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Resumen

Al noroeste de Venezuela se encuentran unas comunidades con la mas alta prevalencia de la enfermedad de
Huntington en el mundo, una enfermedad genética neurodegenerativa, de aparicion en la adultez, sin tratamiento y
que conduce a la muerte. Sus cualidades particulares, iddneas para estudios genéticos, condujeron, a través de un
estudio propiciado por investigadores extranjeros, a la identificacion del gen, su defecto molecular y con ello, a la
posibilidad del diagndstico presintomatico y al diagndstico prenatal molecular. En este articulo se realiza el analisis
de algunos aspectos de esa investigacion que ponen en evidencia la violacion de derechos fundamentales de los
participantes, refidos con los principios bioéticos y que plantean la urgente necesidad de una mejor preparacion
en materia de ética y un mayor compromiso por parte de los investigadores de nuestra region y sus gobernantes,
para hacer valer los derechos humanos de quienes participan como sujetos de investigacion y hacer cumplir la
normativa internacional en esta materia cuando se planifican investigaciones multilaterales en nuestros paises, en
la mayoria de los casos, necesarias para el progreso cientifico.

Abstract

At the northwest of Venezuela are some communities with the highest prevalence of Huntington’s disease in the
world, a genetic neurodegenerative disease which appears in adulthood, without treatment and leads to death. Its
special properties, suitable for genetic studies, conducted through a study led by foreign researchers, the identifica-
tion of the gene, the molecular defect and with it the possibility of presymptomatic diagnosis and prenatal molecular
diagnosis. In this article we present the analysis of some aspects of this research demonstrate the violation of
fundamental rights of the participants, at odds with the principles of bioethics and pose the urgent need for better
training in ethics and a greater commitment from researchers in our region and their rulers, to enforce human rights
of those who participate as research subjects and enforce international laws in this area when planning for multila-
teral research in our countries, in most cases, necessary for scientific progress.
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Resumo

No noroeste da Venezuela tem algumas comunidades com as maiores prevalencias da doenga de Huntington no
mundo, uma doenga genética neuro-degenerativa que aparece na idade adulta, ndo tem tratamento e leva a morte.
Suas propriedades especiais sdo adequadas para estudos genéticos, os que tem sido realizados através de um
estudo conduzido por pesquisadores estrangeiros levando a identificacdo do gene e com ela a possibilidade de
diagnostico pré-sintomatico, incluindo o diagndstico molecular pré-natal. Neste artigo apresentamos a andlise de
alguns aspectos desta pesquisa mostrando a violagao dos direitos fundamentais dos participantes, em desacordo
com os principios da bioética e colocam a necessidade urgente de uma melhor formagao em ética e um maior
compromisso de pesquisadores em nossa regido e seus governantes para fazer valer os direitos humanos da-
queles que participam como voluntarios de pesquisa, assim como a aplicagéo do direito internacional nesta area,
quando o planejamento para a investigacdo multilateral em nossos paises, na maioria dos casos, é necessaria

para o progresso cientifico.

Introduccion

La enfermedad de Huntington (EH) es una enfer-
medad genética neurodegenerativa, que se mani-
fiesta entre los 30 y 40 afios de edad, sin embar-
go, se han descrito casos alrededor de los 20 y los
70 afos. Conduce inexorablemente a la muerte
alrededor de los 20 afios después de su aparicion
(Hayden and Kremer, 2001). La prevalencia de la
enfermedad es de aproximadamente 1 en 10.000
personas en las Américas, Europa y Australasia
(The U.S. Venezuela Collaborative Research
Project and Wexler, 2004). En el Estado Zulia, al
noroeste de Venezuela, se reporta la prevalencia
mas alta de EH en el mundo, 70 afectados por
cada 10.000 personas (Avila Giron, 1973). Auna-
do a esto, la particularidad de estas comunidades,
a saber, numerosas familias genéticamente rela-
cionadas, con un gran numero de hijos y ademas,
concentradas en un area geografica limitada, las
hacen ideales para estudios genéticos encamina-
dos a la busqueda de genes anormales. Asi mis-
mo, la concentracion de pacientes de todas las
edades, que han heredado el mismo gen anormal,
introducido en la poblaciéon alrededor de 1800
(Ceaser, 2004), ha representado una excelente
oportunidad para profundizar en la historia natural
de la enfermedad y sus caracteristicas epidemio-
I6gicas y moleculares.

Araiz de la presentacion de esta problematica de
salud en un evento internacional en los Estados
Unidos (Avila Girén, 1973), cientificos norteame-

ricanos estudiosos de la enfermedad vinieron a
Venezuela en 1979 a constatar tal situacion, en-
trevistaron a algunas familias, y tomaron mues-
tras de sangre. Asimismo, advirtieron que una in-
vestigacion en esas comunidades, podria lograr la
identificacion y localizacion del gen responsable
de la EH a través de técnicas moleculares nove-
dosas, el conocimiento de su producto génico y
de su funcion, lo que podria a su vez llevar al de-
sarrollo de tratamientos efectivos.

El estudio de las comunidades de afectados co-
menzo6 en 1981 (Ceaser, 2004) luego de la firma,
el aflo anterior, de un convenio entre la Universi-
dad del Zulia (LUZ) y el Director del Programa de
Trastornos Neuroldgicos del Instituto Nacional de
Salud (NIH) de los Estados Unidos y se denomind
“El estudio de la enfermedad de Huntington en la
provincia del Zulia” (Convenio NIH-LUZ, 1980).

Para el desarrollo de la investigacion la oficial del
proyecto, la Dra. Nancy Wexler, neuropsicéloga
y presidenta de la Fundacion de Enfermedades
Hereditarias de los Estados Unidos, contd con
recursos financieros del NIH. El equipo de inves-
tigadores estuvo constituido por personal de alta
calificacion cientifica de diversas instituciones en
los Estados Unidos y de personal cientifico y de
apoyo logistico local de la Universidad del Zulia,
incluyendo a algunos investigadores de la Unidad
de Genética Médica que participaron en el primer
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afo del proyecto, bajo la responsabilidad del Dr.
Ernesto Bonilla, del Instituto de Investigaciones
Clinicas de la Facultad de Medicina. De acuerdo
al protocolo de investigacion el estudio se limita-
ba a realizar comparaciones de algunas variables
biogquimicas e inmunolégicas, entre pacientes,
familiares clinicamente no afectados e individuos
sanos no relacionados, aunque, se sefialé que se
tomarian muestras de sangre venosa y piel para
estudios mas avanzados que no son detallados
en el proyecto. En el mismo, se indica ademas,
que el estudio tendria un afio de duracion, prorro-
gable dos afios mas.

A partir de entonces, el equipo de investigadores
realizé expediciones anuales a esta region en las
cuales, recogieron informacion genealdgica, los
pacientes fueron evaluados, diagnosticados y
seguidos estrechamente durante el curso de su
enfermedad por mas de 20 afos, y ademas, se
tomaron muestras bioldgicas para diferentes es-
tudios (Ceaser, 2004)

Entre los logros relevantes del proyecto se pue-
den sefialar los siguientes:

El gen fue ubicado en 1983 en el extremo del
brazo corto del cromosoma 4 (4p16.3) (Gusella,
Wexler, Conneally, et al, 1983) y fue el primer gen
que se descubrié en el mundo mediante la téc-
nica del ligamiento genético, ante el asombro de
la comunidad cientifica. A su vez fue identificado
y conocido su defecto molecular en 1993 (The
Huntington’s Disease Collaborative Research
Group, 1993). Esto permitié establecer en forma
inequivoca quienes habian heredado el gen anor-
mal entre los que recién comenzaban con sinto-
mas e identificar a los portadores de ese gen en
aquellos que aun eran asintomaticos. Los estu-
dios moleculares practicados a 3.989 individuos
catalogados como de “riesgo genético mayor”,
revelaron que 938 heterocigotos portaban el gen
anormal y 18 eran homocigotos (The U.S. Vene-
zuela Collaborative Research Project and Wexler,
2004). Las muestras de estas familias contindan
siendo utilizadas para identificar factores vincula-
dos con la magnitud el defecto molecular, la edad
de apariciéon de la enfermedad y la gravedad de
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su expresion fenotipica (Wheeler, Persichetti , Mc-
Neil et al, 2007).

La familia zuliana donde se encuentra segregando
el gen de la EH, que comprende mas de 10 gene-
raciones y 18.149 individuos, ha sido catalogada
como una familia de referencia para mapeo géni-
co. Los tejidos provenientes de estas familias se
encuentran en bancos celulares internacionales y
han permitido la identificacion de marcadores en
diferentes cromosomas que han sido de utilidad
para el estudio de otras enfermedades tales como
el Alzheimer, la esclerosis amiotréfica lateral, la
neurofibromatosis, la depresién maniaca e inclu-
so, se esta tratando de investigar otras afeccio-
nes poligénicas, como por ejemplo, la obesidad,
la diabetes y la hipertension (Wexler, 1992). Asi
mismo, la investigacion en el Zulia ha permitido de
manera sustancial incrementar el crédito cientifico
del grupo de investigadores extranjeros. En una
rapida busqueda en el buscador Google acadé-
mico en noviembre 2010, que incluyo las palabras
“Huntington Venezuela Wexler”, se reportaron 635
publicaciones.

Cddigos y reglamentaciones para la
investigacion en seres humanos

La mayoria de los autores que se han ocupado
del tema coinciden que la investigacion en seres
humanos registra un pasado tortuoso (Brussino,
2008), lleno de crueldad y sufrimiento para con
los sujetos investigados. Estos hechos en gran
medida dieron lugar al desarrollo de cédigos, nor-
mas y leyes con el fin de regular esta actividad y
defender los intereses y derechos de los sujetos
que participan en las investigaciones.

Entre estas reglamentaciones caben destacar, el
Cddigo de Niremberg (1947), la Declaracion de
Helsinki en 1964 y sus posteriores revisiones, el
Informe Belmont en 1979, elaborado por una co-
mision designada por el congreso de los Estados
Unidos, las Pautas Internacionales para la Eva-
luacién Etica de Estudios Epidemiolégicos de la
CIOMS (Consejo de Organizaciones Internacio-
nales de Ciencias Médicas)/OMS (Organizacion
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Mundial de la Salud) 1991, y las Pautas Eticas In-
ternacionales para la Investigacion y Experimenta-
cion Biomédica en Seres Humanos de la CIOMS/
OMS, de 1993 y su revision del 2002, entre otras.
En cuanto a investigaciones genéticas o del geno-
ma humano fueron proclamadas por la UNESCO,
la Declaracién Universal sobre el Genoma Huma-
no en el afio 1997 y, la Declaracion Internacional
sobre los Datos Genéticos Humanos en el 2003
complementadas por la Declaraciéon Universal de
Bioética y Derechos Humanos en el 2006.

En Venezuela, algunos de los lineamientos de
estas reglamentaciones para la investigacion en
seres humanos se incorporaron al promulgarse la
Ley del Ejercicio de la Medicina en 1982 y el C6-
digo de Deontologia Médica de 1985. En ambos
se destaca la obligatoriedad del consentimiento
informado, la minimizacion de riesgos tanto en en-
fermos como en sanos y en el Cédigo se destacan
normas para poblaciones vulnerables, el uso del
placebo y la revision ética de los protocolos. En
Venezuela, los comités de bioética de la investiga-
cion empezaron a funcionar en algunas institucio-
nes a partir de 1995 (Schmidt, 2007). En el 2003,
se aprobo el nuevo Codigo de Deontologia Mé-
dica que incluye ademas de lo anterior, aspectos
tales como, la investigacion del genoma humano,
pruebas genéticas predictivas y el uso de anima-
les de experimentacion (Codigo de Deontologia
Médica, 2003).

Si bien los principios éticos de respeto a las per-
sonas, beneficencia, no maleficencia y justicia
son logros de la autoconciencia de la humanidad,
adolecen de la falta de un marco de referencia
histérico y contextual que permita comprender ca-
balmente su significado, cuales son sus jerarquias
relativas y las situaciones donde éstos entran en
conflicto. Es por ello, que se ha sefialado que debe
haber en ética un nucleo innegociable que no ad-
mita excepciones (Brussino, 2008). Actualmente,
ese marco de referencia universal, fundado cate-
goricamente en la dignidad de las personas, es
el modelo de los derechos humanos. Estos han
sido logros de un largo y penoso proceso de lucha
civil que formalmente culminé con la Declaracion
Universal de los Derechos Humanos en 1948 y
casi 60 afios después constituyen la base de la

Declaracion Universal de Bioética y Derechos
Humanos promulgada por la UNESCO.(Declara-
cion Universal de Bioética y Derechos Humanos.
UNESCO, 2005). Desde el punto de vista moral
constituyen el reconocimiento de todas las perso-
nas como dignas de respeto como fines en si mis-
mas por lo que no pueden ser instrumentalizadas
como meros fines para los fines de otras y ningun
derecho puede ser violado en beneficio de otro
(Tealdi, 2005). Aun asi, los principios éticos, sin
duda, constituyen una guia para la elaboracion de
protocolos responsables y la evaluacion de acti-
vidades de investigacion, sin embargo, aquellos
deben ir acompafnados de una contextualizacion
de la situacién donde estara inmersa la actividad
de investigacion que se desea realizar. Cualquie-
ra sea la comunidad a estudiar, deben respetarse
sus caracteristicas socioculturales, los derechos
humanos de los involucrados y en ninguna cir-
cunstancia se deben aceptar estandares éticos
dobles ni sacar provecho de ellos.

Tomando en consideracion todo lo anterior, en
este trabajo se analizan algunos aspectos de la
investigacion de la Enfermedad de Huntington,
realizada en el Estado Zulia, Venezuela, que a mi
juicio ponen en entredicho su ajuste a principios
y valores éticos que deben ser preservados en la
investigacion con seres humanos.

Algunas falencias éticas relevantes de
la investigacion de la enfermedad de
Huntington en el Zulia, Venezuela

Entre los aspectos éticamente criticables de la in-
vestigacion se pueden citar los siguientes:

1) En el reclutamiento de participantes para
la investigacion: consentimiento informado
inadecuado, uso de incentivos indebidos y
presion psicologica

En 1980, ano en que fue disefiada la investiga-
cion, las normas internacionales vigentes en ma-
teria de investigacion en seres humanos eran el
codigo de Nuremberg (1947), el informe Belmont
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(1979) y la Declaracion de Helsinski Il (1975). Si
bien aun no existian pautas que regularan las in-
vestigaciones colaborativas internacionales patro-
cinadas por investigadores del primer mundo en
paises pobres, ni se hacia referencia expresa a
que no se debian utilizar incentivos indebidos, ya
se planteaba la obligatoriedad del consentimiento
informado voluntario y consciente dado libremen-
te, preferentemente por escrito y la proteccion de
la privacidad del individuo (Helsinski I, 1975). En
el proyecto inicial de la investigacion en el Zulia
se planted que se obtendria el consentimiento in-
formado y que se haria un registro de los mismos.
Sin embargo, no se especificaron los detalles de
la informacion que se iba a suministrar a los par-
ticipantes y para el caso de personas que no po-
dian decidir autonomamente dada su afectacion
mental y en el caso de los menores de edad, sélo
se indica que el consentimiento informado se ob-
tendria de los familiares siempre que fuera “apro-
piado”, sin ninguna otra informacion (Convenio
NIH-LUZ, 1980). A pesar de que en el convenio
se indicaba que el consentimiento informado es-
taria en la lengua nativa (Espafol), algunos miem-
bros de las familias estudiadas, contactados en
la actualidad, sefialaron que el mismo estaba en
“inglés” y que ademas, no les leyeron textualmen-
te lo que estaban firmando. Esto hace presumir
que dificilmente los participantes comprendieron
el alcance de la investigacién en la que estaban
siendo involucrados. Asi mismo, ese consenti-
miento debid ser renovado periédicamente, en la
medida que avanzaba la investigacion y se fueron
agregando nuevos objetivos a lo largo de los 20
afos. Esta exigencia se contempla en las normas
CIOMS/OMS desde 1993, en relacion a cambios
en el curso de la investigacion o en el caso de es-
tudios longitudinales de larga duracion. Lo cierto
es que los objetivos que prolongaron esta investi-
gacion, no se especificaron por escrito al comien-
zo ni fueron incorporados posteriormente, incluso
luego de que se identificara el gen causal (The
Huntington’s Disease Collaborative Research
Group, 1993).

Por otra parte, el Informe Belmont ya requeria cla-
ramente respeto por la autonomia de la persona,
la necesidad de proteccion de aquellos que la tu-
viesen disminuida y planteaba los problemas para
la aplicacién de este principio en algunos casos,
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como en prisioneros que podian ser obligados o
influidos de alguna manera a participar en la in-
vestigacion a lo cual se negarian si su situacion
de vida fuera diferente.

De acuerdo a la definicion de vulnerabilidad, una
persona o grupo se considera vulnerable, cuando
por alguna circunstancia se encuentra en una si-
tuaciéon de mayor indefension para protegerse a si
mismo de exposicion a riesgos de dafio sin razon,
defender sus derechos, ejercer su autonomia, ha-
cer frente a los problemas que plantea la vida y
gue no cuentan con los recursos necesarios para
satisfacer sus necesidades basicas (Arboleda Flo-
rez, 2003; Garzon Diaz, 2009). Las comunidades
involucradas en el proyecto de investigacion en
referencia, pueden ser consideradas vulnerables
debido a su condicion de pobreza, sufrimiento y
marginalidad. En sus rostros se refleja el drama
vivido cada dia en el seno de sus familias con el
cuidado de sus familiares enfermos y el temor de
que los sanos también desarrollen la enfermedad.
Por anos estas comunidades han sufrido el aban-
dono de las autoridades regionales y sus condi-
ciones de vida y sustento se limitan a lo obtenido
a través de la actividad pesquera artesanal.

El abordaje a las comunidades del Zulia y su
aceptacion para participar en la investigacion se
facilitd por varias razones: (1) por un lado, se les
dijo que con su ayuda podrian contribuir a obtener
la cura de la enfermedad; (2) el equipo “extranje-
ro” anualmente venia cargado de ropa, alimentos
y medicinas para los pobladores, gesto que fue
muy apreciado por la poblacion local; (3) la inves-
tigadora principal, Dra. Wexler, era una persona
que tenia un 50% de riesgo de haber heredado el
gen de la enfermedad de Huntington de su madre
afectada. De hecho, esta informacién hecha pu-
blica por los propios investigadores, fue el salvo-
conducto para superar cualquier escepticismo re-
manente o resistencia de la comunidad para parti-
cipar en el estudio, incluyendo la provision de las
muestras bioldgicas necesarias para los estudios
moleculares. La propia Dra. Wexler expres6 “My
mark and | became something of a passport for
our research team and its activities,”(Mi marca y
yo misma fueron como un pasaporte para nuestro
equipo de investigacion y sus actividades)(Wexler,
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1992). Sin duda, la Dra. Wexler tenia una legitima
motivacion para que la investigacion se realizara
ya que las caracteristicas de estas comunidades
podian acortar la angustiosa carrera por encontrar
el gen y buscar un tratamiento contra la enferme-
dad, sin embargo, este hecho pudo haber ejercido
una presion psicolégica sobre los sujetos de in-
vestigacion e incentivar su participacion.

Estos hechos, en medio de una situacion de po-
breza critica, generaron un terreno propicio para
que muchos individuos afectados y sus familiares
aceptaran participar en el estudio para beneficiar-
se con los incentivos econdmicos, moédicos en al-
gunos casos e importantes en otros. Entre ellos,
se pueden sefalar, la entrega de dinero a cambio
de sus muestras de sangre, semen y/o biopsias
de piel, hecho que pude observar directamente,
durante la primera expedicion del equipo de inves-
tigadores, y las coberturas mortuorias condiciona-
das a la entrega de los cerebros de los pacientes
que fallecian. Esta irregularidad, me fue informa-
da por una agrupacién denominada “Amigos de
los Enfermos de Huntington”, que para finales de
los afios 90 deseaban canalizar las denuncias
que les formulaban familiares de los pacientes. La
ayuda econdémica configurd un incentivo indebido
y rayano en la explotacion de poblaciones vulne-
rables (Tealdi, 2005). Asi mismo, el argumento de
que la participacion en el estudio iba a contribuir
al desarrollo del tratamiento de la enfermedad fue
claramente enganoso no solo porque no estaba
entre los objetivos de la investigacion, sino tam-
bién, por tratarse de un objetivo cuyo logro en el
tiempo no podia precisarse, de hecho, 30 anos
después todavia no hay avances significativos en
el tratamiento de la enfermedad.

2) Violacion del derecho a la informacién.

A pesar de no ser considerado un objetivo inicial
y el hallazgo del gen fuera considerado un hecho
“fortuito”, el mismo abria un camino real de posibi-
lidades de prevenir la aparicién de nuevos casos
con la enfermedad.

Las investigaciones realizadas en el Zulia fueron
claves para la ubicacion e identificacion del gen
causal de la EH. Una vez identificado el gen, se
pudo determinar con las muestras de ADN obteni-
das y conservadas por ellos, quienes habian he-
redado el gen de la EH, entre los centenares de
personas a riesgo y aun se encontraban asinto-
maticas y quienes no lo habian heredado. Esta in-
formacioén es obviamente critica tanto para el que
hered6 el gen como para el que no lo heredo ya
que en ambos casos se produce un gran impacto
en la familia. El informar los resultados del analisis
genético a los que lo solicitaran voluntariamente
era una responsabilidad ética basada en el respe-
to a la autonomia y dignidad de la persona y es un
aspecto central de la atencidn en genética médica
y mas aun, cuando no existe cura de la enferme-
dad. La prueba genética predictiva es considera-
da un medio de prevencién de dafios mayores,
ya que la persona asintomatica que posee el gen
afectado puede ejercer voluntariamente su dere-
cho de limitar su reproduccion a través de medi-
das preconcepcionales o al diagnéstico prenatal
seguido de la interrupcion del embarazo si el feto
esta afectado (Klitzman, Thorne, Williamson et al,
2007 b). En este caso, la interrupcion del emba-
razo de un feto que tendra una enfermedad en la
vida adulta es una situacion especial que debera
ser considerada en nuestra legislacion ya que en
los actuales momentos, su practica se sanciona
penalmente, excepto cuando peligra la vida de
la madre (Cddigo Penal, 2000). Por otro lado, la
persona que no porte el gen, puede continuar su
vida sin la angustiosa pesadumbre de la posible
enfermedad.

La entrega de esta informacién debe ir precedi-
da de sesiones de asesoramiento genético con
un equipo multidisciplinario que debe explicar en
detalle el significado de la prueba, sus posibles
resultados, ademas de valorar el estado emo-
cional y psicoldgico del solicitante para enfrentar
tales resultados (Klitzman, Thorne, Williamson et
al, 2007 a). La decision final sobre los cursos de
accion a tomar corresponde a la persona involu-
crada que es la unica que puede decidir libre y
auténomamente sobre su vida tal como lo esta-
blece nuestra constitucion. (Constituciéon de la
Republica Bolivariana de Venezuela, 1999).
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A pesar de disponer de los resultados genéticos
de cada uno de los participantes en el estudio, en
el mismo articulo citado anteriormente (Wexler,
1992), la Dra. Wexler senala que ellos decidieron
no dar los resultados genotipicos de la prueba.
En un intento futil de justificar lo injustificable, ella
sefiala que luego de una visita a profesionales
en la Universidad del Zulia, el equipo de inves-
tigacion estadounidense “sinti6” que aquellos no
les dedicarian el tiempo y la atencion necesaria a
los pacientes (Wexler, 1992). Por otro lado, consi-
deraron que el equipo de investigacion no podia
asumir tal responsabilidad pues iban a Venezuela
una vez al afio por un tiempo corto y no podian
dejarlos desatendidos el resto del tiempo porque
podrian tener resultados nefastos. El diagndstico
genético prenatal, posible desde entonces, tam-
poco fue informado a los participantes de la in-
vestigacion con el argumento de que el aborto es
ilegal en Venezuela y las personas que desearan
interrumpirlo no tendrian la posibilidad de decidir
legalmente sobre el destino de su embarazo.

El no dar a conocer los beneficios derivados de la
investigacién en materia de informacion y atribuir
esa falla ética a una supuesta incapacidad de los
profesionales venezolanos a través de una desca-
lificacion profesional o institucional o a las restric-
ciones legales sobre el aborto es éticamente in-
aceptable. La investigacion fue propuesta, finan-
ciada y ejecutada por el equipo estadounidense y
su obligacion moral con la comunidad participante
era la de propiciar efectivamente el desarrollo de
un programa de asesoramiento genético con pro-
fesionales locales para hacerles accesible esta in-
formacion tan valiosa, la Unica que hasta los mo-
mentos actuales puede ser ofrecida a las familias
aquejadas con esta enfermedad. Esta situacion
es claramente incompatible con los principios de
respeto a las personas, de beneficencia y justicia
establecidos en el Informe Belmont, vigente para
la época.

La no previsidon de la entrega de la informacion
obtenida en la investigacion y la creacion de gran-
des expectativas en la comunidad al inicio del es-
tudio queda en evidencia cuando la Dra. Wexler
comenta en el mismo articulo que realizd una re-
unioén con las familias porque éstas habian escu-
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chado que se habia descubierto “algo importante”.
Dice claramente que se sentia “incOmoda” porque
no era la cura lo que habian obtenido (Wexler,
1992).

La violacion del principio de justicia y el derecho
a laigualdad, consagrado en nuestra constitucion
venezolana se hace mayor cuando la prueba pre-
dictiva y el diagnéstico prenatal de la EH se con-
virtieron en estandares de practica profesional en
el manejo y prevencion de la misma y se realiza
desde mediados de los anos 90s en la mayoria de
los paises en otras latitudes del mundo incluyen-
do Estados Unidos. Es paraddjico y claramente
injusto éticamente que la poblacién que mas con-
tribuy6 a las investigaciones que desembocaron
en esos beneficios sea la que esté privada de los
mismos. Esto no es extrafo y asi lo ha sefalado
Kottow (Kottow,2005:868):

“es una tendencia general de investigado-
res y bioeticistas del primer mundo respe-
tar una ética de maximos para sus propios
paises y recurrir a argumentos fragiles e
impugnables para defender una ética mas
flexible y reducida, inaceptable en sus pai-
ses de origen, para la investigacion con se-
res humanos en naciones cuya pobreza los
hace susceptibles a explotacién y dafio”.

De acuerdo al principio de justicia cuando una in-
vestigacion subvencionada con fondos publicos
conduce a beneficios terapéuticos o diagnosticos,
los mismos no deben ser accesibles sélo a los
que pueden pagar por ellos y no es ético que las
investigaciones utilicen participantes que muy pro-
bablemente no tendran acceso a las aplicaciones
de los beneficios de esas investigaciones (Infor-
me Belmont, 1979; Pautas Internacionales para la
Evaluacién Etica de los Estudios Epidemiolégicos.
CIOMS/OMS, 1991). Lamentablemente, situacio-
nes similares donde los enfermos pobres cargan
con los agobios de la experimentacion sin benefi-
cio alguno, mientras que las bondades resultantes
de la investigacion son solo accesibles en los pai-
Ses ricos 0 a personas con recursos econémicos
en el sector privado han sido publicadas abundan-
temente (Beecher, 1966; Jones, 1981; Rothman,
1987).
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3) Falta de compensacién a la comunidad
durante y después de la investigacion.

En todas las normas éticas de investigacion exis-
tentes para los afios 80, se contemplaba la retri-
bucién de los participantes en la investigacion de
los beneficios obtenidos en ella. Segun el Informe
Belmont el beneficio de los resultados de la inves-
tigacion debe ser compartido con los participantes,
de acuerdo al principio de justicia y equidad en la
distribucion y seria injusto negar este beneficio a
los participantes en el estudio. Las Declaraciones
de Helsinki de 1964 y 1975, ya contemplaban que
la investigacion sélo se justifica si la poblacidn en
la que se realiza puede beneficiarse de los resul-
tados.

Ya ha sido sefialado, que el Unico beneficio tangi-
ble que resulté de la investigacion fue la posibili-
dad de realizar una prueba predictiva y que ade-
mas, esa informacién ya habia sido obtenida por
el equipo de investigadores que decidieron ocul-
tarsela a la poblacion por las razones ya expues-
tas. El derecho constitucional de toda persona a
decidir libremente sobre su vida y los asuntos que
le conciernen, fue vulnerado. Actualmente, el de-
recho personal a decidir que se le informe o no de
los resultados de un examen genético y sus con-
secuencias ha sido consagrado en la Declaracion
Universal sobre el Genoma Humano y Derechos
Humanos (1997) y la Declaracion Internacional
sobre Datos Genéticos Humanos (2003).

La investigacién que se llevd a cabo en el Zulia
fue de corte epidemioldgico longitudinal y no con-
templaba un beneficio directo e inmediato a los
participantes como era habitual en esa época. Es
decir, la posibilidad de que una vez localizado el
gen podrian realizarse pruebas genéticas predic-
tivas o que pudiera llegarse a un tratamiento efec-
tivo contra la enfermedad a corto, mediano o largo
plazo y que el mismo seria suministrado a estas
familias no estuvo previsto en el convenio (Con-
venio NIH-LUZ, 1980) y se podria argumentar que
por tal razén no es posible exigir la enmienda de
los errores cometidos y el reconocimiento de los
derechos que se violaron.

En 1999, y con aportes parciales de fondos loca-
les, la Fundacion de Enfermedades Hereditarias
(Hereditary Disease Foundation, HDF), cuya pre-
sidenta es la Dra. Wexler, establecié en una de las
comunidades estudiadas, un dispensario que se
denomind “La Casa Hogar” en el barrio San Luis
(ElI Bajo) en San Francisco dirigido por la Dra. Mar-
got de Young, contratada por ellos, mientras que
el personal cuidador de los pacientes provenia de
la comunidad. En él se encuentran internados al-
gunos pacientes en estado avanzado de la enfer-
medad que reciben terapia, medicacion y dietas
especiales mientras que otros visitan el centro
diariamente en busca de comida y medicamen-
tos (Ceaser, 2004). Se sefiala también que desde
este centro se realizan talleres educativos sobre
la enfermedad. Esta iniciativa hasta este punto,
podria ser considerada como una retribucién a la
comunidad. Sin embargo, de acuerdo a testimo-
nios orales de personas de la localidad obtenidos
actualmente, ellos desconocen el tratamiento que
reciben sus parientes y sefialan que la mayoria de
ellos, muere poco después de ingresar a la insti-
tucion. Asi mismo, desconocen la base genética
de la enfermedad y los medios actualmente dis-
ponibles para conocer si han heredado el gen o
no o las posibilidades de diagndstico prenatal o
tratamiento. Todo esto pone en entredicho la labor
educativa de tal dispensario.

Por otro lado, el acceso a este centro, hasta hace
muy poco, no era permitido a profesionales aje-
nos al estudio y en los actuales momentos, su
personal de planta, proveniente de la comunidad,
se ha reducido al minimo.

En la investigacion de la enfermedad de Hunting-
ton no hubo en nuestro pais una revision del pro-
tocolo de la investigaciéon por parte de un comité
de ética cuya necesidad ya se habia expresado
en el Informe Belmont puesto que los mismos, en
Venezuela, empezaron a establecerse a partir de
1995 (Schmidt, 2007). De haber ocurrido esta eva-
luacion, previa a la realizacion de la investigacion
y durante la misma, posiblemente se hubieran
detectado las deficiencias para la obtencién del
consentimiento informado, el desarrollo de otros
objetivos no previstos inicialmente, el uso de in-
centivos indebidos, la extensién del proyecto mas
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alla de lo convenido y la falta de prevision y retri-
bucién a la poblacién de los grandes beneficios
obtenidos a través de ella y que han favorecido
a afectados de otras latitudes. De esto se deriva
la gran importancia de la evaluacion ética de los
proyectos de investigacion, que aun en la actua-
lidad, en muchos casos, se reduce a la inclusion
del consentimiento informado, de la relevancia
que se le debe dar a la formacion en bioética a
todos los niveles, sobre todo en ciencia y tecnolo-
gia para que la misma se ponga al servicio de la
humanidad (Schmidt, 2007).

Es necesario enfatizar que la responsabilidad de
la ocurrencia de todas estas violaciones debe ser
igualmente extendida a las autoridades universi-
tarias y civiles locales y nacionales, asi como a
los profesionales nacionales y extranjeros que
participaron en la investigacién. La insuficiente
atencion de la comunidad de pacientes con EH
y sus familiares en materia de salud publica y ge-
nética, en lo educativo y social es una grave falta
de ética y del derecho a la salud y que se tradujo
en la aceptacion incondicional de la comunidad
a los requerimientos planteados por el equipo de
investigadores. La deuda moral con estas comu-
nidades hace imprescindible una movilizacion de
profesionales que acompafados por la comuni-
dad inicien gestiones para reclamar sus derechos
desatendidos por tantos afos y cubrir sus nece-
sidades para facilitar a estas familias afectadas o
en riesgo de enfermedad de Huntington enfrentar
su vida futura con un poco mas de dignidad y es-
peranza, ademas de restituir su confianza hacia
las autoridades regionales e investigadores loca-
les (Justo, 2005).

En el caso concreto de la atencion genética ya
se han iniciado acercamientos a estas comunida-
des por parte de la Unidad de Genética Médica
de la Facultad de Medicina de la Universidad del
Zulia para determinar el estado actual de la pro-
blematica de la enfermedad de Huntington y otras
patologias genéticas, asi como para desarrollar
un programa de atencién en salud genética para
la comunidad. Este esfuerzo seria potenciado en
cuanto a logros, si se contara con un apoyo efec-
tivo por parte del Instituto Nacional de Salud (NIH)
y la Fundacién de Enfermedades Hereditarias
(HDF) de los Estados Unidos, instituciones pa-
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trocinantes del estudio, en términos econémicos,
técnicos, formacién de recursos humanos e infor-
macion, en reconocimiento de la deuda contraida
con estas personas desde que se inicio esta in-
vestigacion. En investigaciones colaborativas, el
fortalecimiento de la capacidad cientifica local o
nacional de los profesionales y las instituciones
a las que pertenecen esta ahora contemplado en
las pautas a seguir en estudios epidemiolégicos y
en la investigacion y experimentacion con seres
humanos (Pautas Internacionales para la Eva-
luacién Etica de los Estudios Epidemioldgicos.
CIOMS/OMS, 1991; Pautas Internacionales para
la Investigacion y Experimentacion Biomédica en
Seres Humanos. CIOMS/OMS, 2002).

Reflexiones finales

Es necesario tomar en cuenta para evitar la repe-
ticion de situaciones como la planteada constituir
Comités de Etica de la Investigacién con profesio-
nales preparados en la tematica que garanticen
que las investigaciones biomédicas consideren y
respeten los principios éticos ya mencionados y
den cumplimiento a la preservaciéon de los dere-
chos humanos de los involucrados como sujetos
de la investigacion, mas aun cuando se trate de
adultos con graves trastornos mentales o con-
ductuales, poco familiarizadas con los conceptos
médicos modernos, o que por cualquier razén es-
tén limitadas en su capacidad de dar un consen-
timiento debidamente informado. La relajacién de
estos principios, tal como se ha observado en la
ultima revision de la Declaracion de Helsinki (De-
claracion de Helsinki. AMM; 2000) y algunas otras
reglamentaciones importantes no hara sino au-
mentar inequidades y desigualdades entre ricos y
pobres en el mundo, en beneficio de las grandes
corporaciones farmacéuticas o de investigacion y
en desmedro de las poblaciones vulnerables de
paises subdesarrollados (Vidal, 1998; Garrafa y
do Prado Machado, 2001; Penchaszadeh, 2003;
Garrafa, Lorenzo, 2008). En la investigacion so-
bre el genoma humano, la diversidad genética de
poblaciones humanas y la de enfermedades ge-
néticas como esta investigacion, ponen a prueba
la idoneidad moral e integridad personal de los
que realizan estas investigaciones.
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Las comunidades zulianas con enfermedad de
Huntington siguen siendo centrales para el cono-
cimiento profundo de esta enfermedad asi como
para el logro del tratamiento efectivo para su con-
trol (Bonilla, 1991). Por lo tanto, lo planteado aqui
mas que intentar polemizar, lo que pretende es
enfatizar en la necesidad de que para las inves-
tigaciones futuras, su planificacion y desarrollo
sean involucrados cientificos locales pertenecien-
tes a instituciones con experiencia en el manejo
de afecciones genéticas, que conjuntamente con
la comunidad, y los investigadores de otras latitu-
des, con recursos y el dominio de la tecnologia,
sean los mejores interpretes de las necesidades
de éstas comunidades y que garanticen la pre-
servacion de sus derechos como seres humanos.
Esta modalidad de trabajo para la realizacion de
investigaciones participativas redundarian en la
mejoria en la definicion de los objetivos, la comu-
nicacion con los participantes, su participacion e
incorporacion a los estudios, la difusién de la in-
formacioén durante y al final del estudio, asi como
el empoderamiento de los pacientes participantes
a través de la adquisicién de conocimiento y de
los beneficios derivados de la investigacion. Aun-
que esto ultimo, ha resultado una utopia en nues-
tros paises latinoamericanos ante el imperialismo
cientifico de los paises del primer mundo es una
meta a lograr en el futuro cercano a través de la
defensa de los legitimos intereses populares para
guiar la investigacion (Justo, Erazun, Villarreal,
2004; Kottow, 2005; Garrafa, Lorenzo, 2008).
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