contexto de sus respectivos entornos sociales de bienestar econé-
mico y social. Dado que los efectos y consecuencias de estos sobre un problema
de salud prevenible son muy diferentes, igualmente lo son los dilemas que se le
plantean a la bioética, y las orientaciones que ella debe ofrecer a los Consejos o
Comisiones nacionales, a los Comités hospitalarios y a los legisladores.

En los paises latinoamericanos, la ausencia de politicas preventivas estatales
de los problemas genéticos —al menos en aquellos casos, en donde el argumen-
to de que se ocasionarfa un detrimento econémico del presupuesto general
destinado a la atencién de problemas de mayor cobertura, no resulta plausible
ni aceptable, dado que el costo de las acciones preventivas es bajo y, en cam-
bio, su impacto es alto— tiene mucho que ver con la falta de politicas de salud
con enfoque de género, es decir, que tengan un especial cuidado en evaluar y
poner en prictica acciones diferenciales de acuerdo a necesidades especificas
de cada género, en particular el femenino.

Estd relacionada, ademds, con la situacién abordada y denunciada por la
bioética feminista: el modelo imperante asume que las necesidades de salud son
similares para hombres y mujeres, y por lo tanto, colige que es posible aplicar
un criterio homogéneo en las politicas que se disenan. En los paises desarro-
llados, gracias a las arduas y largas batallas de los movimientos de salud sexual
y reproductiva en la década de los noventa, se logré que se prestara una mejor
atencién a las causas sociales, familiares, de salubridad y nutricién y demds, de

268 Koch R et al. (2000).
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problemas especificamente relacionados con la salud de las mujeres — incluyen-
do los problemas de embarazos anormales®®.

La prevencién de los defectos del tubo neural (o DTN, dentro de los cuales
estd la anencefalia y otras formas menos severas, como la espina bifida; ver Re-
cuadro No. 2) mediante suplementos vitaminicos administrados a las futuras
madres, es un ejemplo de esta situacion, en donde se ha mostrado de manera
inequivoca los beneficios de una accién diferenciada en salud. La ingesta de
4cido félico (AF), una vitamina del complejo B, antes de la concepcién y du-
rante el embarazo, puede prevenir hasta 70 por ciento de los casos de DTN.
En Estados Unidos, por ejemplo, debido a que la mitad de los embarazos no
son planificados, se ha optado por recomendar el suplemento de édcido félico
para todas las mujeres en edad reproductiva.

En paises de escasos recursos econémicos, una medida tan sencilla como la
que aconsejé en 1992 el Servicio de Salud Puablica de EE.UU., que todas la mu-
jeres en edad fértil y que pudieran embarazarse, debian recibir 400 pg de 4cido
félico diarios, o la que preconiza la asociacién March of Dimes”’, de tomar un
complejo multi-vitaminico que contenga esa cantidad de AE, como parte de una
dieta sana durante el embarazo, deberia ser promovida por campanas masivas de
informacién dirigidas a las mujeres y adolescentes en edad reproductiva y debe-
rfa estar asegurada por el sistema de salud, tanto mds que en estos paises existe
una situacion estructural de malnutricién y desnutricién cada vez mayor.

Los datos sobre la incidencia de los defectos del tubo neural en América
Latina, que registra el ECLAMC?*", asi lo indican: anualmente se presentan
cerca de 15 casos por cada 10.000 nacimientos, un nimero mds de 5 veces
mayor que el que se registra en Estados Unidos (2.9 por 10.000) en emba-

1?72, Estas cifras demuestran que, la ausencia de

razos en la poblacién genera
suplemento de 4cido félico en la dieta de las mujeres en América Latina, con
la consecuente implicacién en los defectos mencionados, es totalmente injus-
tificada y es inaceptable en términos éticos. Ademds, los resultados exitosos de
la reduccién de casos de DTN gracias a la fortificacién de la harina de trigo,
que mostramos en el Capitulo V (seccién 4), obtenidos en Chile en un lapso

de tiempo bastante corto, son un claro ejemplo de que, también en América

269 Esto condujo a la creacién de Office of Research on Women’s Health en el National
Institutes of Health en 1990.

270 March of Dimes. Folic Acid. http://www.marchofdimes.com

271  Nazer et al. (2001). Op cit.

272  Martin JA et al. (2007).
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Latina, las politicas de salud publica con enfoque de equidad y género son
capaces de producir efectos notables en la prevencion de enfermedades gené-
ticas, y de que la bioética, a su vez, debe incorporar este vector transversal del
género si quiere incidir en la modificacién de comportamientos, actitudes y
percepciones sociales en los paises mds necesitados.

Al igual que en el caso de la fenilcetonuria, también ante esta situaciéon
prevenible han surgido cuestionamientos y campafias en contra de la despe-
nalizacién del aborto en América Latina (en especial en Argentina y Brasil),
que se diferencian del abordaje adoptado en los paises desarrollados: en los
paises democréticos del mundo no se penaliza la interrupcién de los embara-
zos anencefélicos, atin a sabiendas de que muchos de ellos pudieran haber sido
prevenidos a tiempo.

Aquellos paises en los que, atin ante la inviabilidad de esta vida, la inte-
rrupcidn es ilegal, la negacién a permitir el aborto o el parto prematuro, ade-
mds de trasladar la inculpacién y responsabilidad del Estado —por no actuar
en el sentido de la proteccién del feto contra estos defectos, con una adecuada
suplementacién nutricional materna—hacia las mujeres, viola el derecho a la
autonomia de la mujer frente a una situacién que no tiene ninguna solucién
posible. Ademds, constituye un acto de injusticia, puesto que al dar prioridad
al feto inviable, considera a la madre como un simple vehiculo o recepticulo

273,274

para la funcién reproductora mids atin sabiendo que mds de la mitad de

los anencefilicos nacen muertos®”>.

Lucrecia Rovaletti?’®

, en un extenso informe preparado a solicitud de la
Asesorfa General de Incapaces del Poder Judicial de la Ciudad Auténoma de
Buenos Aires en 2001 comenta lo siguiente: “Segtin Francesc Abel, el obstetra
y bioeticista jesuita, el beneficio de las protecciones morales que se otorga a
aquellos que se cree que son personas, exige un sustrato biolégico minimo,
base para un desarrollo futuro. Pero cuando esto no ocurre, es imposible pen-
sar que pueda surgir en ellos una capacidad de establecer relaciones o de llegar
a la autoconciencia’, y cita a Abel: “Por consiguiente a aquellos que aconsejan

o que optan por la interrupcién de un embarazo, en el que la anencefalia ha

273 Rovaletti L. (2002).

274  Giberti E. (2004). Op cit.

275 Nazer H J, Lépez-Camelo J, Castilla EE. (2001). Op cit.
276 Rovaletti L. (2002). Op cit.
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sido establecida con claridad, no se les puede decir que obran de una manera
que es moralmente mala a no ser que existan otras razones.”’”

Pero ademds es, por encima de todo, un acto de crueldad extrema. Obligar
a las mujeres a continuar con un embarazo de un hijo, del que ellas saben de
antemano que es incompatible con la vida, y ademds es un pequefio mons-
truo, lesiona psicolégicamente a la madre de manera muy severa, sin hablar
del resto de los miembros de la familia: el padre y los hermanos del futuro
bebé, a quienes habrd que responder preguntas dificiles durante el embarazo
—porque la madre sabe que estd gestando un ser destinado a no vivir—, y a
quienes habrd que dar alguna explicacién acerca de la muerte, pocas horas
después de su nacimiento?®.

Como afirma Eva Giberti, “[la madre] Sabe que ella estd gestando un ser
cuyo crecimiento implica sentencia de muerte. La paradoja horrible tifie con su
horror las vivencias maternas cuya gravidez se incorpora en la categoria descrip-
ta por Freud como lo siniestro”. “Las sentencias que no autorizaban un parto
prematuro comparten la que Fletcher (1973) denominé falacia vitalista a la cual
caracteriza como una conducta idoldtrica en tanto y cuanto conduce a jurar fi-
delidad a la existencia bioldgica y no a los valores y caracteristicas humanas.” >

Curiosamente, mientras en Argentina se ha dado un debate profundo des-
de la bioética, en Chile, pais que bajo ninguna circunstancia acepta el aborto,
el tema de la anencefalia no ha recibido pricticamente mds que un trata-
miento médico, como un tema relacionado al icido félico. Solo tres de 362
documentos resenados electrénicamente tienen algin contenido bioético, y
ninguno profundiza la problemdtica que representa esta malformacién severa
para la madre o la familia, invisibilizando la dimensién y distorsionando el
meollo del problema®".

Coercion social e institucional

Los cuestionamientos que despierta la perspectiva de poder utilizar la tera-
pia génica con fines meliorativos o perfectivos, constituyen un segundo dmbi-
to problemdtico que ilustra la diferencia en los abordajes éticos en paises con
bajos niveles de desarrollo econédmico frente a los paises industrializados.

277 Abel E (2001).

278 Valenzuela P. (2008).

279  Giberti E. (2004). Op cit.
280 Valenzuela P. (2008). Op cit.
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En el discurso bioético feminista europeo y anglo-americano, encontramos
que los cuestionamientos acerca de la terapia génica estdn fundamentalmente
relacionados con la restriccién de la autonomia, la posibilidad de instrumen-
talizacién del ser humano y su uso como un mecanismo de eugenesia positiva.
Mientras tanto, en paises econémicamente menos favorecidos, la posibilidad
de manipular el genoma para mejorar o incrementar competencias del in-
dividuo —remota por el momento— invoca en primera instancia principios
de justicia sanitaria, con los cuales se busca que los recursos publicos sean
utilizados de manera equitativa con fines terapéuticos, y no con el objeto de
perfeccionar el genoma de unos pocos individuos, respondiendo a criterios de
seleccion o discriminacién positiva de aquellos considerados habilitados para
dichas intervenciones.

La sociedad globalizada de paises industrializados, e infortunadamente
cada vez con mayor fuerza, de los paises emergentes, es cada dia mds pro-
pensa a ser manipulada por los medios de comunicacién y por grupos de
interés, que promueven cierta imagen de hombre y mujer regida por cdnones
de éxito, posicionamiento social, belleza, gustos y habilidades que los convier-
ten en esclavos de esa imagen. Por esto, mds alld de satisfacer eventualmente
deseos individuales de los usuarios —en lo que se conoce como medicina del
deseo— existe el riesgo de que las presiones ejercidas por el entorno social y por
entes estatales, tengan por efecto que los avances cientificos mencionados sean
utilizados para garantizar que los futuros hijos e hijas se ajusten a un cierto
modelo ideal de normalidad, belleza, inteligencia, etc. No podemos ignorar
que esto ya ha sucedido varias veces en la historia de la humanidad, bajo la
influencia de ideologias extremas, que han impuesto juicios de valor negativos
o abiertamente despectivos o denigrantes hacia quienes poseen caracteristicas
fisicas o mentales hereditarias que los hace diferentes. Las practicas eugenésicas
de la primera mitad del siglo XX son tristemente célebres, sin que para su
realizacidn haya sido necesario recurrir a sofisticadas tecnologias genéticas (ver
Recuadro 4).

Por ello, en el entorno feminista de los paises ricos existe la preocupacién
legitima de que, en el futuro, la manipulacién del patrimonio genético con
fines perfectivos pudiera llegar a estar sujeta a coacciones sociales — sutiles o
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abiertas— originadas en un concepto idealizado de ser humano®" **2. De igual
modo, encontramos en la literatura anglo-americana textos que cuestionan
fuertemente los andlisis o test genéticos puestos a disposicidn, por ejemplo, de
la seleccién del sexo del feto o de caracteristicas fisicas o habilidades de alguno
de los progenitores, y que no son otra cosa que una expresion mds sofisticada
de précticas eugenésicas.

Otro tanto ocurre con los test genéticos, cuya finalidad es el diagnéstico
de enfermedades genéticas. Por un lado, el derecho al acceso a los avances de
la ciencia, consagrado en diversas declaraciones internacionales (Declaracio-
nes de UNESCO, ver capitulo VII), es un derecho que debe ser respetado en
todas las sociedades. Por el otro, el derecho de las personas a la informacién
también debe ser acatado en un sentido o en el otro, ya sea el de obtener o
negarse a recibir esta informacién. Estos derechos fundamentales deben ser
garantizados a cualquier persona; sin embargo, son particularmente impor-
tantes para las mujeres, en relacién con la toma de decisiones reproductivas
(diagnéstico preconcepcional o prenatal de enfermedades monogénicas) o del
cuidado de su propia salud, ahora que se sabe de la existencia de marcadores
genéticos para varios tipos de cdncer ginecoldgicos (identificacion de genes de

susceptibilidad).

281  Council for Responsible Genetics (CRG) es una ONG que propicia debates publicos en
torno a las implicaciones sociales, éticas y ecoldgicas de la tecnologia genética. La sec-
cién Women and Biotechnology en su pdgina internet (www.gene-watch.org) ofrece una
reflexién acerca de las aplicaciones de la biotecnologia en mujeres, abordando diversos
temas relacionados en su mayorfa con la esfera reproductiva, entre ellos el asunto de la
seleccién de caracteristicas genéticas particulares de su descendencia. Ver: Council for
Responsible Genetics. (1999) Position on predictive testing.

282  Stanford Encyclopedia of Philosophy (2004). Op cit.
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Recuadro 4. La feria de los mejores bebés en Estados Unidos

Los certdmenes o concursos para elegir al mejor bebé, llamados Better Baby Con-
tests, fueron muy populares en algunos Estados entre 1911 y 1932. Estos certdime-
nes fueron la manifestacién y el especticulo més publicitario de un gran proyecto
de higiene infantil y materna, liderado inicialmente por mujeres del movimiento
progressive maternalists.

La ideologfa sobre la cual se construyé el proyecto fue el resultado de una amal-
gama de conceptos tomados de los programas de mejoramiento de la raza, salud
publica y eugenesia -este tltimo promovido por la American Eugenics Society— y
del movimiento feminista progresista en boga en esa época.

De la mano de leyes de matrimonio y de esterilizacién por razones eugenésicas
vigentes en ese momento, el proyecto promovié la restriccién de la natalidad a
los individuos y familias mds “aptas”, y la procreacién de bebés que respondieran
a patrones ideales de perfeccidn, a través de la crianza y maternidad “cientifica”.
Estas leyes se basaban en supuestas evidencias y teorias, algunas de las cuales eran
una directa extrapolacién de teorfas acerca del mejoramiento de especies a través
de la reproduccién controlada y cria de ganado, o del cultivo de cereales y demds

plantas seleccionadas?28428,

Los certdmenes fueron la propaganda mds efectiva que diseid y apoyd el gobierno,
con el fin de manipular las decisiones reproductivas principalmente de personas de
raza blanca, extraccién rural y al margen de los servicios de la sociedad urbana e in-
dustrializada, en quienes se promovian ademds campafas para reducir la mortalidad
materna e infantil. El programa fue claramente una forma de ejercicio de la biopoliti-

ca o del biopoder, en el sentido que lo definié Foucault afios mds tarde®®*7.

Pero ademds de garantizar el derecho al acceso cientifico y a la informa-
cién, las mujeres deben ser protegidas para no ser objeto de presiones sociales
o sanitarias indebidas para que se sometan a los andlisis genéticos, cuyo fin
sea el de certificar que el producto de la gestacién serd “normal” o sano, para
conformarse de este modo con las expectativas de la sociedad y del sistema
sanitario. Encontramos ejemplos de estas presiones en algunas sociedades en
donde los cuerpos de las mujeres han sido vistos como meras mdquinas repro-
ductoras, ademds de ser percibidos a menudo como fibricas defectuosas, y en

283 Lippman A. (2003).
284  Pernick MS. (2002).
285 Stern AM. (2002).

286 Foucault M. (1976).
287 Maldonado CE. (20006).
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donde las diferencias entre seres humanos son rotuladas como minus-valia o
menor competencia. Esta forma de apreciar la esencia femenina en su esfera
genésica justificé en paises como China, Corea y los paises de la cortina de hie-
rro la imposicién de medidas para garantizar que ellas evitaran la procreacién
de hijos con discapacidades®®.

La percepcién de menor valia de ciertas personas se ve claramente reflejada en
el término minusvalido, que, segin el Diccionario de la Real Academia Espa-
fiola de la Lengua (DRAE) proviene del latin minus, menos, y vilido. Puesto
que al significado objetivo de los términos a menudo se agrega una carga se-
mdntica que refleja una percepcion social no siempre benévola, los mismos
movimientos de personas en esta situacién han insistido en que el término sea
reemplazado por discapacitado, que indica o califica una capacidad diferente,
entorpecida o impedida (de acuerdo a la DRAE), pero sin juicio de valor.

Esta forma errada de ejercicio de la ciencia al servicio de la politica fue
definida por Foucault como biopoder: “una explosién de numerosas y diversas
técnicas para alcanzar la subyugacion de los cuerpos y el control de las pobla-
ciones™*. Es claro que cualquier tipo de presién o coercién para que se realice
un diagndstico prenatal, seguido del aborto obligado de aquellos fetos que son
anormales, constituye una prictica discriminatoria y de estigma legitimada
desde el Estado, tanto hacia las mujeres, como hacia los hijos, y una violacién
a la autonomia y libre ejercicio de la propia voluntad.

Es por esto que algunas bioeticistas han advertido del peligro de que los
nexos entre salud publica y eugenesia, tan explicitos en el programa mencio-
nado de seleccion de los mejores bebés, persistan de manera més velada hoy
en dia, especificamente a través de programas de diagndstico prenatal precep-
tivo, tutelados desde el estado. Segtin Lippman y otros destacados pensado-
res, la idea defendida por las teorfas consecuencialistas en salud publica detrds
de los argumentos a favor del diagnéstico prenatal (DPN), es que éste evita
que el Estado tenga que desembolsar grandes sumas de dinero en el cuidado
vitalicio de pacientes con discapacidades de origen genético; agregan, que
esta premisa conlleva de manera implicita la idea de que “las personas con
discapacidades ...no son bienvenidas en la sociedad”*”.

“Juzgar una accién por si misma, con independencia de sus resultados, no
parece suficiente. Por ello, se ha intentado volver a introducir las consecuen-
cias dentro del sistema moral”. De acuerdo con las teorfas consecuencialistas,

288  Stanford Encyclopedia of Bioethics. (2004). Op cit.
289  Foucault M. (1976). Op cit.
290 Lippman A. (2003). Op cit.
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una accién moralmente correcta se caracteriza por las consecuencias finales
positivas que ésta acarrea. Llevada al campo de la salud publica, entonces,
la racionalidad de las acciones emprendidas encontrarfa su justificacién, si
las consecuencias son positivas o efectivas. Se podria afirmar que “la accién
moralmente correcta es aquella que tiene consecuencias favorables para todos
excepto para quien la ejecuta™’.

Siguiendo ésta 16gica, se espera de las futuras madres que ellas respondan
de forma automdtica mediante la interrupcién temprana de los embarazos
defectuosos, sin permitirles decidir de manera auténoma, si desean someterse
a un DPN y, enseguida, si desean o no interrumpir su embarazo, de manera
andloga a la forma en que se presionaba a las mujeres en la década de los veinte
del siglo pasado en Estados Unidos en el programa estatal de esterilizacion
eugenésica y de control matrimonial®**?”.

En tal contexto, la bondad de una tecnologia (el DPN) al servicio de la
prevencién —asociada a valores éticos de beneficencia, autonomia y justicia
sanitaria— se convierte en una prictica eugenésica, que busca la seleccién de
caracteristicas socialmente aceptables, desconociendo el respeto por el prin-
cipio de no maleficencia y el de justicia, al imponer situaciones inaceptables
para muchas mujeres, mediante la coaccién.

Desde el punto de vista de los derechos humanos, es necesario garantizar
que ellas puedan mantener la autonomia y autoridad sobre sus decisiones de
gestacion, sin que sean convertidas en agentes de control de calidad para la
satisfaccion de expectativas sociales. A su vez, y de manera paralela, es nece-
sario desarrollar estrategias comunitarias que garanticen, que los individuos
con discapacidades tengan la posibilidad de insercién en la sociedad, con las
debidas medidas de apoyo personal y dentro de la comunidad®*.

El caso del control de la talasemia en Chipre constituye un segundo ejem-
plo de situaciones coercitivas impuestas desde los Estados (ver los aspectos de
salud publica en el Capitulo V). El gobierno establecié programas de accién
para prevenir nuevos casos, con la intencién de desalentar los matrimonios
entre parejas portadoras. Esto implicé una extensa campafa de educacién al
publico, asi como la identificacién de los adultos portadores (heterocigotos sa-
nos) a través de métodos masivos de tamizaje, y posteriormente asesoramiento
genético. Las campanas para desalentar los matrimonios y la procreacién entre
parejas portadoras a finales de los anos setenta del siglo pasado produjeron ini-

291 Montushi L. (2009)

292 Stern AM. (2002). Op cit.

293  Pernick MS. (2002). Op ci.

294 Council for Responsible Genetics. (1999) Op cit.
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cialmente un rechazo importante por parte de las personas concernidas y cues-
tionamientos éticos en los circulos académicos, especialmente porque, ante
las instrucciones que daba el gobierno a las parejas portadoras de evitar tener
hijos, se practicaron abortos indiscriminados (es decir, de fetos que podian ser
tanto heterocigotos —sanos—, como homocigotos), en el afdn de evitar a toda
costa tener hijos afectados.

Sélo después, cuando el DPN estuvo al alcance de la poblacién chipriota,
se llegd a una situacién éticamente aceptable. Las personas portadoras pu-
dieron ejercer su derecho a la libre eleccién de pareja para el matrimonio,
sin presiones ni restricciones por parte del Estado, y la prevencién se enfocé
mids hacia las mujeres embarazadas, determinando el estatus de feto afectado
o simplemente portador, evitando asi las interrupciones indiscriminadas de
los embarazos, y dejando estas tinicamente para los casos de fetos homocigo-
tos (afectados). Incluso, la Iglesia se involucré en el proceso por medio de la
expedicion de una certificacién prematrimonial a las parejas que buscaban su
bendicién para casarse, en la cual constaba que éstas se habian practicado un
estudio genético y habfan recibido asesoramiento®”.

Las preocupaciones mencionadas, resultado de la coaccién discriminatoria
y eugenésica, no estdn préximas, en un futuro cercano, a ser las de los paises
de ingresos bajos y medios (con excepcion de la seleccidon del sexo en algunas
naciones asidticas en respuesta a practicas culturales ancestrales -ver mds ade-
lante), mds teniendo en cuenta que, en la mayoria de estos paises, ni siquiera
existe la posibilidad de acceso universal al diagndstico de enfermedades gené-
ticas frecuentes (fibrosis quistica, hemoglobinopatias, enfermedades metabdli-
cas, etc.), privilegio reservado a unos pocos (ver Capitulo V).

En cambio, otras inquietudes que han emergido en los tltimos anos en so-
ciedades industrializadas, las cuales apuntan a posibles coacciones institucio-
nales, parecen estar llegando rdpidamente a nuestros paises, de la mano de la
medicina privada dirigida a usuarios que poseen suficientes medios econémi-
cos. Sin embargo, se prevé que podrian extenderse a un piblico mds amplio,
en la medida en que el sistema de salud pudiera beneficiarse de una reducciéon
en los costos invertidos en la atencién de sus usuarios: se trata de la implemen-
tacién de los test predictivos para enfermedades multifactoriales o complejas.
Estos hacen parte de un campo nuevo de la genémica que se estd desarrollan-
do a través del mundo, la medicina genémica o medicina personalizada.

De manera preocupante —en la medida en que la importancia del papel
jugado por el patrimonio genético en la aparicion de las enfermedades com-

295 Angastiniotis M, Hyriakidou S & Hadjiminas M. (1986). Op cit.
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plejas es atin mal comprendido, y en que otros factores determinantes, que
nada tienen que ver con la biologfa, pero si con las desigualdades sociales y la
pobreza, no son tenidas en cuenta por esta medicina altamente tecnologiza-
da— los grandes intereses econémicos, que estdn por detrds, estdn queriendo
convertir a la medicina genémica en el paradigma de la salud publica del siglo
XXI#6272%8 glejdndose de los ideales del derecho universal a la salud, como
se mostré en el Capitulo V. El peligro para los paises de economias débiles y
sistemas de salud excluyentes es, que estos test predictivos sirvan para reforzar
criterios de exclusién de usuarios de los sistemas de seguros de salud.

A modo de ejemplo, citaremos el caso del cincer de seno, una de las princi-
pales causas de mortalidad femenina en el mundo. Aunque por el momento los
altos costos de los exdmenes genéticos impiden su implementacién en el sistema
de salud en nuestros paises, los marcadores genéticos que se han identificado per-
miten prever la posibilidad o susceptibilidad de aparicién de cincer ginecolégico
en su forma familiar (no asi en los casos esporddicos)*”. Existe, por lo tanto, una
preocupacion de que los test genéticos para la bisqueda de mutaciones en los ge-
nes BRACAI y BRACA2 asociados al desarrollo de cdncer de mama y ovario, se
conviertan en exdmenes obligatorios, con el fin de determinar si la mujer tiene un
riesgo mayor de desarrollar este tipo de cincer en algiin momento de su vida.

Es obvio que, la posibilidad de descartar la presencia de las mutaciones
que confieren susceptibilidad es un gran alivio para las mujeres y deberia, por
lo tanto, estar disponible para todas de manera optativa, y ser cubierto por el
sistema de salud. Sin embargo, ante marcadores que son simplemente indica-
dores de susceptibilidad, la coaccidn, a través de la imposicién de la obligato-
riedad del examen, constituye una situacién que propicia la discriminacién y
la inequidad, pues en el caso de resultar positiva, la persona podria ser excluida
del sistema de aseguramiento en salud. Aunque los marcadores BRACAL y
BRACA2 no son sino algunos de los genes que determinan la aparicion de
la enfermedad, debido a que se trata de una condicién hereditaria, presente
desde el nacimiento, las EPS podrian llegar a justificarlos como pre-existencia
v, al menos en el actual régimen de salud en Colombia, el plan obligatorio de
salud (POS) podria declarar que no ampararia a estas personas.

Al mismo tiempo, la coaccién también constituye una violacién al dere-
cho que tiene todo ser humano a no ser informado de su propia situacién de

296 Pang T & Weatherall DJ. (2002). Op cit.

297 Pincock S. (2005). Op cit.

298 Sankar P & Kahn J. (2005). Op ci.

299 Entre 5y 10 por ciento de los casos de cdncer de seno y ovario en familias, en donde
existen varios antecedentes de la enfermedad, est4 relacionado con causas genéticas (mu-
taciones en los genes BRACAI y BRACA2), ademds de las causas medioambientales
comunes para todas las formas de éste cdncer.
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riesgo, consagrado por la Declaracién Universal sobre el Genoma Humano y
los Derechos Humanos de UNESCO de 1997°%, por ser una carga emocional
dificil de manejar.

Seleccion y eleccion del sexo

La prictica de la seleccion de sexo e infanticidio femenino ha sido denun-
ciada ampliamente a escala internacional desde hace varias décadas. Uno de
los voceros de estas denuncias fue el premio Nobel de economia, Amartya
Sen, quien en 1990 prendié la voz de alarma de la realidad que se vivia en
la India®®'. Recientemente, en la 51° Sesién de la Comisién de la Condicién
Juridica de la Mujer de las Naciones Unidas celebrada en Nueva York, varias
organizaciones mundiales con estatus consultivo ante la ONU denunciaron
la muerte de 100 millones de ninas por aborto selectivo e infanticidio, de las
cuales 80 millones han ocurrido en India y China. Entre las conclusiones
acordadas en la Sesidn se incluy6 la eliminacién de “las précticas tradicionales
dafinas para la nifia como el infanticidio o la seleccién prenatal por razén
de sexo0”, como formas de violencia y discriminacién contra la mujer®®. Lola
Velarde, Presidenta de la Red Europea del IPF (Instituto de Politica Familiar),
denuncié que “este fenémeno del aborto selectivo se estd convirtiendo en una
nueva y mds silenciosa versién del infanticidio femenino, en el que se niega
a las ninas su derecho mds bésico, el derecho a nacer, unido a la més injusta
discriminacién por causa del sexo™%.

A nivel mundial, la rata de sexos es aproximadamente 1.06, debido a que
alrededor de 51.3 por ciento de todos los nacidos vivos son de sexo masculino.
Con todo, debido a una mayor resistencia de las nifas en la primera infan-
cia, resulta en un equilibrio de los sexos muy cercano al 50 por ciento®®. Sin
embargo, en algunos paises en desarrollo esta rata estd cambiando de manera
acelerada, como por ejemplo en ciertas regiones de China, donde alcanzé 1.43
(58.85% de nacidos hombres) en el 2000. La explicacién a esta situacion es
la preferencia por los hijos varones en muchas sociedades asidticas: “Entre las
causas de estas prdcticas hay factores econdémicos, culturales, sociales y politi-

300 B.DERECHOS DE LAS PERSONAS INTERESADAS. Articulo 5: ¢) se debe respetar
el derecho de toda persona a decidir que se le informe o no de los resultados de un exa-
men genético y de sus consecuencias.

301 EUROPA PRESS. Madrid. Han matado a cien millones de ninas por aborto selectivo
o infanticidio en el mundo http://www.solidaridad.net/imprimir4426_enesp.htm Con-
sultado en octubre de 2009

302 Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales. Informe del 51° Periodo de Sesiones de la
Comisidn Juridica y Social de la Mujer (CSW).

303 ACIPRENSA. (2009).

304 Coale AJ & Banister J. (1994).
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cos. En algunas sociedades se considera que los varones son mds valiosos que
las nifas, lo que se une a las leyes hereditarias discriminatorias o las dotes en
los casamientos, que pueden llegar a arruinar a una familia, ademds de las me-
didas de ingenieria social disenadas desde el poder politico. Dar a luz una nifa
llega a ser considerado como una maldicién™% (ver Recuadro 5).

En Corea del Sur, China, Taiwdn, Singapur, India, Pakistdn, Bangladesh,
Indonesia, Vietnam o el Cducaso (Azerbaiydn, Georgia y Armenia), el recurso
al aborto selectivo (legal e ilegal) de los fetos femeninos se ha convertido en
una prictica corriente, para la cual se utilizan desde técnicas convencionales
de identificacién del sexo, como la ecografia o un cariotipo, hasta determina-
ciones genéticas moleculares por medio de PCR. Esta tltima metodologia se
ha venido generalizando cada vez mds, debido a que puede ser realizada en
etapas muy tempranas del embarazo, y debido a que las clinicas y centros de
diagnéstico genético privados han proliferado como hongos a lo largo y ancho
de paises como la India (sélo en Bombay surgieron mds de 230 clinicas en 5
afios, entre 1982 y 1987)%%,

Como lo senalaron las entidades ante Naciones Unidas, el problema de la
seleccién del sexo en India es tan significativo y de tal magnitud, (ver Recua-
dro 5), que en 1994 se introdujo una regulacién muy detallada prohibiendo
la utilizacién del diagnéstico prenatal para determinacion del sexo de los fetos,
con el fin de impedir esta prictica (Ley de regulacién y prevencién del abuso
de las técnicas de diagndstico prenatal). Esta ley reglamenté que las técnicas de
DPN sean utilizadas sélo con fines de detecciéon de desérdenes metabdlicos,
anomalias cromosémicas, algunas malformaciones genéticas o enfermedades
ligadas al sexo (cromosoma X). Estipula, ademds, que en el caso de la mujer,
salvo prueba de lo contrario, existe la presuncién de que ha sido forzada u
obligada por su esposo o familiares a someterse al examen y el/ellos serdn
culpables de inducirla a cometer el delito (de aborto selectivo). Igualmente,
se declard ilegal el hecho de que cualquier persona que “lleve a cabo procedi-
mientos de diagndstico prenatal comunique el sexo del feto a la mujer gravida
concernida o a cualquiera de sus allegados o cualquier otra persona, por medio
de palabras, signos o sefias, o de cualquier otra manera”-3%830%,

Infortunadamente, pese a la introduccién de leyes severas, la seleccién de
sexo sigue siendo una prictica muy comun en la India, tanto ligada a razones
socio-econémicas, como médicas. Se han presentado casos de aborto (ilegal)

305 EUROPA PRESS. Madrid. Op cit.
306 Kusum K. (2001).

307 Ibid.

308 WHO. (2006).

309 Mudur G. (1999).
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de fetos femeninos diagnosticados como portadores de hemoglobinopatias®,

enfermedad hereditaria que afecta de igual manera a hombres y mujeres, es
decir, habrian sido nifias sanas, pero que por su condicién de portadoras de
un gen anormal, podrian transmitirlo a su descendencia-, debido a que estas
nifias se podrian convertir en un problema para sus padres a la hora de llevar
a cabo los arreglos matrimoniales entre familias.

Desde un andlisis bioético, en esta situacién claramente se estd violando el
principio de no-maleficencia en la aplicacién de una tecnologfa, pues ésta es uti-
lizada de manera co-activa e indiscriminada en contra de un grupo de personas
y promueve politicas eugenésicas condicionadas por costumbres e ideologfas. La
situacién seria muy distinta, si esta misma tecnologia estuviera al servicio de la
prevencién de nuevos casos de descendencia afectados(as) por las formas severas
de hemoglobinopatias, que son incompatibles con la vida, mediante un asesora-
miento genético adecuado de las portadoras, una vez que estas llegaran a la edad
reproductiva, respetando principios de beneficencia y autonomia.

También en China®" se legislé a partir del afo 2003 en favor de una prohi-
bicién de la determinacién del sexo del feto, a menos que estuviera justificada
por razones médicas. En efecto, en los trastornos del cromosoma X (trastornos
ligados al sexo) - usualmente devastadores- conocer el sexo del feto al que se
ha practicado un test diagnéstico que resultd positivo, a diferencia de en-
fermedades como las hemoglobinopatias mencionadas arriba, es importante
para poder definir su estatus genético y la eleccién de las conductas a seguir
respecto al embarazo: si es un nifio, obligatoriamente estard afectado, pero si
es una nifa, serd una portadora sana®'?.

Previamente, en 1999 el Comité CEDAW?'3 habia fortalecido las medidas
para impedir la seleccién del sexo mediante la exhortacién al gobierno de
China para que tomara acciones concretas para favorecer una mayor cobertura
educativa y la ampliacién de oportunidades laborales para las mujeres, espe-
cialmente en dreas rurales, ademds de promover el estatus social de las mujeres
de manera amplia y general. A pesar de estas y otras medidas concretas (pro-
hibicién del uso de ultrasonido y otras técnicas para determinacion del sexo
en 1994),infortunadamente la permisividad ante muchas de estas précticas y
la dificultad en la implementacién de las medidas restrictivas han continuado
sumando victimas en ambos paises®*?'> como lo mostraron las cifras presen-

310 Ver Capitulos IVy V.

311 WHO. (2006). Op cit.

312 Ver Capitulo IV.

313 CEDAW: Convencién para la eliminacién de todas las formas de discriminacién en
contra de las mujeres.

314 Mudur G. (1999) Op cit.

315 Mudur G. (20006).
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tadas en la 51. Sesién de las Naciones Unidas. Tal vez la voz de aliento para
evitar estos abusos provenga de las evidencias que muestran que, en China, a
mayor nivel de educacién, menor es el sesgo frente a la rata de sexos, particu-
larmente en las grandes ciudades como Shangai y Beijing. Esto probablemente
se deba a un cambio en el comportamiento de las madres frente a la seleccion
del sexo y a la preferencia de hijos varones.

De manera general, se ha podido constatar que el papel activo de la mu-
jer frente a decisiones reproductivas en paises en desarrollo es mayor, cuanto
mejor es su nivel de escolaridad. Esto se evidencia en que las politicas pabli-
cas para elevar el nivel educativo de las mujeres han sido ttiles en la imple-
mentacién de programas nacionales de control de natalidad y de modulacién
demogréfica®® (restauracion del equilibrio demogrifico a través de la rata de
nacimientos de nifios/ninas). De la misma manera, pensamos que las politi-
cas educativas dirigidas a las mujeres de paises de bajos ingresos econémicos
también deben poder ayudar en la prevencién de enfermedades genéticas y
la utilizacién, dentro de un marco ético, de las posibilidades que ofrecen las
nuevas tecnologias genéticas.

La posibilidad de elegir el sexo del futuro bebé por medio de la fertilizacién
in vitro (IVF), mediante la separacién de esperma o la seleccién del embrién a
transferir, ha sido vista igualmente por algunos bioeticistas y feministas como
una prictica eugenésica. La posibilidad, una vez mds, que estas tecnologias
sean puestas al servicio de pricticas culturales discriminatorias y, de esta for-
ma refuercen estereotipos sexistas, no debe ser desestimada. Sin embargo, a
diferencia de la seleccién coercitiva del sexo, detrds de la eleccién del sexo no
existen presiones sociales o politicas discriminatorias. En términos generales
esta eleccion se practica para balancear la descendencia en las familias, cuando
ya se tiene(n) (un) hijo(s) de un sexo, y se desea tener uno del otro sexo. Varias
investigaciones en paises en donde esta tecnologfa existe, han mostrado que
no hay, a priori, una preferencia por alguno de los dos sexos, salvo cuando la
composicién familiar estd desbalanceada hacia alguno de los dos lados, solo
nifios o solo nifas (ver Recuadro 5)3'.

316 WHO. (2000). Op cit.
317 WHO. Gender and Genetics. Genomic Resource Center.
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Recuadro 5. Eugenesia femenina: ejemplos seleccionados
de discriminacién y violacién de los derechos humanos

El Proyecto de Estudios de la Mujer de la organizacién Family Health International (FHI)
mostrd a través de las encuestas realizadas a la poblacién China, en donde la politica del
gobierno limita a las parejas de las zonas urbanas a tener un solo hijo y en las zonas rurales
a tener un mdximo de dos, que existe preferencia por los hijos varones (83,4% de los 1.669
encuestados)?!#31%,

En los estudios, tales preferencias se explicaron por las siguientes razones: 1) tener un here-
dero masculino para continuar la linea familiar, 2) un hijo varén se ve como una seguridad
para la vejez y 3) la necesidad de un hijo para el trabajo futuro. Esta preferencia, sumada a
la disponibilidad actual de técnicas de diagnéstico prenatal para la identificacién del sexo y
el subsecuente aborto electivo de los fetos del sexo no deseado, condujo al desequilibrio en
la relacién de sexos mencionado®”

En la India se presenta una situacion similar, que afecta a la descendencia femenina. Esta radica
en que los hijos hombres frecuentemente heredan los bienes de la familia, mientras que las nifas
generan una obligacién econdmica para los padres que consiste en la aportacién de una dote para
el matrimonio, la cual costard a sus padres y hard que la hija se traslade a la casa del esposo.

Esta prictica cultural ha llevado a la interrupcién de hasta 5 millones de embarazos del sexo
femenino por afio y, como consecuencia, una consistente disminucién en la proporcién
de mujeres con respecto a los hombres; algunas mediciones de este fenémeno muestran
relaciones que van desde 935 mujeres por cada 1.000 hombres hasta 600 mujeres por cada
1.000 hombres en lugares como Bihar, siendo esta tltima, tal vez, la relacién de sexo mds
baja del mundo. Este hdbito cultural hindd asociado al aborto electivo, condujo, en menos
de un siglo, a un desequilibrio importante en la relacién de sexos, la cual pasé de 972/1000
nifas/nifios (1901) a 929/1000 (1991)3!,

No sélo la interrupcién de un embarazo (cuyo desarrollo biolégico es muy seguramente
normal), por razones culturales que penalizan o afectan un sexo, puede conllevar serias dis-
cusiones morales y éticas, o ser sefialada por otras culturas como una préctica aberrante. Una
suerte similar corren los infanticidios de nifias hinddes recién nacidas. La tasa de abandono
de nifias en la India se ha estimado en 37 nifias por cada 2 nifios (18.5:1), y peor suerte
corren cientos de recién nacidas que son ahogadas o asfixiadas y luego abandonadas en los
rios o calles por sus padres®*.

Contrariamente a lo que ocurre en culturas no-occidentales, varios estudios realizados en los
Estados Unidos de América en parejas que solicitan pruebas diagndsticas para la seleccion de
sexo han mostrado preferencias por el sexo femenino en més del 53% de los casos. Esta prefe-
rencia por las nifias es consistente con otros reportes en parejas norteamericanas®® y del Reino
Unido**, llegando incluso a valores de hasta el 93 por ciento en parejas que asisten a programas
de fertilizacion in vitro (IVF), asociados con la posibilidad de seleccionar el sexo del embridn.
La explicacion que se ha propuesto para este hallazgo es el deseo de la pareja de equilibrar la
relacién de sexos en los hijos de la familia; por ejemplo, cuando una pareja ya ha tenido mds
de dos hijos hombres, desean generalmente en el siguiente embarazo una mujer®®.
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En Colombia no existe ninguna legislacién que regule en un sentido u
otro la identificacién del sexo a través de métodos diagndsticos prenatales, y
de hecho las parejas esperan con cierta expectativa que la primera ecografia les
permita conocer el sexo de su bebé. No hemos encontrado datos disponibles al
publico o publicaciones que permitan afirmar que, en las estadisticas globales
de infanticidio y abandono que anualmente se reportan, exista un sesgo hacia
los casos en que estdn involucradas las nifias versus los nifios, pese a que parece
haber un nimero mayor de nifas que nifios en los centros de adopcién, asi
como tampoco existe informacion acerca de si se practica el aborto selectivo
en Colombia. Sin embargo, esta prictica si ha sido denunciada en América
Latina, y se sabe por registros historiograficos, que era prictica comun duran-
te la época de la Colonia en la Nueva Granada (ver Recuadro 6). El director
de Human Life International alerté “El aborto selectivo ha provocado en el
mundo un déficit de 100 millones de nifias, fenémeno que se presenta en
Asia, pero ahora empieza a surgir en América Latina, porque, ante la pobreza,
los padres optan por tener antes un hijo que una hija.”?*

Human Life International es una organizacién catélica cercana al Vaticano.
Durante el Foro Vida y familia mentiras globales, Joseph Meaney destacé que
la ONU advirtié del infanticidio de nifias que se incrementa en paises de la
antigua Unidn Soviética. El aumento de los abortos selectivos, sostuvo, “Ya no
es una prdctica lejana a Latinoamérica, en naciones como Cuba, Venezuela y
El Salvador se han empezado a registrar casos y la disminucién de la poblacién
de nifias”.

A pesar de la laicizacién del Estado en la Constitucién de 1991, la sociedad
colombiana continda siendo profundamente catdlica en términos culturales y
seguird considerando por un buen tiempo al aborto como un “pecado”, asi se
haya logrado recientemente, después de muchos afos de debate, su despenali-
zacién en algunos casos. A pesar de los avances en politicas de equidad de gé-
nero, persiste un estereotipo profundamente machista en la visién del mundo
y las actitudes frente a la vida en una amplia franja de la sociedad. No obstante
estas consideraciones, a futuro, cuando el diagndstico prenatal de enfermeda-
des genéticas y la identificacién temprana del sexo por medio de técnicas mo-
leculares se conviertan en exdmenes habituales, y el comportamiento social de
los ciudadanos eventualmente evolucione hacia una sociedad mds liberal -por
lo tanto mds permisiva-, serd necesario introducir consideraciones éticas y nor-
mas regulatorias para evitar que, un servicio de salud, cuya finalidad es ayudar
a los pacientes y las familias a afrontar una condicién genética, sea utilizado
con fines no médicos para la seleccion del sexo, legitimando y acentuando por

326 Milenio Online.
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esta via extrema — la eugenesia- una préctica social sexista de discriminacion y
estigma hacia las mujeres.

Serd necesario, también, considerar con especial cuidado el diagndstico de
enfermedades ligadas al cromosoma X para evitar, como en los paises asidti-
cos, que fetos femeninos sanos, pero portadores de enfermedades genéticas,
sean abortados, disfrazando detrds del concepto de “prevencién”, una actitud
discriminatoria hacia las mujeres y desde todo punto de vista, sin posibilidad
de justificacién ética.

Recuadro 6. Aborto e infanticidio durante la Colonia®*’

Aunque el contexto sea totalmente diferente hoy en dia, vale la pena ilustrar con
un ejemplo de la Colonia las précticas de aborto e infanticidio, como una forma de
resistencia femenina de las esclavas negras. “Las mujeres manifestaban su resisten-
cia a la utilizacién que se hacfa de sus cuerpos”, utilizacién que los amos ejercian
con la anuencia de la Corona y de la Iglesia, para incentivar la maternidad en el
marco del sistema econdémico que imperaba en la Nueva Granada, ya que resultaba
mids rentable que las esclavas se embarazaran y “produjeran” nuevos esclavos, en
vez de tener que comprar africanos a precios altisimos en los puertos de la trata
de esclavos. Las esclavas se provocaban el aborto, “(y)a que si el nifio nacia podia
representarle al amo una mano de obra gratis que con el tiempo se capitalizaba”.

A pesar de que el infanticidio haya sido a lo largo de la historia humana una de las
varias formas de mantener el control demografico de la poblacién, en el caso de las
esclavas “(e)llas mataban a sus bebés como una forma de resistencia a la esclavitud.
De esta forma privaban al amo de un bien: el hijo del esclavo que ellas habfan pari-
do”. “(L)a esclava optaba por el infanticidio de su crio. Los casos de infanticidio que
se encuentran en el archivo son numerosos. Los nifios eran ahogados en las riberas de
los rios que circundaban las minas y haciendas”.

Esta prictica condujo a una situacién de desbalance demogréfico bastante serio
entre los esclavos -cerca de 30 hombres por 100 mujeres- que sélo podria equipa-
rase con lo que sucede actualmente en espejo, favoreciendo a los varones, en ciertas
regiones de la India. “(D)urante el siglo XVI y XVII, se presentaba una despro-
porcién entre hombres y mujeres. Por lo que la mujer mantenia varias relaciones
al mismo tiempo con diferentes hombres. La prole que nacfa de estas relaciones
y que lograba sobrevivir al aborto y al infanticidio era prole criolla o mulata, la
cual fue formando una nueva categorfa de esclavos”. “(P)ara la segunda mitad del
siglo XVIII las proporciones entre hombres y mujeres negros se equipararon....
y muchos solteros eran nifios que se habfan gestado en los vientres de madres que
probablemente habfan considerado deshacerse de ellos”.

327 Tomado de Spicker J. (1998).
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Bioética y derechos humanos: pensando en la familia de los
enfermos

Desde sus origenes, en especial durante la primera etapa de su desarrollo
en los Estados Unidos, la bioética ha sido un campo de reflexién pensado des-
de y para el individuo, desde la inter-individualidad, en particular en asuntos
que competen la relacidn entre médico y paciente. Més recientemente, cuando
surge la bioética social como un campo de problematizacién desde la sociedad,
con la complejidad y diversidad que la caracterizan, se ha enfocado hacia los
asuntos colectivos, abordando los problemas sanitarios, nutricionales, de acceso
al agua potable y demds, que afectan a los grupos o colectividades humanas.

Tal vez el 4rea en la cual la bioética se ha aproximado de forma mds espe-
cifica al universo intermedio entre el individuo y la colectividad - el nicleo
familiar entendido en su sentido extenso - haya sido hasta ahora el de la gené-
tica. Cuando se abordan los dilemas bioéticos relativos a los trastornos genéti-
cos, nos encontramos ante una situacion en donde se trata de problemas que
no aquejan solo al paciente, sino a todo el grupo familiar que lo rodea. En este
caso, el niicleo va més alld de los padres e hijos, e incluye a otros miembros re-
lacionados biolégicamente con el paciente: hermanos, tios, sobrinos, primos,
y eventualmente abuelos y nietos, si los hay.

Afecta, por un lado, al nicleo familiar en sus aspectos biolégicos: los genes
que son heredados en el seno de un grupo familiar. En ese sentido, la bioética
se ha ocupado ampliamente de los dilemas relacionados, entre otros, con el
asesoramiento genético, la no-discriminacién basada en los caracteres heredi-
tarios, el consentimiento informado en todas sus formas®?, la confidenciali-

dad y el manejo de los datos genéticos de los pacientes®”.

En cuanto a estos tltimos, los dilemas y posibles violaciones a los derechos
fundamentales relacionados con el uso indebido de datos genéticos es motivo
de gran preocupacién en estos momentos. Desde que la medicina genémica o
la farmacogendémica se han convertido en puntas de lanza de la investigacion,
y se proyecta su inclusion en los sistemas de salud en algunos paises del mun-
do, se teme cada vez mds que la barrera de seguridad para el acceso a la infor-
macién, entre un individuo y su nicleo familiar, o mds adn, entre el primero
y toda una comunidad afin, sea imposible de preservar.

328 Kottow M. (2007).

329 Se denomina datos genéticos humanos al conjunto de marcadores del ADN que se han
caracterizado en una persona y que dan cuenta de la informacién sobre las caracteristicas
hereditarias de las mismas.
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Cuando se permite el acceso a los datos genéticos procedentes de bancos de
datos, en los que no se han mantenido los mayores cuidados en des-identificar
al individuo de quien proceden mediante la asignacién de cédigos anénimos
seguros, estas informaciones pueden relacionarse a otros miembros de su en-
torno directo, facilitando asi datos sensibles de terceros, que son confidencia-
les?331, En otras palabras, la informacién genética (los datos genéticos) acerca
de trastornos monogénicos o de enfermedades multifactoriales relacionados
con un paciente, y que se hallan depositados en bancos de datos genéticos o
biobancos de ADN, pueden eventualmente llegar a ser enlazados o asociados
con otros miembros de la misma familia, si no existen suficientes salvaguardas
en la manera como se ingresan éstos y otros datos personales y médicos en
los bancos de datos. El peligro va incluso mds alld, pues varios paises estdn
contemplando la posibilidad de conectar la informacién de tipo forense con
la bio-médica contenida en diversas bases de datos, con el fin de identificar
directamente, o via familiares allegados, de quienes se posean estos datos, a un
sospechoso de un delito o crimen®?.

La consecuencia previsible de estas exclusas permeables, que inquieta a
bioeticistas y juristas®#3+33%33¢ consiste en que se podria violar el principio
de confidencialidad de la informacién genética de familias enteras, sin que
ellas mismas se percaten del problema. Una vez obtenida esta informacién, el
control para evitar la sesién de estos datos genéticos a terceros no es fdcil de
garantizar’ y uno puede imaginar que los sistemas de seguros de salud harfan
facilmente un cruce de informacién con el fin de determinar pre-existencias y
exclusiones en las afiliaciones de sus cotizantes, violando as{ el derecho univer-

330 Cotton RGH, Sallée C & Knoppers BM. (2005).

331 Povey S et al. (2009).

332 Keyeux G. (2011).

333 Elger B, Biller-Andorno N, Mauron A & Capron A. (Eds) (2008).

334 Keyeux G & Nemogi GR. (2009).

335 Keyeux G. (2011). Op cit.

336 Solbakk JH, Holm S & Hofmann B. (2009).

337 En Colombia no existe una legislacién al respecto, y tampoco se dispone de codigos
de ética avalados por una Comisién o Consejo de Bioética de cardcter nacional para el
manejo de datos genéticos. Preocupados por esta situacién, un grupo de profesores y
estudiantes de la Universidad Nacional (GR Nemogd, G Keyeux y P Paz), adelantaron
un proyecto de investigacién para identificar los problemas éticos y legales en el manejo
de datos genéticos humanos en Colombia, con el objeto de producir un documento
juridico para un proyecto de ley. Proyecto Hermes aprobado por la Vicerrectoria de
Investigacién de la Universidad Nacional de Colombia, 2009.

Paz-Karaman P (2011). Pardmetros normativos aplicables al manejo de bases de datos
genéticos de investigacion criminalistica en Colombia. Tesis de Maestria en Biociencias

y Derecho, Universidad Nacional de Colombia.
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sal a la salud y a la no-discriminacién por razones de su constitucién genética
(ver Capitulo VII, Declaraciones de UNESCO).

Las inquietudes se amplian al mundo laboral, especialmente en paises de-
sarrollados, en donde también se podrian excluir determinadas personas de
empleos de alto riesgo, o de alto rendimiento, y existe también gran preocu-
pacién frente al hecho de que los datos genéticos puedan ser utilizados de
manera indebida, e incluso francamente violatoria, en la esfera de la medicina
forense, en la identificacidon de criminales, o en la busqueda de terroristas®®.

Pero mds alld de lo bioldgico, los trastornos genéticos afectan a la familia
sobre todo en aspectos mds intangibles, como son el desarreglo de la vida coti-
diana individual y de toda la familia; la dedicacién al cuidado del paciente, en
detrimento de otras actividades personales o familiares; las restricciones en la
esfera laboral y social que, muchas veces, conlleva tener que cuidar a un nifio o
un adulto con una discapacidad severa; los proyectos de vida personales trun-
cados, ademds de los desajustes econémicos que significa asumir gran parte
de los costos de ese cuidado, etc. Crea mecanismos adaptativos en el seno de
la familia, que segtin sea su nivel cultural, educativo y econémico, pueden ser
mds o menos afortunados; en el peor de los casos, se presenta el abandono del
hogar por alguno de los progenitores, usualmente el padre.

El trastorno genético es un problema concreto de salud que afecta el equilibrio
doméstico de una familia en todas sus esferas, yendo incluso mds alld de la sola pa-
reja de padres, puesto que también condiciona la vida de los hermanos del enfermo,
y a veces a otros miembros mds alejados, como tios y abuelos. Los sentimientos de
culpa de los padres o la sensacién de vergiienza y miedo al estigma que se apodera
de la familia puede incluso llevar a que se cubra con un manto de silencio la enfer-
medad en la familia, ignordndola, como mecanismo de defensa®®.

Menoscaba el equilibrio material y operativo de la vida cotidiana, pero
muchas veces también perturba la esfera emocional de algunos miembros de la
familia: no es raro encontrar casos en los cuales un hermano/a de un paciente
con una enfermedad genética letal se resiste a contraer un vinculo estable de
pareja y tener hijos, por el miedo que siente ante la posibilidad de repetir la
historia que vivieron sus padres con un hijo que produce mucho dolor, sufri-
miento y desgaste fisico y emocional.

338 Nuffield Council on Bioethics. (2007).
339  Sapountzi-Krepia D et al. (20006).
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Incluso, puede afectar la vida de los hijos, cuando se trata de enfermeda-
des de aparicién tardia en el adulto (Corea de Huntington, por ejemplo)®*,
creando ansiedad, inseguridad, y hasta depresién en ellos, una vez que se con-
frontan con el hecho de que también pueden llegar a padecer la enfermedad
mids adelante en la vida.

Afecta, por supuesto, de forma muy especial a la mujer en tanto madre,
pues es quien termina llevando la mayor carga material y emocional de este
problema. Una encuesta llevada a cabo en Grecia, por ejemplo, mostré que
aunque exista un apoyo familiar adecuado, en el momento de llevar a los ninos
talasémicos al hospital para las sesiones de transfusién, las madres estdn solas
para acompanarlos, sienten miedo y tristeza, y también se sienten frustradas,
sin poder compartir sus sentimientos con nadie**'.

Pero ademds, menoscaba la esfera afectiva y sexual de la mujer, pues ante el
temor de volver a tener un hijo con el mismo trastorno genético, ella renuncia
muchas veces a tener relaciones sexuales con su pareja, para evitar asi un nuevo
embarazo. Este temor, junto con la necesidad de prestar una mayor atencién al
hijo afectado que lo habitual, redunda la mayoria de las veces en el alejamien-
to del cdnyuge, y un enrarecimiento de su vida emocional. En Colombia se
desconoce el impacto que ésta situacion pueda tener en las mujeres, pero un
extenso estudio realizado en un centro de atencién especializado para familias
en Sri Lanka revelé que las madres de nifios talasémicos sufrian de depresién,
suicidio, y una vida sexual muy perturbada, debido al rechazo y inculpacién
por parte de sus maridos***.

Por su naturaleza familiar, la problemdtica de la genética requiere que la
bioética, ademds de considerar aspectos individuales y colectivos como los
mencionados previamente - que merecen sin duda toda su atencién -, inclu-
ya un andlisis y una perspectiva familiar. La familia tiene que ser uno de los
sujetos de la problematizacién bioética: ;de qué manera afectan determinadas
decisiones, la informacion, las intervenciones genéticas o la imposibilidad de
acceso a ellas, etc., a la familia en su conjunto? El marco de referencia y las
herramientas de auscultacién que aporta el Principialismo no son suficientes
para analizar estos problemas, y se quedan cortos frente a la problemdtica
familiar al buscar un balance entre la beneficencia, la justicia y la autonomia,
principios que son esencialmente de cardcter individualista.

340 La corea de Huntington es una enfermedad autosémica dominante, que se manifiesta
generalmente en la edad adulta, entre los 35 y 45 afios con demencia progresiva, mo-
vimientos temblorosos y cambios afectivos y en la personalidad y depresién; ademds de
cambios en el habla y la escritura, olvido, descoordinacién.

341 Sapountzi-Krepia D. et al. (2006). Op cit.

342 WHO. (2000). Op cit.
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Las consideraciones éticas relativas al asesoramiento genético y al derecho
a la confidencialidad y privacidad de la informacién deben tener en cuenta no
solo al paciente, sino a los demds miembros de la familia, a quienes correspon-
de poder expresar su deseo frente a saber o ignorar el resultado de su propio
estatus genético. La posibilidad de que los familiares sean discriminados por
los sistemas de seguros, o incluso los empleadores, son situaciones delicadas
que van mds alld la relacién individualista médico-paciente y también deben
entrar en la balanza de las deliberaciones éticas. El impacto que tiene sobre la
madre el cuidado del enfermo, el manejo de la informacién con respecto a si
misma, a otros miembros de la familia y al propio paciente, y las decisiones
reproductivas que se desprenden para ella de un trastorno congénito, son otros
aspectos importantes del andlisis.

Sin desconocer que quien padece los efectos de un trastorno genético en
primera instancia es el paciente, los miembros allegados de la familia sufren
directamente y comparten las consecuencias de este trastorno, y es necesario
apelar a otros principios para analizar los problemas bioéticos en torno a la ge-
nética. El derecho fundamental a una vida plena, entendida como el derecho
al cuidado de la salud fisica y emocional, en sus aspectos materiales y mentales
o intelectuales, debe ser comprendido asi mismo como una extensién al nd-
cleo familiar cercano del paciente con trastorno genético, dadas las diferencias
de esta categoria de enfermedades con respecto a otras, por las caracteristicas
devastadoras que hemos mostrado a lo largo de varios capitulos.

5. Ejercicio de la bioética y empoderamiento de las mujeres

“Empowerment” es un término inglés que ha sido traducido al castellano
como empoderamiento, aunque el vocablo no esté atin aceptado por la Real
Academia de la Lengua. En francés se usan alternativamente los términos au-
tonomizacion o capacitacion; si entrelazamos el primero, la autonomizacion,
con el universo de la bioética —para la cual, de hecho, la autonomia es uno de
los pilares centrales del Principialismo— y con el de los derechos humanos, re-
sulta mds significativo, pues para llegar al empoderamiento efectivo, se requie-
re que el individuo tenga la posibilidad de asumirse plenamente, o adquiera
plena autonomia, en todos los aspectos de su vida: econémico, profesional,
familiar, social, reproductivo y el de la atencién a su salud.

Michel Onfray, filésofo contempordneo francés, plantea que, mientras el
individuo no pueda liberarse y librarse de las ataduras fisicas y emocionales
que le causan las enfermedades y el sufrimiento fisico, no podrd liberar su
espiritu para llegar a un desarrollo pleno de su ser. Su visién hedonista de la
vida, y en particular de las posibilidades que ofrecen las tecnologias de punta
en la bio-medicina, es la de emancipar al ser humano de la sujecién que le
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impone un cuerpo doliente y carente, para lograr su plena autonomizacién o
empoderamiento como ser total en su visién monista: cuerpo y psique indiso-
lublemente unidos®*3%,

Por otro lado, empoderamiento significa adquirir un poder sobre algo, y,
en el caso de la genética, estamos significando que la persona adquiere el poder
para decidir sobre un aspecto de su vida que tiene profundas repercusiones
tanto para ella misma, como para su descendencia y sus familiares colaterales,
para toda su vida. Los trastornos genéticos no son curables, al menos por
ahora, y acompafan al paciente y a su familia con padecimientos fisicos, limi-
taciones y discapacidades muy serias y un sufrimiento psiquico muy penoso
por el resto de su vida, hasta que se produce el deceso de la persona afectada.
Por ello, empoderar a las mujeres para que puedan tomar las decisiones que
crean mds convenientes en su vida reproductiva cuando hay antecedentes de
trastornos genéticos, es darles las herramientas para prevenir y evitar tener mds
hijos que padecerdn estos mismos sufrimientos.

La adquisicién de una autonomia plena de las mujeres en el dmbito de la
genética reproductiva significa, ademds, una fortaleza para su entorno mds
préximo, pues les permite tomar decisiones con pleno conocimiento, sin cul-
pabilizarse. Mejora su autoestima, y a través de ello su desarrollo como seres
humanos, lo cual redunda en una mayor y mejor disponibilidad para la crian-
za de sus hijos y la relacién con su pareja. Asi, una persona auténoma o empo-
derada es una verdadera fuerza para la comunidad, tanto, que el trabajo hacia
el empoderamiento de las mujeres y los hombres constituye una prioridad en
las agendas publicas del Banco Mundial, de la Organizacién Panamericana de
la Salud y de muchos otros organismos multilaterales*>34.

Transitar de la abnegacion religiosa al empoderamiento

A lo largo de la historia, las religiones monoteistas se han rehusado en
repetidas ocasiones a aceptar los nuevos descubrimientos y paradigmas de la
ciencia e, incluso, se han empefado en ocultarlos o prohibirlos y divulgar,
en su lugar, errores conceptuales. Basta recordar la persecucién que sufrieron
insignes cientificos como Galileo Galilei, Giordano Bruno y Pierre Teilhard de
Chardin, estos dos tltimos, ademds, hombres de Iglesia.

El conocimiento despejado por la ciencia, por naturaleza dindmico, acu-
mulativo y evolutivo, se contrapone con los referentes propuestos por los mi-

343  Onfray M. (2003).
344  Onfray M. (2006).
345 La Rosa Huertas, L.
346 The World Bank.
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tos, las religiones y el pensamiento filoséfico occidental de las primeras escue-
las griegas hace cerca de 2.500 afos (con el platonismo y los socrdticos a la
cabeza), referentes que se instituyeron a lo largo de su historia como conceptos
inalterables e inmutables. En el contexto del presente tema, en la segunda mi-
tad del siglo XX, la genética reproductiva no ha escapado a la acomodacién:
los resultados de la investigacion y las observaciones ficticas han tenido que
sufrir el filtro o tamiz filoséfico del idealismo y los dogmas escoldsticos para
acomodarse a la visién de una realidad que qued¢ cristalizada en los tiempos
de la Biblia, la Torah y el Cordn y que no permite cuestionamientos.

En la actualidad, estos conceptos de raiz judeo-cristiana atin permean los jui-
cios de valor formulados por diversas corrientes de la ética y la bioética. Como
afirma Onfray,*”, en el pensamiento del hombre, desde siempre, no ha habido
nada que haya estado mds enraizado en el terreno de la ideologfa, que las cues-
tiones relativas a la corporeidad -y por extension, a la ontogenia del ser y a las
partes constitutivas de nuestros cuerpos- especialmente todas las relacionadas
con la actividad genésica (6vulo y esperma, sexualidad, fecundidad, embrién,
etc.). De ahi, la dificultad que experimentan las sociedades tradicionalmente
religiosas para aceptar e integrar en una perspectiva evolutiva del pensamiento
los retos contempordneos presentados por los avances de las ciencias bioldgicas.

El filésofo materialista y naturalista, Michel Onfray, aboga decididamente en
sus obras de contra-filosofia y sobre el hedonismo, por el reencuentro y la
construccién del cuerpo liberado de sus limitaciones fisicas, cada vez menos
objeto padeciente y mds sujeto actuante.

Para el autor, la busqueda de una vida sin dolor y sin sufrimiento fisico y mo-
ral, en el que se trascienda la mera satisfaccién bioldgica, debe ser un medio
para lograr la liberacidn del espiritu. Su opus filoséfico cuestiona la visién del
mundo instaurada por los padres de la Iglesia — San Pablo, San Agustin- y por
los fildsofos pre-cristianos (Platén, Aristételes) que moldearon el pensamiento
occidental dolorista e idealista. Proclama “la expansién del cuerpo, su definicién
inmanente, su lectura pagana, la des-cristianizacion de la carne. . .el deseo de una
vitalidad sublime, el florecimiento del yo como una virtud en oposicién a las
consignas judeo-cristianas que menguan [su desarrollo]. El conjunto se inscribe

bajo el signo de las libertades desplegadas.”>#

Las convicciones religiosas a menudo influyen de manera consciente o in-
consciente sobre las actitudes y las creencias de las personas, particularmente
en relacidn con la naturaleza de la herencia y de las enfermedades genéticas,

347  Onfray M. (2006-2009).
348 Traduccién de la autora. Onfray M. (2003). Op cit.
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y en las posturas que adoptan frente al diagndstico de las mismas y su posible
manejo, a pesar de que las diversas sociedades humanas hacen parte actual-
mente de un mundo globalizado, mayoritariamente laico. Las creencias reli-
giosas y la falta de conocimientos acerca de la herencia bioldgica pueden ser
muy similares en contextos culturales y religiosos totalmente diferentes, como
por ejemplo en el caso de paises musulmanes y Colombia, pais catélico por
tradicién, como se verd mds adelante en relacidén con una encuesta realizada
en nuestro pais (Capitulo VIII).

En efecto, una encuesta relacionada con la herencia de la anemia falcifor-
me y la talasemia realizada en Nigeria y Arabia Saudita, dos paises isldmicos,
mostré que la mayoria de los portadores y pacientes tenfan una buena com-
prension acerca del modo de transmisién de la enfermedad. Sin embargo, una
proporcién importante de los mismos declaraba luego que, heredar el gen de-
fectuoso o anormal era un “acto de Dios”, o que Dios determinaba su estado,
otorgdndoles enfermedad o salud, independientemente de qué gen heredaban
(normal o anormal). Otros, por el contrario, tenfan conocimientos acerca de
las bases bioldgicas de la herencia pero las rechazaban de plano, porque crefan
en una explicacién religiosa para la causa de la enfermedad#-°0%1,

Este ejemplo ilustra cémo, las convicciones religiosas y el conocimiento
cientifico no son necesariamente incompatibles o excluyentes uno del otro y
pueden coexistir como “unidades en paralelo” en la mente de las personas, sin
que perciban las contradicciones de légica entre ambos, puesto que funcionan
como unidades cognitivas independientes, no interconectadas. Mds atin, pue-
den concurrir simultdneamente en la explicacién que los individuos dan de
la realidad, a condicién de manejar un pensamiento poco racional, que opera
mids por medio de saltos cognitivos, carentes de secuencia légica, que por con-
catenacidn de raciocinios relacionados entre si.

El problema que se observa en este tipo de respuestas o explicaciones de
la realidad no radica tanto en la falta de conocimiento tedrico y en el manejo
de la l6gica discursiva. Estd mds alld de la esfera de los conceptos acerca de la
herencia que se logra impartir de forma efectiva a las personas a través de la
ensefianza formal o de los medios de comunicacién, y tampoco se trata de
analfabetismo funcional, en el sentido que lo definiera Paulo Freire, pues esta
forma de razonamiento se puede observar tanto en personas con niveles edu-
cativos avanzados, como elementales.

349 Panter-Brick C. (1991).
350 Durosinmi MA et al. (1995).
351 WHO. (2006). Op cit.
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Por el contrario, hace parte de ese universo de pensamiento subordinado a
las ideologfas del que habla Onfray, en el que se mueve la esfera de lo genésico,
y que conduce a un verdadero problema de des-empoderamiento de las perso-

nas. Se trata de la abnegacién impuesta por la cultura®?

a la que son sometidos
muchos seres humanos desde que comienzan a tener uso de razdn, esa actitud
de renuncia, abandono o sacrificio de sus propios intereses o aspiraciones, a
favor de un ideal, sea éste religioso o politico. Esto no permite que la persona
razone légicamente y separe las esferas de lo racional y lo intuitivo o pre-légi-
co, impidiéndole asi formar juicios argumentados y fundamentados.

Volviendo a la encuesta, empoderar, en el contexto de la herencia biolé-
gica que nos ocupa, significa que se brinden a las personas las herramientas
conceptuales y las condiciones personales y sociales para un trabajo indivi-
dual hacia el cambio de actitud. Gracias a ello, tanto hombres como mujeres
conquistan la capacidad de asumir a plena conciencia y con conocimiento
de causa, la realidad de los hechos: en este caso, se trata de la circunstancia o
situacion en la cual, la posible manifestacién en su descendencia de un estado
que existe previamente en su propia biologia —un gen anormal que produce
una enfermedad, la talasemia— condiciona de manera directa las decisiones
reproductivas que ellos tomen, y no depende de una voluntad externa, supra-
natural. Igualmente sucede con la capacidad de asumir todas las consecuencias
que las decisiones que tomen acarrean.

Vale decir, siendo la probabilidad de transmisién de una enfermedad rece-
siva, como la talasemia o las que mencionamos en los capitulos anteriores, del
25 por ciento, la tarea consiste en que las personas portadoras —recordemos
que son personas sanas— lleguen a hacer suyo este conocimiento y tomen con-
ciencia del riesgo que corren de tener un hijo afectado. Solo asi tendrdn las
capacidades requeridas para asumir a conciencia el hecho de que, si esto ocurre
0 no, responde a una ley de la naturaleza que acttia en su propio cuerpo (como
si se tratara de un objeto de cuatro caras lanzado al aire, con la probabilidad de
25% de caer sobre una de ellas), y no obedece a una voluntad divina que deci-
de “favorecer”, “castigar” o “poner a prueba’, como quiera que se califique.

En consecuencia, empoderar significa que la persona adquiere capacidad
y autonomia para la toma de decisiones que afectan su vida, ponderando las
distintas opciones, de acuerdo con sus convicciones morales personales.

352  Del verbo abnegar: Renunciar voluntariamente a los propios deseos, pasiones o intereses
(Diccionario de la Real Academia Espanola de la Lengua).
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Una primera opcidn, si para la persona estd fuera de consideracién interrumpir
un embarazo, serfa la de aceptar correr el riesgo de transmitir la enfermedad
genética, y asumir conscientemente las consecuencias de traer al mundo un(a)
hijo(a) afectado(a); como segunda opcidn, la persona recurre al diagnéstico
prenatal, y dependiendo del resultado, decide la interrupcién del embarazo; en
cuanto a la tercera opcidn, si la persona no considera moral practicar un aborto,
pero tampoco quiere correr el riesgo, ella tiene la posibilidad de optar por otra
decisién reproductiva o por la via de la adopcién.

En el mejor de los escenarios, las parejas deberfan optar por un tamizaje pre-
concepcional previo al primer embarazo, cuando existen antecedentes pobla-
cionales o familiares que asi lo indican, con el fin de determinar el estatus de
portador o no de cada uno, seguido de una asesoria genética.

Dejar de relegar la responsabilidad de la toma de decisiones en manos de
terceros —Dios, el médico, la familia, el cényuge, el sistema sanitario—, y asu-
mir plenamente las opciones, los riesgos y las consecuencias de las mismas, es,
ademds, en términos de salud piblica, un primer paso hacia la prevencién de
los trastornos genéticos.

Ademds de la capacidad de las personas de actuar auténomamente, debe
haber coherencia entre el nivel individual y el nivel colectivo o social de ac-
ciones que permitan enfrentar el problema de los trastornos genéticos. Las
determinaciones adoptadas en los dmbitos politico y sanitario en algunos pai-
ses de confesion islimica, como Arabia Saudita, Irdn o Pakistdn, son ejemplos
interesantes, por la ponderacién empleada en la integracion de las costumbres
culturales y creencias religiosas y de las necesidades en materia de salud, en
la definicién de leyes para la adopcién del diagnéstico prenatal y del aborto.
En 1990, el Consejo de la Jurisprudencia Isldmica, que hace parte de la Liga
Mundial Musulmana que reglamenta los aspectos religiosos, promulgé una
Fatwa o pronunciamiento legal, permitiendo el aborto antes de los 120 dias
posteriores a la concepcién, si se comprobaba que el feto tenia una malfor-
macién severa que no podia ser tratada por terapia alguna, y si el hijo/a o su
familia llevarfan una vida desdichada como consecuencia de la dolencia.

Seis afios mds tarde, como resultado del didlogo entre autoridades reli-
giosas, genetistas y responsables politicos, en Irdn se implementé un servicio
integral de diagnéstico y asesoramiento genético para un problema de salud
publica muy serio (ver Capitulos IV y V): en un lapso de 5 afos, se consigui6
realizar el tamizaje genético pre-matrimonial de 2.7 millones de parejas. Pos-
teriormente, en el 2001 se obtuvo la enmienda de una ley para la interrup-
cién del embarazo de fetos afectados con talasemia, en concordancia con la
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Fatwa de 1990%3%>%. Se trata de un ejemplo en el cual la doctrina religiosa
ha sabido acomodarse y evolucionar con los avances tecnolédgicos y nuevos
descubrimientos de la ciencia. Para lograrlo, los actores concernidos pudieron
encontrar puntos de convergencia y consenso a través de un didlogo y debate
constructivos, en los cuales, ademds, la comunidad participé activamente.

No cabe duda de que, para que las politicas de salud en materia de diag-
néstico y prevencién de los trastornos genéticos funcionen, como lo han de-
mostrado los programas implementados poco a poco en paises musulmanes
tan conservadores en otros Ambitos, como son Pakistin, Irdn, los Emiratos
Arabes y Bahrein, se requiere de un didlogo racional y de su aceptacién por
parte de los estamentos religiosos y de la comunidad en general, asi como de
la capacitacién o empoderamiento de los usuarios.

En ese mismo sentido, pero en un contexto cultural y religioso totalmente
diferente, el rector de la Universidad Catdlica de Lovaina declaraba publica-
mente hace varios aflos en un debate difundido por la television belga, en una
actitud de mutuo respeto y aceptacion, que la teologia deberia pronunciarse
sobre asuntos relativos a la fe, y se debia dejar a la ciencia pronunciarse sobre
los problemas de la genética®’. Pese a ser un hombre de Iglesia, rector de una
universidad confesional, su respeto por la laicidad del Estado belga, la cual
excluye a la Iglesia del ejercicio del poder politico y administrativo, lo llevé a
adoptar una postura de delimitacién clara de roles y campos de intervencién
de la Iglesia y de la ciencia, frente a un asunto altamente controversial.

A modo de sintesis

El Banco Mundial definié el término de empoderamiento como “el pro-
ceso de expansién de las herramientas y capacidades de los individuos y grupos
para escoger de manera intencionada y transformar estas escogencias en ac-
ciones y resultados deseados”. “Las personas empoderadas tienen libertad de
escogencia y de accién. Esto, a su vez, les permite tener mayor influencia sobre
el curso de sus vidas y las decisiones que los afectan™¢. Sin embargo, la per-
cepcién que las personas tienen del empoderamiento estd intimamente ligada
al contexto cultural y varia de acuerdo con la época y el momento de la vida

353 El 53 por ciento de las parejas en riesgo decidieron casarse pese a todo, y solicitaron el
diagnéstico prenatal y la opcién de interrumpir el embarazo de fetos afectados.

354 WHO. 2006. Op cit.

355 Comunicacién personal del profesor Jean-Jacques Cassiman, genetista que participé en
el debate.

356 The World Bank. Op cit.
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de una persona. Por esto, el empoderamiento es una facultad traducida en una
actitud en la vida de las personas, que se construye de manera intencionada y
paulatina, normalmente a través de las experiencias y de la orientacién fami-
liar y escolar durante la infancia y la adolescencia.

En la vida adulta “el gran desafio de nuestro tiempo es llevar a la gente
desde el empobrecimiento al empoderamiento™. Esto se logra a través de
diversos mecanismos y acciones, gracias a que las personas toman conciencia
de temas y conceptos, conflictos o situaciones particulares relacionados con
sus vidas. Esta construccién, entonces, se propicia a través de la apropiacion
del conocimiento por medio de la educacidn, la reflexién acerca de la proyec-
cién de su vida y el andlisis de situaciones cotidianas que suceden en su propia
vida o en el entorno de las personas. “En esencia, el empoderamiento trata de
cambios autodeterminados™®.

En el campo de la salud, y particularmente en la aproximacién a los tras-
tornos genéticos, dos elementos son centrales en este proceso: el acceso a la
informacién, y la inclusién y participacién en las decisiones de orden insti-
tucional que afectan las vidas de las personas y sus familias. En el ejemplo
de los paises musulmanes previamente presentado, en donde se instituyeron
servicios de genética médica de manera integral, ambos factores coadyuvaron
a lograr este ejercicio del empoderamiento: el hecho de que se impartié la
informacién y los conocimientos esenciales a la comunidad, y que luego se la
tuvo en cuenta en el disefio de las politicas de prevencién y tratamiento de la
enfermedad. El éxito de esta transformacién autodeterminada ha sido resalta-
do por autores occidentales e instituciones multilaterales como ejemplo viable
para otros paises de ingresos bajos, y bien valdria la pena ser estudiada con
detenimiento y apertura mental, ante el actual contexto del sistema de salud
colombiano y de la despenalizacién del aborto por razones terapéuticas, que
estd en peligro de retroceso.

357 Kirdar U & Silo L, citado en: La Rosa Huertas L. Op cit.
358 The World Bank. Op cit.



VIl. DECLARACIONES INTERNACIONALES SOBRE
GENOMA, SALUD Y BIOETICA

Genoveva Keyeux

1. Declaraciones y convenciones internacionales

Diversas declaraciones, convenciones o pactos relacionados con la no dis-
criminacion, la igualdad de género, el derecho a la salud, la igualdad de opor-
tunidades y los derechos de la infancia fueron suscritos desde la promulgacién
hace seis décadas de la Declaracién Universal de los Derechos Humanos (1948).
Al llegar al tercer milenio, esta Declaracion se ha convertido en un pilar civi-
lizador ineludible para la humanidad y en un referente de los Estados en la
implementacién y puesta en marcha de leyes, normas y demds instrumentos
legales para garantizar el respeto de los derechos fundamentales de hombres
y mujeres.

La Declaracién y las convenciones a las que nos referimos anticiparon y
constituyeron el sustrato filos6fico y el fundamento juridico de las tres Decla-
raciones, adoptadas entre los afios 1997 y 2005, que la UNESCO promulgé
en relacién con el genoma humano. Estas se centran en consideraciones bio-
éticas en torno a los avances de la ciencia y la tecnologia en el campo de la
genética, la bio-medicina y el derecho a la salud, y su conexién con el medio
ambiente y la bidsfera.

Proteccion particular de los derechos de las mujeres

En diciembre de 2009 se cumplieron 30 anos de la aprobacién en la Asam-
blea General de las Naciones Unidas de la Convencion sobre la eliminacion de
todas las formas de discriminacion contra la mujer’, uno de los instrumentos
mds influyentes y eficaces en la lucha por la igualdad de las mujeres. Esta
Convencién que, a diferencia de las declaraciones, tiene cardcter vinculante
(es decir que, los Estados signatarios adquieren un compromiso exigible por
la via legal a partir del momento de su firma), ha sido identificada como “la

359 WomenWatch.
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carta de los derechos humanos de la mujer”, y en la actualidad vincula juridi-
camente a 165 Estados®®.

De acuerdo con WomenWatch, el portal de informacién y recursos para la
promocién de la igualdad de género del sistema de Naciones Unidas,

“[a]parte de las cuestiones de derechos civiles, la Convencién también dedica
suma atencién a una preocupacién de importancia vital para la mujer, a saber,
el derecho de procreacién. En el predmbulo se dicta la pauta al afirmarse que
“el papel de la mujer en la procreacién no debe ser causa de discriminacién”.”

El vinculo entre discriminacién y funcién procreadora de la mujer es una
cuestién que se expresa a lo largo de todo el articulado de la Convencién. Por
ejemplo, el articulo 5 aboga por “una comprensién adecuada de la maternidad
como funcién social”, lo que implica y requiere que ambos sexos compartan
plenamente la responsabilidad de la crianza y el cuidado de los hijos.**' Cuan-
do se trata de hijos que presentan algtin trastorno congénito, este articulo
cobra especial importancia, pues, en esta situacion particular, la experiencia en
muchos paises pobres del mundo demuestra con demasiada frecuencia que, la
crianza de los hijos recae exclusivamente en los hombros de las mujeres (como
se verd en el caso de Colombia en el capitulo VIII), tanto porque los cényuges
abandonan a sus mujeres, como porque el Estado no brinda los servicios espe-
ciales que se requieren en estos casos:

“En consecuencia, las disposiciones relativas a la proteccién de la maternidad
y el cuidado de los hijos se proclaman como derechos esenciales y se incorpo-
ran en todas las esferas que abarca la Convencidn, ya traten éstas del empleo,
el derecho de famili[a,] la atencién de la salud o la educacién. La obligacién
de la sociedad se extiende a la prestacion de servicios sociales, (...) que per-
mitan a los padres combinar sus responsabilidades familiares con el trabajo
y participar en la vida publica. Se recomiendan medidas especiales para la
proteccién de la maternidad que “no se considerard discriminacién”

Un segundo aspecto relevante es que la Convencién establece en varios
de sus enunciados el derecho de la mujer a tomar decisiones en cuanto a
la reproduccién. Ademds, en este instrumento de derechos humanos se hace
mencién de manera especifica y explicita a la planificacién de la familia como
un derecho. De manera concreta, los Articulos 12 y 16 se refieren a la salud

360 http://www.un.org/spanish/conferences/Beijing/Mujer2011.htm
361 WomenWatch. Introduccién Op cit.
362 Ibid.
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reproductiva y promueven concretamente el acceso a todos los servicios para
garantizar el derecho a la planificacién:

1. Los Estados Partes adoptardn todas las medidas apropiadas para eliminar
ladiscriminacién contra la mujer en la esfera de la atencién médica a fin de
asegurar, en condiciones de igualdad entre hombres y mujeres, el acceso a
servicios de atencién médica, inclusive los que se refieren a la planificacién
de la familia.

2. Sin perjuicio de lo dispuesto en el pdrrafo 1 supra, los Estados Partes garan-
tizardn a la mujer servicios apropiados en relacién con el embarazo, el parto
y el periodo posterior al parto, proporcionando servicios gratuitos cuando
fuere necesario y le asegurardn una nutricién adecuada durante el embarazo
y la lactancia 3

“[L]os Estados Partes tienen la obligacién de incluir en el proceso edu-
cativo asesoramiento sobre planificacién de la familia (articulo 10 h)) y
de crear cddigos sobre la familia que garanticen el derecho de las mujeres
“a decidir libre y responsablemente el nimero de sus hijos y el intervalo
entre los nacimientos y a tener acceso a la informacidn, la educacién y los
medios que les permitan ejercer estos derechos” (articulo 16 e)).”%

Aunque en el momento de la redaccién de la Convencion (1979) el desarrollo
de servicios de diagndstico genético prenatal y demds formas de diagnéstico ge-
nético era incipiente, este articulo (16e) indica de esta manera que los servicios
genéticos, necesarios en casos de trastornos congénitos deberfan hacer parte de
los derechos que por igual, deben cobijar a hombres y mujeres, para poder llevar
a cabo una adecuada planificacién de los cuidados prestados a la familia.

La polémica suscitada en Colombia entre la Iglesia catélica, la Procuradu-
ria, el Ministerio de la Proteccién Social y la Corte Constitucional con respec-
to a un fallo de la misma que ordena brindar informacién sobre el aborto en
los casos en los que fue despenalizado, “con tono pedagégico para que llegue
7365 en los colegios publicos y privados a partir del
2010 -que fue tildado de “cdtedra sobre el aborto”, muestra cémo, pese a
que existan tratados y convenciones suscritos entre el Estado colombiano y el

efectivamente a los nifios

363 Ibid. Articulo 12.

364 Ibid. Introduccién

365 Se puede consultar la noticia a través de diversos medios de comunicacién y prensa
escrita desde fines de octubre de 2009. EL TIEMPO afirma que “Tras la trascendental
decisién..., fuentes de ese tribunal [la Corte Constitucional] sefalaron que se busca que
haya una estrategia de formacién sobre los derechos sexuales y reproductivos de la mujer
y la sentencia sobre el aborto, pero que sean las autoridades las que definan, por ejemplo,
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Sistema de Naciones Unidas, éstos muchas veces son letra muerta. Ademds,
en el momento de entrar en vigencia mediante una sentencia, decreto o ley,
como la Sentencia de la Corte Constitucional en referencia, algunos sectores
de la sociedad pretenden ignorar la vigencia de dichos pactos, o deslegitimar
su validez, como si el Estado, las instancias que lo componen y los sectores de
la sociedad fuesen todos entes auténomos e inconexos, que pudiesen actuar de
manera desarticulada y hasta contradictoria entre si.

Aparentemente, los opositores a la disposicién de la Corte ignoran o de-
sean pasar por alto la exhortacién a los gobiernos consagrada en la Convencion
sobre la eliminacion de todas las formas de discriminacion contra la mujer en los
Articulos 10 y 16, para que provean informacién y educacién:

Articulo 10
Los Estados Partes adoptardn todas las medidas apropiadas para eliminar la
discriminacién contra la mujer, a fin de asegurarle la igualdad de derechos
con el hombre en la esfera de la educacién y en particular para asegurar, en
condiciones de igualdad entre hombres y mujeres:
h) Acceso al material informativo especifico que contribuya a asegurar la
salud y el bienestar de la familia.

Articulo 16
1. Los Estados Partes adoptardn todas las medidas adecuadas para eliminar
la discriminacién contra la mujer en todos los asuntos relacionados con el
matrimonio y las relaciones familiares y, en particular, asegurardn, en condi-
ciones de igualdad entre hombres y mujeres:
¢) Los mismos derechos a decidir libre y responsablemente el niimero de sus
hijos y el intervalo entre los nacimientos y a tener acceso la informacién, la
educacién y los medios que les permitan ejercer estos derechos®®.
Adicionalmente, en la Conferencia Mundial sobre Poblacion y Desarrollo
de 1994 promovida por la ONU en El Cairo, los temas centrales fueron los
derechos sexuales y reproductivos de las mujeres, el derecho de las mujeres a
decidir en asuntos reproductivos, y el principio de la autonomia de las mujeres
como base para el desarrollo®”. La Conferencia traza un plan de accién a veinte
afos, en el cual se recomienda:

desde qué grados se empezaria a hablar del tema”. “No es una apologia del aborto, sino
que los jévenes cuenten con una pedagogia que les permita evitar un embarazo indeseado
o tomar una decisién informada si estdn frente a uno de los casos despenalizados” http://
www.eltiempo.com/vidadehoy/educacion/ARTICULO-WEB-PLANTILLA_NOTA_
INTERIOR-6401489.html. Consultado 14 de diciembre de 2009.

366 WomenWatch. Op cit.

367 Conferencia internacional sobre la poblacidén y el desarrollo. (1994).
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“una importante serie de objetivos en materia de poblacién y desarrollo, asi
como metas cualitativas y cuantitativas que son mutuamente complementarias
y de importancia decisiva para el logro de esos objetivos. Entre esos objeti-
vos y metas cabe mencionar: [...] la educacidn, especialmente de las ninas; la
igualdad y la equidad entre los sexos; la reduccién de la mortalidad infantil y
materno-infantil, y el acceso universal a los servicios de salud reproductiva, en
particular la planificacién de la familia y la salud sexual.”

Adicionalmente, “[e]n el Programa se aboga por que la planificacién familiar
esté al alcance de todos para el afio 2015 o antes, como parte de un criterio
ampliado en materia de derechos y salud reproductiva;”

Declaraciones especiales y otros instrumentos internacionales

Ademads de la Convencion sobre la eliminacion de todas las formas de dis-
criminacion contra la mujer del 18 de diciembre de 1979, existe un nimero
considerable de convenciones, tratados y declaraciones de cardcter multila-
teral que se relacionan ya sea con la salud en general de las mujeres, la salud
sexual y reproductiva, o con el genoma, de manera mds particular. Entre estas,
cabe resaltar la Declaracion sobre Derecho a la Salud de la Asociacién Médica
Mundial (World Medical Association WMA), la Disposicion sobre el aprove-
chamiento compartido de los beneficios de los adelantos en materia de genética®®®,
o la Disposicion sobre investigacion en terapia génica®® de la Organizacién del
Genoma Humano (Human Genome Organization HUGO), las distintas Re-
comendaciones acerca del impacto ético, legal y social de la genética humana®°
de la Organizacién Mundial de la Salud, y otras declaraciones elaboradas en
eventos de trascendencia mundial, como la Conferencia de las Américas en el
2000 y la Conferencia de Durban del 2001.

Todas ellas, de una u otra forma, reflejan el impacto que han generado las
Declaraciones de UNESCO, las cuales, por primera vez, vincularon el desarrollo
cientifico en el campo de la genética, la bio-medicina y las bio-ciencias en
general, con consideraciones bioéticas y de derechos fundamentales, en ins-
trumentos de alcance universal.

368 HUGO Ethics Committee. (2000).

369 HUGO Ethics Committee. (2001).

370 Consultar el Programa ELSI de la OMS en: http://www.who.int/genomics/elsi/recom-
mendations/en/index.html
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2. Declaraciones de UNESCO

La aprobacién en 1988 de la financiacién del Proyecto del Genoma Hu-
mano (Human Genome Project, HGP) por el gobierno de Estados Unidos,
en el cual se invertirfan alrededor de 3.000 millones de délares del presupuesto
publico, marca sin duda alguna un punto de quiebre en la historia de la cien-
cia y también de la bioética. Las aplicaciones del conocimiento de la estructura
completa y detallada del patrimonio genético de la especie humana, que se
habrian de implementar al finalizar esta empresa, y las implicaciones sociales,
éticas, econémicas, religiosas, socioldgicas, culturales y demds que ellas ten-
drian o eventualmente pudieran llegar a tener en un futuro, motivaron a las
Naciones Unidas a proponer la elaboracién de una Declaracién que salvaguar-
dara los derechos y las libertades fundamentales de todo ser humano ante los
posibles abusos relacionados con la informacién contenida en el genoma.

Es asi como UNESCO, la Organizacién de las Naciones Unidas encargada
de los asuntos de ciencia, educacién y cultura, que incluye la promocién de
la cooperacién entre estados, especialmente entre los paises industrializados y
en desarrollo, recibié en 1992 el mandato de crear un Comité Internacional
de Bioética (CIB, o International Bioethics Committee -IBC)?"!, con el fin
de analizar los problemas bioéticos relacionados con el genoma humano y
de redactar un instrumento internacional que proporcionara un marco de
referencia para la elaboracién, por parte de los Estados Miembros, de las le-
gislaciones nacionales en materia de proteccién de la dignidad, los derechos
y las libertades fundamentales de las personas, y de garantia de acceso a los
beneficios individuales y colectivos surgidos en relacién con los adelantos en
la investigacion sobre el genoma humano y la gendmica.

Como lo explicaba Noélle Lenoir, presidenta del CIB en ese momento,
“Conscientes del hecho que la ciencia puede ser usada con fines contrarios a
los intereses de la humanidad, UNESCO adopté una recomendacién acerca
del estatus de los investigadores cientificos [...] con el fin de definir los limites
de la libertad cientifica, haciendo énfasis en que la preservacién de esta liber-
tad es esencial, como condicién tnica para que los cientificos “contribuyan
[...] al mejoramiento del bienestar de sus compatriotas...”. “Por lo tanto, el
involucramiento de UNESCO en la bioética es 16gico, dado que es imposible
imaginar un concepto de ciencia que no incluya una dimensién ética que haga
que la sociedad tome en cuenta sus responsabilidades individuales y colectivas.

371  http://www.unesco.org/ibc
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De hecho, el mismo acrénimo UNESCO combina los tres aspectos esenciales
de la ética en la ciencia: “educacién, ciencia y cultura.”?”?

Desde su creacién, el CIB ha jugado un papel destacado en el campo de la
Bioética. Luego de la primera Declaracion universal sobre el genoma humano y
los derechos humanos (DUGHyDH) de 1997, de su seno emanaron dos mis,
la Declaracion internacional sobre datos genéticos humanos (DIDGH, 2003) y la
Declaracién universal sobre bioética y derechos humanos (DUByDH, 2005)%".

Al afo siguiente de la aprobacién de la primera, la Conferencia General
de Naciones Unidas adopté la Declaracion Universal sobre el Genoma Humano
y los Derechos Humanos, elevindola a la categoria de un instrumento interna-
cional de trascendencia comparable a la propia Declaracion Universal sobre
los Derechos Humanos, de la cual se celebraba, justamente, el quincuagésimo
aniversario de su proclamacién en 1948. La guia elaborada dos afos después
(1999) para su implementacién contiene la descripcién de los mecanismos
mediante los cuales se hard un seguimiento a la implementacién de los acuer-
dos pactados en la Declaracion, con el fin de que no sean simples recomenda-
ciones dejadas a la buena voluntad de los Estados?*37°.

Ademds de las Declaraciones, el CIB produjo un gran nimero de docu-
mentos elaborados por grupos de expertos escogidos en funcién de su cono-
cimiento sobre el tema, que sirvieron de base para la redaccién de cada uno
de los articulos de las mismas*¢. Asi mismo, en 2006 fue publicado un libro
que contiene una descripcién de los antecedentes y evolucién en la redaccién

372 Traduccién de la autora. “Conscious of the fact that science can be used to ends that

are contrary to the interests of humanity, UNESCO adopted a recommendation on the
status of scientific researchers on 20 November 1994 that was aimed at defining the
limits of scientific freedom. It emphasized that the preservation of such freedom was
essential, describing it as the sole condition for scientists “to contribute in a positive
and constructive fashion to science, culture and education in their home countries . .
. to the amelioration of the well-being of their compatriots and the fulfillment of the
international ideals and objectives of the United Nations.”
“UNESCO’s involvement in bioethics is therefore logical, given that it is impossible to
imagine a concept of science that does not include an ethical dimension that requires
society to take into account its individual and collective responsibilities. Indeed, the acron-
ym UNESCO itself combines the three essential aspects of ethics in science: “education,
science and culture” Lenoir N. (1997).

373  Se usardn en el texto los nombres abreviados o las siglas: Declaracion sobre el genoma
(DUGHyDH), Declaracién sobre los datos genéticos (DIDGH) y Declaracion sobre
bioética (DUByDH). Estas pueden ser consultadas en: http://portal.unesco.org

374  hutp://portal.unesco.org/shs/en/files/2409/10560185351guidelines_en.pdf/guidelines_en.pdf

375 Ten Have H & Jean M. (2009).

376  Estos informes pueden ser consultados en linea. Ver los Proceedings (inglés) o Comptes
rendus (francés) de cada reunién del CIB. http://portal.unesco.org/shs/en/ev.php-
URL_ID=2038&URL_DO=DO_TOPIC&URL_SECTION=201.html
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de la Declaracién Universal sobre Bioética y Derechos Humanos, del significado
de los diversos articulos, asi como de las aplicaciones e interpretaciones de la
misma. Recoge, ademds, los aspectos mds relevantes de las dos primeras, que
fueron el sustrato para esta Declaracién de 200577,

Adicional a las Declaraciones mencionadas, existen diversas Resoluciones
que, de manera concreta, instan a UNESCO?”® a promover la reflexién bio-
ética permanente en torno a las consecuencias de los progresos cientificos y
técnicos en el campo de la biologia y la genética.

Las Declaraciones de UNESCO se fundamentan y articulan con otras de-
claraciones y resoluciones emanadas de Naciones Unidas, tal como aparece
en los respectivos predimbulos. De la larga lista destacamos, por ser relevantes
para el presente libro, aquellas que tratan de la equidad hacia las mujeres®”;
las que se relacionan con los derechos de los nifios y de las personas con algtin
tipo de discapacidad®; con los derechos civiles de manera global*®'; con la
lucha contra la discriminacién y por el respeto por la diversidad humana; y
con el respeto y proteccién de la diversidad biol6gica®?, todas ellas vinculadas
de forma consistente a la Declaracion Universal de Derechos Humanos*®?, de tal
manera que conforman un bloque de instrumentos que amparan derechos
fundamentales de todos y cada uno de los seres humanos, sin distingo de sexo,
raza, credo, cultura o condicién social y econémica.

377 Gros-Espiell H & Sdnchez Y. (2006).

378 Resoluciones 22 C/13.1, 23 C/13.1, 24 C/13.1, 25 C/5.2, 25 C/7.3, 27 C/5.15, 28
C/0.12,28 C/2.1y 28 C/2.2

379 Convencién de las Naciones Unidas sobre la Eliminacién de todas las Formas de Dis-
criminacién contra la Mujer del 18 de diciembre de 1979, Convencién de la UNESCO
relativa a la Lucha contra las Discriminaciones en la Esfera de la Ensefanza del 14 de di-
ciembre de 1960, Convenio de la OIT (N° 111) relativo a la Discriminacién en materia
de Empleo y Ocupacién del 25 de junio de 1958.

380 Declaracién de las Naciones Unidas de los Derechos del Retrasado Mental del 20 de diciem-
bre de 1971, Declaracién de las Naciones Unidas de los Derechos de los Impedidos del 9
de diciembre de 1975, Convencién de las Naciones Unidas sobre los Derechos del Nifo del
20 de noviembre de 1989,Normas Uniformes de las Naciones Unidas sobre la Igualdad de
Oportunidades para las Personas con Discapacidad del 20 de diciembre de 1993

381 Pactos Internacionales de las Naciones Unidas de Derechos Econémicos, Sociales y Cul-
turales y de Derechos Civiles y Politicos del 16 de diciembre de 1966.

382 Convencién Internacional de las Naciones Unidas sobre la Eliminacién de todas las Formas
de Discriminacién Racial del 21 de diciembre de 1965, Declaracién de la UNESCO sobre
la Raza y los Prejuicios Raciales del 27 de noviembre de 1978, Convenio de la OIT (N
169) sobre Pueblos Indigenas y Tribales en Paises Independientes del 27 de junio de 1989,
Convenio de las Naciones Unidas sobre la Diversidad Bioldgica del 5 de junio de 1992.

383 Declaracién Universal de Derechos Humanos del 10 de diciembre de 1948.
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Las declaraciones de UNESCO y la legislacion colombiana

En el 2001, el presidente de la Republica Andrés Pastrana cre6 el Comité
Intersectorial de Bioética por medio del Decreto Presidencial No. 1101. La
creacién de dicho Comité respondié claramente al mandato de la Declaracion
Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos, considerando:

“Que la Declaracién Universal sobre el Genoma Humano y Derechos Huma-
nos aprobada por la Conferencia General de la UNESCO el 11 de noviembre
de 1997 solicité a los Estados del mundo tomar todas las medidas apropiadas
para favorecer las condiciones intelectuales y materiales propicias para el libre
ejercicio de las actividades de investigacidn sobre el genoma humano y para
tener en cuenta las consecuencias éticas, legales, sociales y econémicas de dichas
investigaciones;

Que como consecuencia de los Gltimos avances biomédicos y biotecnoldgi-
cos alcanzados en el dmbito mundial es necesario contar con una comisién
multidisciplinaria del mds alto nivel profesional y humano para que asesore al
Gobierno Nacional y ofrezca herramientas conceptuales desde la perspectiva
ético-filoséfica para reflexionar, analizar y orientar la toma de decisiones que
plantean estas ciencias;”

Dicho Comité tuvo una vida activa corta, mds gracias a la voluntad de al-
gunos de sus miembros, que por su propia operatividad, bastante limitada, en
parte por razones presupuestales, en parte por las caracteristicas de quienes lo
conformaron y de los Invitados Permanentes que fueron nombrados directa-
mente por el Presidente. Tal como afirma Gladys Leén Salcedo, destacada abo-
gada miembro del mismo, “desde el principio existe una asimetria y una ruptura
del equilibrio entre los miembros de la Comisién. Una de las caracteristicas mds
importantes de una CNB debe ser la independencia, libertad, y el criterio, el
cual no puede darse cuando los miembros de la CNB hacen parte del gobierno
del pais en cuestion. Es el homenaje al principio de imparcialidad. Un criterio
de justicia que sostiene que las decisiones deben tomarse con base en criterios
colectivos y sin ningtn tipo de influencias. En conclusién, el asesorado no pue-
de ser parte del consejo asesor.”

En el 2007, preocupado por elevar de rango una norma de vital importan-
cia para las decisiones en juego en el pais, el senador Jairo Clopatofsky presen-
t6 un proyecto de ley ante el Congreso de la Republica. Dicho proyecto tuvo
varias modificaciones en las sesiones de Cdmara y Senado, y antes del dltimo
debate en esta corporacidn, recibié aportes importantes por parte de un nutri-

384 Leén G. (2009).
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do y diverso grupo de académicos, legisladores, miembros del gobierno y de
la sociedad civil, y de expertos internacionales, quienes, bajo el auspicio de la
UNESCO, se reunieron un Taller en Bogotd para hacer sus aportes con el fin
de consolidar un Consejo Nacional de Bioética (CNB) en Colombia®®.

El texto elaborado a partir de los aportes de los participantes en el Taller,
presentado para la propuesta modificativa, introdujo varias consideraciones
importantes consignadas en el articulo 2, que vinculan al CNB a la tradicién
de respeto por los derechos humanos de la Declaracion Universal sobre Bioética

y Derechos Humanos de UNESCO:

ARTICULO 2°. Consejo Nacional de Bioética.
Pardgrafo. En el desempefo de sus competencias el CNB tendrd los siguien-
tes principios:

a. La prevalencia, indivisibilidad y la inviolabilidad de los derechos humanos
y de las garantias fundamentales, segtin lo contemplado en la Constitucién
Politica y en los acuerdos internacionales firmados por el pais.

b. La valoracién de la dignidad de la persona humana y el respeto por el plura-
lismo étnico, religioso, de género y cultural.

c. Labusqueda de la erradicacién de la pobreza y de la marginacién asi como la
reduccién de las desigualdades sociales y regionales.

d. La promocién del bien general, sin perjuicios de origen, raza, sexo, género,
color, credo, y edad.

e. Laatencién del derecho a un medioambiente equilibrado.

f. El cardcter aconfesional del Estado Colombiano.**

El presidente Alvaro Uribe objeté el Proyecto en su articulo 7, el cual defi-
nia la financiacién de las actividades del Consejo, y una vez analizados los di-
versos escenarios posibles, la Comisién del Senado decidié acatar la objecidn.
El proyecto fue finalmente aprobado, sin que exista en la actualidad el soporte
econémico que lo convierta en una verdadera instancia efectiva de accién, y
la Ley 1374 de 2010 “por medio de la cual se crea el Consejo Nacional de
Bioética” le dio nacimiento a una instancia de orden nacional.

Teniendo en cuenta esta situacién, para que el CNB funcione efectivamen-
te se hace urgente contemplar a inclusién de un presupuesto anual y la regla-

385 Todas las intervenciones de los panelistas, asi como la rica discusién que posibilité el texto
modificativo propuesto en el tltimo debate del Senado, se encuentran transcritos en: Memo-
rias-Taller (2009). Hacia la consolidacién de un Consejo Nacional de Bioética en Colombia.

386 Texto dela Ley 1374 de 2010. Nétese que en los textos oficiales a menudo se encuentran
gazapos: se trata de prejuicios y no de “perjuicios”. Igualmente, en el texto del Decreto
1101 de 2001 encontramos “minorias étnicas y racionales” en vez de étnicas y raizales. ..
Gazapos imperdonables, tanto mds que desvirtan el sentido original de lo alli definido.
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mentacion del Consejo, lo que le permitird desarrollar las actividades propias
a cualquier ente de esta naturaleza. En ese sentido, y con el fin de adelantar
consultas y buscar un consenso entre las tres entidades que por mandato de-
ben reglamentar la Ley -los Ministerios de la Proteccién Social y de Ambiente,
Vivienda y Desarrollo Territorial y Colciencias-, UNESCO auspicié otro foro
para presentar los avances en la reglamentacién del CNB y dar un espacio para
su debate publico en noviembre de 2010,

Ademds, UNESCO cuenta con un programa de apoyo para la Asistencia a
Comités de Bioética (ABC Program)***. Dicho Programa ha acompanado en
los tltimos 5 afos la creacién de numerosos comités, comisiones o consejos
de nivel nacional en paises de Europa del Este, Africa y América Latina. Seria
del todo deseable que Colombia suscriba un Memorando de Entendimiento
para este programa, pues la amplia y diversa experiencia de UNESCO serd sin
duda la garantia de que en Colombia el Consejo adquiera verdadera carta de
ciudadanfa democrdtica, plural e incluyente, como lo promulgan los princi-
pios enunciados en el articulo 2 de la Ley 1374 de creacién del CNB.

3. La genética en las declaraciones de UNESCO

Las Declaraciones de UNESCO, en particular las redactadas acerca del Ge-
noma y sobre los Datos Genéticos, no son declaraciones que se pronuncien di-
rectamente sobre el campo de estudio e investigacién disciplinar de la genética.
El enfoque que se da a este campo del conocimiento estd dado desde su relacion
con los derechos humanos: las Declaraciones hacen referencia a los derechos y
libertades individuales en lo que respecta al genoma, pero también en relacion
a la interdependencia de la sociedad humana en su conjunto. Por otra parte,
la ampliacién de una serie de principios, como son el de no-discriminacién,
justicia distributiva, equidad, integridad y otros a grupos o colectividades huma-
nas, es una dimensién novedosa enunciada en las primeras dos Declaraciones y
consolidada en la Declaracion Universal sobre Bioética y Derechos Humanos. Estas
consideraciones, tan relevantes en el marco de la herencia biolégica compartida
por individuos, familias y grupos enteros, se suman a los principios clésicos de
la bioética en sentido singular (beneficencia, no maleficencia, justicia y autono-
mia), los cuales se aplican de forma muy concreta en la relacién médico-pacien-
te. En particular, los principios de solidaridad, responsabilidad hacia las futuras

387 Avances Hacia la Reglamentacién del Consejo Nacional de Bioética de Colombia.
(2010). III Congreso Internacional de la Red Latinoamericana y del Caribe de Bioética
Redbioética UNESCO, noviembre de 2010

388 UNESCO. Assisting Bioethics Committees Program.
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generaciones y reconocimiento de la diversidad amplian el marco de delibera-
ciones sobre el genoma, de lo individual hacia lo colectivo.

En ese sentido, las Declaraciones instan a los Estados a la adopcién de
politicas internacionales de cooperacién en beneficio de todos, pero particu-
larmente de los grupos mds vulnerables. En ellas, los principios de solidaridad
y cooperacién estdn referidos a mecanismos concretos de interaccién e inte-
gracion entre los paises con el fin de que, el desarrollo cientifico y tecnolédgico
alcanzado por las naciones industrializadas pueda beneficiar a las naciones
menos favorecidas.

Por otro lado, la exhortacién al reconocimiento y respeto por la diversi-
dad tanto genética como cultural, fundamento del respeto de la dignidad e
igualdad de todos, y garantia para la proteccién de individuos y colectividades
frente a derivas politicas o abusos en la utilizacién de las tecnologias genéticas,
se expresa en diversas y reiteradas formas en las tres Declaraciones:

“el reconocimiento de la diversidad genética de la humanidad no debe dar
lugar a ninguna interpretacién de tipo social o politico que cuestione ‘la digni-
dad intrinseca y (...) los derechos iguales e inalienables de todos los miembros
de la familia humana’ de conformidad con el Preimbulo de la Declaracién
Universal de Derechos Humanos”3%,

“[tleniendo presente también que la identidad de una persona comprende di-

mensiones bioldgicas, psicoldgicas, sociales, culturales y espirituales™,

por lo tanto “[l]a identidad de una persona no deberia reducirse a sus rasgos ge-
néticos, pues en ella influyen complejos factores educativos, ambientales y perso-
nales, asi como los lazos afectivos, sociales, espirituales y culturales de esa persona
con otros seres humanos, y conlleva ademds una dimensién de libertad.”"!

Estas expresiones complementarias relativas a la identidad y la diversidad
individual que encontramos en las tres Declaraciones muestran claramente que,
aunque los aspectos relacionados con el genoma humano y la genética son cen-
trales en las preocupaciones de las Declaraciones, de ninguna manera la proble-
mitica de respeto por los derechos humanos dentro de los cuales se inscribe esta
tradicién de dignidad, se circunscribe, ni se limita, a los aspectos bioldgicos y
tecnoldgicos, sino que por el contrario, interconecta todos los demds aspectos de
la vida y la esencia del ser humano. Introducen, por otro lado, la nocién de que
las circunstancias culturales e histéricas que rodean la vida de un ser humano
puedan afectar la expresién de su genoma, y verse reflejadas en los caracteres
normales o patolégicos, matizando el “paradigma” de determinismo genético
que estuvo tan en boga en la década de los noventa del siglo pasado:

389 (DUGHyDH) Predmbulo.
390 (DUByDH) Predmbulo.
391 (DIDGH) Articulo 3: Identidad de la persona.
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“la informacién genética forma parte del acervo general de datos médicosy “[...] el
contenido de cualquier dato médico, comprendidos los datos genéticos y los pro-
tedmicos, estd intimamente ligado al contexto y depende de las circunstancias de

cada caso™%.

Por otro lado, se hace un especial reconocimiento a la naturaleza critica
de los datos genéticos humanos, ya que éstos proveen informacién médica y
bioldgica de un individuo. Los datos genéticos y la informacién conexa, ade-
mds de perdurar durante toda la vida de los individuos, pueden ser igualmente
relevantes para su descendencia, los parientes directos, y posiblemente para el
grupo humano al cual pertenece la persona. Es decir, la informacién genética
obtenida puede en determinados momentos afectar a otros individuos, por lo
cual la Declaracion Internacional sobre Datos Genéticos Humanos advierte sobre
los potenciales riesgos inherentes al manejo indebido de los datos genéticos,
en cuanto este manejo puede atentar contra la dignidad humana y los dere-
chos y libertades fundamentales en sentido singular o colectivo:

“Reconociendo asi mismo que los datos genéticos humanos son singulares por su
condicién de datos sensibles, (...) pueden tener para la familia, comprendida
la descendencia, y a veces para todo el grupo, consecuencias importantes que
persistan durante generaciones;(...) y pueden ser importantes desde el punto
de vista cultural para personas o grupos” 3.

El estudio de la constitucién genética individual y de colectividades ha
sido objeto creciente de interés cientifico, por la informacién que pueda arro-
jar acerca de susceptibilidades genéticas y también de respuesta a firmacos. En
la actualidad existe un gran nimero de bio-bancos que almacenan muestras
biolégicas y datos genéticos de pacientes, individuos sanos de determinados
paises, o minorias étnicas o poblaciones relativamente cerradas y asiladas. Las
finalidades como repositorio para la investigacién cientifica y médica son di-
versas, pero es indudable que estdn cada vez mds encaminadas hacia la posi-
ble identificacién de genes responsables de enfermedades comunes y de genes
blanco para la creacién de nuevos medicamentos o para la adecuacién de la
dosis a la variabilidad individual de respuesta a los mismos.

Por esta razén “Observando la creciente importancia de los datos genéti-
cos humanos en los terrenos econémico y comercial”®*, las Declaraciones de
UNESCO instan a los gobiernos a garantizar el aprovechamiento compartido

392 (DIDGH) Predmbulo.
393 Ibid.
394 Ibid.
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de los beneficios®, la solidaridad y cooperacién internacional®®, la protec-
cién de sus ciudadanos contra toda forma de discriminacién y estigmatizacién
relacionada con el conocimiento de los datos genéticos o la constitucién del
genoma®”’ y toda forma de violacién a la dignidad humana que se base en el
conocimiento, difusién y aprovechamiento en contra, de los datos genéticos
humanos®”® , mediante leyes y normas que se fundamenten en los principios
enunciados por las tres Declaraciones.

Los voraces sistemas econémicos de corte neo-liberal adoptados por mu-
chos paises en desarrollo favorecen los intereses econémicos privados en detri-
mento de los bienes sociales, aunque no hay duda que esta tendencia tltima-
mente se impone parcialmente en paises ricos. Por otro lado, la falta de pautas
de investigacion ajustados al mayor estdndar ético, producto del debilitamien-
to creciente de la Declaracién de Helsinki*”, hacen presa ficil de los sujetos
de investigacién en paises pobres. Bajo este esquema, y en conjunto con una
ignorancia mds o menos generalizada de los hechos cientificos, existe una ne-
cesidad urgente de reglamentar en estos tltimos el alcance y la utilizacién de
la informacién recabada a través de los datos genéticos, y especialmente, de
garantizar que un paciente reciba, a cambio, los beneficios de la investigacion
—tratamientos preventivos, controles regulares de sus condiciones de salud, etc.
En este sentido, las Declaraciones de UNESCO deberdn servir a los gobiernos
en la elaboracién de dichas leyes, estableciendo “los principios por los que de-
berfan guiarse los Estados para elaborar sus legislaciones y politicas sobre estos
temas’; pero también a las instituciones y a la ciudadania como instrumentos
para que “dispongan de pautas sobre pricticas idéneas en estos dmbitos™* y
para exigir a los Estados el cumplimiento efectivo de dichas leyes.

Cuestionamientos del movimiento feminista a las declaraciones
de UNESCO

No podemos terminar este brevisimo recuento de la importancia de las
Declaraciones de UNESCO, sin mencionar que aparte del merecido recono-
cimiento que han obtenido a través del mundo entero, también han recibido
variadas criticas. En particular, algunas feministas han criticado las Declara-
ciones sobre el genoma humano y los estdndares universales en bioética, ar-

395 Ibid. Articulo 19

396 DUGHyDH. Articulos 17 a 19.

397 DUGHyDH. Articulo 6, DIDGH Articulo 7 y DUByDH Articulo 11.
398 DUGHyDH. Literal A, Articulos 1 a 4.

399  Asociacién Médica Mundial. Declaracién de Helsinki 2010.

400 Articulo 1: Objetivos y alcance. DIDGH.
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gumentando que deberian contener un enfoque, o al menos consideraciones
especificas, relacionadas con el género. “Aunque el Comité [Internacional de
Bioétics (IBC)] seguramente no tiene la intencién de danar a las mujeres,
los hombres no pueden representar todo el rango de la experiencia humana”.
“Aunque el anteproyecto del IBC para una Declaracién de Normas Universales
de Bioética®' no discrimina abiertamente a las mujeres, no refleja el impacto
desproporcionado que los temas de la bioética tienen sobre las mujeres, y por
lo tanto discrimina por omisién”*%. Especialmente, estas criticas se refieren
al hecho de que las mujeres representan un niimero desproporcionado de la
poblacién mundial mds vulnerable, empobrecida, analfabeta y abandonada a
su suerte, y que por encima de esto han sido tradicionalmente las cuidadoras
de la salud, la alimentacién y el bienestar de su familia. Por estas mismas ra-
zones, tienen un interés muy especial en todos los asuntos de la bioética, los
desarrollos en materia de genoma y genética, y todos los aspectos de la salud y
el bien-estar propio y de la familia.

En particular, Ingrid Brena, una destacada jurista mexicana, argumenta
que las Declaraciones UNESCO relativas al genoma y a los datos genéticos
(de 1997 y 2003)*3 no descienden los problemas al dmbito de la aplicacién
concreta en paises en vias de desarrollo, y menos ain en relacién a las mujeres.
A la luz de lo que hemos comentado anteriormente, a modo de ilustracién
podemos citar algunos articulos en los cuales el enfoque de género quedd
subordinado a la generalizacién de la persona, enmascarando los problemas
especificos que atafien a las mujeres:

Articulo 12

a) Toda persona debe tener acceso a los progresos de la biologia, la genética y la
medicina en materia de genoma humano, respetdndose su dignidad y derechos.

b) [...]. Las aplicaciones de la investigacién sobre el genoma humano, sobre todo
en el campo de la biologfa, la genética y la medicina, deben orientarse a aliviar
el sufrimiento y mejorar la salud del individuo y de toda la humanidad.**

Articulo 3 — Dignidad humana y derechos humanos
b) Los intereses y el bienestar de la persona deberfan tener prioridad con respec-
to al interés exclusivo de la ciencia o la sociedad.

401 Nombre que inicialmente se habia propuesto para la DUByDH.

402 Women’ bioethics project. Press release (2005).

403  Declaracién Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos y Declaracién
Internacional sobre los Datos Genéticos Humanos.

404 DUGHyDH. Literal C. Investigaciones sobre el genoma humano.
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Articulo 4 — Beneficios y efectos nocivos
Al aplicar y fomentar el conocimiento cientifico, la prictica médica y las tec-
nologfas conexas, se deberfan potenciar al méximo los beneficios directos e
indirectos para los pacientes, [...] y otras personas concernidas, y se deberfan
reducir al mdximo los posibles efectos nocivos para dichas personas.

Por otro lado, la perspectiva de género tampoco se incorporé de manera
explicita en el articulado de la Declaracion Universal sobre Bioética y Derechos
Humanos. Lo méximo que se logrd, gracias a las reuniones de consulta, y bajo
la influencia de voces provenientes de paises como México, Brasil, Argentina
e India, fue que en el Predmbulo se reconociera que “una manera importante
de evaluar las realidades sociales y lograr la equidad es prestando atencién a
la situacién de la mujer.”**® Teniendo en cuenta que otros instrumentos de
Naciones Unidas, como los mencionados previamente, hacen un particular
énfasis en la situacién critica de salud, educacién, trabajo, bienestar, autono-
mia y autodeterminacién de las mujeres en el mundo, la omisién explicita a
esta situacién en el contexto de las consideraciones bioéticas y de derechos
humanos de las Declaraciones de UNESCO es desafortunada, pues pareciera
que la visién universalizante de la bioética es persistente y no cede ante el
clamor de los y las voceros/as de paises menos favorecidos.

De hecho, tanto la dificil lucha por que se incorporaran las consideraciones
sociales (ver Carta de Buenos Aires y Articulo 14 de la DUByDH)“”, como la
omisién de un enfoque de género en muchas consideraciones donde es de apli-
cacién®, van de la mano, pues muchos de los Estados —paises ricos— no estin
dispuestos a introducir cambios en el universo de intereses y beneficios comer-
ciales de la tecnociencia y bio-medicina, mientras que otros —paises pobres, con
fuerte influencia religiosa— no estdn dispuestos a cederle la voz a las mujeres, en
especial en temas relacionados con los derechos sexuales y reproductivos. Asi las
cosas, pareciera que la omisién de la mirada de género en las Declaraciones favo-
reciera de igual manera, pero por distintas razones, tanto a los paises desarrolla-
dos como a los paises pobres signatarios de las Declaraciones de UNESCO.

405 Declaracién Universal sobre Bioética y Derechos Humanos.

406 BrenaI. (2009).

407 Carta de Buenos Aires. (2004). Op cit.

408 De especial interés para el presente libro son los articulos de la Declaracién Universal
sobre Bioética y Derechos Humanos: Articulo 5 — Autonomia y responsabilidad indivi-
dual. Articulo 8 — Respeto de la vulnerabilidad humana y la integridad personal.Articulo
15 — Aprovechamiento compartido de los beneficios.



Vill. ESTUDIO DE CASO: ANALISIS DE LOS PROBLEMAS
BIOETICOS ANTE LA ENFERMEDAD GENETICA DESDE
LA PERSPECTIVA DE GENERO EN COLOMBIA

G.Keyeux, CM.Restrepo, H.Mateus, R.Baldrich, EPrieto, L.Cardona, B.Pefia.

1. Marco conceptual
Género y justicia social

En las Gltimas dos décadas, la bioética en América Latina y en algunos
otros paises en desarrollo ha hecho suyas preocupaciones sociales apremiantes,
como son la conservacién de un medio ambiente sustentable y sano, los dere-
chos al agua limpia, a la salud y a la nutricién, el acceso a los medicamentos y a
los avances tecnoldgicos y otros que tienen una directa incidencia en el estado
de bienestar y salud de las personas. El enfoque de género de muchos de estos
problemas también ha sido tratado desde la academia, motivado en gran me-
dida porque los indicadores y la atencién en salud de las mujeres en muchos
paises pobres son peores que los de los hombres, como ha sido demostrado a
través de las distintas conferencias sobre la situacién de las mujeres en mundo
(Conferencia de Beijing, El Cairo, entre otras). Adicionalmente, la perspec-
tiva de género es reconocida como una urgencia y condicién ineludible para
alcanzar las Metas de Desarrollo del Milenio (MDM) en cualquiera de sus
objetivos - pobreza, hambre, mortalidad infantil, enfermedades infecciosas,
educacién y otros*”.

La base para el anilisis, asi como el cotejo de los resultados obtenidos en
el marco del presente estudio de caso, estd dada a partir de un marco ético
basado en la justicia social, en la medida en que sus principios apuntan a
disminuir la discriminacién atn existente contra las mujeres y a promover la
equidad*®. De igual manera, el enfoque de género, como herramienta clave
en la clasificacion del origen de los problemas propios de la desigualdad, ha

409 Doyal N. (2005). Op cit.
410 Confluencia Nacional de Redes de Mujeres de Colombia (2000).
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sido importante para la aprehensién e interpretacién de los problemas que se
evidenciaron a lo largo de la presente investigacion.

;Por qué la justicia social? El punto de partida es el concepto de justicia
social presentado por Nancy Fraser, feminista norteamericana, para quien la
justicia hoy dia requiere, a la vez, la redistribucién - en la medida en que impli-
ca problemas relativos a la estructura politica y econémica- y e/ reconocimiento,
relacionado con problemas de indole cultural'!. Es decir, se distinguen dos
visiones amplias de injusticia: por un lado, la socio-econémica arraigada en la
estructura politico-econdémica de la sociedad, como la privacion de los bienes
econdémicos necesarios para una vida digna, con la marginacién econémica
propia de los trabajos indeseables. Por otro lado, estd la injusticia politico-
cultural, donde el modelo androcéntrico privilegia a los varones para la toma
de decisiones, lo que dificulta a las mujeres el acceso real a los servicios y a la
posibilidad de relaciones mds igualitarias con los hombres.

De cualquier modo, ambos tipos de injusticia, la cultural y la econémica,
estan difundidas en la sociedad, y es asi como las normas culturales parcializa-
das en contra de alguno de los géneros estdn institucionalizadas en el Estado
y la economia. Por eso, cuando se trata de colectividades oprimidas o subor-
dinadas, como las mujeres, las injusticias de las que son victimas pueden atri-
buirse en tltima instancia a la economia politica y a la cultura®?.

El Proyecto

Los autores del presente estudio de caso quisieron resaltar, en el marco de
una reflexién multidisciplinaria en torno a un problema de sociedad de pro-
fundas repercusiones -no solo en el dmbito de la salud, sino en el de la calidad
de vida y posibilidad de realizacién personal de las personas afectadas directa
e indirectamente- cudl serfa el papel especial que podria y deberia jugar la bio-
ética frente a una problemdtica que toca particularmente a las mujeres. Esta
surge y se hace explicita a raiz de los avances mds recientes en el conocimiento
sobre el genoma humano, y de las potenciales aplicaciones en el mejoramiento
de la salud y de la calidad de vida de los pacientes y sus familiares.

Con este objetivo, se analizo, desde la cotidianidad, la situacién de la mu-
jer frente a los problemas de la enfermedad genética, identificando preguntas
bioéticas prioritarias relacionadas con el género y el genoma humano. Uno de
los propdsitos del presente estudio fue analizar cudl serfa la reaccién de las per-

411  Fraser N. (1997).
412 Ibid.
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sonas ante la situacién futura y eventual de tener un hijo o hija con trastornos
congénitos. Entre las posibilidades se analizaron las consecuencias que tiene,
a nivel de la pareja, el nacimiento de un hijo(a) con problemas genéticos. Se
buscé identificar el futuro de estos hijos(as) afectados(as), y los efectos que
podrian tener sobre la decisién de concebir otros hijos(as) mds adelante. El
estudio estuvo enfocado hacia las diferencias de estos indicadores asociados
con el género, con el objeto de hacer visible si existe algtin sesgo, segtin si se
trata de un nifio o una nifa afectado(a).

A pesar de que se advierte una problemdtica similar en los paises, el esce-
nario de esta investigacién deberd ser indudablemente toda la América Latina,
con los matices esperados, dados los niveles desiguales de atencién en salud,
educacion, calidad de vida, apego religioso y otros, que existen entre los dis-
tintos paises y en diferentes medios socio-econémicos. El punto de partida
fue Colombia, desde donde se pretendié visualizar el grado de conocimiento
y la percepcidn que, respecto a los problemas del genoma humano, tienen las
mujeres de sectores populares y de clase media. En un segundo momento, serd
oportuno recoger las experiencias de algunos otros paises de América Latina y
del Caribe, con el 4nimo de identificar denominadores comunes de ésta pro-
blemitica, asi como eventuales diferencias y sus posibles causas.

Factores estructurales que acentuan la vulnerabilidad
de las mujeres

Analizados desde una perspectiva de género y equidad, es posible identifi-
car algunos factores estructurales intrinsecos - ademds de situaciones externas
que dependen de politicas estatales nacionales e internacionales -, que llevan a
que las mujeres se encuentren en situacién de desproteccién y vulnerabilidad
frente a los problemas relacionados con la genética.

 El diagnéstico prenatal (DPN) de trisomias comunes, como el Sindrome
Down, y de otras anomalias genéticas, en las cuales pueden o no existir an-
tecedentes familiares, no es asumido de manera sistemdtica por el Estado.
La amniocentesis y otros medios de DPN no se ofrecen en los servicios
de salud publicos, y se prestan de manera incipiente en centros privados,
violdndose asi los derechos fundamentales a la igualdad y a la informacién
oportuna, inherentes a todo ser humano. Por consiguiente, el desconoci-
miento del estado de salud y correcto desarrollo del futuro hijo por venir
no permite disminuir la ansiedad de la madre o de la pareja, en caso de
que el resultado del andlisis genético descarte la presencia de anomalias, y
tampoco brinda la posibilidad de una preparacién para asumir el hijo/a
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enfermo o discapacitado, en el caso contrario. Menos, aun, se ofrece den-
tro de la perspectiva de una posible interrupcion del embarazo, a pesar de
la reciente legislacién que permiti6 la despenalizacién del aborto en tres
situaciones, una de ellas siendo justamente la presencia de malformaciones
o defectos de origen genético en el feto (Sentencia C-355 de 2006).

El embarazo sigue siendo una “bendicién de Dios”, posicién promovida
por la Iglesia, y no una eleccién personal, auténoma, libre y esclarecida.
En los casos en los que se descubren trastornos genéticos, muchas veces es
visto, ademds, como una prueba que Dios pone, por alguna razén especial,
en la vida de esa pareja.

No hay claridad frente a las opciones reproductivas que tiene la mujer y
la pareja en casos de riesgo. Unido a lo anterior, estd el hecho de que en
muchos centros asistenciales no se ofrece una asesoria genética (también
llamada consejeria genética) que incluya informacién acerca de las opciones
preventivas existentes para evitar tener mds hijos afectados. En la préctica,
cuando existen trastornos genéticos, las familias no tienen uno solo sino va-
rios hijos afectados, incluso casos muy severos, pues no hay una educacién
al respecto, siendo mds gravoso en cuanto es mds frecuente en los estratos
socio-econdémicos de menores ingresos, que incluyen a la mayoria de la
poblacién en los paises en vias de desarrollo.

No existen politicas, como tampoco campafas informativas, para la préc-
tica de diagndsticos moleculares en casos de enfermedades genéticas mo-
nogénicas en personas o familias de alto riesgo.

El apoyo familiar es deficiente debido a una estigmatizacién de la enfer-
medad, por la percepcién social que se tiene de ella, y también de las
madres, por considerarlas culpables frente a la transmisién de enfermeda-
des hereditarias y de otros padecimientos no necesariamente hereditarios;
especificamente se observa con frecuencia que los hombres abandonan a
las mujeres con hijos con trastornos genéticos.

Adicional a esto, los altos costos de los insumos y equipos, por lo general
producidos en paises desarrollados, hacen que las pruebas genéticas sean
costosas. Esto se acompana de la ausencia de politicas nacionales y regio-
nales para la produccién de éstos mismos a menores costos, o para la ad-
quisicién y negociacion de los precios de costo con las pocas empresas bio-
tecnoldgicas Latinoamericanas que los producen. En parte, esto se podria
explicar por la existencia de una imposicién de politicas proteccionistas
hacia las firmas biotecnoldgicas multinacionales a través de patentes y mo-
nopolios de mercado (por ejemplo en la fabricacién de kits de diagndstico o
laboratorio particulares, como los de identificacién humana). Esto enfatiza
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la necesidad de disenar estrategias regionales gubernamentales o suprana-
cionales (a través de la OPS, por ejemplo), para ejercer presion y asi lograr
costos bajos de importacién o la produccién de insumos y equipos, lo cual
requiere de politicas regionales solidarias y coherentes.

* Prevalece la falta de acuerdos regionales para la division del trabajo de diag-
néstico en centros de referencia latinoamericanos, como s los hay en paises
desarrollados, lo cual evitaria duplicar esfuerzos y permitirfa diversificar la
oferta de andlisis genéticos de alta complejidad, reduciendo asi mismo los
costos econdmicos al aumentar la demanda (ver Capitulo V).

Esta situacién en la que se encuentran las mujeres cuando se enfrentan a
un trastorno congénito, particularmente de tipo hereditario, fue abordada en
la presente investigacién a través de un extenso cuestionario dirigido a una
muestra de mujeres de poblacién urbana de bajos y medianos recursos (es-
tratos medio-bajo y medio), con el propésito de volverla visible y de orientar
futuras acciones educativas dirigidas a la poblacién general, y mds especifica-
mente, a las mujeres, dada su situacién de vulnerabilidad especifica y vulnera-
cién de sus derechos bdsicos en nuestra sociedad.

Asi mismo, hemos querido poner de manifiesto, cudl es la calidad del
soporte psico-socio-terapéutico que reciben, si lo reciben, y si no, poner en
evidencia que quienes lo asumen realmente son las madres de los pacientes,
organizdndose a nivel particular. Ello estaria favoreciendo el hecho de que el
Estado contintie desatendiendo su obligacién de proveer éstos soportes.

2. Metodologia del proyecto

Se disené una encuesta con preguntas de escogencia multiple y preguntas
abiertas, que fueron respondidas de manera individual por cada participante.
Se solicité el consentimiento a cada uno de los participantes después de infor-
marles verbalmente y por escrito de los objetivos, la motivacién, y la confiden-
cialidad y el uso de la informacién.

Se traté de una encuesta semiestructurada con dos fases de validacién, di-
rigida a mujeres adultas de sectores populares y de clase media. Esta contenia
variables para determinar los siguientes pardmetros con el fin de identificar
responsabilidades, comportamientos y actitudes por género:

a. La percepcién de la transmisién de la enfermedad genética a los hijos
respecto a: culpabilidad, responsabilidad, azar, etc.

b. La actitud de los padres, de la familia y de la sociedad frente a la situa-
cién de la enfermedad genética (hijos nacidos)
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c. La reaccién de los padres frente al riesgo de transmitir la enfermedad
genética (futuros embarazos)

d. Las necesidades psico-socio-econémicas de las mujeres con hijos afectados

e. El acceso a prevencién, diagndstico y tratamiento de la enfermedad
genética.

Los investigadores participaron en todas las fases de validacién. Durante
el suministro de la encuesta para su diligenciamiento, los investigadores acla-
raron a las encuestadas preguntas sobre el lenguaje particular, pero no dieron
pistas sobre posibles respuestas.

Para el trabajo se conté con la participacién de 115 personas (103 mujeres).
Las mujeres hacfan parte de organizaciones de trabajo con la comunidad y eran
procedentes de barrios de la localidad de Kennedy, al Sur-Occidente de Bogotd y
de Tabio, poblacién cercana a Bogotd. Aunque el estudio se disen para encuestar
a los dos géneros, fue dificil lograr la participacién de hombres.

La informacién de las encuestas se analizé con herramientas estadisticas de
uso estindar en este tipo de investigaciones (Microsoft Excel 8.0° y Epi Info
3.2 9°). Por el bajo ntimero de hombres participantes, se excluyeron del andlisis
estas encuestas para evitar la sub-representacion y errores en las comparaciones.
El andlisis de las respuestas que presentamos a continuacién no obedece estric-
tamente al rigor estadistico de la epidemiologia. Intenta hablar mds all4, desde
las vivencias, los miedos, las expectativas y los anhelos frustrados de las personas
encuestadas. Adicional a la informacién estadistica, pretende mostrar experien-
cias de vida, pues al fin y al cabo, lo que cuenta en la vida de las personas no
son las cifras, sino la huella que dejan en ella sus experiencias. La significancia
estadistica no cuenta tanto cuando hablamos de nuestra vida, lo que es relevante
es el significado que tienen para nosotros las vivencias traumdticas que experi-
mentamos a lo largo de ella.

3. Caracteristicas sociales

Las mujeres tuvieron prelacién, debido a que no son tratadas en situacién
de igualdad de condiciones frente a los hombres, como lo evidencia el informe
anual sobre desarrollo humano del Programa de Naciones Unidas, presentado
en 19953, Esto motivé centrar la atencién en este sector de la poblacién
para hacer visible la actitud de las mujeres con respecto a los hijos e hijas
enfermos(as), los problemas y dificultades que enfrentan las madres desde lo
médico y lo juridico para obtener la atencién en salud y los cuidados de sus

413  UNDP (1995).
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hijos(as) con enfermedad genética, asi como las dificultades encontradas a
nivel psicolégico, econémico y social, para determinar las consecuencias de la
enfermedad genética en la vida personal, familiar y social de la mujer e iden-
tificar responsabilidades con respecto al cuidado de la salud por parte de las
instituciones encargadas.

Asi mismo, se quiso identificar de qué manera y hasta qué punto la bioética
percibe éstas dificultades y problemas propios de las mujeres y provee, en esa
misma medida, un marco de proteccién y recomendaciones para la resoluciéon
de estos problemas y un llamado a los estados para actuar en consecuencia.

A continuacién presentaremos una aproximacion a una visién analitica de
la situacién social, econdémica y demogréfica de las encuestadas (Tabla 1).

Las mujeres que respondieron la encuesta se encuentran en edad adulta
(promedio de 38 anos). Son mujeres que, teniendo en cuenta los ingresos, en
58 por ciento de casos se encuentran en la categoria de pobres, en 28 por cien-
to son de clase media y en 12 por ciento de clase alta, es decir, corresponden en
su mayoria a un sector de poblacién que se denomina clase media-baja. Segtin
el Departamento Administrativo Nacional de Estadistica (DANE), se ubican
dentro del 45 por ciento de la poblacién que vive en condiciones de pobreza,
como lo confirma la encuesta, es decir, que viven en barrios ubicados en la pe-
riferia de la ciudad, en su mayoria construidos por auto-gestién o auto-cons-
truccion de sus habitantes, con servicios puablicos, pero con déficit en cuanto
a la prestacién de los mismos (30% de la poblacidn carece de servicios de agua
potable y 40% de saneamiento). Debido a que el Estado no presta servicios
sociales, esa responsabilidad es asumida por las mujeres, quienes se han hecho
responsables del cuidado y manutencién de los ninos, por ejemplo a través de
comedores escolares comunitarios, espacios lddicos y de refuerzo escolar , que
son atendidos por varias de las mujeres encuestadas.

El nivel educativo de las mujeres encuestadas se encuentra en la media
superior: cerca de 50 por ciento ha cursado al menos la secundaria o incluso el
nivel superior (universidad, nivel técnico o postgrado), y 17 por ciento tiene
la secundaria incompleta. La razén por la cual encontramos este nivel relati-
vamente alto (universitario y posgrado) se debe a que, entre las encuestadas
se encontraban trabajadoras sociales y psicopedagogas que laboran en los pro-
gramas comunitarios liderados por las demds mujeres con quienes se realizé el
trabajo. Sin embargo, como se verd a lo largo de las siguientes secciones, este
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mayor nivel educativo no se refleja necesariamente en el conocimiento que
ellas tienen acerca de la herencia bioldgica y los trastornos genéticos.

Los datos mencionados coinciden con los indices de aumento de la esco-
laridad de las mujeres en Colombia. Hasta 1985, en promedio los hombres
estudiaron mds anos que las mujeres; sin embargo, a partir de esta fecha no
se presentaron diferencias hasta el afio 2001, en que las mujeres superan li-
geramente a los hombres en el nimero de afios de escolarizaciéon. En el afio
2005, encontramos que 79.2 por ciento de las mujeres contra 76.4 por ciento
de los hombres estaban escolarizados entre los 12 y los 17 afos de edad, com-
pletando la educacién secundaria, y esa tendencia se mantiene en los estudios
superiores universitarios.*'*

En la actualidad, segin la tltima encuesta de Profamilia (2010)*", mds de
la mitad de las mujeres adultas han cursado la secundaria o un nivel superior
de estudios (Tabla 2). Sin embargo, hay una gran diferencia entre las mujeres
que adquieren este nivel de estudios, pues en los estratos de menores ingresos,
el porcentaje de mujeres que lo alcanza no superaba el 33.4 por ciento en 2005
y llega a 46.5 por ciento en 2010, mientras que en los estratos altos es de 87
por ciento o mds, mostrando la gran diferencia de oportunidades de educa-
cién y la inequidad que persiste en Colombia, a pesar de haber alcanzado unos
niveles de alfabetizacién muy altos dentro de la regién: solo 1.7 por ciento de
mujeres en edad fértil son analfabetas (contra 4.2% en 1990).

El 68 por ciento de las encuestadas manifest6 no estudiar en la actualidad,
pues se trata de mujeres adultas. Sin embargo existe un 31 por ciento que
se encuentra estudiando, dato importante en el sentido que indica, que hay
excelentes condiciones en dicha poblacién para trabajos de capacitacién que
se pretenda hacer con este sector. Mds ain, no se trata de mujeres sin ningtin
tipo de instruccién, lo que permitiria probablemente hacer mucho mds rd-
pido un proceso de induccidn, capacitacién y réplica de la informacién que
reciba en cualquier campo, y mds especificamente, en el de la formacién en
genética y reproduccién.

414 DANE. (2005).
415  Profamilia. (2010).



Tabla 1.

Caracteristicas sociales de la poblacién

Caracteristica Rangos %

20 a 49 Afos 87.5%

Bdad Otros 12.5%
Baja 58.2%

Estrato (Clase) Media 28.2%
Alta 12.6%

Primaria Incompleta 12.6%

Primaria Completa 19.4%

Secundaria Incompleta 17.5%

Nivel educativo Secundaria Completa 15.5%
Técnico 2.9%

Universitario 24.3%

Postgrado 6.8%

Soltera 20.4%

Casada 45.6%

Estado civil Unién Libre 19.4%
Separada 8.8%

Viuda 4.9%

. Si 75.7%
Trabajo No 24.3%
Actividad Comunitaria 41.7%

Oficina, Profesional, Ventas 21.3%

Tipo de ocupacién Servicios Generales 10.7%
Ama de Casa 9.7%

Obrera 3.9%

Padre 59.2%

Madre 21.4%

Jefe de hogar Padre y Madre 11.7%
Otro 1.9%

Todo 22.3%

Contribucién econédmica Parte 61.2%
al mantenimiento del hogar Nada 13.6%
Oficios Domésticos 71.8%

Cuidado de Hijos 59.2%

Tipo de aporte Dinero por Trabajo o Rentas 57.2%
Trabajo sin Dinero 31.1%

Bienes Fisicos 19.4%

Propia 51.5%

Tenencia de casa Arriendo 28.2%
Familiar 17.5%

Esposo 10.7%

Propiedad real (Escritura) Ambos 21.4%
Esposa 10.7%

Padres u Otros Familiares 46.6%
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Tabla 2:
Nivel de alfabetismo de las mujeres

SIN EDUCACION O SOLO CON PRIMARIA
Escuela Puede Plu ede No Ntimero *Porcentaje
Caracterfsticas secundaria leer ee; puede Total de de
o mds ficilmente O leer mujeres alfabetismo
dificultad

Edad

15-19 91.4 5.8 2.2 0.6 100.0 9,100 99.4

20-24 87.7 8.5 2.8 1.0 100.0 7,760 99.0

25-29 82.1 12.4 3.9 1.5 100.0 7,327 98.5

30-34 73.6 18.8 5.0 2.6 100.0 6,787 97.4

35-39 67.4 22.7 7.0 2.9 100.0 6,290 97.1

40-44 61.4 25.0 10.1 3.6 100.0 6,483 96.4

45-49 58.4 26.2 10.7 4.7 100.0 6,071 95.3

Zona

Urbana 82.7 12.1 3.9 1.2 100.0 39,264 98.8

Rural 51.4 30.8 11.7 6.0 100.0 10,554 94.0

Indice

de riqueza

Mis bajo 46.5 31.3 13.8 8.3 100.0 8,254 91.7

Bajo 66.6 23.1 7.7 2.6 100.0 9,584 97.4

Medio 79.3 14.5 5.0 1.2 100.0 10,741 98.8

Alto 87.2 10.1 2.4 0.3 100.0 10,866 99.7

Mis alto 93.5 5.3 1.0 0.1 100.0 10,373 99.9
Total 2010 76.1 16.1 5.6 2.2 100.0 49,818 97.8
Total 2005 70.3 19.6 6.9 3.2 100.0 38,355 96.8

*Incluye las mujeres que pueden leer con dificultad

Distribucién porcentual del alfabetismo segtin el nivel de escolaridad alcanzado
por edades, zonas e indice de riqueza.

Tomado de Profamilia. Encuesta Nacional de Demografia y Salud (2010), (Cuadro
4.5.1 modificado).

El 68 por ciento de las encuestadas manifesté no estudiar en la actualidad,
pues se trata de mujeres adultas. Sin embargo 31 por ciento se encuentra
estudiando, dato importante en el sentido que indica, que hay excelentes con-
diciones en dicha poblacién para trabajos de capacitacién que se pretenda
hacer con este sector. Mds adn, no se trata de mujeres sin ningin tipo de
instruccién, lo que permitiria probablemente hacer mucho mds rdpido un
proceso de induccidn, capacitacién y réplica de la informacién que reciba en
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cualquier campo, y mds especificamente, en el de la formacién en genética y
reproduccién.

En cuanto al estado civil, 45 por ciento son mujeres casadas; si se cruza
con la pregunta de cudntas veces ha estado casada o en unién libre, donde 66
por ciento respondié que una sola vez, nos encontramos entonces ante una
poblacién de matrimonios que se podria denominar “estables”; sin embargo,
es importante resaltar que 27 por ciento expresa vivir en unién libre, lo que
probablemente se deba —dada la edad de las parejas— a la vigencia desde el afio
1976 de normas juridicas en Colombia que empiezan a proteger hasta el dia
de hoy las uniones de hecho.*'¢

El ndmero de personas que conviven con la encuestada es en promedio de
4, aunque sigue siendo frecuente ver grupos familiares de 6 (12%) y 7 (6%)
personas. El 75 por ciento de las encuestadas desempena un trabajo, y su
actividad principal es la comunitaria, y solo la minorfa ejecuta los oficios de
“ama de casa’. Es importante que hoy dia las mujeres identifiquen la activi-
dad comunitaria como un trabajo. Las mujeres que desempefan este tipo de
labor han ganado reivindicaciones laborales desde el Estado y la comunidad,
en donde —a pesar de que ellas reconocen que es una prolongacién de su tra-
bajo doméstico— han logrado el reconocimiento de algtin valor remunerativo,
que, las dignifica y las sittia en una mejor posicion social que la meramente
de amas de casa. A través de ello han logrado un reconocimiento social en la
comunidad que las perfila como liderezas, situacién que las motiva y las hace
especialmente idéneas para el trabajo de capacitacion en talleres de genética
que se pudiera proyectar en el futuro.

Sin embargo, a pesar de este reconocimiento, al preguntarles r quién es el
jefe del hogar, se identifica al esposo o compafiero con dicha categoria, pero
cuando se les pregunta cudnto aportan al sostenimiento de su hogar, se en-
cuentra que 61 por ciento aporta una parte y 22 por ciento aporta todo; este
ultimo porcentaje se asemeja con el que reporta la encuesta del DANE vy de
Profamilia referente a jefas de hogar (30% y 34%, respectivamente)*”,5.

Aunque mds de la mitad refieren vivir en vivienda propia, la pregunta acer-
ca de la propiedad real a través de la escrituracién de la vivienda revel6 que
son mujeres que se encuentran desprotegidas, dado que la mayoria viven en
propiedades de padres o de otro familiar (46%), lo que indica no sélo el nivel

416 Ley 1 de 1976. Divorcio para Matrimonio Civil: se regulan las separaciones de cuerpo
y de bienes en el matrimonio civil y catélico. Ley 54 de 1990: Se regulan las uniones
maritales de hecho y el régimen patrimonial entre compafieros permanentes.

417 DANE.(2008).

418 Profamilia. (2010). Op cit.
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de hacinamiento de los grupos familiares, sino el estado de inseguridad en que
puede quedar la mujer por la no tenencia de la vivienda. Los estudios reali-
zados por la Red Mujer y Hibitat de Colombia confirman que el acceso y la
propiedad de la vivienda es una prioridad para las mujeres, porque la vivienda
es el espacio de proteccién y seguridad, de afecto, de comunicacién y del que-
hacer familiar y reproductivo, y es el espacio de subsistencia basica, generador
de estrategias de ahorro y supervivencia para suplir los escasos ingresos fami-
liares, a partir del cual las mujeres, con su esfuerzo, aminoran los efectos de las
carencias de los servicios publicos y sociales en los barrios populares*'’.

El esfuerzo por acceder a la tenencia de la vivienda resulta ser un gran alivio
para las mujeres que lo logran, pues proporciona una estabilidad tanto fisica
como emocional a veces subestimada por los indicadores sociales relacionados
con los problemas de la salud. La tenencia de una vivienda es de vital impor-
tancia también para el cuidado de la salud, en particular en el caso del cuidado
de enfermos crénicos de por vida, como son los pacientes con enfermedades
genéticas, pues al menos garantiza que el paciente, que lo serd de manera per-
manente por el resto de tiempo que viva, y cuyo estado de salud seguramente
cada vez serd mds grave, tendrd un techo seguro, y la madre podréd dedicar con
mayor tranquilidad el tiempo requerido a cuidar de este enfermo.

4. Situacion de salud y reproduccion

Casi todas las mujeres encuestadas manifestaron estar afiliadas a algtn sis-
tema de salud; 21 por ciento de ellas se encuentran afiliadas a un sistema
publico subsidiado y el restante a las entidades privadas o pablicas prestadoras
de salud. Esto se refleja en que las mujeres han visitado el servicio de salud en
forma regular (65% en los tltimos 6 meses).

En lo referente a la salud reproductiva, 73 por ciento de las mujeres
ha estado embarazada (edad promedio de 38 anos), 64 por ciento asisti6 a
control prenatal y mds de la mitad (55%) ha utilizado algiin método de pla-
nificacién, siendo el mds usual la ligadura de trompas (21%) (Tabla 3). Estos
hallazgos son coherentes con las politicas de control que hace més de 30 anos
vienen aplicando en el pais entidades como Profamilia, y tal vez influyen en
que el método mds usual sea el de la ligadura, pues éste, los anovulatorios
orales, el implante sub-dérmico y el conddn estdn cubiertos por el sistema
basico de salud. En la actualidad , éste no cubre métodos comtinmente usa-
dos como el dispositivo intrauterino y métodos alternos a los hormonales en
las personas que tienen reacciones adversas o contraindicaciones**.

419 Cardona L, Dalmazzo M & Suremain MD. (1995).
420 Ministerio de la Proteccién Social (2007).
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Tabla 3.

Indicadores de salud y reproduccién en la poblacién encuestada
. . Afiliadas 93.2%
Seguridad social No afiliadas 6.8%
Subsidiado 21.4%
Sistema de seguridad social EPS 68%
Sin dato 10.7%
Ultimo Mes 29.1%
7-12 Meses 9.7%
Asistencia a la seguridad social Hace mucho tiempo 9.7%
2-6 Meses 35.9%
Mis de un afio 12.6%
Sin dato 3.9%
Mujeres que han estado embarazadas Si 72.8%
No 23.3%
Sin dato 6.8%
Control prenatal Si 64.1%
No 29.1%
Sin dato 6.8%
Meétodos de planificacién Si 55.3%
No 37.9%
Ligadura 21.4%
DIU 14.6%
No Planifica 10.7%
Pastillas 9.7%
Tipo de método Condén 6.8%
Inyeccién 2.9%
Ritmo 2.9%
Vasectomia 1.9%
Sin dato 29.1%
Mujeres con hijos IS\ITO ?;:222
Numero de hijos (promedio) 2.3
SI Mujeres 12.6%
Mujeres que han tenido hijos Hombres 16.5%
enfermos (enfermedades generales) NO Mujeres 68.9%
Hombres 71.8%

Los efectos de las politicas de con trol natal adoptadas en las tltimas dé-
cadas se reflejan en el presente estudio en el bajo nimero de hijos por familia
(2.3), a pesar de que las mujeres encuestadas pertenecen, en su mayoria, a un
estrato socioeconémico bajo. Segin la encuesta de Profamilia del 2010%, la
tasa de natalidad teniendo en cuenta los estratos varia de 1.4 en estratos altos
a 3.2 en estratos bajos, con una sensible disminucién en éstos en los dltimos 5
afios (4.1 en la encuesta del 2005) (Tabla 4). Podemos suponer que el nimero

421 Profamilia. (2010). Op cit.
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de hijos de las participantes en la encuesta es menor que el observado en la
poblacién general de similar situacién socio-econémica, debido a que muchas
de las mujeres encuestadas, por ser madres cabeza de familia, en ausencia de

pareja, no tuvieron mds de dos hijos.

Tabla 4.
Tasa de fecundidad en Colombia

Promedio Porcentaje
L. *Tasa global de nacidos de mujeres
Caracterfsticas . . . actualmente
de fecundidad | vivos a mujeres
40-49 embarazadas
15-49
Zona
Urbana 2.0 2.6 3.3
Rural 2.8 3.8 4.2
Regién
Caribe 2.6 3.3 4.3
Oriente 2.2 3.1 3.6
Bogotd 1.9 2.6 3.3
Central 1.9 2.8 3.1
Pacifica 2.0 2.7 3.4
Orinoquia y Amazonia 2.5 3.8 4.9
Educacién
Sin educacién 4.3 5.1 2.8
Primaria 3.2 3.5 3.1
Secundaria 2.3 2.6 3.7
Superior 1.4 1.8 3.6
Indice de riqueza
Mis bajo 3.2 4.4 5.6
Bajo 2.5 3.3 3.6
Medio 2.1 2.9 3.8
Alto 1.7 2.4 2.9
Mis alto 1.4 2.1 2.4
Total 2010 2.1 2.9 3.5
Total 2005 2.4 3.1 4.2
*Tasas para los tres afios que precedieron la encuesta

Variacién de la tasa de fecundidad segtn el nivel de escolaridad, indice de

riqueza, region geogréfica y tipo de poblacién.

Tomado de Profamilia. Encuesta Nacional de Demografia y Salud (2010),

(Cuadro 5.4.1 modificado).
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Colombia es el pais de América Latina en donde han tenido un mayor
éxito las politicas de planificacién familiar: mientras en 1965 el promedio
de hijos por pareja era de 7, en el afo 2002 este nimero se habia reducido a
2.6 y en el afo 2010 disminuyé a 2.1%2. Sin embargo, al analizar de manera
desglosada estos datos, se observan diferencias importantes entre la poblacién
urbana y rural, entre el centro del pais y los litorales y entre estratos econémi-
cos (Tabla 4). En la poblacién rural es donde mayores logros se ha observado
en los Gltimos afios , con un descenso en la tasa a 2.8 (contra 3.4 en 2005).
Ademds, el andlisis muestra que, a mayor nivel educativo, menor es la tasa de
fecundidad. Estos avances son el resultado de una politica iniciada desde la
sociedad civil (Profamilia, entre otros), con algin apoyo estatal, logrdndose
que en la actualidad 77 por ciento de las parejas utilicen algiin método de
planificacién familiar*?. Infortunadamente, en el segmento mds vulnerable,
las adolescentes entre 15 y 19 afos, la fecundidad ha venido en ascenso desde
1995, y una de cada cinco mujeres de 15 a 19 afios ya son madres o estd espe-
rando su primer hijo, tendencia que se ha mantenido précticamente invariable
desde el ano 20004,

Junto con el control de la natalidad, la adopcién de campanas de salud pua-
blica que incluyan la educacién acerca de padecimientos genéticos prevenibles,
unido a acciones médicas que permitan el diagndstico prenatal (DPN), inclu-
yendo asesoramiento genético, y el diagnéstico y tratamiento oportuno de los
nifios afectados, podrian contribuir a la reduccién del impacto de la enfermedad
genética en nuestra poblacién y en particular en las familias mds vulnerables,
como ha sido demostrado en las dltimas décadas en algunos otros paises de in-
gresos bajos y medios en el mundo, y como se logré en Europa en menos de tres
décadas entre 1950 y mediados de los setenta (ver Capitulo V-5).

5. El cuidado de los nifos, niiias y jovenes

En nuestros dias, en Colombia se evidencia un cambio demografico con
menores tasas de mortalidad y natalidad e incrementos en la esperanza de vida
y envejecimiento de la poblacidn, los cuales se han reflejado en el crecimiento
de 37 millones de personas (1993) a 42 millones (2005) y se proyecta a mds
de 45 millones para el afio 2010. Por el efecto combinado de tales cambios, la
poblacién de nifios, nifas y jovenes (aquellas personas menores de 25 anos),

422  Profamilia. (2010). Op cit.
423 Pizano L. (2005)
424  Profamilia. (2010). Op cit.
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ha aumentado numéricamente pero se ha reducido en participacién: en 1985
se estimaba cercana a 18 millones y en el 2005 en 21 millones, representando
58 y 49 por ciento, respectivamente, del total de la poblacién, mientras que
para el afio 2010 se proyecta que representard 47 por ciento “2.

En Colombia nacen mds nifios que ninas, en la adolescencia la tasa de
mortalidad de los hombres aumenta y el niimero de pobladores tiende a equi-
librarse entre los dos géneros; después de los 25 afios, las mujeres son mayoria
y asi se conservan hasta los tltimos escalones de la pirdmide poblacional. El
incremento en la esperanza de vida, que pasé de 68.6 afios en 1990 a 71.7
afos en 2000, se debe principalmente a la mejor atencién del parto, del perio-
do perinatal, de las enfermedades de los primeros cuatro anos de vida, y a las
mejores condiciones de higiene y saneamiento bdsico. Estos avances han per-
mitido reducir drsticamente las tasas de mortalidad infantil en los menores
entre uno y cinco afios y las tasas de mortalidad materna, las cuales declinan
progresivamente, aunque siguen siendo demasiado altas, teniendo en cuenta
que son prevenibles (ver Capitulo III).

En lo referente a la tasa de mortalidad en menores de un afo de edad, ésta
pasé de 35.2 muertes por mil nifos nacidos (1990) a 20.3 por mil (2007) y
se estima que esa tasa se reducird a 18.1 por mil en el quinquenio 2012-2017,
siempre y cuando se amplie la cobertura de los programas de salud a la aten-
cién de la nifiez y la vacunacién sea mds amplia, permanente y universal®*.
Asi mismo, se espera que la aplicacién actual y la implementacién de futuros
programas de salud publica en genética contribuyan también a la mejora de
este indicador, especialmente a través de la prevencién antenatal y la deteccién
temprana y tratamiento de los recién nacidos.

En el presente estudio no se encontraron diferencias significativas esta-
disticamente en cuanto al deseo de tener un hijo de un sexo en particular; el
porcentaje de encuestados que expresé el deseo orientado de tenerlo, desea
tener una hija (23% de los casos) o un hijo (17%).

Frente a la responsabilidad del cuidado de los hijos sanos, en la encuesta
se evidencia que, en la medida en que ambos padres tienen actividad labo-
ral, el cuidado de los hijos(as) tiende a equilibrarse entre los padres (76%).
Ademds, la responsabilidad se considera compartida, independientemente del
género del hijo. Esto contrasta con los datos de la Encuesta de Calidad de Vida

425 DANE.
426 DANE. Ibid.
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(2008), que reporta que las mujeres dedican entre semana un promedio de
8-16 horas de cuidado diario, mientras los hombres dedican 8 horas diarias,
s6lo el fin de semana. Sin embargo, se debe tener en cuenta que en la presente
muestra la mayoria de las encuestadas son personas que viven en ciudades, y
este hallazgo podria no ser igual en dreas rurales, en donde tradicionalmente
es la madre quien asume la crianza.

En contraste, en el caso de los nifos/as con anomalias congénitas o retardo
mental, se considera que la responsabilidad del cuidado sigue siendo de am-
bos padres pero en menor proporcién (66%), ya que consideran que se debe
compartir con el médico, la familia en general y el Estado.

Llama la atencién que en los resultados no se encontré que un padre deba
asumir el cuidado, en solitario, de un hijo o una hija, mientras que entre el
8 y 12 por ciento de las encuestadas consideran que es responsabilidad solo
de la madre. En igual medida, es interesante la respuesta respecto a quien
debe acompanfiar los hijos o las hijas a los servicios de salud; se observa que,
en ambos casos, deben ir los dos (74%) o solo la madre, pero el padre sélo
no se considera el mds adecuado acompafante, ya que menos de 2 por ciento
consider6 que podria llevarlos al médico, pero solo en el caso de que se trate
de hijos varones. Sin embargo, en la prictica, casi ningtn padre acompana a
la madre cuando lleva los hijos a consulta con el médico.

La interpretacién que se podria dar a la respuesta de las encuestadas puede
estar relacionada con factores sociales como la ocupacién o ausencia del padre
o la negligencia y el riesgo de maltrato o abuso sexual por parte de éste.

En este sentido, las estadisticas de abandono de nifios y maltrato infantil
estdn relacionadas con el género. Indagando por los antecedentes histéricos
del abandono de infantes asociado al género, en los registros del siglo XVIII
de la Casa de Nifios Expésitos de Santa Fe de Bogotd (creada en 1642), consta
que se abandonaban mds nifias que nifios*’.

Infortunadamente, esta situacién no ha cambiado mucho, y en la actua-
lidad se sigue observando una fuerte violencia marcada por el género en la
sociedad colombiana. Segtin datos del Instituto Nacional de Medicina Legal
y Ciencias Forenses (INML), 54 por ciento de los casos de maltrato infantil
afecta a las nifias (46% a ninos) y en 60 por ciento de los casos los padres son
agresores (35% padre, 25% la madre)**®.

Ademis, en 1998, el INML recibié cerca de 49 mil demandas por violencia
intrafamiliar y de éstas, al menos 42 mil tuvieron como victima a una mujer.

427 Rodriguez P. (1997).
428  Valdés Soler A. (2007).
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En este estudio, el grupo més afectado fueron ninas con edades entre 5 y 14
afos. Sin embargo, se estima que s6lo 27 por ciento de las victimas de violen-
cia doméstica han reportado su caso ante las autoridades competentes, por lo
que se ha propuesto que una estimacién mds exacta de los indices de violencia
intrafamiliar resultarfa de multiplicar las anteriores cifras por cuatro.

Como comenta Amanda Valdés “El abuso sexual es una forma de ejercicio
de poder y dominacidn, es una expresion de las desigualdades entre sexos y ge-
neraciones”. La mayoria de los abusos sexuales y violaciones se cometen contra

mujeres (85%) en el rango de edades de 10-17 afios y en infantes (15%)*>.

6. El concepto de la herencia

El centro del estudio de caso gir6, evidentemente, en torno a la herencia
biolégica. Muchas de las preguntas estuvieron dirigidas a indagar qué sabian las
encuestadas acerca de caracteres normales que se transmiten a través de los genes.
Otras preguntas se hicieron mds especificamente enfocadas a enfermedades gené-
ticas y malformaciones congénitas, con el objeto de indagar si las encuestadas sa-
bian qué las causaban, si son prevenibles, y cémo deberian actuar frente a ellas.

Caracteristicas normales

En el presente estudio, las mujeres aspiran que sus hijas se parezcan a ellas
(39%) y los hijos a sus padres (42%), y s6lo cerca del 20 por ciento quisiera
que fuese a la inversa, lo cual evidencia una asociacién de género. Sin embar-
go, el resto piensa que los hijos deben parecerse a familiares en linea ascenden-
te (abuelos, 5%), a nadie o a otras personas (34%). Estas respuestas, sumadas
a las que no responden (20%), muestran que mds de la mitad de las mujeres
no asocian la herencia del parecido —al menos fisico— con los progenitores.

En la préctica, la asociacién de género se evidencié a través de rasgos fisicos,
como los del rostro (cara, ojos y cabello) y el cuerpo, y/o de valores culturales como
la honestidad, que se consideraron como aportados por la madre. En cambio, en lo
relativo al color de los ojos, la estatura, el sexo, la salud y los problemas de infertili-
dad, con mayor frecuencia estos son asignados como aportes del padre.

Podria interpretarse que esta asociacién de género en relacién con los ca-
racteres hereditarios que se transmiten de progenitores a hijos(as) es conse-

429 Ibid.
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cuencia de valores culturalmente asignados al ser femenino, por un lado, y alo
masculino, por otro lado. En particular, esto parece claro cuando casi 70 por
ciento responde que la honestidad, responsabilidad y sinceridad tanto de hijos
como de hijas deben ser aportados por ellas (las mujeres), contra 47 por ciento
por el padre, sumado a un 27 por ciento sin dato, es decir, a una ausencia de
cualidades que podrian ser transmitidas por el padre a sus hijos(as) (sélo 9%
sin dato, en el caso de transmisién de madres a hijos/as).

Aunque no deberfa existir una asociacién de los valores mencionados con
el género masculino o femenino, pues hacen parte de valores morales comunes
a todo el género humano, la experiencia negativa en Colombia, sobre todo en
las esferas mds visibles de la sociedad —la politica y la econédmica, en donde son
generalmente los hombres los que demuestran ausencia de estas cualidades
morales—, probablemente explica que las mujeres encuestadas si hagan una
clara asociacién de ellos al ser femenino.

Sin embargo, respecto a los rasgos fisicos, igualmente hay un porcentaje
alto de mujeres que piensan que no son aportados por nadie, lo que indica
ignorancia o falta de claridad respecto a qué son caracteres hereditarios, y el
modo de transmisién de éstos de una generacién a otra.

Caracteristicas patologicas

En lo relativo a las enfermedades hereditarias, si bien es complejo para el
comun de la gente diferenciar lo congénito de lo genético y, a su vez, lo ge-
nético de lo ambiental, en el estudio se exploré el tema de la percepcién de la
herencia de algunas enfermedades con respecto al género. Aunque las mujeres
que contestaron la encuesta no ignoran el concepto de herencia, se evidencia
la confusién prevista entre lo congénito y lo genético, y atin a las enfermeda-
des genéticas le asignan una causa ambiental.

En este sentido, llama la atencién que sefalan a la herencia como causa
de mds de 45 por ciento de las enfermedades de cualquier tipo; el resto, las
atribuyeron al descuido, habitos alimenticios, y una larga lista de causas am-

bientales (Tabla 5).
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Tabla 5.

Causas atribuidas por las mujeres a las enfermedades de los hijos

CAUSA DE LAS ENFERMEDADES

Menos del 2% 5-9%

Consanguinidad

Falta de dinero Embarazo(Eventos relacionados)

Tipo de sangre Maltrato

Falta de educacién Virus

Alergias Frio/Calor/Clima

Vejez Falta de ejercicio

Deshidratacién Estrés/Exceso de trabajo

Promiscuidad Defensas

Trasnocho Higiene

Voluntad de Dios

2-4% 10-19%
Descuido

Transfusiones Exposicion a sustancias teratégenas o

Vacunacién alimentos contaminados

Acceso a servicios de salud Alcohol

Contacto sexual Ambiente y contaminacién

Zoonosis Consumo psicoactivos

gir[;oar;ahdad/ Inseguridad/Miedo 20-50%
Herencia/Genética
Malnutricién

Se simplificaron los valores presentdndolos por agrupaciones
convenientes de porcentaje.

Intentamos interrogar el nivel de conocimiento detallado de las mujeres en-
cuestadas acerca de las enfermedades hereditarias, preguntdndoles primero si
sabfan que existen trastornos que puedan pasar de un familiar a otro (here-
dados), luego, si conocen de enfermedades que pasan de generacién en ge-
neracion (dominantes) y finalmente si hay dolencias que pueden afectar a
varios hijos de la misma pareja sana (recesivas). Los resultados mostraron una
respuesta afirmativa en mds de 67 por ciento de los casos.

Sin embargo, al pedirles que mencionaran enfermedades hereditarias para
cada uno de los casos citados, hubo confusién en identificarlas y citaron do-
lencias multifactoriales, infecciosas o ambientales sin discriminacién, tales
como el SIDA, el alcoholismo, la desnutricidn, el cdncer, etc. y muy pocas de
ellas mencionan un nimero reducido de enfermedades realmente de origen
genético (ver tabla 6; respuestas agrupadas segtin el tipo).
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Tabla 6.
Enfermedades genéticas o heredadas citadas por las mujeres encuestadas
ENFERMEDADES CITADAS POR LAS ENCUESTAS
Multifactoriales Genéticas
Diabetes
Ciéncer :
Paladar hendido sindrome Down
Asma Enanlsmp
Retardo mental Hemofilia
Leucemia Ceguera
Epilepsia
Trastornos
Infecciosas Otras
Enfermedad respiratoria
Sida Accidente cerebrovascular
Hepatitis Colesterol
Sarampién Enfermedades éseas
Varicela Glaucoma
Virales Hormonales
Tuberculosis Miopfas
Viruela Pie chapin
Rubéola Trombosis
Transmisidn sexual Virices
Virales congénitas Enfermedades de la hipoglicemia
Parotiditis Enfermedad cardiaca
Fascitis Hipertensién
Gripa Alergias
Enfermedades oculares

Esto pone en evidencia la carencia de programas de informacién y educa-
cién a la gente sobre temas de salud relacionados con genética, y enfatiza la
importancia de difundir este conocimiento a través de los medios de comuni-
cacién masiva, ademds, por supuesto, de la adquisicién de los conocimientos
de base que, aunque hacen parte de los curriculos en la escuela, deberfan ser
ensefiados de manera mds efectiva a los nifios y ninas, dada su importancia
préctica en la vida de los futuros adultos.

Cuando se pregunta por la causa de los defectos de nacimiento, cerca de
66 por ciento de los problemas en los hijos los atribuyen a causas genéticas o
hereditarias que pueden provenir ya sea de la madre o del padre (Tabla 7). Este
hallazgo corrobora el 45 por ciento mencionado antes como respuesta a la cau-
sa general de las enfermedades y sefala que, cuando se interroga de manera més
especifica por la causa de defectos congénitos, las mujeres claramente sefialan a
las causas genéticas o hereditarias como una de las mayores responsables; ade-
mis, dentro de las respuestas, incluyen de manera acertada la consanguinidad y
los cromosomas como causas asociadas a la herencia de trastornos congénitos,
subestimando la frecuencia con que estos ocurren en la realidad.
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El resto de las mujeres (30%), citan como causa de los defectos de nacimiento
factores ambientales y otros, como por ejemplo la voluntad de Dios. Sin embargo,
la edad, que si aumenta claramente la probabilidad de tener hijos con trastornos
cromosdmicos, entre ellos el sindrome Down, no aparece casi como causa de tras-
tornos congénitos en los ninos, sefialando que la nocién de “genético” o “heredita-
1io” es vaga y carece de conocimientos precisos que la sustente y precise.

Tabla 7.
Causas de malformaciones congénitas en hijos de madres o padres sanos
CAUSA MADRoi SANA PADRE%SAN O
Genética o hereditaria 64.2 66.2
Alcoholismo o drogadiccién 4.5 4.4
Problemas del embarazo 12 7.4
Voluntad de Dios 3.0 4.4
Azar 3.0 2.9
Enfermedad - 2.9
Alimentacién y cuidado 6.0 1.5
Consumo de tabaco - 1.5
Cromosomas 1.5 1.5
Desinformacién 1.5 1.5
Edad 1.5 1.5
Infecciones 1.5 1.5
Consanguinidad 1.5 1.5
Pareja - 1.5

En una serie de preguntas orientadas, se evidencia que mds del 70 por
ciento de las encuestadas conoce o ha oido hablar de entidades como sin-
drome Down (también llamado comtinmente mongolismo), acondroplasia (o
enanismo) y albinismo, que son enfermedades genéticas frecuentes, cuando se
citan de manera especifica. Sin embargo, no ocurre lo mismo con la hemofi-
lia, lo cual puede estar relacionado con el hecho de que las tres primeras son
facilmente identificables por las personas del comun a través de las manifesta-
ciones externas (deformidades fisicas), mientras que la hemofilia generalmente
es conocida cuando se tiene un familiar directo afectado.

Sin embargo cuando se les interroga por la causa de estas enfermedades,
menos de 30 por ciento lo asocia con alguna forma de trastorno hereditario y
el resto con causas externas que nada tienen que ver con la herencia (ejemplo:
ir a un funeral en embarazo, el alcoholismo y el maltrato) (Tabla 8).
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Si bien es cierto que el consumo de alcohol y drogas por la mujer gestante
es causa de anomalfas congénitas especificas, tales como el sindrome de alcohol
fetal (retardo metal, rasgos faciales caracteristicos) y el retraso en el desarrollo
psicomotor, se evidencia en las respuestas con respecto a enfermedades de clara
causa genética, como el sindrome Down, el enanismo, el albinismo y la hemo-
filia**, pero también el labio leporino y el retraso mental —que tienen una causa
mixta (genética y ambiental)—, que se relaciona como origen de estas enferme-
dades congénitas el mito de consumo de alcohol, las drogas y los traumas o
golpes durante el embarazo, incluso con mayor puntaje que la consanguinidad.
Ademds de éstos, hay otros mitos y creencias bastante curiosos, a los cuales se
les atribuye las causas de las enfermedades genéticas mencionadas, confirmando
una vez mds la confusién y la falta de conocimiento general del publico acerca
del papel de la genética y el ambiente en la enfermedad humana (Tabla 8).

Adicional a las respuestas a la pregunta abierta, ya mencionadas y presen-
tadas en la tabla 8, la anterior confusién se reflejé al suministrar un listado
acerca de determinados factores como causantes de las enfermedades genéticas
citadas, para el cual se solicit a las encuestadas que dieran una valoracién de
1-10. Identificaron la edad materna y paterna (calificacién 9 puntos), pero
también el consumo de alcohol o la mala alimentacién durante el embarazo
(10 puntos) y hasta el alcoholismo paterno o materno (10 puntos), y la bru-
jeria (8 puntos) como causas principales de estos defectos. La voluntad y el
castigo de Dios, la suerte o azar y el susto o “mal viento” (8 puntos), seguidos
del sexo durante el embarazo (7 puntos), son también causas importantes.

Menos de 6 por ciento de las encuestadas considera que existe cura para
enfermedades genéticas o congénitas como el sindrome Down, la acondropla-
sia, el enanismo, el retardo mental y la hemofilia. En el caso del labio y paladar
hendido, el 56 por ciento piensa que es curable, como evidentemente ocurre
a través de cirugfa. Nuevamente se evidencia que la hemofilia es la enferme-
dad menos conocida de las que se mencionaron en la pregunta, pues 43 por
ciento de las encuestadas no responden si hay o no cura para esta enfermedad,
mientras que el promedio de desconocimiento para las demds enfermedades
es de 23 por ciento.

430 Estos cuatro ejemplos que fueron presentados a las encuestadas son causados por genes
anormales, y no son causadas o influenciadas por el alcohol o las drogas consumidas
antes o durante el embarazo.
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Tabla 8.

Causa de diferentes enfermedades genéticas segtin las mujeres encuestadas

ENFERMEDADES
CAUSAS Sindrome Albinismo Enanismo Labip Retraso Hemofilia
Down Leporino Mental

% % % % % %
Genético 21.4 22.3 26.2 21.4 20.4 233
Cromosoma 21 6.8
Drogadiccién 49 3.9 49
o alcoholismo
Edad 3.9 1.0
Descuido en embarazo 2.9
Falta de oxigeno al nacer;
fiebre; consanguinidad 1.9 clu
Alimentacién en embarazo 1.0 1.0 2.0
Desorden hormonal 1.0 1.0
Errores; hemofilia 1.0 c/u
Hereditario 1.0 1.9 2.9 1.9 1.0
Ir a un funeral en embarazo; 1.0d
incompatibilidad R
Malformaciones del feto 1.0 1.0 1.0 1.9
Exposici6n a rayos X 1.0
Melanina 3.9
Congénito 2.9 2.9 1.0
Cromosomas 1.0 1.9 1.9 1.9
Monos; vitaminosis 1.0 c/u
Razas; rosa 1.0 c/u 1.0 c/u
Hu.csos; tabaquismo; 1.0 olu
accidente embarazo
Hormona crecimiento 1.9
Maltratos 2.9
Burla; dientes 1.0 c/u
Fal[a es[ln]u/laclon; 1 _OC/u
golpes; rubéola
Transfusién 1.9
Agua en el cerebro; incompatibili-
dad sanguinea; diabetes; infeccién 1.0c/u
dela sangre; transmision
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7. Actitud frente a la enfermedad genética

Aunque las encuestadas fueron mujeres entre un grupo de personas que
aceptaron al azar participar, y por lo tanto no sabiamos de antemano si tenfan
algin familiar directo afectado (hijos/as, hermanos, sobrinos), quisimos inda-
gar cudl podria ser su actitud, de acuerdo con lo que ellas sabfan o conocian
acerca de las enfermedades genéticas.

Actitud de las madres

Al parecer, no hay diferencias muy marcadas en la atencién que dispensarian
las mujeres a un hijo con un defecto fisico en relacién con el género. El control
médico es el principal cuidado y se prodigaria por igual a hijos e hijas, lo mismo
que la atencién y el cuidado en general, los tratamientos y la cirugia (Tabla 9).

Tabla 9.
Conducta de las mujeres encuestadas en el caso de tener un hijo o hija
con defectos fisicos o con retardo mental

DEFECTOS FISICOS RETARDO MENTAL

NINOS NINAS NINOS NINAS
% % % %
Control médico 26.2 24.3 33.0 31.1
Atencién y cuidado 12.6 11.7 8.7 6.8
Aceptacion 9.7 49 2.9 3.9
Tratamiento 8.7 7.8 7.8 7.8
Amor y comprensién 7.8 223 18.4 223
Asesorfa 3.9 6.8 4.9 4.9
Apoyo y ayuda 3.9 21.4 4.9 12.6
Compafifa 1.9 1.0 - -
Fe en Dios 1.9 1.9 1.9 1.0
Resignacion 1.9 1.9 3.9 -
Cirugfa 1.0 1.0 1.0 1.0
Crianza 1.0 - - -
Luchar 1.0 1.0 1.9 2.9
Depresion 1.0 1.0 - -
No sabe 2.9 - 6.8 12.6
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Sin embargo, se perciben diferencias de actitud en cuanto al zpo de apoyo:
seglin la encuesta, las mujeres afirman aceptar mds ficilmente un hijo hombre
que una hija con defectos fisicos (10% vs 5%); en cambio, si se trata de dar
amor, comprensién, apoyo y ayuda, estos se prodigarian mds a las hijas que
a los hijos, sobre todo si se trata de alglin trastornos genético que afecte su
aspecto fisico. En cambio, en cuanto a las enfermedades genéticas que se aso-
cian con retardo mental, la aceptacién es igualmente baja para ambos géneros,
reforzando la idea de que, detrds de la actitud de la madre frente al aspecto
fisico, existe un claro rol de género impuesto por la cultura.

Cabe preguntarse si en esta actitud mds amorosa y de soporte hacia las hijas
no existe un sentimiento de culpa de las mujeres frente a la suerte de sus hijas
con defecto genético, que hace que la madre se sienta obligada a “compensar”,
con su amor y apoyo, la falta de un adecuado aspecto fisico (belleza) de sus
hijas, que dependeria de ella, en la medida en que asimilan que las hijas se
parecen a ellas y los hijos a sus padres (ver este capitulo, 6).

Es interesante anotar que, tratdindose de retardo mental, la madre prodi-
garfa bdsicamente el mismo amor a los hijos (18%) que a las hijas (22%). Se
observa, ademds, que las hijas con problemas genéticos, ya sean fisicos o men-
tales, son percibidas como mds vulnerables, ya que se les brindaria mucho mis
apoyo y ayuda que a los varones, de acuerdo, igualmente, con una percepcion
cultural generalizada de una debilidad intrinseca a la mujer.

En ciertas regiones de Colombia, con un fuerte ascendente machista, en
donde el ascenso social de la mujer, exigido culturalmente para tener una
presencia y visibilidad social, estd dado por la transformacién quirtdrgica de
su cuerpo, respondiendo a estereotipos masculinos de belleza femenina, se le
exige intervenciones de nariz, labios, senos, cintura y glateos, para que sea te-
nida en cuenta como mujer y tenga posibilidades de acceder a un marido. Esta
situacién de la realidad de las mujeres en el eje cafetero ha sido caracterizada
literariamente en la obra Sin tetas no hay paraiso™ del escritor colombiano
Gustavo Bolivar.

Apoyos externos para enfrentar la situacion

Aunque los efectos del diagndstico prenatal (DPN) se analizardn mds ade-
lante de manera detallada, queremos resaltar en este punto que se observa
una tendencia a buscar ayuda profesional para los hijos hombres en los que se

431 Bolivar G. (2005).
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detectd un defecto genético antes del nacimiento por medio de DPN (19% vs.
9% en las ninas), e implorar ayuda divina si se trata de una hija (7% vs. 4%
en los nifios), si bien en ambos casos las diferencias no fueron estadisticamente
significativas. Unas pocas mujeres buscarfan una capacitacién e informacion
con respecto al problema de sus futuros hijos(as), y un niimero no desprecia-
ble (27%) de mujeres se encuentran desorientadas, pues no saben qué harfan
o simplemente no responden a la pregunta.

En la situacién de enfrentarse ya ante el hecho de que el hijo, sea un nino
o0 una nifa, tenga alguna anomalia congénita o retardo mental, en la mayoria
de los casos las encuestadas afirman querer buscar ayuda profesional (66%),
mientras que solo 6 por ciento buscarfa ayuda de tipo psicolégico o espiri-
tual, ya sea con un sacerdote, pastor u otro tipo de lider espiritual. Llama la
atencién, que cerca de 21 por ciento de las mismas no sabe qué haria ante
esta situacion, y solo 2 por ciento buscaria ayuda ante el gobierno, el ICBF o
alguna otra institucidn apropiada.

Colombia cuenta con més de 500 fundaciones que trabajan con personas
discapacitadas, sin embargo, de estas, menos de 10 por ciento corresponden a
iniciativas estatales; siendo la mayoria de cardcter privado, sus recursos por lo
general son limitados y son poco conocidas por el conjunto de la comunidad.
Esto explicaria, en parte, la desorientacién de las mujeres que se ven abocadas
de repente a tener que asumir esta situacién en sus vidas.

De igual modo, los datos estarfan mostrando la tendencia cada vez mis
visible hacia la laicizacién de la sociedad, por lo menos en asuntos que tienen
que ver con la atencién de salud. Sin embargo, en la préctica se observa que
cuando la medicina no ofrece ninguna solucién a estos problemas, la gente
termina acudiendo a la intervencién divina a través de misas, sanaciones, ro-
gativas, etc., oficiadas por sacerdotes y pastores.

8. Prevencion de la enfermedad genética
Opciones frente al riesgo de tener hijos afectados

Segtin la Organizacién Mundial de la Salud, mds de cuatro millones de
mujeres se inducen un aborto en América Latina y el Caribe todos los afios; la
tasa de abortos es una de las mds altas del mundo, con 31 abortos por 1.000
mujeres entre 15 y 44 anos*?. De ese total, una de cada 1.000 muere por causa
del aborto, debido a que, en la mayoria de los paises, tal procedimiento es ile-
gal, por lo que se realiza en condiciones de inseguridad y clandestinidad (95%

432 Guttmacher Institute. (2007).
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de los casos)*. Este hecho amenaza la vida de las mujeres, pone en riesgo su
salud reproductiva e impone una severa presion a los sistemas de salud y hos-
pitales, ya sobrecargados, que atienden las complicaciones del procedimiento
a un muy elevado costo.

Evidentemente, la practica del aborto inducido se encuentra desprotegida
de la cobertura social de Salud y tapada por un manto de silencio en la mayo-
ria de América Latina, debido a las limitaciones legales. El aborto inducido se
encuentra penalizado por Ley en casi todos los paises, con excepcién de Cuba
y algunas pocas naciones del Caribe.

El panorama del aborto en Colombia ha cambiado ligeramente en los ul-
timos afos a raiz de la sentencia C-355 del 10 de mayo de 2000, en la que
se despenalizé esta prictica cuando la vida o la salud (fisica o mental) de la
mujer estd en peligro; cuando el embarazo es resultado de violacién o incesto;
o cuando una malformacién fetal hace inviable la vida fuera del atero. Du-
rante la época en que fue ilegal, las cifras de aborto en Colombia aumentaron
y, en 1986, fue de 76 por cada mil mujeres. Profamilia informa que 24 por
ciento de los embarazos termina en aborto y 26 por ciento son nacimientos
no deseados, es decir que cerca de 50 por ciento de los embarazos no han sido
buscados o deseados**.

De cada cien mujeres que se practicaban un aborto, 29 sufrian compli-
caciones y 18 acudian a servicios hospitalarios de urgencia debido a serias
complicaciones, convirtiendo al aborto en la segunda causa de muerte mater-
na, con 15 por ciento del total de muertes en el género femenino durante la
gestacion®®.

Solo hasta ahora se estdn iniciando procesos para contabilizar de manera
confiable las situaciones de aborto legal. Hasta julio de 2008 se tenia noticia
de por lo menos 201 casos en todo el pais, cifra que debe estar subestimada,
pues la Secretarfa de Salud de Bogotd reporté otros tantos hasta diciembre del
mismo afio. De estos, el 21 por ciento de las solicitudes fueron por malforma-
cién del feto incompatibles con la vida**.

A pesar de haber entrado en vigencia esta ley, muchos hospitales y clinicas
de cardcter privado impiden a sus pacientes y profesionales de la salud esta
préctica, bajo el pretexto de la objecién de conciencia, lo cual limita la efecti-

vidad de la ley, debido a que la paciente que quiere interrumpir el embarazo

433 S. Singh & S. K. Henshaw.
434  Women’s link Worldwide. (2007).
435 DANE. (1999 b).

436  Corporacién Humanas - Centro Regional de Derechos Humanos y Justicia de Género
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debe realizar una gran cantidad de trdmites que, cuando culminan, ella se
encuentra en una edad gestacional demasiado avanzada que complica y limita
el procedimiento. En 2009, la primera entidad de salud sancionada econémi-
camente fue el Hospital Universitario San Ignacio, por no realizar un aborto
legal a una mujer con un feto que presentaba hidrocefalia severa®”.

Debido a la clandestinidad del procedimiento en afios anteriores, las cifras
de interrupcién voluntaria del embarazo en Colombia en las que se observan
anomalias fisicas fetales han sido dificiles de obtener. Ademds, bajo el amparo
actual de la ley, solo se permite el aborto en casos de defectos incompati-
bles con la vida, cuando una junta médica asi lo ha definido. En la prictica,
esto excluye trastornos como sindrome Down, distrofias musculares, fibrosis
quistica entre otras, a pesar de las graves consecuencias que estas traen para
el afectado y su familia, lo cual lleva a que las parejas o las mujeres que han
decidido interrumpir estas gestaciones, lo hagan en la clandestinidad. En lo
relativo al diagnéstico prenatal de sindrome Down, en la prictica, el aborto se
elige como opcién probablemente hasta en 60 por ciento de los casos*®.

En una pregunta abierta acerca de la conducta a seguir en caso de enterarse
de que el feto tiene algin problema, solo entre 5 y12 por ciento de las mujeres
consideraron el aborto como una de las opciones. Sin embargo, frente a la
recurrencia de un feto con defectos genéticos, el porcentaje a favor del aborto
aumenta a 20 por ciento, haciendo evidente que, ante la experiencia de lo que
significa tener un hijo con este tipo de problemas de salud, las mujeres no
desean hacerse cargo de un segundo nifio enfermo. En cambio, cuando se les
pregunt6 de manera explicita si se deberfa permitir el aborto, 30 por ciento
estuvo de acuerdo con esta opcién, y 50 por ciento dice claramente no estar
de acuerdo con que se permita practicar el aborto en estos casos.

Lo anterior estarfa mostrando que el tabt y la culpa que rodea al aborto
en Colombia siguen siendo tan grandes que las personas no se permiten a si
mismas hablar espontdneamente de él, aunque si recurran a su préctica, refle-
jando una posicién ambivalente frente a un tema que recibe poco andlisis e
informacién en la sociedad.

La encuesta muestra una diferencia entre la opcién de aborto de fetos mas-
culinos (12%) y femeninos (5%), lo cual podria reflejar una menor tolerancia
a dar a luz a un hijo con defectos congénitos, que a una hija. Sin embargo,

437 Ibid.

438 Comunicacion personal. Doctor Carlos Martin Restrepo.
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en ausencia de diagndstico que permita prever esta situacion, las encuestadas
habian respondido que aceptarian mds a un hijo varén con defectos fisicos. La
aparente contradiccién entre ambas respuestas indica que, si tienen la opcién
de decidirlo, prefieren no tener un hijo varén con algin defecto congénito,
pero que una vez se encuentran ante el hecho irremediable, lo aceptarian mds
que si se trata de una nifa, lo cual estd reflejando una vez mds los roles de
género impuestos por la sociedad.

En cuanto al estudio o diagndstico prenatal, la mayoria de las encuestadas
sabe que es posible y que éste se practica mediante exdmenes médicos (74%).
Sin embargo consideran que un examen como la ecografia podria mdagica-
mente averiguarlo todo (56%). También afirman que los exdmenes médicos
podrian arrojar esta informacién, pero en ningtin caso nombran el diagnéstico
prenatal (DPN), cariotipo u otro tipo de examen genético, con lo cual pare-
ciera que desconocen la existencia de estos exdmenes especificos.

El 43 por ciento de las encuestadas piensa que es posible saber antes de un
embarazo si existe el riesgo de tener un hijo con una anomalia genética. Este se
identificaria mediante exdmenes, aunque la mayoria no sabe cudles serfan los
exdmenes adecuados para el diagnéstico preconcepcional (54%) y menos de
13 por ciento conocen de la existencia de estudios genéticos como una herra-
mienta para el diagndstico preconcepcional. Esto en parte se debe al hecho de
que en Colombia, los métodos de tamizaje en primer o segundo trimestre de
la gestacién y los diagndsticos pre-implantacién no estdn incluidos en el POS
y solo se ofrecen a personas de estratos socioeconémicos altos que pueden
costearlos de manera particular.

Actitud de las encuestadas frente a una gestacion anormal

Frente a un diagndstico prenatal positivo para un defecto genético, las
encuestadas manifiestan que la toma de decisiones debe ser de ambos padres,
con una leve diferencia si se trata de hijos hombres o mujeres (65% vs. 56%).
Por otro lado, la indecisién es mds comin cuando se trata de hijas mujeres
(25% vs. 19%).

Llama la atencién que 13 por ciento de las encuestadas piensa que la deci-
sién también puede ser tomada por la madre sola, pero en ningtin caso mani-
fiestan que deba ser responsabilidad del padre. Estos hallazgos son similares a
lo reportado en otros estudios, en donde encuentran que la decision debe ser
tomada en conjunto por los dos padres (74%), mientras que en 23 por ciento
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de las respuestas la madre es responsable de la decisién; tampoco consideran a
los padres como responsables tnicos de la decisién®.

Percepcion del riesgo de transmision de las enfermedades
genéticas

La percepcién de riesgo en la muestra encuestada es baja. En general, cerca
de 50 por ciento considera que el riesgo de tener hijos o hijas con defectos
congénitos es nulo o muy bajo, mientras que de 15 a 20 por ciento percibe
que ellas mismas o su pareja tienen un riesgo moderado a alto de que sus hijos
nazcan con tales defectos, hechos que reflejan un elevado nivel de desconoci-
miento de las mujeres sobre el tema. Valdria la pena indagar por qué, en este
tltimo grupo, las mujeres piensan que el riesgo de tener ninos con defectos
genéticos es dos a tres veces mayor que el de tener nifias (7% vs. 2%).

Las cifras presentadas en el Censo general 2005, realizado por el DANE,
reportan que de cada cien colombianos, hay seis con alguna discapacidad per-
manente (2’632.255 personas), de estas 10 por ciento son menores de edad.
Los origenes de las discapacidades en los colombianos se deben principalmen-
te a alteraciones genéticas y a complicaciones en el embarazo o en el parto
(60.000 casos)*?. En Colombia se ha reportado que 0.43 por ciento de los ni-
fios nacen con malformaciones congénitas (ECLAMC), pero a pesar de estas
cifras, existe un desconocimiento por parte de la poblacién general acerca de
los riesgos de malformaciones congénitas, por cuanto los adultos consideran
que el hecho de ser “sanos” y no tener antecedentes familiares, los protege de
tener hijos con defectos genéticos, y por tanto su riesgo serfa nulo.

9. Respuesta familiar y social

Si el nino(a) con anomalias fisicas ya ha nacido, 21 por ciento de las en-
cuestadas considera que esta situacién conlleva consecuencias negativas para la
familia y 7 por ciento las considera como positivas. Cabe resaltar que 54 por
ciento no respondié a la pregunta.

Cuando se cuestion6 sobre las consecuencias para la familia del posible naci-
miento de un nifo o nina con anomalias congénitas, 15 por ciento de las encues-

tadas estimé que no ocurrirfa ninguna consecuencia (Tabla 10).

439  Pajari H, Koskimies O, Muhonen T & Kiiridinen H. (1999).
440 DANE. (1999 b). Op cit.
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Tabla 10.
Consecuencias para la pareja y para la familia de la decisién
tomada en caso de esperar un hijo con defectos congénitos

Pareja Familia
Consecuencia de la decisién

Nina Nino Nina Nino
Ninguna 13.6 13.6 18.4 20.4
Inestabilidad/inseguridad 5.8 5.8 1.9 1.9
Muchos problemas 3.9 4.9 3.9 3.9
Buenas consecuencias 1.0 3.9 12.7 14.6
Integracion 2.9 3.9
Disgusto/separacién/peleas 3.9 2.9
Contradicciones 1.0 1.9
Consecuencias econdémicas 1.0
Culpar al otro 1.0 1.0
Dolor/tristeza 1.0 1.0 7.8 7.8
Fortaleza 1.0 1.0
Incertidumbre; Maltrato; No tener mas hijos; 1.0
Responsabilidad de ella
Quedarse sola 1.0 1.0
Abandono 1.0
No sabe 23.3
Cambio actividades normales; Rechazo 2.9 ciu 3.9 ciu
Cirisis econémica 2.9 2.9
Inestabilidad 1.9 1.9
No tener més hijos 1.9
Aislamiento; Complejos; Culpabilidad 1.0 c/u 1.0 c/u
Habladurfas 1.0
Ldstima; Prueba de fortaleza; Vergiienza 1.0 c/u 1.0 c/u
Sin dato 26.2 42.7
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Como la mayoria de las encuestadas no ha vivido una situacién de este tipo,
serfa interesante explorar los efectos reales de un posible nuevo nacimiento con
un hijo/a con anomalfas congénitas en mujeres o familias en donde si hay un
hijo(a) con este tipo de defectos. Muy posiblemente la respuesta seria mucho
mis elevada incluso que en el caso de ser el primer hijo, y se puede pensar que
las cargas psicolégicas, familiares y econémicas para la pareja tendrian efectos
demoledores, como ocurre en la realidad, porque el abandono por parte de los
padres, la falta de acceso a programas de salud (limitados al POS) y de educacién
o rehabilitacién, afectan el bienestar del resto de la familia.

En la experiencia de algunos profesionales en genética®!, se observa que la
llegada de un menor con anomalias congénitas en una familia, en la mayoria
de los casos, ocasiona frustracidn, angustia, desesperanza y sentimientos de
culpa; ademds, es frecuente encontrar a los padres con mutismo y depresién,
encerrados en la habitacién, sin aceptar visitas, sin regalos y sin flores.

Al realizar el asesoramiento genético, con frecuencia estallan en llanto o
explicitamente evidencian sentimientos de rechazo hacia el menor o el deseo
de que muera (“ojald que Dios pronto se apiade y se acuerde de él”); algunas
veces, de hecho, el menor es dejado en el hospital por los padres bioldgicos, lo
cual suma una segunda desventura para este, la de ser abandonado. Muchas
veces el temor estd relacionado con la estigmatizacién del paciente y su familia
por la comunidad y la sociedad, mds atin cuando el sistema de salud no cubria
el manejo de las anomalias congénitas, que por ser consideradas pre-existen-
cias, hasta hace poco no eran atendidas o cubiertas en el Plan Obligatorio de
Salud (POS), falencia que cambié recientemente por la sentencia de la Corte
Constitucional de Colombia.

Otro ejemplo de negligencia y abandono frente a los ninos con anomalias
congénitas se evidencia en el caso de un nifno con Sindrome Down, quien
presentaba un defecto del corazén que era operable; los padres, ambos con
un nivel superior de educacién, se negaron durante afios a autorizar el pro-
cedimiento quirdrgico y sometieron a su hijo a vivir pobremente, oxigenado
y cianético, hasta que una infeccién superé su capacidad de vivir y murié6 a
los cuatro anos de edad sin recibir el tratamiento que habrfa mejorado, muy
probablemente, su condicién y calidad de vida.

441 Comunicacién personal, doctor Carlos Martin Restrepo.
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442

La publicacién de Skotko
de asesoramiento para las mujeres. En su estudio, incluyé mds de dos mil

ilustra la importancia de fomentar actividades

encuestas a padres de ninos con Sindrome Down (SD), quienes recibieron
la noticia antes de nacer, o después del nacimiento del nifio. Al igual que el
presente estudio de caso, las encuestas fueron respondidas mayoritariamente
por las madres de los nifios.

Se observaron diferencias interesantes y significativas: las madres que reci-
bieron diagnéstico prenatal admitieron tener mds conocimientos sobre SD,
fueron mds positivas y menos ansiosas cuando nacié su bebé.

El autor recomendé varios puntos para el manejo de los nifios y sus fami-
lias con SD, que a nuestro juicio se pueden trasladar para el tratamiento de
muchas de las malformaciones congénitas, de las cuales destacamos: La noticia
debe comunicarse cuando la madre esté cémoda y en reposo y en lo posible
debe proveerse con ambos padres presentes en un lugar adecuado. El personal
de salud no debe olvidar hablar de aspectos positivos del nifio. Adicionalmen-
te, las parejas desean recibir algiin material escrito y quieren tener acceso a
otras familias con hijos similarmente afectados.

En cuanto a la relacién de pareja, en la encuesta se observé que 23 por
ciento piensa que el nacimiento de un hijo o hija con anomalias congénitas
tendria consecuencias negativas. Esto se asocia a una mayor frecuencia de des-
avenencias entre los miembros de la pareja y hasta puede conducir al divor-
cio. Las causas de divorcio se explican por las cargas emocionales, familiares,
sociales y econdmicas que ocasionan los afectados a los padres, cargas que se
agravan cuando los sistemas de salud y la sociedad como tal, no apoyan ni
protegen al ciudadano afectado(a) y entonces, los padres (en menor grado las
madres) usan el abandono del menor enfermo o del c6nyuge como el medio
para evadir o “resolver” el problema al que se ven enfrentados.

En muchos casos, la falta de conocimiento y la baja calidad de la informa-
cién ofrecida por el médico sobre las causas y los mecanismos que ocasionan
las anomalias congénitas, contribuyen a aumentar las cargas sobre la pareja.
Un ejemplo comun de esto es cuando nace un nifno con Sindrome Down,
cuya madre tiene mds de 35 anos edad, momento de la vida en que se sabe que
el riesgo relativo de este tipo de condicién aumenta dos o mds veces. Durante
el control del embarazo, el obstetra, quien es conocedor de este riesgo, no ofre-
ce a la madre ni la informacién ni los medios de diagnéstico para evidenciar si

442 Skotko B. (2005).
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el nino tiene o no el sindrome, en parte, porque los exdmenes de diagndstico
prenatal no estdn contemplados en el POS. En el momento del nacimiento,
el pediatra o el médico general, informan a la madre que el menor nacié asi
debido a la “avanzada” edad materna, con lo cual ella queda sefialada como la
“culpable” ante su conyuge y el resto de la familia, hecho con el cual el médico
contribuye de manera “jatrogénica’ (mala prictica médica) a incrementar la
actitud de estigmatizacién hacia la madre, las desavenencias de la pareja y las
posibilidades de divorcio.

Los estudios realizados en familias con otras enfermedades genéticas, como
la fenilcetonuria o el hipotiroidismo congénito, enfermedades que son trata-
bles si son detectadas a tiempo, han mostrado que en mds de la mitad de los
casos (57%), la enfermedad del nifio consolidé y estrechd la relaciéon con la
pareja. Sin embargo, 14 por ciento de las parejas tuvo conflictos que resultaron
en el divorcio. En 5 por ciento de los casos se encontré una relaciéon directa
entre el divorcio con el nivel de educacién de la pareja. Es decir, las parejas con
mayor nivel de educacién tienen una mayor dificultad para aceptar los hijos/as
afectados/as y con frecuencia se observan efectos negativos en la estabilidad de
la misma*®. Estos hallazgos apoyan la necesidad de que los gobiernos provean
informacién que aumente el nivel de conocimiento de los ciudadanos frente a
la anomalia congénita, pero esto s6lo no basta, es necesario que la informacién
se acompaie del fortalecimiento de valores como la aceptacién de la diferencia
y la proteccién y el apoyo a quienes tienen alguna desventaja, junto con ac-
tividades de apoyo social que aminoren las cargas que imponen a las familias
los nifos afectados.

Adicionalmente, otros factores como el modo de herencia pueden influir de
manera directa en las consecuencias negativas que traen las anomalias congéni-
tas, especificamente si la enfermedad tiene un modo de herencia ligada al cro-
mosoma X, con alto riesgo de tener hijos hombres afectados. En estos casos, las
mujeres soportan mds sentimientos de culpa y estigmatizacién, incluso por sus
parejas, lo que lleva a que a menudo el padre abandone el nicleo familiar*.

En un caso reciente de un nifio de 10 afos con retardo mental, fracaso
escolar, agresividad contra sus padres y terceros, le fue diagnosticado el sindro-
me X frégil. Al explicarle a la madre, quien era profesional, que se heredaba
a través de mujeres sanas, y que debia examinarse el ADN de ella y de su hija

443 Jusiene R & Kucinskas V. (2004).
444  James CA, Hadley DW, Holtzman NA & Winkelstein JA. (2006).
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normal (con riesgo de ser también portadora), expresé temor a ser abandonada
y rechazada por su esposo, quien la iba a culpar por la condicién genética de su
hijo. Hoy se sabe que una mujer de cada 900 es transmisora de este sindrome,
y que dado que el genoma no se escoge, y que el riesgo de la enfermedad no se
puede identificar a simple vista en las mujeres sanas, ninguna mujer portadora
es responsable por este padecimiento comun en la humanidad.

La presente encuesta mostré que un mayor porcentaje de mujeres pre-
ferirfa cuidar a un familiar con anomalias fisicas (80%) que a uno afectado
con retardo mental (66%), lo cual estd probablemente asociado, en términos
psico-afectivos y de cuidado, a la carga mayor que para ella significa tener
un hijo(a) con retardo mental. Estos hallazgos son similares a lo informado
en la literatura, que muestra que los progenitores de nifios con discapacidad
intelectual tienen un mayor nivel de estrés, disfuncién familiar y problemas
emocionales®>44,

Los hallazgos del presente estudio de caso revelan la necesidad de imple-
mentar programas de educacion en salud dirigida a la comunidad que pro-
muevan el conocimiento de la poblacién general sobre las anomalias congéni-
tas y los métodos de prevencién, dando prioridad a las enfermedades genéticas
mds comunes.

Si bien las mujeres no tienen clara la existencia de métodos confiables de
diagnéstico genético prenatal y como acceder a ellos, manifestaron la acep-
tacién frente al aborto relacionado con la presencia de anomalias congénitas
fetales. Adicionalmente, ellas son sensibles a las consecuencias negativas que,
para la familia y la relacién de pareja, trae el nacimiento de un hijo con estas
alteraciones, favoreciendo su empoderamiento relacionado con la informa-
cidn, los medios y las alternativas existentes.

445  Oelofsen N & Rochardson P. (2006).
446 Gray K, Taffe J, Tonge B, Sweeney D & Einfeld S. (20006).



IX. REFLEXIONES Y RECOMENDACIONES
DE LA EXPERIENCIA EN COLOMBIA

G. Keyeux, L. Cardona, B. Pefia, CM. Restrepo, H. Mateus

1. Reflexiones

El estudio de caso presentado en el capitulo anterior tuvo como objetivo
hacer visible, desde la perspectiva de género, la problemadtica bioética de la ge-
nética frente a la teoria de la justicia y el principio de equidad. En este estudio
en particular, el principio de equidad se sitta como el punto de referencia para
sustentar el debate acerca de la igualdad, desde la dignidad humana, en asun-
tos especificamente relacionados con la esfera de los trastornos genéticos.

De manera concreta, se quiso poner en evidencia el grado de conocimiento
y la percepcién social que, respecto al problema del genoma humano y los
derechos fundamentales conexos, tienen las mujeres de sectores populares. Las
reflexiones que se presentan a continuacién estdn basadas en el andlisis de las
encuestas que respondieron dichas mujeres.

El universo de la encuesta

En primer lugar, es necesario subrayar que la encuesta para el estudio de
caso fue realizada en poblacién urbana, de estrato socio-econémico medio-
bajo y medio. Adicionalmente, desde el punto de vista del bagaje cultural de
las mujeres encuestadas, éste corresponde al del modelo cultural occidental
en una poblacién mestiza. En consecuencia, el presente trabajo no da cuenta
de los problemas bioéticos de la genética desde una perspectiva de género que
podrian hallarse en la poblacién indigena o afrocolombiana.

En cuanto a indicadores de salud, y en particular, sobre trastornos genéticos
y malformaciones congénitas en estas mismas poblaciones, existen muy pocos
estudios actualmente. Después de la dramdtica disminucién de la poblacién
indigena durante la colonia y hasta bien entrado en siglo XX, se produjo una
recuperacion demografica entre la poblacién indigena de América Latina en
las dltimas cuatro décadas, en donde la poblacién pasé de menos de 15 millo-
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nes a mds de 48 millones (datos actualizados a 2003)%’, hecho que también

se ha observado en Colombia, en donde entre 1993 y 2005, la poblacién in-
digena pasé de un poco mds de 500 mil (1.6% del total) a casi 1.4 millones
(equivalente a 3.4% de la poblacién total, calculados sobre la poblacién que
dio informacién de la pertenencia étnica en el Censo de 2005), y la poblacién
afrocolombiana aumenté de 500 mil a 4.3 millones (10.6%, idem)*$. En
relacién con las comunidades Afrocolombianas, pese a su importancia numé-
rica en el pais, se tiene poca informacién detallada acerca de la prevalencia de
enfermedades genéticas (ver Capitulo V).

En vista de la rdpida recuperacién demogréfica, parece importante tam-
bién comenzar a explorar con ambos grupos de comunidades, el conocimien-
to y percepcidn que tienen en torno a problemas relacionados con la genética
y las malformaciones congénitas, y a enfocar estos estudios desde la bioética,
los derechos humanos y la perspectiva de género, lo cual ameritarfa estudios
particulares apoyados desde la antropologia. Ademds también serfa pertinente
extender el presente estudio a las comunidades rurales, pues el campesinado
del pais, aunque se asimile a la cultura mestiza dominante, puede manejar otro
universo de creencias y conocimientos a pesar de tener acceso a los mismos
medios masivos de comunicacién y sistema educativo que los habitantes de
zonas urbanas.

En segundo lugar, debemos resaltar el papel de las mujeres en el resultado
de las encuestas. Es importante advertir que éstas fueron elaboradas para que
las respondieran hombres y mujeres, dado que los sitios donde se aplicaron las
encuestas tenfan que ver con atencién y cuidado de nifios y ninas en barrios
populares de Bogotd.

Aunque por asociacién a roles de género, culturalmente los procesos estdn
dirigidos por mujeres (comedores comunitarios, actividades de accién comu-
nal, madres comunitarias, entre otros), y por lo general la responsabilidad de
esta labor recae en ellas, en ciertos casos, algunos hombres apoyan y colaboran
en este tipo de acciones; a ellos también se les entregé la encuesta para ser res-
pondida, pero fueron contestadas en su mayoria por las mujeres. Esto podria
ser interpretado como la poca importancia que los hombres dan al hecho de
informarse acerca de asuntos relacionados con la salud, cuidado, alimenta-
cidn, etc., de los hijos, reflejando el lugar relegado que estos aspectos de su
vida familiar y rol de padres ocupan en la escala de sus intereses.

447 Montenegro R & Stephens C. (2006).
448 DANE. (2007).
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La autodeterminacion y autonomia de las mujeres frente
a la herencia biologica

Si bien es cierto que el concepto de género cada dia ha ido ganando terreno
en los andlisis de las ciencias sociales, la aplicacion de la perspectiva de género
a las ciencias de la vida, como en el caso que nos ocupa sobre el genoma hu-
mano, es innovadora. Lo anterior implica un cuestionamiento de la ciencia
y sus aplicaciones -que tradicionalmente han sido enfocadas desde la cultura
masculina- poco sondeadas desde la perspectiva de género.

Lo femenino, identificado como lo emocional, lo intuitivo, lo tierno, lo
generoso, y lo asociado a la manutencién y los cuidados, valores de poca rele-
vancia en la cultura patriarcal, contrastan con la genética, la salud y la practica
de la medicina, que se abordan desde la racionalidad y la eficiencia, valores
asociados al poder de lo masculino. Es por esto que un enfoque desde el gé-
nero, fue importante en términos de este trabajo, para identificar o imaginar
cémo podrian converger ambos intereses para proyectar acciones en pro de
ambos géneros, pero especialmente de las mujeres.

Por otro lado, también lleva a reconocer que la poblacién objeto de estudio
se perpetia en un momento del pensamiento ético, en donde la mujer sigue
siendo heter6noma, necesitando de otros para tomar decisiones que se rela-
cionan directamente con su cuerpo y su desarrollo y crecimiento humano vy,
por lo tanto, con su vida. Esto genera la necesidad apremiante de trabajar en
el avance del principio de autonomia -el derecho a la autonomia- y en la apli-
cacién del principio de justicia; y de este, a la comprensién de la mujer como
sujeto de derecho, en el reconocimiento del otro como elemento prioritario
en la sociedad.

Dado que las mujeres han sido por tradicidn, y lo siguen siendo, las cui-
dadoras y protectoras de la vida en todas las culturas, se quiso indagar si, en el
marco de la atencién especificamente relativa a trastornos genéticos, los cues-
tionamientos que se hace la bioética tienen en cuenta problemas especificos o
propios que ellas deben sobrellevar cotidianamente.

A partir de los estudios de Gilligan (1981)%°, quedé claramente establecido
que el desarrollo moral -y el accionar de las mujeres- no es en ningtin momen-
to inferior o superior al desarrollo moral de los hombres; lo que si ha resultado
evidente es que, tanto el uno como el otro, toman decisiones diferentes con
argumentos morales distintos, validos en ambos casos. Incluso con el avance
de estos mismos estudios, en la actualidad se ha encontrado que mujeres y
hombres jévenes tienen actitudes similares al asumir los diversos roles a los

449  Gilligan C. (1982).
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que se ven enfrentados hoy, desde una dimensién tanto del cuidado como de
la justicia. Carol Gilligan, desde la psicologia, ha contribuido a los avances en
la teoria de la Etica del Cuidado, para constituirse en uno de los fundamentos
y sustrato en la deliberacién bioética acerca de lo que se considera el cuidado
de la vida. Tradicionalmente, la mujer ha sido la encargada, optando mds por
el valor del cuidado hacia los otros, que por su propio auto-reconocimiento y
auto-determinacién. Esto es evidente cuando, en la prictica, se encuentra que
quienes con mayor frecuencia acuden en compania de sus hijos(as) a los ser-
vicios de salud son las mujeres. Sin embargo, ellas consideraron en la encuesta
que deberia ser una responsabilidad compartida con la pareja.

Igualmente, segun el estudio, son ellas quienes contintian cubriendo las
carencias de los sistemas sociales y de salud, que deberian estar preservando
la vida dentro de la responsabilidad propia del Estado con el medio y con las
futuras generaciones.

Una primera conclusién que se puede extraer ahondando en el anilisis
de las encuestas, es que no existe una clara identificacién de las mujeres res-
pecto de sus necesidades especificas en cuanto a su esencia femenina en materia
de salud y reproduccién, mucho menos en las relacionadas a la genética. En
otras palabras, las mujeres identifican como necesidades las de otros, que son
en realidad sus responsabilidades con terceros, ya sea los hijos, o con el marido
o compafiero. Esto se constaté cuando se pregunté de quién era la responsa-
bilidad principal del cuidado de los hijos (as) o quién debia acompanar a los
hijos (as) a los centros hospitalarios o quién debia cuidarlos (las) cuando éstos
se encuentran enfermos. Las respuestas en términos generales estin dadas en
el sentido de que es la pareja, sin diferenciar si debe ser el hombre o la mujer,
quien se hace cargo de las anteriores responsabilidades, mientras que en otras
respuestas, ellas precisan que son e/las quienes se hacen cargo de lo relativo al
cuidado de la salud de los hijos (as).

Lo anterior nos confirmaria que las mujeres encuestadas identifican como
“naturales” las responsabilidades cotidianas que asumen y que se le han atribui-
do socialmente como productoras y reproductoras de la fuerza de trabajo. En
ese accionar se invisibiliza en sus propias necesidades como mujer. En este sen-
tido, estas mujeres sienten que socialmente se les estd dando un trato similar al
del hombre, y no identifican tales aspectos como discriminatorios, como nos
lo confirma 91 por ciento las encuestadas, que expresan ser las responsables
del cuidado de los hijos, desconociéndose las responsabilidades que en igual
medida le corresponden a sus compafieros o maridos. En esa superposicién de
las responsabilidades con sus propias necesidades, las mujeres se sienten social-
mente ejerciendo un poder, que en realidad no es sino un poder residual.
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Percepcion e imaginarios colectivos

La propuesta de una ética minima para facilitar la convivencia humana, so-
cial y moral hecha por Adela Cortina a finales de la década de los ochenta, pone
el énfasis en la construccién e interiorizacién de valores como la tolerancia y el
respeto, el reconocimiento de la diferencia y el principio de alteridad®®.

La condicién humana a través de las diferentes épocas ha creado un catdlo-
go de pardmetros que considera “anormales”, generalmente bajo la perspectiva
de la belleza fisica, pero también de todo aquello que representa un mayor
rendimiento o desempeno del individuo (performance, en inglés), el cual ha
sido cada vez mds influido por los medios y la publicidad. A esa diferencia se
le ha dado, ademds, una connotacién negativa y hasta perversa desde lo po-
litico, lo que ha llevado a determinar conductas en las personas alrededor de
situaciones que viven los “otros”, en donde claramente se presentan el estigma
social, la discriminacién y los estereotipos que, en su expresién mds extrema,
terminan por fomentar conductas como el racismo.

De manera mucho mds sutil, pero subyacente en el inconsciente, esto se
pudo observar en las respuestas de las mujeres cuando ellas manifiestan con
respecto al cuidado de los hijos(as) que estarfan mds dispuestas a cuidarlos(as)
cuando presentan anomalias fisicas que cuando han sido afectados(as) con
retardo mental. A priori se podria decir, pero amerita un mayor andlisis, que
para las mujeres representa un mayor recargo el cuidado de los hijos(as) o
personas con retardo mental. Esto se debe a que la carga del hijo con retardo
mental se percibe como mayor por las mujeres que la carga que causa un de-
fecto letal y no operable del corazén, en un nifio que tiene un aspecto fisico y
un desarrollo mental normales. La razén para ello radica en que, en la prictica,
las mujeres asocian el retardo mental con el largo plazo, la dependencia social,
familiar y econémica, el estigma para ellas y su familia, y el entorno adverso
que se ven abocadas a enfrentar.

Sin embargo, el sentimiento de culpa aparece de manera velada, y ademds
muy asociado a los roles de género asignados a las mujeres, cuando ellas ma-
nifiestan que rodearfan de mds amor y apoyo a las hijas mujeres con defecto
fisico, que a los varones.

En el estudio, las encuestas se aplicaron sin determinar previamente, si en
las familias de las personas que respondian la encuesta habia hijos(as) o pa-
rientes con problemas congénitos o genéticos, y de hecho, unas pocas tenian

450  El ser humano no es un fin en si mismo, desde si mismo, sino es un fin a partir de los
otros seres humanos. Ver, por ejemplo, Cortina A. (1998).
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algiin antecedente familiar de trastorno congénito (sindrome Down, labio le-
porino o retraso mental), de tal manera que en la mayoria son respuestas desde
la suposicién, mds que desde la experiencia misma. Por ello, consideramos
importante ampliar la informacién obtenida en este grupo de mujeres con la
informacién que se pueda recoger de hombres y mujeres que hayan experi-
mentado esta realidad y comparar las respuestas, tanto en lo relacionado con
los roles de los géneros como con la familia.

La carga social y afectiva de los defectos congénitos para
la mujer colombiana

Desde el punto de vista tedrico, en el mundo desarrollado la deliberacién
bioética se ha orientado hacia la justicia social entre los géneros y a la distribu-
cién equitativa de los recursos, particularmente en salud.

El actual sistema de salud en buena parte de América Latina, pero concre-
tamente en Colombia, desde su concepcidn, parte de una mirada meramente
economicista; para lograr alcanzar la propuesta formulada tanto desde la bio-
ética como desde los derechos humanos, requiere complementarse paralela-
mente con un enfoque tendiente a la humanizacién de la asistencia sanitaria,
y con una aproximacién al ser humano, mds social, mds politica y partiendo
de una ética civil.

En la basqueda de mayor cobertura del sistema y la rentabilidad econé-
mica de las Empresas Promotoras de Salud (EPS), el sistema de salud limita
los servicios y los cuidados en salud a las personas con enfermedad crénica, a
discapacitados, a enfermos de “alto costo” y a quienes padecen enfermedades
genéticas. Las EPS, alegando el cumplimiento de la Ley 100, evaden la aten-
cién de estos problemas, y como consecuencia, las personas se ven obligadas
a acudir a la figura de la tutela y mds recientemente, a los Comités Técnico-
Cientificos (CTC) de las EPS, reclamando el derecho a la salud y a la vida.
En un periodo de cinco afos se instauraron 145.360 acciones de tutela para
defender el derecho fundamental a la salud, las cuales corresponden a més del
25 por ciento del total de las tutelas durante el mismo periodo, identificindo-
se dos terceras partes como violaciones al derecho a la salud de los usuarios.

Con el fin de medir la relevancia e impacto de la accién de tutela frente al
Derecho a la Salud, la Defensorfa del Pueblo a través del Programa de Salud y
Seguridad Social realizé un estudio, de tipo descriptivo, en el cual se analizé la
base de datos de las tutelas interpuestas por vulneraciones al derecho a la salud
durante los afios 1999, 2000, 2001, 2002, y el primer semestre de 2003. Del
total de tutelas (565.323) instauradas por los colombianos y colombianas en el
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periodo analizado, el 25.7 por ciento corresponde a tutelas que invocan el de-
recho a la salud (como derecho fundamental o en conexidad con alguno de los
calificados como fundamentales). Debe destacarse el importante incremento
producido durante el ano 2003 (31.6%). Al hacer un estimativo del niimero de
usuarios que, dentro del perfodo analizado, hubiesen perdido arbitrariamente el
derecho de acceso a un servicio bésico de atencién en salud -POS-, de no haber
sido por las tutelas interpuestas, se llegd a la alarmante cifra de mds de 87 mil
procesos judiciales artificiosos (71% de todas las tutelas en salud)®'.

Ejemplos comunes de tales situaciones son autorizar la cirugia de cincer de
colon para extraer el tumor, pero no autorizar la anastomosis (unién de los dos
extremos intestinales) después de extirpar el cincer, o autorizar la consulta con
el genetista con el simple objeto de establecer si se trata de un padecimiento
genético y luego de proponer el diagndstico, negar el cubrimiento de los ex4-
menes necesarios para confirmarlo y los tratamientos requeridos.

Se ha querido subsanar esta situacién a partir de programas de cuidado en
casa, para disminuir personal y costos en general, pero no se conocen resul-
tados alentadores en las familias con recursos econémicos limitados, porque
se les suma un inconveniente mayor, y es que la mayoria de las personas de la
familia (casi 76%, segtn los resultados de la encuesta aplicada en el estudio de
caso), se ven obligadas a salir de casa a buscar lo del sustento, y no hay una per-
sona encargada de cuidar al enfermo, lo que por lo general contribuye a que
empeore la condicién de salud y hasta la econémica de la familia. Este modelo
de seguridad social no ha dado resultados atn ni en los paises desarrollados*?,
y con relacién al presente estudio, igual situacidén se observa a través de la
vivencia de las personas con enfermedades genéticas, ya que la mayoria de los
encuestados manifestaron que son los mismos progenitores quienes deberfan
hacerse cargo de los menores enfermos, alterdindose entonces la dindmica de la
busqueda del sustento para la familia.

En respuesta al gran nimero de acciones de tutela, la Corte Constitucio-
nal de Colombia, en Sentencia T-760 del 2008 reguld el derecho a acceder a
consultas, procedimientos, tratamientos y medicamentos formulados por los
médicos, en forma oportuna, eficaz y con calidad, sobre todo cuando beneficia
a los nifios, cuando se requieren para enfrentar enfermedades catastroficas o de
“alto costo”, como es el caso de las enfermedades genéticas. El mandato de la

451 Mejia D. et al. (2004).

452 Shepperd S et al. (2009). A pesar del interés creciente en el potencial de la salida tem-
prana del hospital para el cuidado en casa como alternativa de los pacientes con infarto
cardfaco, los resultados de una amplia revisién de casos, solo muestran abaratamiento en
algunos costos, y resultaos insuficientes frente a los beneficios econémicos y en cuanto a
la mejorfa en los pacientes.
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sentencia abordé dos temas: el de los planes obligatorios de salud (POS) y el
flujo de los recursos. A partir de su expedicidn, se entregd a CTCs de las EPS
la obligacién de aprobar o negar la solicitud de exdmenes, procedimientos o
medicamentos no incluidos en el POS, sin que los usuarios tengan que acudir a
los jueces, y exigié las medidas necesarias para evitar la negacién o demora de los
servicios. Ademds estableci6 una penalizacién de 50 por ciento para la EPS que
niegue un servicio, que luego es tutelado por un juez a favor de la persona®?.

Si bien la Sentencia T-760 pretendié dar punto final a los vicios de la Ley
100, la poblacién se encuentra sumergida en una dindmica que, a pesar de
presentarse como novedosa, es tortuosa, e intentando mejorar la cobertura
de los servicios de salud, elimina el concepto y el servicio de salud publica y
de calidad de la atencién. Con respecto a los servicios médicos especializados,
estos se encuentran fuera del alcance de la mayoria de los ciudadanos y ciu-
dadanas, aspecto que es mds precario e indigno adn en los servicios genéticos.
Adicionalmente, el sistema, en el caso especifico de problemas relacionados
con la enfermedad genética, ni siquiera contempla la cobertura en el POS,
que debe satisfacer las necesidades bdsicas en salud de la poblacién, lo cual
muestra la inequidad en el acceso a este tipo de servicios. Solo recientemen-
te®, a través de los CTCs de las EPS, luego de tortuosos trdmites y en escasas
ocasiones, los nifios con enfermedad genética o defectos congénitos logran
tener una cobertura parcial en salud, quedando totalmente marginados los
demds menores, las mujeres y los adultos con enfermedad genética, a pesar
de haber sido aprobado el Cédigo de la Infancia y la Adolescencia en el afio
2006%3, cuyo articulo 36 se refiere de manera concreta a los derechos de los
nifios con discapacidad:

Articulo 36. Derechos de los nifios, las nifias y los adolescentes con discapacidad.

Para los efectos de esta ley, la discapacidad se entiende como una limitaciéon
fisica, cognitiva, mental, sensorial o cualquier otra, temporal o permanente de
la persona para ejercer una o més actividades esenciales de la vida cotidiana.

Ademis de los derechos consagrados en la Constitucién Politica y en los
tratados y convenios internacionales, los ninos, las nifias y los adolescentes
con discapacidad tienen derecho a gozar de una calidad de vida plena, y a que
se les proporcione las condiciones necesarias por parte del Estado para que
puedan valerse por si mismos, e integrarse a la sociedad. As{ mismo:

1. Al respeto por la diferencia y a disfrutar de una vida digna en condiciones de
igualdad con las demds personas, que les permitan desarrollar al mdximo sus
potencialidades y su participacién activa en la comunidad.

453  Corporacién Excelencia en la Justicia.
454  Congreso de la Republica de Colombia. Ley 1098 de 2006.
455 1Ibid.
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2. Todo nifo, nifia o adolescente que presente anomalias congénitas o algtin
tipo de discapacidad, tendrd derecho a recibir atencién, diagndstico, trata-
miento especializado, rehabilitacién y cuidados especiales en salud, educa-
cidn, orientacién y apoyo a los miembros de la familia o a las personas res-
ponsables de su cuidado y atencidn.

Igualmente tendrdn derecho a la educacién gratuita en las entidades especia-
lizadas para el efecto.

Corresponderd al Gobierno Nacional determinar las instituciones de salud y
educacién que atenderdn estos derechos. Al igual que el ente nacional encar-
gado del pago respectivo y del trdmite del cobro pertinente.

3. A la habilitacién y rehabilitacion, para eliminar o disminuir las limitaciones
en las actividades de la vida diaria.

4. A ser destinatarios de acciones y de oportunidades para reducir su vulnerabilidad
y permitir la participacién en igualdad de condici ones con las demds personas.

PARAGRAFO 1

* En el caso de los adolescentes que sufren severa discapacidad cognitiva perma-
nente, sus padres o uno de ellos, deberd promover el proceso de interdicciéon
ante la autoridad competente, antes de cumplir aquel la mayorfa de edad, para
que a partir de esta se le prorrogue Indefinidamente su estado de sujecién a la
patria potestad por ministerio de la ley.

PARAGRAFO 2
* Los padres que asuman la atencién integral de un hijo discapacitado recibirdn
una prestacién social especial del Estado.

Como se senalé antes (Capitulo V), no solo los paises de ingresos bajos
y medios como Colombia presentan una mayor tasa de defectos congénitos,
sino que la carga de la enfermedad genética es mds pesada para las familias po-
bres del mundo. Esto se suma al hecho de que las mujeres son quienes tienen
a su cargo el sostenimiento del hogar, y ademds frecuentemente son abando-
nadas por sus parejas después del nacimiento de un hijo con anomalia con-
génita. Esto obliga a una reflexién sobre los valores y la inequidad que desde
la sociedad se promueven, y que hacen mds pesada la sobrevivencia bajo estas
condiciones. Asimismo, impone que los Estados disefien programas especiales
de proteccién para la mujer cabeza de familia que ademds, tiene un hijo con
anomalia congénita, materia que en Colombia sigue pendiente por encontrar
una solucién adecuada, con mayor razén, a raiz de los decretos con fuerza de
Ley que expidi6 a finales de 2009 el Ministerio de la Proteccién Social, y que
dieron marcha atrds a todos los avances que en materia de salud se habian
logrado en Colombia.
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Los indicadores sociales, econémicos y culturales de un gran porcentaje
de la poblacién colombiana se encuentran por debajo del promedio de los
paises latinoamericanos, esto refleja una situacion de inequidad con respecto a
derechos humanos de segunda generacién (sociales, econémicos y culturales).
De ahi que los problemas relacionados con la sexualidad, la educacién sexual
y el cuidado de la salud reproductiva no sean prioridad para el Estado, aten-
tindose contra la calidad de vida de sus ciudadanos(as), sin que se presenten
alternativas para remediar esta situacion, ni de parte del gobierno ni de parte
de la sociedad, en contravia a las propuestas planteadas por los principios bé-
sicos de la bioética y los derechos humanos.

Pudimos constatar en el estudio de caso (Capitulo VIII), que las mujeres
encuestadas se encontraban en su mayoria vinculadas al sistema de seguridad
social y acudian con regularidad a los servicios preventivos y curativos ruti-
narios. Sin embargo, con respecto al acceso a servicios especificos de preven-
cién y diagndstico de enfermedades genéticas y malformaciones congénitas,
creemos que la razén por la cual las mujeres no identificaron la posibilidad
de tener acceso a ellos se debe a que son servicios excluidos de la cobertura
de salud. Esto constituye un hecho claro de inequidad y discriminacién hacia
las mujeres y los hijos(as) afectados por enfermedades genéticas, en cuanto se
refieren al cuidado y proteccién de la vida y a la no-discriminacién respecto a
los géneros.

A pesar de que en la encuesta se observa que la mayoria de las mujeres no
tienen informacién de métodos de diagnéstico prenatal (DPN), una parte de
ellas si considera la posibilidad de la interrupcién del embarazo en los casos de
enfermedades genéticas o malformaciones congénitas. Aunque el Estado tiene
conocimiento de esta dltima situacién, a la luz de la legislacién actual que
despenalizé el aborto en algunos casos “graves” de malformaciones congénitas,
éste no plantea politicas o alternativas que ayuden a dar solucién al problema,
tales como la inclusién del diagnéstico prenatal genético en la cobertura del
POS, y la atencién integral de la pareja en estos casos.

Existen algunos casos de DPN confirmado de Sindrome Down en los cuales
el CTC determiné que esta entidad no era grave y no aprobé la interrupcién
del embarazo solicitada por los padres, quienes en cambio, consideraban grave
el nivel de afeccién del feto. Estas decisiones, ademds, pronto adquieren valor
de jurisprudencia perenne y no toman en consideracién los valores, creencias,
actitudes y autonomia de la pareja de padres, quienes a la postre tendrdn que
enfrentar el cuidado y las cargas psico-sociales y econdmicas por el resto de la



IX. Reflexiones y recomendaciones de la experiencia en Colombia

vida, contraviniendo los principios mds elementales consagrados en la Decla-

racion Universal de Bioética y Derechos Humanos (UNESCO 2005).
Papel de la bioética en la sociedad

Por lo tanto, desde la bioética, las consecuencias negativas que tiene para
las mujeres la carencia de alternativas para estos casos que implican afecciones
severas, como la anticoncepcidn, el diagndstico prenatal, el asesoramiento ge-
nético y la interrupcién voluntaria del embarazo se deben abordar a partir de
instancias establecidas, como los Comités de Etica y otros.

La bioética representa un avance civilizador al promover el respeto por el
otro(a), asi como el respeto y la consideracién de las diferencias, sin que para
ello haya que eliminar las especificidades de los géneros o asignar supremacias.
El respeto por la autonomia frente a la eleccién de la interrupcién del embarazo
es un derecho, y la negacién de la libre autodeterminacién y autonomia de elec-
cién frente a esta opcién afecta sentimientos morales como la dignidad, creando
por un lado resentimiento y por el otro culpa, que son elementos que se acen-
tian en las mujeres, en el contexto de sociedades de base judeo-cristiana.

Identificamos dos aspectos concretos en el estudio, sobre los cuales la bioética
deberia centrar su intervencién. Estos son, en primer lugar, la influencia judeo-
cristiana en la formacién moral de hombres y mujeres desde los hogares, basada
en el pecado, la culpa, el temor, y no la responsabilidad y la libertad de eleccién
con base en una ética sélida; y en segundo, el machismo®®, expresado bajo la
forma de una sociedad patriarcal y transmitido de generacién en generacion.

Esto lleva a la pregunta de cémo se relacionan estos dos aspectos con la
desigualdad y la injusticia social, y como desde la ética se puede buscar una
respuesta razonable y argumentada que sustente el discurso de la igualdad en-
tre los géneros, a partir de la accién comunicativa, para superar circunstancias
como las que se identificaron en el presente estudio. Como ejemplos, podemos
citar que se da ayuda y amor a las hijas, y cuidados de salud a los hijos, cuando,
tanto hijas como hijos, precisan de estas acciones y sentimientos. Como pri-
mera respuesta, desde lo publico, se podria afirmar que, es necesario suprimir
los conceptos de minusvalia de las mujeres y de supremacia de los varones,
implementando politicas publicas de acciones positivas que redistribuyan y

456 DRAE: Actitud de prepotencia de los varones con respecto a las mujeres.
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equiparen los derechos, en cumplimiento de declaraciones y recomendaciones
nacionales e internacionales®”’.

Un estado social de derecho debe legislar en beneficio de sus ciudadanos y
ciudadanas, partiendo desde principios éticos en salud: la autonomia, la bene-
ficencia y la justicia, pero también desde la justicia redistributiva, la equidad.
Para el caso de Colombia, la Constitucién Politica de 1991 se fundamenta en
los derechos humanos y en ella se proclama al pais como un Estado Social de
Derecho.

Se observa que las mujeres encuestadas no se sienten sujeto de derecho
pleno en términos reales, aunque lo sean en términos formales, y no tienen
claridad respecto a sus derechos como protagonistas y actoras del desarrollo y
tampoco identifican claramente estos derechos respecto al genoma. De ahi, la
necesidad de un trabajo con las mujeres, con los hombres, con la institucio-
nalidad de salud y con el Estado, con el fin de superar la discriminacién que
se viene presentando respecto a los derechos de la gendémica y los derechos
humanos en general, conforme a las recomendaciones formuladas en las de-
claraciones de UNESCO*2.

Resaltamos que en Colombia y otros paises de América Latina se ha avan-
zado en cuanto a la conformacién de expresiones de mujeres de la sociedad ci-
vil en ONGs, redes, alianzas de redes, que favorecen este tipo de trabajo, como
bien puede ser la Red Colombiana y Latinoamericana sobre Salud Sexual y
Reproductiva.

Profamilia, entidad privada que viene trabajando hace mds de 30 afos
sobre asuntos de salud sexual y reproductiva e incidiendo en politicas pablicas
—como fue el hecho de introducir y promover la aplicacién de la pildora “un
dia después”, a pesar de la fuerte oposicién eclesidstica—, asi como las Secreta-
rias Departamentales y Municipales de Salud, en concierto con el Ministerio
de la Proteccién Social, podrian estar interesados y ser gestores para apoyar los
derechos de la gendmica y las reflexiones bioéticas en torno a la genética y la
gendmica, dado que tienen una cobertura nacional, y les compete este trabajo
y su posterior desarrollo a través del sistema nacional de salud.

457 Convencién de las Naciones Unidas, sobre la eliminacién de todas las formas de discri-
minacién contra la mujer del 18 de diciembre de 1979, ratificada en Colombia mediante
la Ley 051 y la Resolucién 1531 del 6 de marzo de 1992.

458 Declaracién Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos (1997), De-
claracién Internacional sobre Datos Genéticos Humanos (2003), Declaracién Universal
sobre Bioética y Derechos Humanos (2005).
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2. Recomendaciones para la implementacion de acciones

Hemos identificado varios puntos importantes de accién para mejorar la
situacién que actualmente se vive en Colombia con respecto a la incidencia de
trastornos genéticos. Desde que se despenalizé parcialmente el aborto en Co-
lombia, en el afio 2000, segtn el Ministerio de la Proteccién Social se han reali-
zado alrededor de 650 abortos legales, de los 300-700 mil abortos clandestinos
que se realizan cada afo, y no existe claridad acerca de cudntas mujeres acuden
realmente a los servicios de salud sin recibir la debida atencién.®>40461, A pe-
sar de que el Ministerio, las clinicas y los hospitales estin obligados a reportar
trimestralmente sobre las interrupciones voluntarias de embarazo realizadas, no
lo hacen, y las estadisticas representan un notorio subregistro. En el 2009, las
EPS reportaron 326 procedimientos practicados en las instituciones afiliadas, de
los cuales 148 fueron por malformaciones congénitas>%?, Esta tltima cifra es
elocuente, pues muestra que una gran cantidad de solicitudes y procedimientos
de aborto en esos tres anos se dieron efectivamente por malformaciones graves
en el feto, confirmando no sélo las estimaciones de incidencia calculadas para
Colombia por la Fundacién March of Dimes (ver Capitulo V), sino alertando
sobre la necesidad urgente de que el Estado colombiano tome cartas en el asun-
to, ofreciendo servicios integrales de genética, que cubran desde el diagndstico
(prenatal y demds) hasta el asesoramiento genético a las madres y parejas, pasan-
do por el soporte terapéutico integral de los pacientes.

Los planes de intervencién pasan sin duda alguna a través de acciones
concretas dirigidas hacia las mujeres, como la prestacién de una atencién
primaria y secundaria de calidad, pero deben tener otros niveles de politicas
y programas que los complementen, para que podamos realmente pensar en
avances a mediano plazo.

Educacion e informacion en genética

Las encuestas del estudio de caso arrojaron varios puntos importantes en
relacién con el conocimiento y las creencias acerca de temas propios de la ge-
nética. No hay claridad de las mujeres en las respuestas respecto a las diferen-
cias entre lo congénito y lo genético. Tampoco hay claridad de la contribucién

459 Infogénero.

460 Audiencia Temdtica. La Mesa por la vida y la salud de las mujeres. Audiencia Temdtica
Regional.

461  El Espectador. (2011).

462  Caracol. (2009).

463 Vieira C. (2011).
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de la herencia como causa de enfermedades humanas comunes, mucho menos
de las raras, y también hay confusién en cuanto a la interaccién de agentes
infecciosos o ambientales y los genes en la enfermedad. De manera similar,
se evidencia un desconocimiento sobre los riesgos generales de las parejas de
tener hijos con defectos congénitos, y opiniones variadas frente al diagnéstico
de una enfermedad genética, opiniones que son cambiantes ante la experien-
cia vivida (real o supuesta).

Todo esto pone de manifiesto la necesidad de disefar y apoyar procesos
en educacién en salud que mejoren el conocimiento del publico en general,
promuevan los métodos de prevencién e identificacién y combatan mitos y
tabdes, teniendo en cuenta los sentimientos, apreciaciones y vivencias de los
géneros. En particular, de las respuestas al cuestionario y en el andlisis de los
datos obtenidos en el estudio de caso en Colombia, resulta evidente la nece-
sidad y utilidad de elaborar programas educativos y de empoderamiento en
torno a la problemdtica genética y el género, de acuerdo con la percepcién de
la misma poblacién.

El deseo de las mujeres de continuar su proceso de educacién y/o capaci-
tacién profesional, observado especificamente en el presente estudio de caso,
indica que hay excelentes condiciones en dicha poblacién para acciones de
capacitacién en genética, bioética y género, lo que permitird probablemente
hacer mucho mds efectivo el proceso de induccién, capacitacién y réplica. Esta
efectividad podria hallarse en mujeres cabeza de familia y liderezas comunita-
rias, que han ganado reconocimiento y reivindicaciones sociales y laborales a
través del trabajo con sus comunidades.

Es evidente que no resulta suficiente trabajar con la comunidad, también
es importante hacerlo con los profesionales de la salud, con los responsables
politicos y legisladores y con los medios de comunicacién. El papel de los
profesionales de la salud, especialmente los genetistas, pediatras, ginecélogos,
enfermeras y de otros profesionales de 4reas de las ciencias humanas y sociales
es fundamental en el proceso de apropiacién social de los derechos relativos a
la genética. Sin embargo, a este nivel se requiere un trabajo dirigido por exper-
tos en género, genoma y bioética, con el objeto de elaborar recomendaciones
para el cuerpo médico general y para los programas curriculares de las carreras
de salud. Hoy menos de la mitad de las escuelas de medicina de Colombia
incluyen en sus curriculos conocimientos de genética médica, situacién que
explica que los profesionales, en general, y los recién egresados, en particular,
tampoco estdn adecuadamente informados sobre asuntos relacionados con la
genética, y menos adn, no tienen la perspectiva de género que en el presente
trabajo muestra que, las mujeres tienen una mirada particular ante la anomalia
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congénita y la discapacidad fisica o mental, frente a los hombres, quienes apa-
rentemente ven estas situaciones de una manera diferente, y que el profesional
de salud debe conocer.

El presente trabajo también permite concluir que es necesario realizar un
proceso de sensibilizacién con las entidades privadas y publicas prestadoras del
servicio de salud, respecto a la atencién especial que merecen las personas con
anomalias congénitas y enfermedades genéticas, ademds de incluir el soporte
psicolégico y social que requieren los afectados y sus familias.

Asi mismo, los responsables de la elaboracién de politicas publicas (se-
nadores, congresistas, etc.), deben participar de sesiones de trabajo en temas
como la genética y la gendmica, la bioética y el género, para la incidencia en
la formulacién de dichas politicas. Este debe ser un trabajo estratégico de
mediano y largo plazo.

Para que la experiencia educativa pueda ser refrendada en otros paises, es
indispensable replicar la investigacién que se realizé en Colombia en otros
lugares del continente, adecuando y validando el cuestionario al lenguaje y
la cultura propia de cada pais de América Latina en donde se aplique, pues
aunque las conclusiones generales de la misma y las pautas de accién puedan
resultar en lineas generales similares, existen seguramente variables importan-
tes que no aparecieron en el trabajo realizado en Colombia, y que podrian evi-
denciarse en otros contextos culturales y socio-educativos en América Latina.

Veeduria bioética

Es importante desarrollar planes de capacitacion sobre Derechos Huma-
nos, en particular Derechos Humanos de las mujeres, y sus mecanismos de
proteccidn e implementacién con mujeres y hombres; en igual medida, capa-
citacion en bioética, en particular en lo relativo a derechos a la salud y calidad
de vida, enfocados hacia los problemas genéticos, y derechos de la genémica
y sus mecanismos de implementacién y proteccién. Este trabajo permitirfa
identificar, desde la cotidianidad de los géneros, el conocimiento y apropia-
cién de los derechos.

Las Declaraciones de UNESCO relativas al genoma humano y sus apli-
caciones™, aunque en forma deliberada estdn redactadas de manera general,
podrian tener un enfoque de género, en particular porque no atienden la rea-
lidad de los problemas locales y regionales y la aplicacién concreta en paises

464 Declaracién Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos y Declara-
cién Internacional sobre Datos Genéticos Humanos de UNESCO
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en vias de desarrollo, y menos adn en las mujeres, que son quienes asumen la
responsabilidad de la salud —incluida la genética- frente a sus familias, a sus
hijos ya la sociedad. Es necesario, por lo tanto, incorporar, tanto en futuros
documentos de trabajo (declaraciones, recomendaciones y demds) de cardcter
internacional, como en las normativas nacionales sobre bioética, los aspectos
de la educacién, capacitacién y empoderamiento desde la perspectiva de géne-
ro, puesto que son las mujeres y madres, en primera instancia, quienes necesi-
tan poder acceder a los beneficios del desarrollo de la genética y la genémica.

El papel de los medios de comunicacién en la apropiacién de la bioética
para la transformacién de la sociedad es inaplazable y de capital importancia.
Su rol en el caso de la genética y la bioética debe ser el de informar objetiva-
mente, sin distorsionar el contenido, y el de educar a la ciudadania en general,
pero de manera mds especifica a las mujeres, pues son ellas de manera més
inmediata y cercana las encargadas de la educacién y formacién de sus hijos.
Frente a las crecientes presiones de agentes que representan intereses particu-
lares, sean estos estatales, comerciales, o ideolégicos, los medios de comunica-
cién deben asumir una postura ética, responsable en cuanto a la veracidad, no
politizada ni ideologizada y no sesgada, que muestre las diversas posiciones,
con el fin de cumplir cabalmente con su tarea de divulgacién.

Cuando la informacién es clara, veraz, oportuna y no sesgada, los ciuda-
danos y ciudadanas pueden desarrollar capacidades criticas, que les permiten
sopesar las situaciones de su vida respecto a los problemas de la herencia bio-
légica, con referentes éticos, y actuar en consecuencia.

Los bioeticistas indudablemente podrian coadyuvar a diagnosticar y solu-
cionar falencias que a menudo se observan en algunos medios de comunica-
cién, con respecto a la genética, el género y los derechos fundamentales: ;Qué
se comunica? ;Lo que se comunica fomenta la estigmatizacién y discrimina-
cién? ;Son los comunicadores negligentes, al no difundir avances y estadisti-
cas en salud que muestran la situacién actual, y las soluciones adoptadas en
otros paises de bajos ingresos, frente a los trastornos genéticos? ;En particular,
en lo referente al aborto terapéutico, el diagndstico prenatal, la planificacién
familiar, la adopcién y la donacién de células reproductoras en familias de
alto riesgo genético, se habla o no de estas opciones? ;Se hace difusion de los
derechos que los ciudadanos y ciudadanas han adquirido a través de la firma
de instrumentos internacionales (ver Capitulo VII) que obligan a los Estados
adherentes a ponerlos en practica?
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Asi como existe en muchos paises un sistema de vigilancia epidemiolégica
de la enfermedad genética y una veeduria ejercida por los y las ciudadanos(as),
proponemos un plan de veeduria bioética en Colombia que se ocupe de:

* En el nivel politico y econémico, el derecho a la salud y la equidad con
relacién a los trastornos genéticos;

* En el nivel social, la visibilizacion de los problemas que aquejan de mane-
ra especifica o mds fuerte a las mujeres; la restauracion del equilibrio de
obligaciones que el Estado, y no las mujeres o algunos integrantes de las
familias, debe asumir frente a estos problemas de salud;

* En el nivel individual, la educacién en temas de genética, bioética y de-
rechos humanos; la promocién del derecho a la autodeterminacién en
asuntos de derechos sexuales y reproductivos y del derecho de acceso a los
beneficios de la genémica; la apropiacién de criterios y herramientas para
ejercer sus derechos; y el conocimiento de instrumentos internacionales
que amparan estos derechos, para el ¢jercicio pleno de la ciudadania.

Acciones politicas

Se hace necesario culturalmente generar transformaciones dirigidas a su-
primir la culpa que el patriarcado ha impuesto a las mujeres por su condi-
cién genérica, expresada en discriminaciones sociales y salariales, imposicién
de comportamientos que coartan la autonomia (como vestir de determinada
manera, no salir a ciertas horas), y la posicién en la sociedad que la degrada
a la condicién de ciudadana de segunda categoria, en la medida en que no se
encuentra representada en las instancias de toma de decisiones politicas, eco-
némicas y sociales del pais.

En relacién con los problemas de la herencia biolégica, las mujeres siguen
estando inmersas en esta culpa, ya que al no tener conocimiento o claridad
respecto a las causas que los generan, se sienten responsables de los proble-
mas genéticos de sus hijos e hijas (Sindrome Down, hemofilia, labio leporino,
etc.), aunque esté demostrado cientificamente que algunos de los trastornos
tienen origen exclusivamente paterno. Ningtin padre o madre escoge o desea
tener un hijo con estos padecimientos, pero son las madres quienes frecuente-
mente son senaladas socialmente como las “responsables” de estos casos, incul-
pandolas por falta de cuidados de salud durante todo el proceso del embarazo
y porque “ellas traen esa tara’.

Es necesario, a través de acciones politicas, eliminar la culpa que se ha na-
turalizado en la sociedad y que se ha endilgado a las mujeres. De esta manera,
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las mujeres se verdn revaloradas en su autoestima, con lo cual logrardn ser ciu-

dadanas en igualdad de reconocimiento y aceptacion social que los hombres,
serdn mds conscientes de la problemdtica de la enfermedad genética en la so-
ciedad y tendrdn mayor capacidad de actuar en su rol de futuras progenitoras
junto con su pareja, sin la culpa que estigmatiza, discrimina y margina.

Por las razones ampliamente expuestas, las acciones politicas deben estar

encaminadas a:

a.

b.

Ofrecer el diagnéstico prenatal como una politica de Estado, por los be-
neficios demostrados en las mujeres, las familias y parejas.

Promover el acceso amplio de la poblacién a los desarrollos de la tecnologia ge-
némica con prioridades que respondan a las necesidades y beneficios probados
para los pacientes (como por ejemplo la posibilidad del diagnéstico molecular
de enfermedades genéticas relativamente frecuentes).

Generar condiciones en tiempo, oportunidad y costos accesibles para la bus-
queda de los genes causales de enfermedades comunes en mujeres, como el
céncer de seno/ovario en quienes tengan antecedentes familiares, o el acceso
a vacunas para enfermedades de transmisidn sexual que puedan causar
cdncer de cuello uterino, o para la rubéola que podria afectar gravemente
a sus fetos.

Promover campanas de sensibilizacién hacia estas y otras patologias
genéticas.

Ampliar la cobertura de los métodos modernos de planificacién y fertili-
zacién asistida, particularmente en familias con alto riesgo de enfermedad
genética.

Articular acciones entre el Consejo Nacional de Bioética, creado por la
Ley 1374 de 2010, con la Subsecretaria de Mujer y Géneros y Diversidad
Sexual de la Secretaria de Planeacién del Distrito Capital actualmente
en funcionamiento, encargada de la politica publica de Mujer y Género,
y otros organismos locales y regionales encargados de estas actividades
que se creen en el futuro, para la incorporacién del tema de discapacidad
genética en el plan de igualdad de oportunidades para las mujeres en el
derecho a una salud plena.

Articular el trabajo del Consejo Nacional de Bioética con las redes de
mujeres que adelantan acciones con relacién a los derechos sexuales y
reproductivos de las mujeres.

Gestionar acciones de acercamiento con la Mesa por la Salud y la Vida
de las Mujeres, con el Movimiento Social de Mujeres, y grupos de mas-
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culinidades*® para proveer informacién, estadisticas y demds acerca de la

problemdtica de los trastornos genéticos y sus repercusiones en las muje-
res en Colombia.

i. Promover acciones desde el Consejo Nacional de Bioética y la acade-
mia (salud, ciencias humanas, derecho) a través de talleres pedagégicos
de formacién para el empoderamiento en el tema, con mujeres lideres,
que desde su cotidianidad generen propuestas que redunden en agendas
politicas, desde donde las mujeres presenten propuestas para transfor-
maciones juridicas, culturales y de salud relacionadas con los trastornos
genéticos.

j. Propiciar acercamientos y sensibilizacién a periodistas permeables al
tema, para ir generando articulos de opinién.

k. Trabajar en la construccién de competencias (capacity building) en temas
de bioética y genoma, articulando este trabajo con entidades interna-
cionales que tienen experiencia en el tema, como UNESCO o la Unién
Europea, o que hayan desarrollado experiencias piloto en otros paises,
para su réplica.

El pais enfrenta un gran reto y es el de llevar a cabo algunas de las reco-
mendaciones aqui planteadas. Sin duda, esto requiere de una voluntad politica
que las haga efectivas, de profesionales de la salud y de las ciencias bio-médicas
comprometidos en el tema, de bioeticistas conscientes de la magnitud e in-
minencia de la atencién inmediata del problema, de medios de comunicacién
y programas de educacién pablica, de ciudadanos y ciudadanas debidamente
informados, y de acciones puntuales y précticas que lleven a la resolucién de
este problema social, sin detrimento de la poblacién, y en particular de la
poblacién femenina.

465  Grupos de hombres que vienen trabajando en torno al rol asignado a los hombres en la
sociedad, cuestiondndolo y haciendo nuevas propuestas con respecto a todas las formas
de relacién hombre-mujer.
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