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Restimen general

Las expectativas puestas en el conocimiento genético exceden el ambito de la medicina tradiciona, debido
a que la intervencion directa en la loteria natural demandaria el replanteamiento de conceptos centrales de
Jjusticia en salud: necesidades médicas, enfermedad, normalidad, e igualdad de oportunidades en el acceso a la
salud. El punto en debate es si el replanteo de dichos conceptos conlleva un cambio radical en las teorias de
Justicia (libertariana y/o liberal), mostrando su obsolescencia, o si simplemente se requiere ampliar dichos
conceptos claves por fallas estructurales en las mismas teorias. Como hipotesis general considero que los
supuestos cuestionamientos, lejos de socavar las bases de las teorias de justicia, sdlo ponen en evidencia sus viejos
problemas estructurales. Por razones expositivas, dividiré la presentacion tres partes. En la Primera parte, analizo
la teoria libertariana, estudiando las contradicciones del modelo a través del impacto de la informacion genética
en el seguro privado de salud. En la Segunda Parte, desarrollo la propuesta alternativa liberal rawlsiana-
danielsiana del modelo de seguro publico, evaluando las implicaciones de la genética a partir de la critica de su
concepto biolégico de enfermedad y su restriccion al acceso a la salud por necesidades naturales. En la Tercera
parte presento un modelo integral de necesidades y capacidades bdsicas, comprendiendo la prevencion, el
tratamiento y el mejoramiento moralmente permisible (genético y no genético).Mi aporte principal consiste en la
elaboracion de este modelo normativo integral de necesidades y capacidades para la regulacion conjunta de la
informacion y terapia genética con los restantes problemas de salud

Palabras claves: feorias de justicia, informacion genética, necesidades médicas, enfermedad,
normalidad, e igualdad de oportunidades en el acceso a la salud
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INTRODUCCION

El poder conquistado por la biologia molecular a partir del Proyecto Genoma Humano-PGH-',
y el progresivo descubrimiento de condicionantes y/o causas genéticas de ciertas enfermedades’, ha
despertado en mi la curiosidad y la reflexion sobre el posible uso de la informacion y tecnologia genética.
Muy especialmente, mi interés se centra en el impacto de la genética en los modelos tedricos, libertarios y
liberales, que justifican criterios antagonicos de acceso a la salud. Las expectativas puestas en la nueva
tecnologia y el conocimiento genético exceden, al parecer, el ambito de la medicina tradicional’. En la
literatura bioética actual se cuestionan, a partir de la posibilidad de intervencién directa en la loteria
natural, las mismas concepciones teoricas -filoséficas, politicas y econdémicas- de justicia en salud,
demandando el replanteamiento de sus conceptos centrales: necesidades médicas, enfermedad,
normalidad, e igualdad de oportunidades en el acceso a la salud.”

El punto en debate es si el replanteo y la posible modificacién de conceptos claves en justicia en
salud conlleva un cambio radical en las teorias éticas vigentes (libertariana y/o liberal), mostrando su
obsolescencia teorica a partir del impacto de la “revolucién genética”, o si simplemente se requiere
ampliar o modificar dichos conceptos claves, por fallas estructurales en las mismas teorias, fallas que no
responderian al impacto de la genética. Como hipdtesis general considero que los supuestos
cuestionamientos a los conceptos claves de las teorias de justicia en salud’, lejos de socavar las bases de
las teorias de justicia, s6lo ponen en evidencia viejos problemas teéricos y conceptuales de las corrientes
liberales y libertarias en la justificacion de criterios de acceso y distribucion en salud.

Ahora bien, el objetivo del presente analisis no es solo el estudio abstracto de teorias y su
confrontacién con otras teorias, sino la aplicacién de las teorias y principios normativos a nuestra
realidad. Para ello, comienzo con la identificacion de los problemas a nivel conceptual, revisando el
correspondiente marco normativo. Posteriormente aplico las teorias de justicia en salud a la regulacion de
la informacién genética en la practica médica. En este sentido, el eje problematico -sobre las
repercusiones de la genética en los modelos de salud (privado y publico)- prima por sobre el analisis de
autores especificos o teorias especificas, considerando sélo en forma general las lineas tedricas mas

! Desde la década del "50 el anélisis estructural de la funcién del acido desoxirribonucleico —en adelante ADN- ha sido el tema dominante de la
biologia. Pero es en la década del "80, nacimiento del Proyecto Genoma Humano —en adelante PGH-, cuando la biologia molecular moderna
adquiere mayor poder, principalmente por medio de: 1- la fuerte tecnologizacion de sus métodos y, 2- por la decodificacion de la secuencia de
ADN. Para una breve introduccién a los aspectos bioldgicos-cientificos y el desarrollo de las investigaciones véase Anexo I, Glosario, y el
Anexo III. Para el estudio de los aspectos histérico-politicos del PGH véase Cook Deegan, R, The Gene Wars, Science, politics and the Human
Genome Project, Norton Company,1994; Annas, G. et.al, Gene mapping, using law and ethics as guides, New York, Oxford University Press,
1992; DeLisi,C, “The Human Genome Project”, Am .Scientist 76,488-493,1988; UNESCO SCIENCE OFFICE , July 1990

’La genética humana enfatiza el estudio de la transmisién de rasgos de una generacién a otra, a través del analisis de los pedigrees y de las
diferencias genéticas entre las poblaciones humanas. A partir del conocimiento del genoma humano se sostiene que ciertas enfermedades podrian
ser evitadas, gracias a la disposicion anticipada de la informacion genética -por examenes prenatales y de predisposicion genética-, la
modificacion del medio y/o la intervencion genética. Véase al respecto Capitulo V-X

? Las repercusiones sociales del megaproyecto genético, comparable en su dimensién con los anteriores programas fisicos y atémicos
emprendidos por la potencia del Norte, exigiria -por primera vez en la historia de la ciencia norteamericana- la creacion de una organizacién
especifica destinada a reflexionar anticipadamente sobre los posibles problemas éticos y sociales que el inexperto manejo de la informacién
genética podia desencadenar. Dicha organizacién es conocida por su sigla, ELSI —FEthical, legal and social implications-, en el contexto del
“National Institute of Health” -NIH-, EEUU.

* El cuestionamiento se refiere especialmente a las variaciones de las cualidades individuales que son consideradas, en las teorias de justicia, para
ser compensadas. Se sugiere que la posibilidad abierta por la terapia génica permite que las personas pueden ser objeto de distribucion de rasgos
genéticos, en la medida en que, a partir del acceso a la terapia génica, seria posible modificar su ex "loteria natural”, alimentandose el peligro del
surgimiento de una nueva meritocracia: "meritocracia genética". No obstante, el peligro insinuado en la distribucion de talentos se presenta solo
como un escenario ficticio, lejos de constituir un escenario real. Por otra parte, el término "meritocracia genética" también puede ser considerado
sin apelar a la intervencién genética, en relacion a la simple disposicion del la informacion genética. Por ejemplo, en los seguros privados, se
sostiene que la "habilidad para predecir riesgos de salud”, resultado de los tests de predisposicion genética, dividiria a las personas en grupos de
riesgo por su componente genotipico, posibilitando la "exclusion” de una subclase genética no asegurable y modificando las caracteristicas
generales del seguro privado. Sobre este punto véase Capitulo III, VI y X. Sobre la intervencion general en la loteria natural véase Buchanan, A;
Brock, D; Daniels, N; Wikler, D; From chance to choice, Cambridge, Cambridge University Press, 2000.

SEl impacto del conocimiento genético en teorias de justicia en salud se presenta como una revolucién generada por la posibilidad de modificar
los mismos rasgos genéticos -en especial a través de las terapias de mejoramiento- e intervenir directamente, en consecuencia, en la loteria
natural.
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representativas y sus principios basicos, y deteniéndome en aquellas teorias de justicia en salud
caracterizadas por su riqueza, con el fin de delinear una propuesta teérica adecuada a nuestra compleja
realidad social.

Para superar los enfoques especulativos sobre genética, propios de ciencia ficcion, realizo un
estudio detallado sobre los alcances cientificos del conocimiento y de la tecnologia genética (informacion
genética, test genéticos, banco de datos genéticos, terapias genéticas, entre otros). Debido a la
especificidad del tema, considero necesario anexar dos estudios que permiten, segun creo, una lectura
independiente e introductoria sobre aspectos cientificos basicos de la biologia molecular — véase glosario
General respectivo-.Si bien parece ser una obviedad resaltar la necesidad de comenzar con el estado de la
cuestion en genética, una rapida lectura de las discusiones teoricas, filoséficas, éticas sobre el tema
mostraria que muchas de ellas ignoran -en su mayoria- el alcance y las limitaciones del uso de la
informacién y terapia genética.® Pero, si nos movemos sélo en el mundo de lo posible, entonces no
necesitaremos informacién sobre los cambios en la realidad, y por supuesto no compartiremos la misma
informacién, ni estaremos discutiendo sobre los mismos temas. Por ejemplo, si partimos de concepciones
erroneas sobre el avance de la genética -como ocurre precisamente con el determinismo genético
imperante en las interpretaciones del uso de la informacion genética y las numerosas fantasias generadas
por el posible uso de la terapia génica-; entonces dificilmente contribuiremos a "disefiar una sistema de
salud justo" para el mundo real y/o legislar para nuestra sociedad a través de principios, criterios de
distribucién y normativas especificas.

Por ello, cuando se plantea el cuestionamiento de la clasica distincion entre "loteria natural” y
"loteria social” a nivel tedrico, y cuando se plantea si el bien a distribuir se centraria exclusivamente en
bienes sociales -recursos materiales- o bienes naturales; el diagnoéstico de la situaciéon en genética, y la
revision de los conceptos centrales de las teorias de justicia en salud clasicas, resultan claves para delinear
criterios apropiados de acceso a salud, y entender como afecta los mencionados cuestionamientos a las
teorias en discusion.

Para aquellos que creen que la ética aplicada a la salud debe contribuir a esclarecer los problemas
que surgen en la practica médica por el uso de la tecnologia en un contexto y tiempo determinado, y para
aquellos que creen en la funcidén normativa de las teorias en pos de la elaboracion de estrategias en
politicas de salud; resulta imprescindible que su aporte -para resolver los urgentes y acuciantes problemas
de acceso a la salud- no se base exclusivamente en las discusiones hipotéticas, sobre mundos posibles o
modelos ideales abstractos. Dichos modelos normativos pueden servir como guias y criterios de lo justo
s6lo en la medida en que reconozcamos -en primer lugar- su caracter ideal, como es el caso de la teoria
de justicia en salud de Norman Daniels.”

De lo anterior no se deduce que los modelos normativos ideales no contribuyan al desarrollo de
la ética aplicada. Lo que se reclama, para la solucion de problemas y para el analisis del impacto de los
nuevos conocimientos en la teoria, es, simplemente, partir del conocimiento cabal de dichos problemas y
de los nuevos conocimientos- tecnologias que los generan®.De acuerdo con el mismo Daniels’, las teorias

¢ Por anélisis especulativos entiendo los anlisis filosoficos sobre genética que remiten a ejemplos de ciencia ficcion, semejantes a obras tales
como Mundo feliz, de A. Huxley, o films como GATTACA, en los cuales no se intenta profundizar o evaluar el alcance real del uso de la
tecnologia genética. Si bien el “futurismo” y el “posibilismo™ no son enfoques invalidos en filosofia, debido al interés aplicado que motiva el
presente trabajo, elijo un enfoque prudente para evaluar las posibilidades técnicas de la genética en base a los alcances cientificos actuales de la
biologia molecular.

" Debido a que Daniels parte de una teoria ideal que supone que todas las personas son completamente normales, el citado autor debe modificar
los principios rawlsianos para aplicarlos a salud. Reflexionando sobre las intuiciones y juicios practicos del seguro de salud, Daniels analiza la
importancia de la salud y por qué existen obligaciones de ayudar a las personas con servicios médicos, estudiando cuando no es obligatorio
suministrar la citada ayuda. Para ello, se centra en la generalizacién del impacto de la enfermedad y discapacidad en el rango de oportunidades
abierto a las personas, justificando el derecho a la salud y 1la igualdad de acceso a la salud. Véase Daniels, N, “Health care needs and distributive
Justice”, en Justice and Justification, Reflective equilibrium in theory and practice, New York, Cambridge University Press, 1996, p.p.179-208.
Véase también Capitulo IV y siguientes.

® En un excelente anexo metodolégico sobre ética aplicada, en el cual se mencionan brevemente las lineas metodolégicas principales (1-
Casuistica, Jonsen y Toulmin,1988; 2-Principalismo -conocido como “Georgetown Mantra”-, Beachaump y Childress, 1994; 3-“Defensores de la
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éticas s6lo pueden enriquecerse si las forzamos a responder y guiar las acciones en areas especificas,
como ocurre con el caso de salud y genética. Seria muy simple para “teorias puras” pensar que responden
los problemas cuando no lo hacen. Por ello, descubrimos el problema tedrico cuando probamos la teoria
en la practica. En tal sentido, la ética aplicada brinda una contribucién esencial a la ética tedrica. En
consecuencia; resulta necesario probar los modelos tedricos que justifican los seguros de salud, privados
y publicos, y estudiar las implicaciones del uso de la informacién y terapia genética en los criterios de
acceso en salud.
Por razones expositivas, dividiré la presentacion tres partes.

En la Primera parte (Parte I), presento la postura libertariana sobre justicia en salud, estudiando
las contradicciones tedricas del modelo a través del analisis del impacto de la informacién genética en el
seguro privado de salud. Presento la concepcion libertariana de justicia y sus requisitos tedricos claves
aplicados a genética: la propiedad de si, la libertad individual, la simetria de la informacion y la
proteccién de la privacidad -ésta ultima definida en forma "patrimonialista"-. Asimismo analizo
brevemente la concepcidon de enfermedad como hecho infortunado pero no injusto y el impacto de la
informacién genética en la misma.Para ello, comienzo con un breve estudio de la justificacion teorica,
principios y criterios del modelo libertariano de mercado en salud, centrandome en el principio de
propiedad de si en relacién al uso de la informacién genética, y en los conceptos libertarianos claves
(dafio, enfermedad natural, autonomia negativa). Seguidamente, presento el primer argumento
libertariano, el argumento del mérito. Me refiero a la restriccion del acceso a la salud por responsabilidad
individual. Este argumento supone la libertad de eleccion, y una particular concepciéon de enfermedad. Y
desarrollo el argumento de la equidad actuarial utilizado por los seguros privados con el fin de justificar
el uso de la informacion genética individual para estratificar por riesgos genéticos. El supuesto principal
de dicha concepcion se basa, siguiendo la logica libertariana, en el derecho de los individuos de explotar -
en su beneficio- sus ventajas naturales, no reconociendo obligacién social alguna de compartir esos
beneficios con las personas que no poseen las citadas ventajas naturales. En sintesis, en esta Primera
Parte, mi objetivo general es mostrar como los supuestos tedricos libertarianos no son respectados a
nivel practico por el sistema privado de salud, independientemente del uso de la informacion genética.

En la Segunda Parte (Parte II), luego de presentar las contradicciones de la posicidn libertariana
sobre el mercado de seguros, desarrollo la propuesta alternativa liberal rawlsiana-danielsiana del modelo
de seguro publico, evaluando las implicaciones de la genética en la misma. Me detengo en el estudio
detallado de la citada teoria de justicia en salud, sefialando sus virtudes y defectos. En relacion a la
genética, mi hipdtesis es que la misma s6lo ha permitido subrayar el error del punto de partida de la teoria
danielsiana: trazar el criterio de distincién en una linea de base natural arbitraria y no integrar las
necesidades de salud en su enfoque natural.

Teoria”, Clouser y Gert, 1996; 4-Equilibrio reflexivo amplio, Rawls-Daniels; 5- Equilibrio reflexivo estrecho o Principalismo especifico,
Ricahrdson-DeGrazia), Daniels resalta el conflicto existente por el dominio, por una parte, de los principios o de la teoria, y , por otra, de los
juicios particulares en contextos especificos. La zona de conflicto se hallaria en la direccion a seguir y en la prioridad del analisis. De acuerdo con
el citado autor, se pueden realizar consideraciones sistematicas sobre la teoria, seleccionando principios y evaluando casos, sin necesidad de
imponer una teoria dominante, y efectuando el analisis en ambas direcciones. Lo fundamental, para Daniels, no es sélo la construccion de la
teoria, sino testear o probar la teoria a través de la aplicacion de la misma a la resolucion de problemas practicos. Seglin Daniels, el equilibrio
reflexivo amplio -“wide reflective equilibrium”- es al mismo tiempo la consideracion tedrica de la justificacion en ética y el proceso relevante
para ayudar a resolver los problemas morales tanto en el nivel practico como tedrico. Véase Daniels, N, Justice and justification.Reflective
equilibrium in theory and practice, Cambridge University Press, New York, 1996, Chapter 16, pp.333-350; Daniels, N, et. al, From chance to
choice, op. cit, “Methodology™, p. 371; p. 376. Sobre casuistica véase Jonsen, A y Toulmin, S, The abuse of casuistry. A history of moral
reasoning, Berkeley, University of California Press, 1988. Sobre el Principalismo véase Beauchamp, T; Childress, J; Principles of Biomedical
Ethics, New York, Oxford University Press, 1979. Para una excelente critica al principalismo véase Gert, B; Culver, CM; Clouser, KD;
Bioethics: A return to fundamentals, New York, Oxford University Press, 1997. Por ultimo, véase DeGrazia, “Moving forward in bioethical
theory: theories, cases, and specified principlism”, Journal of Medicine and Philosophy 17; 1990, p.p.511-39. Para un analisis metodolégico
general véase Bertomeu, M.J., “Etica aplicada y problemas de aplicacion en ética. El ejemplo de la bioética”, Revista Latinoamericana de
Filosofia, Vol.18, Nro.2, 1992, 353-364.

* Daniels,N; Justice and justification. Reflective equilibrium in theory and practice, New York, Cambridge University Press, 1996, p.347
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Posteriormente, aplico la teoria a la regulacion de la informacion genética. Analizo el impacto del
“conocimiento genético anticipado™'’ en la teoria de justicia en salud danielsiana, fundamentalmente en lo
que respecta a la discusion sobre responsabilidad individual y responsabilidad social en salud. En lineas
generales, considero que el conocimiento anticipado de la informacion genética sélo refuerza la
importancia de la responsabilidad social en salud. Continuando con el tema de las obligaciones sociales
en salud, analizo la justificacion moral de las terapias o intervenciones genéticas, negativas y positivas, y
la justificacién moral de sus criterios de acceso y distribucion. Para ello, mi estrategia se centra en
mostrar el injustificado uso danielsiano del término “mejoramiento” como limite moral; y en la falta de
consenso publico y convergencia teorica sobre la normalidad natural como criterio distributivo en salud
(consenso y convergencia postulados por el mismo Daniels). Dicho analisis sera complementado con un
estudio detallado sobre la definicion de enfermedad, mostrando la arbitrariedad de la definicion biologica
de Boorse y Daniels.

Por ultimo, con el objetivo de superar los citados problemas de la Teoria de Justicia en Salud
danielsiana, en la Tercera parte (Parte III) presento -como propuesta alternativa al modelo de normalidad
natural-, un modelo integral de necesidades y capacidades basicas, criterio de necesidades en salud que
no se limite al tratamiento de la enfermedad entendida unicausalmente.. Dicho criterio de acceso debera
comprender la prevencién, el tratamiento y el mejoramiento moralmente permisible (genético y no
genético). En términos generales, mi aporte principal consiste en la elaboracion de este modelo normativo
integral de necesidades y capaciaddes para la regulacion conjunta de la informacién y terapia genética con
los restantes problemas de salud. En relacién al uso de la informacion y test genéticos en el modelo
publico de salud, considero que la informacién genética anticipada solo refuerza la prioridad de la
responsabilidad social y de la prevencion en salud. Para ello, a través de la aplicacion del modelo de
necesidades, justifico la determinacién de obligatoriedad (o no obligatoriedad) de test genéticos
moralmente permisibles. Finalmente, desarrollo la justificacion moral de la regulaciéon de las
intervenciones genéticas. Mi hipdtesis normativa es que el concepto de necesidades en salud no se
restringe a la enfermedad bioldgica. A partir del propuesto, fundado en el concepto de evadir un dafio
serio, mostraré como determinados tipos de mejoramiento, genéticos y no genéticos, clasificados como
moralmente permisibles, constituyen necesidades en salud y no se reducen a minimos sociales. El
modelo de necesidades propuesto posee una ventaja, segin creo, porque permitir establecer las
prioridades preventivas en salud en el contexto de un marco integral, equilibrando la libertad, la eficiencia
y la igualdad. Asimismo, brinda criterios claros de justificacion moral y distribucién de las terapias de
mejoramiento con fines preventivos.

No obstante, considero que, como todo macro-modelo normativo de distribucion en el contexto
de escasez de recursos de salud y de acelerados cambios tecnoldgicos, es insuficiente por si solo y
requiere, en un nivel intermedio y micro, el disefio de procedimientos especificos de racionamiento en
salud. Dichos procedimientos exigen, fundamentalmente, transparencia y publicidad, y continuas
revisiones criticas, en pos de no favorecer siempre a los mismos grupos. En un contexto de escasez de
recursos, inevitablemente, algunos resultaran perjudicados. Este ultimo punto excede los objetivos
generales planteados en el presente trabajo, y merece un analisis independiente.

MARCO DE REFERENCIA

1.1.  MARCO HISTORICO

Los descubrimientos genéticos emergen de sucesivas aproximaciones y redefinciones del gen, de
la naturaleza del mapa genético y de su secuencia, describiendo la diversidad en la herencia. Es

“Estudios genético prenatales y de predisposiciones a través del cudl es posible identificar factores genéticos que inciden -combinados con el
medio propicio para su expresion- en el desarrollo de habitos y/o enfermedades individuales. Véase Capitulos V y IX.
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importante destacar, con el fin de evitar interpretaciones erroneas, que la herencia necesariamente posee
dos aspectos: la transmision de los caracteres y su expresion.

En el ambito de la salud, el desarrollo de exdmenes genéticos y la promesa de tratamientos
terapéuticos y farmacogenéticos basados en la necesidades especificas de cada individuo -denominados
"tratamientos a la carta"- transformaron la medicina tradicional.

Sin embargo, la terapia génica humana, terapéutica mediante la cual se inserta'' un gen funcional
en las células de un paciente para corregir un defecto genético o para dotar a las células de una nueva
funcién, ha generado expectativas demasiado altas si se compara con los resultados alcanzados hasta el
momento. La técnica de insercién génica se aplica a enfermedades producidas por un gen recesivo, no
enfermedades determinadas por muchos genes -como el cancer- o anomalias cromosémicas -como el
Sindrome de Down-. Las enfermedades producidas por un gen dominante, como es el caso de la
enfermedad de Huntigton, no son tratables hasta el momento. Si bien se ha avanzado en el tratamiento de
enfermedades como el caso de los nifios burbujas- adrenoleukodistrofia-, las talasemias-
hemoglobinopatias-, la hemofilia, la hipercolesterolemia familiar, el enfisema hereditario, la fibrosis
quiestica, la distrofia muscular; y si bien se esta experimentando en casos de tumores de pancreas, higado,
entre otras; los resultados en la esfera sanitaria aparecen relegados frente a la magnitud comercial
generada por el uso de la informacion genética.

Las expectativas puestas en la terapia génica continuan siendo muy altas. Para modificar los
resultados, se requiere fundamentalmente un salto cualitativo, un salto de la "era genémica" a la "era
proteémica", es decir el paso del estudio de la localizacidén y numero de genes a la interpretacion de las
funciones de las proteinas contenidas en los mismos. La apuesta de la nueva terapia se centraba en las
técnicas de ADN recombinante y en lograr la expresion apropiada de los genes, especialmente en aquellas
enfermedades para los cuales no existia tratamiento alguno.

Se trata de determinar las funciones de las proteinas, cuya expresion es de por si compleja. Un
gen humano se corresponde con varias proteinas y hay proteinas que dependen de mas de un gen. Por otra
parte, el organismo sintetiza proteinas a partir de fragmentos de otros. El paso de la era gendmica a la era
proteémica recién comienza...

1.2. MARCO CONCEPTUAL

Una primer definicién que debemos tener clara es la de test genéticos. Los mismos se
caracterizan por tener un alto grado de falsos positivos y negativos, un valor predictivo y una certidumbre
clinicamente dudosa, complicandose aun mas con la combinacién de tests multiples. Su validez clinica se
determina por tres factores: la sensibilidad (mide la habilidad de registrar resultados positivos
verdaderos), la especificidad (mide la habilidad para registrar resultados negativos verdaderos) y el valor
predictivo (la probabilidad de que una persona con un resultado positivo llegue a desarrollar la
enfermedad).'” Si se realizan examenes miltiples, la cantidad de falsos positivos sera alta, debido a que
cada uno de los tests posee su propio riesgo. A ello debe agregarse que dichos tests solo proveen
informacién acerca del material genético, no sobre sus manifestaciones fisicas. Los resultados negativos
no deberian desalentar el uso de importantes técnicas tradicionales de examen preventivo

Es importante resaltar que los fest genéticos brindan informacion prospectiva, por lo tanto no
posibilitan un diagnéstico o tratamiento de una enfermedad sino la determinacién probabilistica de una
predisposicion genética que en algunos casos se puede prever, pero en su mayoria no se puede tratar. No

" Los métodos para la insercién puede ser:

1) Ex vivo : las células extraidas del paciente son corregidas en el laboratorio y reinsertadas en el organismo. Ej: sindrome de
mmunodeficiencia combinada severa -ADA- ( "nifios burbuja”)

2) In situ: la modificiacion genética de las células del paciente se realiza introduciendo ADN (genes terapéuticos) en el organo defectuoso. Ej:
fibrosis quistica, distrofia muscular, tumores por suicidio celular

3) In vivo: cuando se hace llegar en vectores adecuados los genes terapéuticos a las células defectuosas - por inyeccion intravenosa o por
implante d ecélulas- Ej: hemofilia, Alzheimer, Parkinson

12 The Council on Ethical and Judicial affairs, AMA, “Multiplex genetic testing”, Hasting Center, vol.28, nro.4,1998.
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necesariamente se manifestara durante la vida de una persona, pero puede ser heredada por sus
hijos."*Més alla de los argumentos a favor o en contra del uso de tests de predisposicion genética, es claro
que previamente a la aplicacion de los mismos -una vez perfeccionados- deberia garantizarse la
comprension de los riesgos sicoldgicos y sociales que el nuevo conocimiento desencadenaria. Algunas
personas pueden querer optar por su derecho a no saber y dirigir sus vidas sin el peso de esperar el
desarrollo posible de una predisposicién genética. Otras pueden decidir con libertad y conocimiento la
realizacién de testsde predisposicidon genética, atin cuando el resultado no sea enteramente confiable y no
existan tratamientos terapéuticos para la mayoria de las enfermedades que los actuales tests enéticos
pronostican. Elmismo “consentimiento informado”, instrumento ético-legal del paciente para ejercer su
autonomia en la toma una decision libre e informada, merece ser redefinido a la luz del nuevo
conocimiento genético. or razones de espacio remitimos al glosario adjunto. Asimismo, los conceptos
tedricos de justicia seran definidos en el siguiente punto.

1.3. MARCO TEORICO

La nueva tecnologia y el conocimiento genético han originado, indudablemente, grandes cambios
en la medicina tradicional. No obstante, sus repercusiones no se han centrado principalmente en el nivel
médico. El impacto social y econéomico del desarrollo de la genética transformaron aspectos relevantes de
las mismas concepciones teoricas -filosoficas, politicas y econémicas- de justicia y racionamiento en
salud, modificando y replanteando sus  conceptos centrales: necesidades médicas, enfermedad, y
equidad. El punto a discutir es si la modificacién de conceptos claves conlleva un cambio en la teoria
ética, con especial referencia a las variaciones de las cualidades individuales que son consideradas en las
teorias de justicia para ser compensadas.

Se plantea que el bien a distribuir no se centraria exclusivamente en recursos materiales. Las
mismas identidades (genéticas) de las personas pueden ser objeto de distribucién, en la medida en que el
acceso a la terapia génica permite modificar la denominada "loteria natural” de las personas. A partir de la
aplicacion de la tecnologia a casos se muestra como es posible corregir tanto rasgos indeseables -
eugenesia negativa-, practica que constituye en el momento presente una caracteristica comun en los
servicios privados -a través del acceso al diagnéstico prenatal- pero no en los publicos- donde no se
posee acceso gratuito al mismo-, como también mejorar rasgos o cualidades deseables -eugenesia
positiva-, posibilidades, que como analizamos anteriormente, se encuentran lejos de ser reales en el estado
actual de avance de la genética.

La clasica distincion entre "loterla natural” y "loteria social" resultaria insostenible. En
consecuencia, el argumento principal enarbolado por Engelhard para sostener que no existe un derecho
a la salud dejaria de tener sentido. Desde la posicién libertaria se sostiene que la enfermedad es "un hecho
infortunado (loteria natural) pero no injusto (loteria social)". No obstante, el acceso a la terapia génica
convierte a la enfermedad en un hecho injusto, causa de acciones u omisiones de terceros. Existiria la
obligacién de reconocer un derecho a la salud siguiendo los mismos argumentos de sus mas fervientes
enemigos y criticos. Nacer con una malformacién congénita ya no seria resultado directo de la loteria
natural cuando la informaciéon genética anticipada y la terapia génica modificarian dicha situacion.
Aquellos que no puedan acceder a la terapia sufririan por las diferencias causadas por la loteria social.
Aun en la concepcidn libertaria el concepto de enfermedad entraria en la esfera de justicia. Existiria el
derecho a no ser dafiado "anticipadamente" y por lo tanto el deber del Estado a garantizar el mismo.

Al respecto, desde una postura liberal, Daniels sostiene que la funcion de la medicina consiste en
permitir a la gente tener capacidades normales y no capacidades igualitarias. Tenemos obligaciones
sociales de tratar enfermedades o discapacidades por su impacto en las oportunidades, pero no garantizar

 De Ortuzar, G., “Implicancias éticas y sociales de la investigacién genética comunitaria”, Intercambios, FCIS;UNLP ,2002
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el mejoramiento para igualar el bienestar o la felicidad de los individuos. En Daniels, el problema se
centra en su linea de base natural, biologica, para distinguir entre necesidades médicas y terapias de
mejoramiento (preferencias). La misma ha sido modificada por la disposicién de la informacién genética,
al igual que el concepto de enfermedad y el concepto de "rango normal de oportunidades”. Lo que hoy
en dia no constituye una enfermedad, como por ejemplo la baja estatura o el grado de inteligencia, puede
ser determinada como tal en funcion del conocimiento de las condiciones a ser modificadas
genéticamente para evitar el sufrimiento de la persona.

El analisis de la definicion de enfermedad de Bernard Gert, y su confrontacién con las propuestas
de Daniels, nos permite alejarnos de la equivocada vision unicausal de la enfermedad de éste ultimo
(Véase trabajos citados al pie del informe). Segun Gert, "una persona tiene una enfermedad si y solo si
posee una condicidn, independiente de sus creencias racionales y deseos, que le provoca sufrimiento, o un
riesgo alto de sufrir dafio -lldmese muerte, dolor, discapacidad, pérdida de la libertad, pérdida de placer- y
no existe ninguna causa de tal condicién exterior a la persona”".” En éste punto deseamos resaltar el
concepto de dafio y su vinculacién con el concepto de oportunidades, debido a que consideramos
fundamental la relacion existente entre el concepto de dafio y los conceptos de enfermedad, necesidades
y oportunidades para la justificacion de la intervencion estatal y compensacién de desigualdades en salud.
Pero Daniels no especifica criterios para determinar prioridades y necesidades en salud, mas alla del
criterio bioldégico de desviacion de la normalidad natural. El abordaje integral de las necesidades
humanas y no la busqueda de la eficacia terapéutica desde una concepcion bioldgica de la salud, deberia
ser el objetivo principal que oriente la justa distribucién de recursos en cada sociedad.

Brindando un enfoque universalista e integral de las necesidades humanas, Len Doyal define a
las mismas como fines que todos los individuos deben alcanzar si quieren evitar un serio dafio. La
satisfaccion de las necesidades basicas universales tiene precedencia normativa sobre la satisfaccion de
deseos o preferencia de la gente. Doyal define el concepto de necesidad en referencia a lo que es
requerido por la persona para optimizar su potencial de interaccién social exitosa a través de la
minimizacién de la enfermedad. La salud, como la autonomia, constituyen necesidades basicas de las
personas para participar plenamente en su sociedad. Las personas se desarrollan como seres humanos
cuando son capaces de ejercer su vida social en forma participativa. Para ser ciudadanos participativos
necesitan estar lo mas saludable posible y ejercer su autonomia.

Continuando con la misma linea y complementando el planteo de necesidades de Doyal, A. Sen
sostiene que resulta obligatoria la atencion médica cuando las personas desean eliminar condiciones que
los ponen en desventaja, entendiendo por desventaja una nocidén objetiva que incluye formas de
sufrimientos como resultado de carecer de capacidades, talentos y habilidades. Segin Sen, existen ciertos
rasgos comunes -capacidades basicas- que permiten identificar una vida humana y sobre las cuales existe
un consenso generalizado. Tenemos iguales oportunidades cuando nuestro conjunto de capacidades es
igual. Lo que permite medir el grado de justicia en una sociedad no es la posesion de bienes, sino las
diferencias en el desarrollo de las capacidades individuales (oportunidades reales que tienen las personas
de llevar adelante sus proyectos). En relacién a la distritucion de recursos y a la equidad, Sen sostiene
que no so6lo debemos pensar como distribuir los recursos disponibles sino también las habilidades para
transformar los recursos en capacidades actuales. Esto se debe a que las diferencias entre individuos
pueden derivar en inequidades, es decir en limitaciones para el desarrollo de la persona. A diferencia de
Daniels, segun el cual las diferencias de capacidades son cuestiones de hecho que no deben igualarse,
Sen propone la igualdad de capacidades ampliando, de esta manera, la gama de necesidades médicas
que deben ser atendidas.
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En los ultimos afios, eticistas como Ronald Dworkin y John Roemer han sostenido que la justicia
requiere la redistribucion de los bienes sociales en orden de compensar a aquellos que posean rasgos
naturales menos deseables, aspecto no suficientemente destacado por Rawls y Daniels. Las oportunidades
de las personas no deberian ser significativamente limitadas por factores que no se encuentran
enteramente bajo su control. Por lo tanto, la igualdad de oportunidades requiere que intervengamos para
contrarrestar los efectos de "mala suerte” en la loteria natural, los cuales limitan las oportunidades del
individuo.

Como el conocimiento y la terapia genética amplian las posibilidades de anticipar dichas
condiciones naturales y de eliminarlas en algunos casos, entonces existiria la obligacién de garantizar el
acceso a la terapia génica. Se trata de eliminar desventajas naturales que pueden llevar a entorpecer el
desarrollo de las personas. Esto implica, en politicas de salud, la ampliacion de las necesidades médicas y
un replanteo general de los seguros de salud, especialmente a nivel privado.

1.4. MARCO LEGAL

El problema general de las tesis libertarianas de explotacion de ventajas individuales aplicadas a
salud se encuentra en el desconocimiento de la arbitrariedad moral de las desigualdades iniciales,
naturales y sociales. Las personas no son propietarios de sus talentos y capacidades naturales, porque los
mismos no son producto del esfuerzo personal. Este punto resulta aun mas claro ante la posibilidad de
intervenir directamente en la loteria natural. Por lo tanto, los aventajados por naturaleza (o socialmente)
no merecen tener un punto de partida mas favorable en una sociedad justa. El principio de no
discriminacion existente en la legislacion internacional y aplicado a la regulacion de la informacion
genética'! es insuficiente'”. La no discriminacion no puede basarse exclusivamente en la eliminacién de
barreras legales (derechos civiles y politicos), informales (sexo, raza, clase, religién, etc) o genéticas
(patrimonio genético), sino en una concepcion fuerte de igualdad de oportunidades o libertad positiva, que
garantice el cumplimiento de los derechos sociales y humanos, como lo es el derecho al acceso universal
de la salud. El analisis y las recomendaciones de cada uno de los itmes formulados previamente se
encuentra incorporado en los resultados de cada una de las partes. Asimismo, por razones de espacio,
remito a la normativa'® ¢ informes previos y trabajos publicados sobre ¢l tema.

" Dicho principio es aplicable a cualquier decisiéon en relacién con la obtencién de informacién y los resultados de los analisis genéticos,
extendiéndose a las relaciones en el ambito laboral (previamente a la contrataciéon en un puesto de trabajo o a la promocidn a otro superior en la
misma empresa), con compaifiias de seguros (seguros de enfermedad y de vida), en entidades financieras (al solicitar un préstamo), en
administraciones publicas ( para obtener una licencia o autorizacion de cualquier clase).

1 yéase Anexo

16 - Carta Magna, Organizacién Mundial de la Salud, 1946;- Cédigo de Nuremberg, 1947;-Simposio Man and his future, Londres,1962,-The
Belmont Report, Ethical guidelines for the protection of human subjects, 1978, Convenio del Consejo de Europa, 1981, Sobre la proteccion de
las personas en relacion con el tratamiento automatizado de datos de cardcter personal, art. 6,- Informe Splicing Life,1982;- Points to Consider
Recombinant DNA Advisory Committee, 1985,-Ley 23.511 sobre la creacién del Banco Nacional de Datos Genéticos, Argentina, 1987-Gene
Therapy in Man. recommendations of european Medical Research Councils,1988; -Valencia Declaration on the Human Genome Project Iy
11,1988 y 1990, -Declaracion de Helsinski 1V, Asociacion Mundial de la Salud, 1989-Pautas internacionales para la evaluacién ética de los
estudios epidemiologicos, CIOMS-Declaracion de nuyama,1990,- Avis sur la therapie genique,1991-Informe Terapia Génica del Comité
Nacional de Bioética de Italia,1991; -Report of the Committee on the Ethics of Gene Therapy, Reino Unido,1992; -Primera Conferencia Norte
Sur del Genoma Humano, Caxambu,1992,- Declaracion del Proyecto Genoma Humano de la Asociacion Médica Mundial, 1992;- Declaracion
de Bilbao, Encuentro Internacional sobe el derecho ante el Proyecto Genoma Humano, 1993,;- Constitucion de la Nacion Argentina, Santa Feé-
Parand, 1994-HUGO Statement on the principled conduct of genetic research. Ethical, legal and social issues, 1995,-HUGO, Statement on
Patents of DNA Sequences, 1995-Social Security Act, Health Insurance Portability and Accountability Act of 1996, USA - Convenio sobre
Derechos Humanos y Biomedicina, Convenio de Oviedo,1997,-European Union’s Data Protection Directive- Council of Europe’s Data
Protection Convention (Directiva Europea)-Report of a WHO meeting on Ethical Issues in Medical Genetics, Geneva, dec.1997; -On the Human
Genome and its protection in relation to human dignity and human rights, Universal Declaration on the Human Genome and Human Rights,
UNESCO, 1997 -Proposed International Guidelines on Ethical issues in medical genetics and genetic services, World Health Organization,
Human Genome Programme, 1998-Genetic Privacy and Non discrimination Bill, USA Model, Genetic Privacy Act,1998.-Oregon, Individual’s
right of ownership in DNA, Law 1995. Orgeon Revised Statutes 659.715, 1998.- Ley 421, Ley de Proteccion contra la discriminacién genética,
Ciudad de Buenos Aires, Argentina, junio 2000-HUGO; Statement on Benefit Sharing, 2000-Genetic Databases. Assessing the benefits and the
impact on human and patient rights, WHO; 2001- Statement on human genomic databases, HUGO,2002-Ley de autonomia del paciente e
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2- RESULTADOS. ANALISIS Y DISCUSION
2.1. MATERIALES Y METODO-Analizar:

-PRIMERA PARTE:-EL MODELO LIBERTARIANO DE SALUD Y EL USO DE LA INFORMACION
GENETICA: UNA PROPUESTA INJUSTIFICABLE

-CAPITULO I: BREVE INTRODUCCION A LA JUSTIFICACION LIBERTARIANA DEL SEGURO
PRIVADO DE SALUD: PROPIEDAD Y CONSENTIMIENTO

I-1-Principios generales del libertarianismo

I-2- Aplicacion de la teoria de justicia libertariana a salud: la negacion del derecho a la salud y la beneficencia como
unico recurso de los pobres (Engelhardt). ..

I-3- Criticas al principio central del consentimiento: ;quién es libre de elegir?..

I-4- Argumento ad hoc: la distincion entre lo infortunado y lo injusto

LI.5. Critica a la arbitraria distincion entre lo infortunado y lo injusto: parcialidad en las definiciones de enfermedad,
dafio, necesidades y libertad

1.6. Algunas consideraciones preliminares sobre los desafios de la genética a la teoria de justicia en salud
libertariana

I-7- Conclusiones del capitulo

-CAPITULO II: A) EL ARGUMENTO DEL MERITO EN EL SEGURO PRIVADO DE SALUD

II-1- El argumento del mérito: libertad de eleccion y responsabilidad individual

[I-2-Una critica al supuesto de la libertad de eleccidn y responsabilidad individual

II-3- Conclusiones del capitulo

CAPITULO III: B) EL ARGUMENTO DE LA EQUIDAD ACTUARIAL. RESTRICCION DEL ACCESO A
LA SALUD POR RIESGOS GENETICOS

III-1- Un argumento ficticio bajo el supuesto libertariano de la propiedad de si y la simetria de la informacién

III-2- El problema de la creacion de subclases genéticas y su exclusion del acceso a la salud

II1-3-Conclusiones del capitulo

PARTE IL:-EL MODELO LIBERAL DANIELSIANO DE SALUD Y APLICACION A LA
REGULACION GENETICA: VENTAJAS E INSUFICIENCIAS
-CAPITULO 1V: LA TEORIA DE JUSTICIA EN SALUD DE NORMAN DANIELS Y EL. MODELO DE
SEGURO PUBLICO DE SALUD
IV-1- Una teoria de necesidades médicas como alternativa a las preferencias del mercado
IV.1.1. Necesidades vs. Preferencias
IV.1.2 La salud como un bien especial, la oportunidad como bien primario. Ventajas y limitaciones de la
propuesta
IV.1.3. La teoria de las necesidades
IV.1.4. Igualdad de oportunidades y salud
IV-2- Critica al rango normal de oportunidades
IV.2.1. Determinacion del criterio de normalidad: ;descriptivismo o
normativismo?
IV.2.2. Contenido del derecho a la salud.
IV.2.3. El ejemplo de la “normalidad genética”
IV-3- Posibles respuestas de Daniels a las objeciones precedentes
IV-4- Conclusiones del capitulo
-CAPITULO V: APLICACION DE LA TEORIA JUSTICIA EN SALUD DE DANIELS A LA
REGULACION DE LA INFORMACION GENETICA EN LOS SEGUROS PUBLICOS DE SALUD:
MAYOR RESPONSABILIDAD SOCIAL
V-1- Aplicacién de la teoria de justicia danielsiana a la justificacién moral de los seguros publicos de salud

informacion, Espafia, 2002-Antidiscrimination Board, Australia, November 2002: Sex discrimination Act, 1984; Racial Discrimination Act 1975,
Disability Discrimination Act 1992, Human Rights and Equal Opportunity Commission Act 1986, Workplace Relations Act , 1996-International
Declaration on human genetic data, UNESCO, 2003,Declaracion de Bioética,2005-Genetic Information Non Discrimination Act, USA; 2003
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V-2- Objeciones a la teoria danielsiana: responsabilidad individual en salud. El viejo problema teoérico rawlsiano de
la insensibilidad en la eleccion
V-3- Problemas en la evaluacion de la responsabilidad individual en salud. Respuestas a las objeciones precedentes
V-4- Conclusiones del capitulo
-CAPITULO VI: APLICACION DE LA TEORIA DE JUSTICIA EN SALUD DE DANIELS A LA
REGULACION DE LAS “INTERVENCIONES GENETICAS”
VI.1 Algunas definiciones basicas en torno a las “intervenciones genéticas” y sus alcances
VI-2-Problema A: “Justificacion moral de las terapias de mejoramiento”..
VI.2.1. Argumentacion de Daniels a favor del mejoramiento como limite moral. Necesidades,
mejoramiento y fines médicos
VI1.2.2. Critica al uso de la categoria de mejoramiento como limite moral
VIL.3.Problema B: “Justificacion moral del acceso y la distribucion de las terapias de mejoramiento
VI.3.1. Insuficiencia del criterio de normalidad natural
VI.3.2.Argumentos ad hoc formulados por Daniels
VI.3.2.1. El argumento de los limites de la justicia
VI.3.2.2. Peligros de medicalizacion de la vida
VI.3.2.3. Razones pragmaticas en una sociedad pluralista
VI.3.2.4. Argumento del riesgo moral
VI.3.2.5. Argumento de la convergencia
a- Criterio de capacidades
b-  Principio laxo de la diferencia
VI-4- Conclusiones del capitulo
-CAPITULO VII: DEFINICION DE ENFERMEDAD Y SUPUESTO CONSENSO EN LA NORMALIDAD
NATURAL COMO CRITERIO DE ACCESO A LA SALUD
VII-1- Definicién de enfermedad: A) Naturalismo (Boorse- Daniels). ..
VII-2. Algunas observaciones criticas al naturalismo
VIIL.2.1.Argumento critico sobre la exclusion de enfermedades mentales sin expresion biologica o causa
genética
VIL.2.2. Argumento critico sobre la falta de integracion de lo biolégico y social
VIIL.2.3. Argumento sobre la neutralidad valorativa de la ciencia...
VII-3 Definicion de enfermedad: B) Normativismo (Culver y Gert)
VIL.4. Evaluacién critica de la definicion normativa gertiana
VII-5- Aplicacion de ambas propuestas al problema genético. ;Enfermedad genética?
VII-6- Conclusiones del capitulo

-TERCERA PARTE:-PROPUESTA DE UN “MODELO NORMATIVO INTEGRAL DE NECESIDADES”
PARA LA REGULACION DE LA INFORMACION Y DE LAS INTERVENCIONES GENETICAS EN
SALUD

-CAPITULO VIII: HACIA UN MODELO NORMATIVO INTEGRAL DE NECESIDADES PARA LA
REGULACION GENETICA

VIII-1- Redefinicion de necesidades y determinacion de la lista de capacidades basicas a través del criterio de
minimos necesarios

VIII-1-1- Criterio de minimos necesarios

VIII-1-2- Lista de necesidades y capacidades basicas

VIII-2- Justificacién normativa de la teoria integral de necesidades y capacidades bajo un principio de igualdad de
oportunidades en salud reformulado

VIIL.3. El ideal normativo universal de ciudadano libre e igual, con autonomia critica

VIIL4. Posibles objeciones generales al modelo integral de necesidades. ..

VIII- 5- Conclusiones del capitulo

-CAPITULO IX: APLICACION DEL MODELO DE NECESIDADES A LA REGULACION DE LA
INFORMACION y EXAMENES GENETICOS: MAYOR RESPONSABILIDAD SOCIAL

IX-1- La determinacion de responsabilidad social en la regulacion de la informacion y examenes genéticos 1X-2-
Obligatoriedad del examen
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IX-3- La insuficiencia de la igualdad de acceso a examenes genéticos

IX.4 Examenes voluntarios para grupos de riesgo de acuerdo a necesidades

IX.5. Conclusiones del capitulo

CAPITULO X: APLICACION DEL MODELO DE NECESIDADES A LA REGULACION DE LAS
INTERVENCIONES GENETICAS

X-1- Aplicaciéon del modelo de necesidades al “Problema A”: Justificacion moral de las terapias de mejoramientos:
X-1-1- El criterio de maximos exigibles en el mejoramiento genético.

X-1-2- El criterio de minimos necesarios en el mejoramiento genético.

X-2-Aplicacion del modelo de necesidades al “Problema B”: Acceso y distribucidn integral de los distintos tipos de
mejoramientos moralmente permisibles

X-3- Conclusiones del capitulo

2.2. RESULTADOS

-PRIMERA PARTE:

En términos generales, por las razones planteadas, la concepcion libertariana aplicada a salud se
caracteriza por la parcialidad y arbitrariedad de su enfoque. La justificacioén del sistema privado de salud
supone el marco de justicia libertariano de Nozick -con su particular concepcion negativa de libertad y de
propiedad absoluta-; y el sistema simplificado de principios de Engelhardt, centralizado en el
consentimiento individual, la propiedad privada, y la beneficiencia.

No obstante, el problema central del principio de consentimiento, y en general, del ideal de
libertad individual negativa del libertarianismo, radica en no reconocer que todo individuo requiere para
ser libre y para poder consentir, la satisfaccion previa de las necesidades basicas, y ciertos bienes
materiales y culturales que forman parte del patrimonio social, porque son producidos en cooperacién con
los otros. El individuo no es un individuo aislado ni un individuo abstracto, es un individuo que habita en
una sociedad cooperativa. Por lo tanto, las capacidades o rasgos naturales (las cuales, por otra parte, no
constituirian —ante la posibilidad de intervencion directa en la loteria natural- una “justa adquisicion”™), no
son merecidas, sino arbitrarias, y sus beneficios deben ser compartidos socialmente.

Ahora bien, mas alla de esta critica general a la concepcion libertariana — critica que sera
profundizada en la Parte II-, he intentado mostrar que los mismos supuestos y principios libertarianos no
son respectos en su puesta en practica en los seguros privados de salud, y esto ocurre independientemente
del impacto de la genética en los mismos. Por ello, considero que los intentos de justificar el seguro
privado de salud no han sido fructiferos, pero por razones estructurales y no por razones especificas
originarias por el nuevo conocimiento genético. Bajo la légica libertariana, y violando sus propios pilares
ideolégicos, se han presentado extremos y contradictorios argumentos para justificar un modelo
injustificable de por si: la restriccion del acceso a la salud por riesgos.

El argumento del mérito falla por basarse en un sentido radicalmente individualizado del
comportamiento saludable y por la negacién total de la responsabilidad social. Shapiro no brinda un
criterio claro, ni demuestra que la mayoria de las enfermedades sean producto de estilos de vida y
elecciones individuales. Por otra parte, lejos de incentivar la educacién en su sistema privado, sistema
que de por si no garantiza la simetria de la informacion que reclama, promueve el ocultamiento del
individuo de su propia informacion de salud -seleccion adversa- para evitar ser excluido del sistema.'”
Mas aun, focalizando en la absoluta responsabilidad individual por la salud y no reconociendo la
importancia de los factores sociales y naturales' que se encuentran mas alla del control del individuo,
promueve el abandono social de una responsabilidad ineludible y basica, como lo es la educacién, la
prevencion y el acceso universal a la salud.

Un ejemplo de ello se refleja en la negacion de la poblacion a realizarse estudios genéticos, alin con indicaciéon médica, debido al temor a ser
estigmatizados o discriminados socialmente. La informacion genética debe ser utilizada con fines médicos, no comerciales, caracterizandose por
su valor en medicina preventiva.

En la actualidad, el mismo acceso a la terapia genética modifica la clasica distincion entre loteria natural y loteria social, redimensionando, en
mi opinidn, la responsabilidad social para la igualdad de oportunidades. Véase Capitulos V y IX.
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El argumento de la equidad actuarial aplicado a la informacién genética no respeta los mismos
principios de libertad de mercado, privacidad y apropiacion de las ventajas individuales, porque no
respeta el libre consentimiento individual, apropiandose la empresa comercial de los beneficios
economicos de la explotacion de las ventajas individuales, y estableciendo un esquema de equivalencia
entre calculo-costo-riesgo basado en la exclusion de las personas de alto riesgo y en la seleccion de
personas sanas.

En sintesis, el argumento de la equidad actuarial, aplicado a la informacién genética individual,
supone un fuerte determinismo genético y la negacion de la libertad individual para consentir el uso de la
informacién genética; lo cual se contradice con la absoluta responsabilidad individual aducida en el
argumento del mérito. Ambos argumentos han sido utilizados para fundamentar el sistema privado de
salud desde el pensamiento libertariano, negando la igualdad de acceso a la salud.

Por todas estas razones considero, en relacion con el uso de la informacién genética por parte de
los seguros privados de salud, que debe apoyarse la moratoria, o prohibicién del acceso a la misma, en
razén de que el determinismo genético imperante profundizara aun mas la estratificacién y
desigualdades que se encuentran en la misma estructura del sistema privado de salud, garantizando el
exclusivo beneficio comercial de la empresa en contra del beneficio individual y social del uso de la
misma para fines médicos. Sin embargo, dicha moratoria o prohibicién de su acceso no constituye la
solucion definitiva al problema de fondo. La clasificaciéon por riesgos de salud del seguro privado
constituye un sistema injusto e inaceptable, porque resulta intuitivamente injusto excluir a las personas
por factores que no dependen de su control y de su absoluta responsabilidad individual.

Como mostraré seguidamente en la Parte 1l, constituye una responsabilidad social garantizar el
acceso universal a la salud, compartiendo riesgos, dispersando costos de la enfermedad y subsidiando a
los que lo necesiten a través de un mismo fondo comun. En consecuencia, no podemos dejar de reconocer
que los seguros de salud no pueden compararse con cualquier otra empresa comercial, ya que el accionar
de las mismas tiene consecuencias politicas y sociales. La ausencia de salud incide en las oportunidades
de vida del individuo, impidiendo el desarrollo de su plan de vida, de su libertad e igualdad de
oportunidades.'

SEGUNDA PARTE

Daniels ha reconocido que su definicion natural de enfermedad intenta responder al requisito de
una definicion compatible con las demandas de justicia en una sociedad pluralista. Pero también
reconoce su fracaso en el intento.”’ Sin embargo, la desviacion de la “normalidad natural” resulta
claramente insuficiente como criterio para definir enfermedades, especialmente en lo que respecta a
enfermedades sico-sociales. Por ello, siguiendo en éste punto a Culver y Gert, considero necesario
incorporar el concepto de dafio serio en salud, aiin cuando no considero que el mismo deba restringirse a
la enfermedad, o a la enfermedad genética, sino a las necesidades integrales de salud.

Por otra parte, en lo que respecta a las denominadas enfermedades genéticas, el naturalismo
danielsiano ha permitido el resurgimiento del determinismo genético, perspectivas no justificadas -pero
ampliamente extendidas en los ultimos veinte afios-, las cuales redundan en arbitrarios criterios de acceso
a la salud.En tal sentido, el problema en la Teoria de Daniels radica en la misma definicién de enfermedad
y de necesidades médicas en torno al normal funcionamiento de la especie. Dicho concepto dificulta la
justificaciéon normativa del derecho a la salud en torno a la igualdad de oportunidades, forzando a Daniels
a brindar una definiciéon ad hoc, normativa, de “rango normal de planes de vida”. El “plan de vida” o

¥ Véase Capitulo IV

% La posicién que estoy defendiendo no insiste en que la linea de base natural es totalmente natural y que ninguna valoracién incompatible con
el pluralismo ha surgido de la misma. Pero creo que la mejor forma de defender un punto a partir del cual podamos alcanzar principios, y un
acuerdo social no coercitivo, es aquel que evita incorporar valoraciones en su definicion de enfermedad o discapacidad, aiin cuando no he
logrado alcanzar completamente dicho punto. Buchanan et.al, From chance to choice, op.cit, p.151
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“idea de lo bueno” constituye un concepto normativo central en la teoria de Rawls, entendido como el
rasgo esencial de la personalidad moral

Esta segunda definicién de normalidad, permite entender la satisfaccion de las necesidades, pero
no desde la normalidad natural de la especie, sino desde el desarrollo de las capacidades de las personas
para ejercer completamente sus poderes morales (racionalidad y razonabilidad) en tanto ciudadanos libres
e iguales en una sociedad democratica®.

Pero también, esta segunda definiciéon de normalidad muestra la incompatibilidad del criterio
natural para delimitar el acceso a la salud en la esfera normativa.

Por ello, el concepto de necesidades resulta relevante para brindar un criterio publico de
prioridad de acceso a la salud frente a las variadas preferencias que pueden ser libradas al mercado. La
definicion normativa de necesidades, centrada en su criterio implicito de dafio (evadir un dafio serio),
resulta crucial en la justificacion del criterio de acceso a la salud.

Considero que las terapias genéticas de mejoramiento, lejos de demandar un nuevo marco teorico,
solo ponen en evidencia, una vez mas, el viejo problema de la arbitrariedad de la fundamentacion natural,
bioldégica y unicausal de la enfermedad brindada por Daniels y fundada en el normal funcionamiento de
la especie como criterio de demarcacidon entre necesidades y preferencias. En consecuencia, la
ampliacién e integracion de la teoria de necesidades de Daniels y la modificaciéon de su concepto de
enfermedad por un concepto operativo multicausal, permitird superar las debilidades estructurales de su
teoria -no originadas por la genética-; constituyendo la citada teoria de justicia integral en salud la mejor
guia normativa general para garantizar la igualdad de oportunidades en salud a través del acceso a
necesidades y capacidades basicas universales y con especificacion plural.

TERCERA PARTE

Recapitulando el marco teérico general, el modelo integral de necesidades propuesto en esta
tercera parte supone los siguientes principios generales en salud:

1. en primer lugar, sostengo la justificacion del acceso universal y obligatorio a la salud en base a
su impacto en las oportunidades, pero — a diferencia de Daniels- , considero que la misma no puede
restringirse a la normalidad natural o suponer una concepcién productiva del ciudadano; proponiendo en
su lugar una nueva definicién de necesidades basicas, a partir del criterio de minimo (evadir un dafio
serio), y un reformulado principio de igualdad de oportunidades en torno a la concepcidn ideal universal
de ciudadano participativo, libre e igual, con autonomia critica. Reconociendo la existencia del derecho a
la salud y el consiguiente establecimiento de un sistema publico de salud, las instituciones de salud se
constituyen en sistemas de justa cooperacion en la distribucién de cargas y beneficios. Se trata de
equilibrar la equidad, la eficiencia y la libertad en el uso de la tecnologia médica, y en la bisqueda, a
través de investigacion, de tratamientos mas efectivos, con el fin de garantizar la satisfaccion de
necesidades y el desarrollo de capacidades basicas para todo ciudadano.

2. en segundo lugar, he intentado mostrar que no existe un criterio claro para atribuir
responsabilidad individual absoluta en salud. Por ello, subrayo la importancia de centralizar la atencion de
la salud en la responsabilidad social. Mas aun, sostengo la existencia de una mayor responsabilidad social
en salud a partir de la disposicién anticipada de la informacion genética, especialmente a nivel preventivo.
Esto no implica negar la importancia de fomentar la responsabilidad individual, pero si implica negar que
la misma sea un factor suficiente para excluir a las personas necesitadas del acceso a la atencion de la
salud -.

3. en tercer lugar, con el fin de reemplazar el criticado modelo natural danielsiano, propongo -
como criterio de acceso y distribucion- el criterio de minimos necesarios, centrado en un sistema integral
de necesidades y capacidades basicas. Las necesidades objetivas y universales tienen precedencia

' Véase Daniels, N;”Democratic equality: Rawl’s complex egalitariansim™, en S. Freeman, Cambridge Companion to Rawls, Cambridge,
Cambridge University Press, 2003
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normativa a las capacidades, y, por ello, estableciendo la lista de necesidades podemos distinguir las
capacidades basicas de las no basicas. El criterio implicito en el reformulado concepto de necesidades,
“evadir un dafio serio o riesgo de dafio serio”, constituye el nexo o puente para la convergencia entre
necesidades y capacidades basicas y la determinacion del bienestar objetivo. La distincion entre dafio
serio y dafio trivial es posible gracias al criterio de interés relevante. El citado criterio me permite dejar de
lado los dafios triviales, producto de preferencias, y centrarme en los intereses objetivos, preponderantes
(racionalidad y razonabilidad), para el desarrollo autonomo del ciudadano. El ideal normativo supuesto en
el modelo planteado es la categoria de autonomia critica del ciudadano libre e igual, base esencial de una
concepcion distributiva de la justicia.

En sintesis, el enfoque integral de la teoria de las necesidades basicas me ha permitido rechazar el
criterio de salud como bien especial -prioridad de la normalidad natural- a favor de un modelo integral de
necesidades. En este sentido, todas las necesidades bésicas son importantes para la salud.”” Por lo tanto, la
satisfaccién integral de necesidades para el desarrollo de las capacidades basicas del ciudadano
constituye una obligacion moral para garantizar la igualdad de oportunidades en salud, priorizando las
medidas preventivas — las cuales incluyen el mejoramiento moralmente permisible- por sobre los
tratamientos médicos fomentados desde la medicina predictiva. Al centrarme en el modelo integral de
necesidades y capacidades basicas para la justificacién normativa -tanto de las necesidades relativas a la
tecnologia genética como de otras necesidades de salud-, evado el naturalismo y el determinismo
genético que caracteriza la orientacion de la presente “medicina predictiva” y la justificacién parcial de
las necesidades danielsianas.

Considero que la excesiva preocupacion tedrica centrada en el impacto de las terapias de
mejoramiento genético deja de lado la prioridad de la responsabilidad social en salud, y la importancia de
criterios claros de acceso a las necesidades integrales de salud -como lo es el criterio de minimos
necesarios-, independiente de juicios particulares, de arbitrarios criterios naturales, biologicos, genéticos,
tecnolégicos, y comerciales. Con el fin de evitar el determinismo biolégico prevaleciente como orientador
de politicas publicas, y la consecuente parcialidad del enfoque biomédico centrado en la eliminacion de la
“enfermedad genética”, considero que el nuevo modelo de necesidades posee la ventaja de permitir no
solo 1la prevencién de la enfermedad® y el tratamiento de la salud, sino también el mejoramiento
genético cuando el mismo sea requerido y moralmente permisible. Para determinar la permisibilidad
moral del mejoramiento genético, ante la falta de criterio de maximos exigibles, propongo el criterio de
necesidades y capacidades basicas. Por lo tanto, solo deberiamos alterar los genes, a través de terapias
germinales o a través de la combinacion de factores genéticos, sociales y ambientales, cuando las razones
para hacerlo se basen en “evitar un dafio serio” (por ejemplo, disminucién de capacidades, enfermedad o
riesgo de enfermedad, muerte, etc) e impliquen un beneficio suficientemente mayor para justificar el
riesgo individual o de la especie.

El citado criterio, permite tanto la justificacion moral como la determinacion del criterio de
distribuciéon. En relacion al problema de distribucion de recursos, las diferencias que se encuentran por
detras del “criterio de minimos necesarios” reflejan, una vez mas, las viejas discusiones de igualdad de
qué, las cuales se reavivan bajo las discusiones sobre la distribucion de recursos en genética, mostrando
la necesidad de perfeccionar la teoria de justicia en salud y sus criterios normativos.*

La aplicacion del criterio permite diferenciar las terapias obligatorias y no obligatorias, sefialando
la existencia de una mayor responsabilidad social en salud a partir del conocimiento anticipado de riesgos

2 Esto no implica en un nivel intermedio y frente al contexto de escasez, que no debamos racionar recursos y determinar prioridades para su
distribucién.

2 Sobre el tema de test genéticos véase el Capitulo IX

* Por lo tanto, el aporte de Daniels sigue siendo fundamental en el lineamiento del equilibrio basico entre equidad y eficiencia. La misma
constituye el mejor marco normativo aplicado a salud, no cuestionandose la relevancia de la Teoria de Justicia en salud y de la Teoria de las
Necesidades para la regulacion de las intervenciones genéticas. Pero, por las razones expuestas anteriormente, la teoria de justicia en salud
requiere un nuevo criterio distributivo no basado exclusivamente en la normalidad natural, y enmarcado en una amplia teoria de necesidades.
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genéticos. En relacion a tests genéticos, esta mayor responsabilidad no se traduce en la obligatoriedad de
todo tipo de acceso, sino sélo en la obligatoriedad e aquellos tests preventivos, como los test prenatales,
cuyo no uso puede implicar un dafio serio en salud.

A nivel de terapias, lo original de este enfoque es que permite superar la dual distincidon entre
necesidades y mejoramientos, ampliando las necesidades a mejoramientos genéticos y sociales
moralmente permisibles -determinados por el criterio de minimos necesarios-, en el contexto de una teoria
de justicia en salud integral. Estos mejoramientos son cruciales en tanto permiten prevenir la enfermedad,
resultando prioritarios en politicas de salud.

2.3. DISCUSION
A- Informacion genética- Desenmascarar el determinismo genético prevaleciente

Desde el punto de vista cientifico, la informacién genética ha sido definida como: Def. 1: la
informacion contenida en una secuencia de nucledtidos bases de una molécula de dcido nucléico™
Explicado de un modo mas sencillo, el cuerpo humano esta conformado por un extenso nimero de células
con similares caracteristicas. Cada célula contiene 23 pares de cromosomas. Cada cromosoma contiene
ADN que porta la informacién genética en una forma codificada. La totalidad del ADN contenida en
todos los cromosomas es denominado genoma.”® La informacion genética es codificada en el ADN como
secuencias de nucledtidos. Esta informacion pasa de una generacion a la siguiente generacion, y es
virtualmente inmodificable. Considerando el posible impacto "social" del uso de la informaciéon genética,
el grupo ELSI define a la informacion genética como: Def. 2: la informacion sobre genes, productos del
gen o caracteristicas hereditarias que puedan derivar de un individuo o miembro familiar’’ Una primera
observacion de ésta segunda definicion dada nos permite vislumbrar con claridad que la informacion
genética no se obtiene gdlo a través de examenes genéticos. Por el contrario, tanto el examen de ADN
como la historia familiar revelan la informacién genética del individuo.

Muchos pacientes perciben la informacion genética como un indicador fundamental de la salud,
siendo esto altamente peligroso y producto del mal manejo e interpretacion de la misma.Las creencias
deterministas genéticas, como la consecuente aplicacion de dichas creencias a principios éticos ("no
discriminacion genética"- véase el siguiente punto-), se encuentran injustificados.

En sintesis, existen creencias generales contradictiorias impulsadas por la mala interpretacion
(determinista) de la informacion genética. Dichas creencias no contradicen nuestras intuciones basicas -
como el hecho de que no pueda responsabilizarse al individuo por factores que estan mas alla de su
control, o que no puede discriminarse por motivos moralmente arbitrarios, entre otras-. Sin embargo, el
poder predictivo otorgado a la informacidén genética y el comercio montado en torno al mismo,
contribuyen a la violacion de nuestros principios éticos mas fundamentales, por fomentar un uso no
médico de la informacioén genética: todos estamos de acuerdo en que el ser humano no puede ser objeto
de comercio. Dicho principio ético se encuentra reflejado en la legislacion internacional sobre patentes.
Sin embargo, el mismo es constantemente violado en la practica. El problema no se centra entonces en la
defincidn de la informacion genética humana, sino en lo que hacemos con ella.

B- Redefinicion del consentimiento informado- Ampliacion riesgos sico-sociales

El riesgo que debe ser informado -en estos casos de test de predisposiciéon genética- no es
propiamente médico (calculable en porcentajes), debido a que no se trata de un diagndstico o un posible
tratamiento. Por lo tanto, posee riesgo sicologico porque se le adjudica el status de porfador de una

" The information contained in a sequence of nuclotide bases in a nucleic acid molecule”, King, R; Stansfireld, W, Dictionary of Genetics, Fith
Editon, Oxford, New York, 1997.

% Se cree que el genoma contiene 30.00 genes y un conjunto completo de genes se presenta en cada célula del cuerpo humano. Los genes son
discontinuos e incluyen regiones no codificantes, como también regiones codificantes de proteinas. Actualmente las funciones de la mayoria de
las regiones no codificantes son desconocidas.

7 Rothenberg, op. cit, p.110
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enfermedad incurable, con la consecuente ansiedad e incertidumbre que conllevan a la modificacion de la
misma identidad personal del sujeto. El riesgo social radica en la "discriminacién" posible por parte del
empleador y la evaluacion de su informacion genética por la compafiia de seguros de salud, como asi
también en las relaciones familiares y sociales que pueden ser perturbadas en razoén del dilema de
confidencialidad vs proteccion de dafios a terceros (deber de respetar la privacidad de la informacion
genética del individuo vs deber de informar a terceros —a familiares, a la pareja en razén de las decisiones
de reproduccion o para la proteccion de nifios, etc- sobre los riesgos potenciales).”

Constituye un requisito ético insoslayable y un deber de todo médico y/o investigador, solicitar y
cumplimentar el respeto por el consentimiento informado individual, por escrito. El mismo no puede ser
sustituido por el consentimiento comunitario o por el consentimiento presunto.En los casos de
enfermedades multifactoriales, el uso de la informacién genética permite en medicina prevenir y
contrarrestar el desarrollo de alguna de esas enfermedades multifactoriales, y aplicar, en los casos en que
exista, la terapia genética adecuada antes de que se exprese la enfermedad. Pero la informacién genética
no puede utilizarse para la creacion de "clases genéticas privilegiadas y subclases”, en base a perfiles
genéticos, debido a que no puede reducirse al individuo a su estructura genética. La predisposicion
genética no constituye un diagndstico de enfermedad. Asimismo existe el problema de “demasiada
informacién “y surge entonces un nuevo derecho, el “derecho a no saber”.

C- Cuestionar la definicion biolégica de enfermedad- Definicion multicausal-

El avance del conocimiento genético, a través de la utilizacién de tests genéticos (prenatales,
presintomaticos y de diagndstico) y a través de la experimentacion con terapias génicas, modifica no solo
la practica de la medicina tradicional, sino también los mismos conceptos tedricos que sirven de marco a
la misma: el concepto de normalidad y el concepto de enfermedad/salud. Dicha modificacion posee un
fuerte impacto en las necesidades médicas y en el acceso a la salud.Los tests genéticos nos permiten
distinguir causas de enfermedades monogenéticas antes de que las mismas enfermedades se expresen, es
decir cuando no existen sintomas clinicos de las mismas, y mas atun, en momentos en que el individuo, al
menos de acuerdo a la definicion existente de salud, atin esta "sano".

La ampliacién del concepto de enfermedad a condiciones genéticas solo puede restringirse a
casos con diagndstico de enfermedades con causas genéticas identificadas (monogenética o con
aberraciones cromosomicas), enfermedades que indefectiblemente se expresaran. Pero dicha informacion
genética no puede ser utilizada para excluir individuos de sus seguros de salud, debido a que eso
desalentaria la realizacion de tests genéticos con fines médicos. En los casos de enfermedades
monogenéticas, los test genéticos permiten confirmar su diagnodstico o predecirlo, no existiendo terapias
genéticas para curar dichas enfermedades. Pero es precisamente esos momentos cuando surgen nuevos
problemas éticos: problemas de demasiada informacion, derecho a no saber, problemas sicolégicos y
sociales, entre otros. En dichos casos, s6lo el individuo puede decidir como utilizar su informacion
genética y si desea acceder a la misma, a través de la realizacién del test genético.

La distincion entre enfermedades genéticas y no genéticas constituye una clasificacion arbitraria,
en tanto so6lo podemos identificar causas principales de enfermedades, siendo todas las enfermedades
producto de la interaccion de factores sociales, ambientales y genéticos . Todos nosotros compartiriamos
la concepcidén de que la enfermedad produce un dafio en el individuo, o un incremento del riesgo a sufrir
un dafio, independiente de las creencias y deseos de la persona y sin que exista una causa exterior que lo
provoque. Todos estariamos de acuerdo que ningln individuo racional elige estar enfermo, sufrir un dafio,
perder su autonomia, a menos que exista una causa que lo justifique. La enfermedad no permite el
desarrollo del plan de vida de la persona, restringiendo su libertad y sus capacidades. Por ello la

® Véase De Ortuzar, G, “Hacia una redefincion del consentimiento informado en la préctica clinica e investigacién genética”, Revista de
Filosofia y Teoria Politica, 2000.
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importancia de garantizar el acceso a la salud y al conocimiento y a la terapia genética, en tanto la
misma permita prevenir el dafio.

Se cree que con el avance de la genética las mismas enfermedades genéticas podrian desaparecer
antes de que se expresen, si se accede a la terapia genética adecuada. Sin embargo, el acceso a dicha
terapia dependera de factores sociales, y no naturales. Las enfermedades genéticas no estan enteramente
fuera del control del individuo y/o de la sociedad. Por otra parte, las enfermedades no genéticas no estan
enteramente bajo el control del individuo. Dependen, también, de factores bioldgicos, sociales, culturales,
sicologicos, entre otros. Por ello, defendemos una concepcion integral de enfermedad y no un
reduccionismo genético en la vision de la persona.

El concepto de enfermedad, si bien se ha ampliado ante la posibilidad de conocer algunas
contadas enfermedades de origen genético antes de que se expresen, constituye un concepto que depende
de factores diversos y causas diversas: sociales, biolégicas, culturales, entre otras. Aun cuando
consideremos que puede distribuirse la loteria genética de las personas, esto no modificara la concepcion
integral de enfermedad/salud ni la intuiciéon mas general, compartartida por todos, que el individuo no se
reduce a sus genes. Por ello, en este punto considero que una definicidén bioldgica y unicausal de
enfermedad s6lo justificaria el avance del determinismo genético y la restriccion del acceso a la salud por
causas genéticas, y no sicosociales.

D- Determinar el acceso igualitario a la atencion de la salud y a la tecnologia genética

Mi aporte principal se centrara en la elaboracion de una concepcion normativa e integral de salud/
enfermedad y en la defensa de la responsabilidad social que implica garantizar el acceso a la salud, mas
ain cuando a través del conocimiento genético podemos prevenir las enfermedades humanas antes de que
se expresen. Ahora bien,si partimos de concepciones reduccionistas o erréneas sobre el avance de la
genética -como ocurre precisamente con el determinismo genético imperante en las interpretaciones del
uso de la informacion genética y las numerosas fantasias generadas por su posible uso-; entonces
dificilmente podamos contribuir a "disefiar una sistema de salud justo" para el mundo real y/o a legislar
dicha sociedad a través de principios, criterios de distribucion y normativas especificas.

Por ello, cuando se plantea a nivel teorico el cuestionamiento de la clasica distincidn entre "loteria
natural" y "loteria social", y cuando se plantea si el bien a distribuir se centraria exclusivamente en bienes
sociales- recursos materiales- o bienes naturales; el diagnostico de la situacion y la claridad conceptual
resultan claves para delinear apropiados criterios de justicia en salud y dar respuesta a como afecta los
cuestionamientos mencionados a las teorias en discusién. Las teorias de justicia pueden clasificarse en
dos grandes corrientes antagonicas: libertarias y liberales. Dentro de cada una de éstas encontramos
diferentes concepciones de igualdad de acceso a la salud. Por ultimo, en la tercera parte, presento mi
aporte con el fin de iluminar politicas publicas integrales en salud para nuestra region.

-CONCLUSIONES

En el contexto de los debates éticos actuales sobre ingenieria genética -debates caracterizados
por argumentos propios de ciencia ficcidon e interpretaciones basadas en el determinismo genético-; el
presente trabajo, titulado Justicia en salud y genética, nace inspirado por una doble necesidad, tedrica y
practica: evaluar el impacto de la genética en las actuales teorias de justicia en salud, y desarrollar
criterios distributivos integrales que permitan guiar las politicas publicas de salud y genética.

En primer lugar, el objetivo tedrico general ha sido mostrar que el impacto de la genética en las
teorias de justicia en salud (libertariana y liberal) no conlleva su obsolescencia teorica o el cambio radical
de sus principios; tesis que contrasta con la discusién predominante sobre el tema®. Por medio de la

Como ejemplo de la literatura bioética en la cuél se debate la hipétesis del cambio de marco ético a partir del impacto de la genética véase
Buchanan, A; Brock, D; Daniels, N; Wikler,D; From chance to choice, Cambridge, Cambridge University Press, 2000; Arneson, R., “Is moral
theory perplexed by new genetic technology?”, San Diego Law Review 39, Nro.3, August-September, 2002
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puesta a prueba de las teorias a través de su aplicacion a genética, he intentado mostrar que sus problemas
tedricos responden a la arbitrariedad estructural de sus criterios de acceso y distribucion de recursos en
salud. Me refiero a la estratificacién por riesgos de salud en el sistema privado (Parte 1) y al criterio de
normalidad natural danielsiano en el sistema ptblico (Parte 11).

El analisis aplicado me ha permitido esclarecer sendos problemas tedricos, estableciendo las
limitaciones de ambas teorias, pero destacando la superioridad de la concepcion rawlsiana-danielsiana
como marco general para la regulacion genética en salud, principalmente por la aproximacion de ésta
ultima a la teoria seniana de capacidades.

En segundo lugar, como he anticipado, Justicia en salud y genética no se limita sélo al
esclarecimiento tedrico. Ante el vacio existente a nivel legislativo y a nivel de politicas de salud y
genética, considero que la filosofia aplicada debe contribuir a delinear caminos para la creacion de
normativas de regulacion de la informacion y de las intervenciones genéticas en las complejas sociedades
contemporaneas, desarrolladas y no desarrolladas.Por esta razén y como resultado del analisis critico
precedente, he propuesto algunos lineamientos basicos de un nuevo “modelo distributivo integral de
necesidades en salud” (1)

Las conclusiones especificas del analisis de las concepciones de justicia libertariana y liberal, y de
sus respectivos modelos de salud, han sido detalladas en el cuerpo del trabajo, razén por la cual no me
detendré nuevamente en su exposicion.

Sin embargo, a modo de recapitulacion del hilo del presente trabajo, seguidamente presentaré las
principales conclusiones.

I

En términos generales, el progreso en el campo de la ingenieria genética ha sido presentado como
un proceso revolucionario que excede el nivel cientifico y desafia el marco ético vigente. En la practica
clinica, el posible uso de la informacion genética, a través de tests genéticos prenatales, de diagnodstico y
de predisposicion genética; y el posible uso de terapias génicas (negativas y positivas), ha originado casos
controvertidos que demandaron un tratamiento especifico de regulacion genética.

Comenzando por el sistema privado de salud, se han denunciado problemas de “discriminacion
genética” ante el uso de la informacién genética individual para estratificar por riesgos en los seguros. Se
sostiene que la disposicion anticipada de la informacién genética generara una sub-clasificacion de las
personas por riesgos genético, seleccionado personas sanas y excluyendo personas por “estatus de
portador de riesgo genético”.

Una primera reflexion general sobre el tema remitiria a las razones por las cuales es posible
discriminar por riesgos genéticos. Los defensores de la logica libertariana argumentarian, aplicando la
tesis de autopropiedad irrestricta a salud, que cada persona tiene derecho a explotar sus ventajas
individuales, genéticas o no genéticas, en su beneficio. En consecuencia, la discriminaciéon es parte
esencial del sistema privado de salud en el esquema de equidad actuarial.

Ahora bien, la apropiacion de la informacién genética individual por parte de la empresa de
seguros constituye una violacién al supuesto basico libertariano: la libertad del individuo de decidir sobre
cémo usar y explotar sus ventajas individuales y brindar su consentimiento. El problema aqui radica en la
apropiacién de la informacién genética individual con fines comerciales y sin el consentimiento
individual, afectando la privacidad y libertad individual defendida por el libertarianismo. En términos
generales, no se respeta los mismos principios de libertad de mercado, privacidad y apropiaciéon de las
ventajas individuales (autopropiedad).

Pero dichos principios, enunciados en la teoria, tampoco son respetados por el sistema de salud
estructurado en riesgos, independientemente del uso de la tecnologia genética. En otras palabras, la
genética no ha hecho mas que resaltar y, si se quiere, evidenciar alin mas la esencia discriminatoria del
sistema. Por lo tanto, el estudio de la aplicacién de la misma logica libertariana al sistema privado de
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salud ha mostrado la ficcion de la libertad, el consentimiento, la privacidad, el equilibrio de mercado, la
simetria de la informacién, la propiedad irrestricta de si.*

En el caso del argumento del mérito analizado, argumento que sostiene que la mayoria de las
enfermedades son responsabilidad individual (lo cual supone, en un principio, excluir las enfermedades
de causa genética) el mismo falla al basarse en un sentido radicalmente individualizado del
comportamiento saludable y en la total negaciéon de la responsabilidad social por la enfermedad. Aun si
consideramos la disposicion anticipada de la informacion de enfermedades con causa genética como
elemento de responsabilidad individual, el conocimiento anticipado de la misma soélo reforzaria la
responsabilidad social del Estado en la prevencion (Capitulo V), porque no poseemos un criterio claro
para distinguir la responsabilidad individual y porque existen multiples factores que interactuan en la
expresion de la misma.

Por otra parte, el argumento del mérito, lejos de incentivar la educacion de la salud en su
sistema privado -sistema que de por si no garantiza la simetria de la informacién que reclama-,
promueve el ocultamiento del individuo de su propia informacioén de salud para evitar ser excluido del
sistema.’' Mas aun, focalizando en la absoluta responsabilidad individual por salud y no reconociendo
la importancia de los factores sociales y naturales que se encuentran mas alla del control del individuo, se
promueve el abandono social de una responsabilidad ineludible y basica, como lo es la educacién, o la
prevenciéon 'y el acceso universal a la salud.

En sintesis, en relacion al modelo libertariano (Parte I), he evaluado su coherencia teoérica a
través de la aplicacion de sus principios a la atencion de la salud y de la genética. He intentado mostrar
que, bajo la misma logica libertariana, y violando sus propios conceptos centrales (propiedad de si,
libertad, enfermedad como azar, privacidad, entre otros), se han presentado argumentos extremos y
contradictorios —argumento del mérito y argumento de la equidad actuarial -para justificar un modelo
injustificable de por si: la restriccion del acceso a la salud por riesgos de salud.

Por lo expuesto, considero -en relaciéon con el uso de la informacion genética por parte de los
seguros privados de salud- que debe apoyarse la moratoria o prohibicién del acceso a la misma en razon
de que el determinismo genético imperante y la creciente comercializacion de la informacién genética
profundizara atin mas la estratificacion y desigualdades que se encuentran en la misma estructura del
sistema privado de salud, garantizando el exclusivo beneficio de la empresa en contra del beneficio
individual y social del uso de la misma para fines médicos.

Sin embargo, dicha moratoria o prohibiciéon no constituye la solucién definitiva al problema de
fondo. La clasificacion por riesgos de salud del seguro privado constituye un sistema injusto e
inaceptable, porque resulta intuitivamente injusto excluir a las personas por factores que no dependen de
su control y de su responsabilidad individual. El principio de no discriminacion existente en la legislacion
internacional y aplicado a la regulacion de la informacion genética®” es insuficiente. La no discriminacion
no puede basarse exclusivamente en la eliminacién de barreras legales (derechos civiles y politicos),
informales (sexo, raza, clase, religion, etc.) o genéticas (patrimonio genético), sino en una concepcion
fuerte de igualdad de oportunidades que garantice el cumplimiento de los derechos sociales y humanos,
como lo es el derecho al acceso universal de la salud.

® Asimismo, por las razones que detallo en la Parte II y III, rechazo rotundamente toda posible justificacién del sistema privado de salud basado
en riesgos de salud, porque los riesgos de salud no constituyen variaciones individuales que puedan ser utilizadas moralmente para determinar el
acceso a la salud. Por otra parte, se podria sostener que a partir de la posibilidad de la intervencion genética, se refuerza la hipdtesis rawlsiana del
no merecimiento de los talentos naturales. No puede sostenerse que los mismos sean “justamente adquiridos”.

! Un ejemplo de ello se refleja en la negacion de la poblacion a realizarse estudios genéticos, alin con indicaciéon médica, debido al temor a ser
estigmatizados o discriminados socialmente.

*2 Dicho principio es aplicable a cualquier decisién en relacién con la obtencién de informacién y los resultados de los anélisis genéticos,
extendiéndose a las relaciones en el ambito laboral (previamente a la contrataciéon en un puesto de trabajo o a la promocidn a otro superior en la
misma empresa), con compafiias de seguros (seguros de enfermedad y de vida), en entidades financieras (al solicitar un préstamo), en
administraciones publicas ( para obtener una licencia o autorizacion de cualquier clase).
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Por ello, en términos generales, el problema central del libertarianismo radica en no reconocer
que todo individuo requiere para ser libre y para poder consentir, la satisfaccion previa de las necesidades
basicas, y ciertos bienes materiales y culturales que forman parte del patrimonio social, porque son
producidos en cooperacion con los otros. El individuo no es un individuo aislado ni abstracto, es un
individuo que habita en una sociedad cooperativa. Sus rasgos naturales no son merecidos, sino arbitrarios
(y mas aun a partir de la posibilidad directa de intervencion en la loteria natural). Por lo tanto, sus
beneficios, como mostraré a continuacién, deben ser compartidos socialmente.

II

De acuerdo al marco general rawlsiano-danielsiano, las personas no son propietarias de los
talentos y capacidades naturales no merecidas. Los aventajados por naturaleza no merecen un punto de
partida mas favorable en una sociedad justa, requiriendo la igualdad que los riesgos se compartan y que
las capacidades por debajo del rango normal sean compensadas y/o restablecidas.En consecuencia, el
marco rawlsiano-danielsiano propone un sistema publico de salud, y acentiia la responsabilidad social. El
aporte principal de la citada teoria reside en la justificacién normativa de la atencién de la salud como
derecho, subordinando las necesidades médicas al principio de igualdad de oportunidades. A través de su
propuesta tedrica en justicia, propuesta sistematica -aun cuando incompleta-, es posible comenzar a
pensar la solucién para los problemas de acceso y distribucién de recursos en salud. Dicho marco teorico,
aplicado a salud, se encuentra ausente en las propuestas alternativas de acceso y distribucién de recursos
(Sen- Arneson).

Una de las criticas principales al citado marco rawlsiano-danielsiano se centra en denunciar la
falta de consideracién del esfuerzo personal y de la consiguiente responsabilidad individual en la teoria de
justicia general y en la teoria de justicia en salud en particular. El problema de la atribucion de la
responsabilidad individual, y atn el problema especifico de la atribucion de responsabilidad en salud,
excede el tema de la genética. No obstante, uno los argumentos centrales para el uso de la informacion
genética en el sistema publico sostiene que el conocimiento anticipado de la predisposiciéon genética
conlleva una mayor responsabilidad individual en la salud .>’Dicho argumento ha reabierto la discusién
teodrica entre la corriente denominada “luck egalitarians” y la corriente igualitaria rawlsiana-danielsiana.
Como he mostrado, los luck egalitarians parten de una distincién exclusivamente teorica entre factores
que se encuentran bajo el control del individuo y factores que se encuentran mas alld del control
individual; no pudiendo brindar, fuera del plano tedrico y abstracto, criterios practicos de atribucion de
responsabilidad individual en salud.

Mi posicidn al respecto es la siguiente: las instituciones de salud no deberian insistir en conocer
la historia individual para determinar quién es el causante o culpable de la enfermedad, porque la misma
responde a multiples factores y porque la responsabilidad supone condiciones de igualdad y libertad que
no se dan en el mundo real. Debido a que el mismo esfuerzo de las personas esta influenciado por sus
capacidades naturales, sus conocimientos, sus caracteristicas genéticas, su contexto socioecondémico; la
responsabilidad individual no constituye un criterio para restringir el acceso a la salud. Por otra parte, no
poseemos un criterio claro para separar la responsabilidad individual de la social®®, debido a que en la
practica no se presentan en forma pura.

¥ El vinculo entre genética y responsabilidad individual se ha presentado bajo dos formulaciones que llevan a conclusiones opuestas: la
atribucion de responsabilidad individual por conocimiento anticipado de la informacién genética individual (Capitulo V) y el condicionamiento
genético del comportamiento humano por predisposiciones genéticas (adicciones y comportamiento de riesgo, véase Capitulos II, V, IX). Este
segundo punto conlleva, a mi entender, una interpretacion determinista genética de los resultados de los test genéticos, visiéon que contrasta con el
planteo integral y multifactorial adoptado en el presente estudio.

** Al respecto, la corriente igualitarista supone que sélo debemos corregir la desigualdad que no es producto del individuo. Pero, para ello, para
diferenciar las desigualdades producto del individuo y las desigualdades producto de las circunstancias, debemos determinar cianta informacion
requiere el individuo para decidir libremente, y qué entendemos por decision libre. Por ejemplo, deberiamos tener un criterio objetivo para
separar las preferencias adaptativas (es decir, las elecciones que son consecuencia de la adaptacion de los individuos a condiciones del entorno) y
las preferencias libres de condicionamientos externos, ya que las primeras s6lo condenan al individuo a su situacién originaria y estatica. Por otra
parte, podria contraargumentarse que el marco rawlsiano condena las preferencias por gustos caros pero no considera la responsabilidad invidual
por el esfuerzo o las malas elecciones. En ambos casos las personas son sélo parcialmente responsables, pero no completamente. En el caso de la
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Por ello, el marco normativo centrado en la responsabilidad social, constituye una guia normativa
general adecuada para la regulaciéon de la informacién genética en el sistema publico de salud. Sin
embargo, existen vacios normativos en lo que respecta a la justificacion moral de las intervenciones
genéticas y en la justificacion del criterio de distribucion propuesto por Norman Daniels. De acuerdo
con Daniels, el término “mejoramiento” es corrientemente utilizado como un “limite moral”, cumpliendo
un rol normativo para delimitar lo que se encuentra mas alla de la obligacion médica. Esta simplificacion
no se condice con la complejidad de la distincion entre prevencidn, tratamiento y mejoramiento, porque la
misma no es estricta en la practica, y puede existir una combinacién o superposiciéon de categorias. Un
ejemplo de ello lo constituye la inmunizacién en contra de una enfermedad infecciosa, que ha sido
considerada como tratamiento, como una prevencién o como un mejoramiento de nuestro sistema
inmunolégico.

Por lo tanto, la asociacion del término “terapias de mejoramiento genético” con la categoria de
terapias positivas o tratamientos no necesarios resulta confusa en si misma porque su comprension
integral no se reduce a crear y seleccionar rasgos humanos determinados, o a realzar rasgos “normales”
humanos estéticos, fisicos o intelectuales, que respondan a meras preferencias o deseos humanos y no a
necesidades. El mejoramiento puede responder también a necesidades y ser requerido por razones de
justicia, al igual que pueden existir tipos de mejoramiento que respondan exclusivamente a deseos o
preferencias, y entonces su acceso no crea una obligacion moral.

En consecuencia, resulta claro que el término mejoramiento no puede ser utilizado como limite
moral ni es, en si mismo, controvertido. Por ello, mi propuesta implica una extension del modelo de
necesidades a los mejoramientos moralmente permisibles. En términos generales, el problema de la
justificacién del mejoramiento genético radica en la falta de un criterio claro para determinar la moralidad
de la modificacién de las capacidades cognitivas, fisicas y conductuales.

Ahora bien, las dificultades para regular las intervenciones genéticas no son nuevas, remitiendo a
problemas estructurales de la teoria danielsiana. Su teoria de las necesidades médicas y su criterio de
prioridades en salud, han quedado "truncados" por el reduccionismo biolégico existente en su definicion
de enfermedad, lo cual obliga a Daniels a elaborar argumentos ad hoc para superar los constantes
problemas de su criterio natural. En forma breve, las principales criticas al modelo danielsiano pueden ser
sintetizadas a través de los siguientes dos puntos: 1-falta de integracién de su teoria de necesidades y
salud como bien especial; 2- concepcidon parcial de normalidad, rango normal y definicién biologica de
enfermedad.

En referencia al primer punto, si bien Daniels ha criticado recientemente los enfoques centrados
exclusivamente en el sector médico®, es en su propia teoria en donde no existe, precisamente, la
integracién entre bienes sociales y necesidades médicas. Tal falta de integracion es innegable cuando se
otorga prioridad a una concepcion reduccionista y biolégica de salud. Es precisamente por esta razon que
recientemente Daniels se ha visto obligado a ampliar su teoria de necesidades, y a intentar clarificar la
relaciéon existente entre las denominadas necesidades generales de salud y las necesidades médicas. A
pesar de su ampliacién, su teoria de las necesidades continua basandose en la definicion bioldgica de
salud, excluyendo las necesidades basicas relativas a la salud sicologica y no considerando la nocion
clave de evitar el dafio serio en salud para el desarrollo de capacidades basicas.

persona con gustos caros, por ejemplo el hijo de un multimillonario que ha perdido su riqueza y cuya preferencia diaria es desayunar con cabiar,
no diremos que posee derechos de compensacion social por la no satisfaccion de sus gustos (atn cuando si puede requerir ayuda sicologica para
modificar su preferencia). Las diferencias entre el primero y el segundo se centra en los deberes hacia los otros, especialmente hacia los peor
situados. La obligacion a los demas no se funda en la evaluacién de la voluntariedad o no de sus actos ni en la evaluacion de las preferencias
individuales, sino en garantizar a todos la satisfaccion de sus necesidades basicas para que cada persona pueda desarrollar su propio plan de vida
en base a la igualdad moral

»Véase Daniels, N, “Justice is good for our health”, Boston Review, 4 political and Literary forum, February March 2000. En dicho articulo
existen numerosas expresiones en contra de la consideracion focalizada en el sistema tradicional de salud, propia de la mayor parte de articulos
sobre bioética y salud. También se sefiala como el acceso universal a la salud no necesariamente rompe con el vinculo existente entre status social
y salud.
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Asimismo, al priorizar a la salud como un bien especial, gracias al concepto de normal
funcionamiento, Daniels intenta justificar un criterio de prioridades para distinguir entre las necesidades
de salud de las otras clases de necesidades no sanitarias y preferencias generales. Pero no explica como
deriva la lista de necesidades médicas de la mera concepcion bioldgica, ni explica porqué debe otorgarse
mayor peso a la salud en relacién al resto de los bienes primarios. Mas aun, esta tltima afirmacion entra
en contradiccion con su ulterior defensa de los determinantes sociales de salud y con el reconocimiento de
la prioridad de las politicas intersectoriales de salud, por sobre el tradicional enfoque centrado en los
servicios de salud.

No queda claro, entonces, cuales son las razones por las cuales la lista queda simplificada a los
servicios preventivos, curativos y de rehabilitacion médica en lo que respecta a las obligaciones de las
instituciones de salud. Una de las posibles respuestas de la falla explicativa radica en su estrecha
concepcidn de salud y en la definicion del concepto de necesidades a partir del normal funcionamiento. El
modelo biomédico reduce a la persona a su dimension bioldgica, olvidando la imprescindible integracion
de las perspectivas sociales y humanas para la atencion de la salud.

Por ello, y en relacion al segundo punto de nuestra critica, Daniels no presenta un criterio claro de
normalidad porque no explicita que debe entenderse por normal funcionamiento de la especie ni cual es
su conexién con el rango normal de oportunidades abierto a “planes de vida” en una sociedad particular.
Se produce un salto injustificado, al pasar de un criterio biolégico de normalidad a un criterio normativo
de normalidad de acuerdo a planes de vida. Mas alin, se podria sostener que la introduccién del concepto
de "rango normal" aparece como redundante ante la previa definicion descriptiva de la normalidad
natural.

El criterio de acceso natural no constituye un nuevo problema originado por la intervencion
genética, siendo claramente el mismo un viejo problema estructural de la teoria danielsiana. La desviacion
de la “normalidad natural” resulta claramente insuficiente como criterio para definir enfermedades y
como criterio de acceso a salud. Esto es especialmente evidente en lo que respecta a enfermedades sico-
sociales.

Del analisis critico y comparativo sobre las perspectivas naturalista y normativista, he concluido
que el naturalismo (Boorse-Daniels) ha mostrado la insuficiencia de su criterio, como su parcialidad y
propensiéon al reduccionismo y determinismo genético. Pero el normativismo (Culver-Gert) no ha
superado la definicion bioldgica, y no resulta claro el uso del concepto de normalidad ni del concepto de
dafio en la citada propuesta. Asimismo, el normativismo refuerza las contradicciones del naturalismo al
dar lugar al concepto de “enfermedad genética” y, especialmente, al servirse del mismo para distinguir
entre terapias genéticas y terapias de mejoramiento.*De lo anterior se desprende la falta de consenso
existente en la definiciéon de enfermedad, y su insuficiencia como criterio de acceso y distribucion de
recursos en salud.

En referencia al problema genético, y retomando la aplicacion de la definicién de enfermedad
como criterio de acceso a salud, observo que -de acuerdo al limitado alcance de los examenes genéticos-,
no existen razones para que el incremento en nuestra capacidad -alin experimental- de diagnosticar
enfermedades monogenéticas o pre diagnosticar condiciones genéticas, implique una ampliacién del
concepto de enfermedad. No obstante, si deberia implicar la ampliacion de medidas preventivas para
modificar las condiciones ambientales y sociales que pueden contribuir a la expresiéon de las mismas
enfermedades.”” Por otra parte, la integracién de la teoria de necesidades de Daniels y la modificacion de
su concepto de enfermedad por un concepto multicausal, permitira superar las debilidades estructurales de

% Gert, B, Morality and Genetics, op.cit
37 - <y - o - -1- - <y .
La determinacién de las causas de las enfermedades y el diagndstico temprano de las mismas facilita su tratamiento o prevenciéon. Pero ésto
desde ya no justifica un criterio diferente para el acceso a la salud. En el caso de los seguros puiblicos, la ampliacién de las terapias y
conocimientos genéticos existentes llevara, por consiguiente, a una ampliacion de las necesidades de salud. En el caso de los seguros privados, la
determinista distincion entre enfermedades genéticas y no genéticas basada en los tests de informacion genética, no justifica que las primeras sean
aseguradas y las segundas no. Ambas causas connotan un solo concepto de enfermedad: provocan dafio al individuo y limitan sus oportunidades
de vida.
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su teoria, no originadas por la genética, y ésta seria la mejor guia para garantizar la igualdad de
oportunidades en salud. Por ello, siguiendo a Culver y Gert, acuerdo en la importancia de incorporar el
concepto de dafio serio en salud, pero no considero que este concepto deba restringirse a la enfermedad, o
a la enfermedad genética, sino a las necesidades integrales de salud.*®

III.

Por ultimo, con el fin de superar las limitaciones de la teoria danielsiana, pero rescatando el
marco de justicia general, propongo la redefinicion del concepto y de la teoria de necesidades, punto
clave para brindar un criterio publico de prioridad de acceso a la salud frente a las variadas preferencias
que pueden ser libradas al mercado. La definicién normativa de necesidades, centrada en su criterio
implicito de dafio (evadir un dafio serio), resulta crucial en la justificacion del criterio de acceso a la salud.

Contrastando con el determinismo biologico prevaleciente como orientador de politicas
publicas, y la consecuente parcialidad del modelo de normalidad natural centrado en la eliminacién de la
“enfermedad genética”; el nuevo modelo de necesidades se basa no solo en la prevencion de la
enfermedad y en la preservacion de la salud por medio de tratamientos genéticos, sino también en el
mejoramiento de la salud cuando el mismo sea requerido de acuerdo al criterio de acceso a la salud.

Para ello, he intentado mostrar que no es posible definir a las necesidades mediante un criterio
exclusivamente biologico, porque la normalidad natural descuida la dimensién sico-social, como ocurre
en referencia a la salud mental de la poblacién. En el caso que nos ocupa -el uso de la tecnologia
genética- la falta de una concepcioén integral de las necesidades impediria un adecuado equilibrio entre el
factor genético y los factores sociales.

Los pasos para dejar atras las dificultades estructurales del modelo danielsiano son: 1- reconocer la
insuficiencia del criterio de normalidad natural; 2- redefinir el concepto de necesidades en base al criterio
objetivo de “evadir un dafio serio”, y 3- proponerlo, junto con las respectivas capacidades basicas que las
necesidades basicas satisfacen en forma plural, como nuevo criterio distributivo (criterio de acceso), en
el marco de justicia general y de politicas integrales de salud, reemplazando el modelo de normalidad
natural.

Por ello, he sugerido la correlaciéon y convergencia de la teoria de necesidades basicas con el
index de capacidades basicas. En términos generales, considero que para disponer de la capacidad de
realizar una accidén se requiere la previa satisfaccion de las necesidades basicas. Para entender el
significado de las capacidades, hay que partir del concepto de necesidades humanas. He propuesto una
lista de capacidades objetivas a partir de la construccion previa de una lista de necesidades universales. El
nexo normativo esta dado por los conceptos de dafio serio e interés relevante.De esta manera, la atencion
de la salud no se limita a los servicios de salud, porque no existe una prioridad de la salud entendida de
manera estrecha. La igualdad de oportunidades en salud no se deberia limitar a la atencién médica
hospitalaria, extendiéndose a politicas sociosanitarias de prevencién, mejoramiento alimentario,
medioambiente, salud laboral, entre otras. La salud, en su sentido amplio, supone la satisfaccion integral
de las necesidades basicas y el consiguiente desarrollo de las capacidades basicas del ciudadano-Por lo
tanto, el modelo de necesidades que propongo no es un sistema jerarquizado de necesidades, sino un

* En lo que respecta a las denominadas enfermedades genéticas, el naturalismo danielsiano ha permitido el resurgimiento del determinismo
genético, perspectivas no justificadas pero ampliamente extendidas en los Ultimos veinte afios, las cuales redundan en arbitrarios criterios de
acceso a la salud. En tal sentido, el problema en la Teoria de Daniels radica en la misma definicion de enfermedad y de necesidades médicas en
torno al normal funcionamiento de la especie. Dicho concepto dificulta la justificaciéon normativa del derecho a la salud en torno a la igualdad de
oportunidades, forzando a Daniels a brindar una definicién ad hoc, normativa, de “rango normal de planes de vida”. El “plan de vida” o “idea
de lo bueno” constituye un concepto normativo central en la teoria de Rawls, entendido como el rasgo esencial de la personalidad moral. Esta
segunda definicion danielsiana de normalidad, permite entender la satisfaccion de las necesidades, pero no desde la normalidad natural de la
especie, sino desde el desarrollo de las capacidades de las personas para ejercer completamente sus poderes morales (racionalidad y
razonabilidad) en tanto ciudadanos libres e iguales en una sociedad democréatica®. Pero también, esta segunda definicién de normalidad muestra
la incompatibilidad del criterio natural para delimitar el acceso a la salud en la esfera normativa.
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sistema integral, que parte de reconocer sus interrelaciones, porque la falta de alguna produce
consecuencias en las demas y desmorona todo el sistema.

Aplicando el modelo propuesto a la regulacién de la informacion y las intervenciones genéticas,
los resultados han sido los siguientes.

En referencia a la responsabilidad en el manejo de la informacién genética y test genéticos en la
practica clinica, la misma s6lo puede comprenderse en el marco general de la responsabilidad social por
la prevencion de la salud, y bajo una vision integral que combine politicas ambientales, alimentarias,
sanitarias y genéticas. En tal sentido, no se trata s6lo de garantizar la igualdad de acceso a los tests
genéticos, sino de equilibrar el interés publico con el respeto a la libertad, la equidad, la eficiencia, a fin
de satisfacer las necesidades en salud en un contexto de escasez de recursos. Por lo tanto, no existe
justificaciéon de obligatoriedad de los test de enfermedades (monogenéticas) para las cuales no existen
tratamientos; como no existe obligatoriedad de tests multifactoriales que se encuentran en fase
experimental y cuya eficacia es dudosa.

Asimismo, el s6lo acceso igualitario a los test genéticos no garantiza la igualdad de
oportunidades; demandandose la consideracion integral de factores sociales. En consecuencia, en el
momento actual y por las razones expuestas precedentemente, el uso de tests genéticos se justifica
como una necesidad médica, y, por lo tanto, como obligacion moral en politicas publicas de salud, sélo en
los siguientes casos:1- tests genéticos especificos dirigidos a grupos de riesgo; y 2- tests obligatorios pre-
natales, en casos de prevencién de enfermedades que puedan revertirse o tratarse. En el resto de los casos,
y por razones de responsabilidad social en salud y de equilibrio entre la libertad, igualdad y eficiencia en
el marco de justicia general; no existiria una justificaciéon moral para garantizar la igualdad de acceso de
la poblacion a todo tipo de tests genéticos. “’Por ello, la defensa de la no igualdad de acceso general a
tests genéticos, fundamentada en razones de justicia, contrasta con la presion comercial del mercado para
impulsar el acceso igualitario de dichos tests en el sistema publico. Esta Gltima “igualdad” responde
exclusivamente a intereses comerciales (caso de patentes de tests genéticos) y no a intereses publicos o
razones morales que justifiquen la universalidad y obligatoriedad de acceso.

En relacion a la regulacion de las intervenciones genéticas —acceso y distribucion-, las
diferencias reflejan, una vez mas, las viejas discusiones de las teorias de justicia y de igualdad,
reavivadas en las discusiones sobre la distribucién de recursos en genética, y muestran la necesidad de
perfeccionar la teoria de justicia en salud y sus criterios normativos. En términos generales considero que
la excesiva preocupacion tedrica centrada en el impacto de las terapias de mejoramiento genético oculta
un hecho indiscutible: la responsabilidad social en salud y la importancia de criterios claros de acceso a
las necesidades de salud, independientes de los juicios particulares y de los criterios naturales, bioldgicos,
genéticos o tecnologicos arbitrarios.” El mejoramiento no es, de por si, un limite moral en salud.
Diariamente aplicamos el mejoramiento, a través de la educacion, las terapias sicoldgicas, las terapias
farmacologicas, el mejoramiento socio-ambiental, entre otros.

Para ello, en el marco de un enfoque integral, he propuesto la aplicacion del criterio de acceso a
los mejoramientos genéticos necesarios. El mismo nos sefiala que sdlo deberiamos alterar los genes de las
generaciones futuras, a través de terapias germinales o a través de la combinacion de factores genéticos,
sociales y ambientales, cuando las razones para hacerlo se basen en “evitar un dafio serio” -o riesgo de un

% Las razones pueden ser sintetizada en los siguientes puntos:

1-equilibrio entre libertad, igualdad y eficiencia en la responsabilidad social ( Insuficiencia de la igualdad de acceso a test genéticos) y uso del
criterio de necesidades para el acceso y distribucion publica de test genéticos { Test voluntarios para grupos de riesgo de acuerdo a necesidades)
2-prioridad de la prevencidn del riesgo de dafio (-Obligatoriedad de test: uso preventivo de test prenatales), basada en la defensa del uso positivo
del criterio de no dafiar (el dafio producto de la omisién de una accidén requerida para prever el riesgo del mismo no es moralmente menos
importante que el dafio entendido como no interferencia y producto de una accién)

“ En el caso de Daniels, la responsabilidad social parece limitarse a su criterio natural de normalidad, criterio que reduce a la salud a su nivel
biolégico, considerando los demas factores como externos. No obstante, su desarrollo de los determinantes sociales en salud, y la propia
ampliacion de la teoria de necesidades, parece constituir un reconocimiento de la insuficiencia del criterio unicausal de enfermedad, y, por lo
tanto, un reconocimiento indirecto de la multiplicidad de causas de la enfermedad.

! Los factores naturales y genéticos, condicionados por determinantes sociales, producen un aumento de la responsabilidad social.
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dafio serio- (llamese disminucién de capacidades, enfermedad o riesgo de enfermedad, muerte, etc),
siendo el beneficio suficientemente mayor para justificar el riesgo al individuo y a la especie humana. En
los restantes casos desconocemos aun, por falta de criterio de maximos exigibles*, si la alteraciéon
produciria un dafio o si s6lo se trataria de terapias de mejoramiento moralmente permisibles (y no
obligatorias). Por otra parte, se prohibe toda la alteracion de genes por omisién de intervenciones sociales
oportunas que ocasionan riesgo al individuo o a la especie (e]: cancer por contaminacioén ambiental). Pero,
mientras no exista un criterio claro para alterar rasgos genéticos cognitivos, estéticos, entre otros, solo
podemos proponer un criterio de minimos necesarios, es decir, un criterio que nos permita distinguir lo
que no es moralmente permisible y, por lo tanto, lo que no es moralmente obligatorio.

Recapitulando, considero que para la regulaciéon de la informacion e intervenciones genéticas
debe garantizarse previamente un enfoque de justicia social e integral que supone: el acceso universal y
obligatorio a la salud; la justa cooperacién en la distribucion de cargas y beneficios del sistema®; el
equilibrio entre la equidad, la eficiencia y la libertad en el uso de terapias y en la biisqueda, a través de
investigacidn, de tratamientos mas efectivos; una mayor responsabilidad social preventiva en salud, sin
dejar de fomentar la responsabilidad individual y la eleccion individual en base a decisiones informadas,
pero no excluyendo del acceso a la atenciéon de la salud por supuestas razones de responsabilidad
individual en salud™; garantizar la satisfaccion integral y previa de las necesidades para el desarrollo de
capacidades basicas, incentivar procedimientos democraticos, transparentes y publicos en la toma de
decisiones sobre racionamiento®; fomentar medidas preventivas, curativas y de mejoramiento™.

Para ello propongo el modelo integral (evadir un dafio serio en salud) basado en necesidades y
capacidades basicas para el desarrollo de la autonomia critica de todo ciudadano. En politicas de salud y
en regulacion genética el modelo exige un tratamiento integral de las necesidades y la priorizacion de la
medicina preventiva por sobre los actuales modelos reduccionistas de medicina predictiva.

A modo de limitaciéon general, debemos tener en cuenta que, en el contexto de demanda
tecnologica creciente y escasez de recursos en salud, el modelo de necesidades sera, como todo modelo
distributivo que se plantee, insuficiente por si mismo. Para su aplicacion a la practica diaria se requieren
criterios de racionamiento a nivel intermedio y a nivel micro, los cuales deberan someterse, también, a
una continua revision publica

Por otra parte, si bien el objetivo general del presente trabajo se limita a la evaluacién del impacto
de la genética en los criterios de acceso a la atencion de la salud propuestos por las teorias de justicia
liberales y libertarias, y en la consiguiente propuesta de guias normativas integrales -a través del modelo
de necesidades- para la regulacion de la informaciéon y de las intervenciones genéticas en la practica
clinica de salud; existen temas no tratados aqui (como el patentamiento de los productos elaborados a
partir de las investigaciones en poblaciones gendmicas que poseen un fuerte impacto en el acceso a la
atencion de la salud para paises en desarrollo), considero que éstos merecen una desarrollo independiente
en futuras investigaciones. Por esta razon, a partir de las lineas teoricas planteadas, he realizado un futuro
proyecto de investigacion post-doctoral para el tratamiento del problema de la regulacion internacional

“No existe un criterio imparcial de maximos exigibles para el mejoramiento germinal de rasgos genéticos. La razén es simple: si desconocemos
los valores de las futuras generaciones, la imposicién de nuestro criterio valorativo actual para modificar irreversiblemente los rasgos genéticos
(inteligencia, memoria, capacidades fisicas, etc) es arbitraria. En tal sentido, aplicar una moratoria general al uso de las terapias de mejoramiento
germinal referidas a capacidades intelectuales, fisicas y conductuales resulta un camino apropiado, porque no constituye una prohibicion
definitiva y porque su uso estaria permitido en los casos en que la intervencion genética sea considerada como un medio mas eficiente para
garantizar el desarrollo de dichas capacidades, es decir, casos especificos que lo requieran para evitar un dafio mayor (ej, mejoramiento de la
memoria en casos de Alzheimer o intervenciones en nifios con problemas cognitivos)

# Capitulo IV, confrontar con Capitulo 11 y 111

“ Capitulos V y IX

¥ Capitulo VIII

4 Capitulos VI, IXy X
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conjunta de la informacién genética en investigaciones biotecnologicas y la redistribucion de sus
. 4T
beneficios™.
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GLOSARIO GENETICO BASICO*:

Acido desoxirribonucleico (generalmente citado en su sigla en inglés -DNA-, ADN en espafiol): el portador de la informacién genética en las
células, compuesto por dos cadenas complementarias de nucledtidos enrolladas en una doble hélice, capaz de autorreplicarse y de dirigir la
sintesis de RNA.

ADN recombinante: molécula de ADN formado por recombinacion de fragmentos de ADN de origenes diferentes.

Acido nucleico: macromolécula formada por nucledtidos. Los tipos principales son el acido desoxirribonucleico (DNA) y el 4cido ribonucleico
(RNA).

Acido ribonucleico (RNA, ARN en espaiiol): clase de 4cidos nucleicos caracterizada por la presencia del aziicar ribosa y la pirimidina uracilo;
incluye mRNA, tRNA y rRNA. El RNA es el material genético de muchos virus.

Adaptacion estado de encontrarse ajustado al ambiente como resultado de la seleccion natural. 2. Una peculiaridad de la estructura, fisiologia o
comportamiento que ayuda al organismo en su ambiente. 3. Adaptacidn fisioldgica, proceso que puede ocurrir ya sea en el curso de la vida de un
organismo individual —tal como la produccion de mas gldbulos rojos en respuesta a la exposicion a grandes altitudes o bien en una poblacion,
durante el curso de muchas generaciones.

Aislamiento genético: la ausencia de intercambio genético entre poblaciones o especies como resultado de la separacion geografica o de
mecanismos de preapareamiento o posapareamiento (anatomicos, fisiologicos o de comportamiento) que evitan la reproduccion.

Alelos dos o mas formas diferentes de un gen. Los alelos ocupan la misma posicion (locus) en los cromosomas homoélogos y se separan uno de
otro en la meiosis.

Alelo dominante: Alelo que se expresa dando el mismo fenotipo tanto cuando se encuentra en condicion heterocigbtica como homocigdtica.
Alelo recesivo: alelo cuyo efecto fenotipico estd enmascarado en el heterocigoto por el de otro alelo dominante.

Aminoacidos: moléculas organicas que contienen nitrégeno en forma de -NH; y grupo carboxilo, -COOH unidos al mismo atomo de carbono;
los "bloques estructurales” de las moléculas de proteina.

Aminiocentésis: procedimiento invasivo por el cual mediante una fina aguja que se inserta en el fluido amniético que rodea al feto se obtienen
células que se desprendieron del feto. Estas células pueden cultivarse y utilizarse, entre otras, para determinar el cariotipo el cual puede mostrar
las anomalias del Sindrome de Down o el sexo del bebé.

Anomalias cromosomicas: defectos cuantitativos del material genético, con exceso o deficiencia de todo o parte de un cromosoma. Las
anomalias cromosdmicas ocurren generalmente por errores accidentales no hereditarios en la formacion de gametas. Fl ejemplo mas conocido es
el Sindrome de Down. También pueden mencionarse Sindrome de Turner, Sindrome de Klinefelter, Sindrome de Patau, Sindrome de Edwards.
El conjunto de las frecuencias de las enfermedades cromosdémicas es del 1,8 % en nacidos vivos.

Anticuerpo. una proteina globular, sintetizada por un linfocito B, que es complementaria de una sustancia extraiia determinada (antigeno) con
la que se combina especificamente.

Antigeno: sustancia extrafia, habitualmente una proteina o polisacarido que, cuando se une a un anticuerpo complementario que se expone en la
superficie de un linfocito B o a un receptor complementario de una célula T, estimula una respuesta inmune.

ARN: Abreviatura de acido ribonucleico.

ARN mensajero: molécula de ARN que representa una copia en negativo de las secuencias de aminoacidos de un gen. Las secuencias no
codificantes (intrones) han sido extraidas.

Autosoma: cualquier cromosoma que no sea cromosoma sexual. Los seres humanos tienen 22 pares de autosomas y un par sexual

Banco de datos genéticos: es una coleccion de informacién ordenada en forma sistematica de manera de facilitar su biisqueda. La informacién
genética puede incluir “inter alia” acido nucleico y secuencias de proteinas variables y polimorfismos. Existen diversos tipos de bases de datos,
distinguiéndose: 1- la base de datos con fines de investigacion médica (population biobank), la cual es la coleccion de informaciéon biomédica
relevante para el estudio del genoma humano que permite explorar la interaccion entre genes, estilos de vida y factores ambientales (Ej. Base de
datos de Gran Bretafia, constituida por una poblacion heterogénea de donantes voluntarios); 2- Bases de datos que incluyen la variacion del
genoma humano, la cual implica la relacion de las mutaciones con los genes, en pos de explicar las enfermedades hereditarias (e}, base de datos
de Islandia, constituida por poblaciones homogéneas, actualmente en manos privadas); 3- las bases de datos policiales o bases de datos de
identificacion genética (civil, militar, judicial, forense), soporte informatico de datos genéticos ordenados y de facil acceso, que no contienen
muestras biolégicas sino archivos de ADN codificante, por lo tanto no contiene datos de enfermedades, futuros padecimientos, caracteristicas
personales o familiares (Ej. Base de Datos de Identificacion de Desaparecidos en la Argentina). En el presente trabajo nos referimos sélo a 1.

Biodiversidad: conjunto de todas las especies de plantas y animales, su material genético y los ecosistemas de los que forman parte.
Biotecnologia: aplicacion practica de los avances de las técnicas utilizadas en la investigacion basica de la bioquimica del ADN, hoy utilizados
en el desarrollo de productos por la industria del ADN recombinante, fusion celular, manipulacion genética de vegetales y otras.

Cariotipo: microfotografia de los cromosomas individuales ordenados en un formato normatizado que muestra el nimero, tamafio y forma de
cada tipo de cromosoma. Se usa para correlacionar anormalidades de los cromosomas con determinadas enfermedades.

Célula: la mas pequefia unidad estructural de los seres vivos capaz de funcionar independientemente. Normalmente contiene material genético en
forma de ADN incorporado a un nucleo celular, que se escinde al divirse la célula (eucariota) o libre en el citoplasma (procariota). Los
organismos superiores contienen grandes cantidades de células interdependientes.

* Fuentes: King, R, Sansfireld, W, Dictionary of Genetics, Fith Edition, Oxford, New York, 1997; Curtis, H, Barnes, S, et al, Biologia, Buenos
Aires, Editorial Panamericana, 2000; Australian Biotechnology Association, Genetic Education Center, www.who.org, www.genetest.org:
www.ncbi.nlm.gov/OMIM
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Clonacién: en la tecnologia de ADN recombinante, los procedimientos para la manipulacion el ADN que permiten la producciéon de multiples
copias de un gen o segmentos de ADN se conocen como “clonacién del ADN”. El proceso de produccion asexual de un grupo de células u
organismos (clones) genéticamente idénticos.

Clonacién de gen: técnica que consiste en multiplicar un fragmento de ADN recombinante en una célula huésped — generalmente una bacteria o
una levadura- y aislar luego las copias de ADN asi obtenidas.

Cédigo genético: codigo cifrado por la disposicion de nucledtidos en la cadena polinucledtida de un cromosoma que rige la expresion de la
informacion genética en proteinas. La informacion sobre todas las caracteristicas determinadas genéticamente en los seres vivos esta almacenada
en el ADN vy cifrada mediante las 4 bases nitrogenadas. Cada sucesion adyacente de tres bases (coddn) rige la insercion de un aminoacido
especifico. La informacion se transmite de una generacion a otra mediante la produccion de réplicas exactas del codigo.

Codén: secuencia de tres nucledticos consecutivos en un gen o molécula de ARN m determinada por sus bases nitrogenadas que especificara la
posicion de un aminoacido en una proteina.

Cromosoma: corpusculo intracelular alargado que consta de ADN asociado con proteinas y constituido por una serie lineal de unidades
funcionales conocidas como genes. La especie humana tiene 46 cromosomas, 23 pares.

Crossing over: proceso que ocurre en la meiosis e incluye la ruptura de un cromosoma materno y uno paterno, el intercambio de las
correspondientes secciones de ADN y su unidn al otro cromosoma. Este proceso puede resultar en un intercambio de alelos entre cromosomas.
Dogma central de la biologia molecular: formulado por Crick, postula que la informacién genética contenida en los cromosomas determina la
sintesis de las proteinas mediante la traduccion de un molde intermediario de ARN, formado anteriormente por la trascripcion del ADN
Dominante: referido a un gen, el que s6lo necesita una dosis para expresarse, por lo que enmascara la presencia de su alelo recesivo. La mayoria
de los alelos dominantes representan el estado evolucionado y completamente funcional del gen.

Eucariotas: organismos caracterizados por poseer células con un nicleo verdadero rodeado por membrana.

Expresion: en genética, proceso por el cual la informacién codificada en los genes se convierte en estructuras operacionales presentes en la
célula.

Expresividad y penetrancia: el grado de expresion de un gen puede variar como resultado de su interacciéon con el medio ambiente o con otros
genes.

Farmacogenética: es el estudio de los efectos de las variaciones genotipicas en la respuesta a la interaccion de la droga, incluyendo la seguridad
y la eficacia. Desde la farmacogenética se argumenta que la informacion sobre el perfil genético y su respuesta a drogas permite abrir el camino
para tratamientos mas efectivos y seguros, y para el desarrollo de productos terapéuticos.

Fenotipo: caracteristicas observables de un individuo, conjunto de todos los caracteres manifiestos expresados por un organismo, sean o no
hereditarias, incluyendo su morfologia, fisiologia y conducta a todos los niveles de descripcion.

Gameto (célula sexual): célula reproductora haploide cuyo ntcleo se fusiona con el de otro gameto de un tipo de apareamiento —o sexo— opuesto
(fecundacion); la célula resultante (cigoto) puede desarrollar un individuo diploide nuevo o, en algunos protistas y hongos, puede sufrir meiosis y
formar células somaticas haploides.

Gen: la unidad de la herencia en un cromosoma; secuencia de nucledtidos en la molécula de DNA que desempefia una funcion especifica, tal
como codificar una molécula de RNA o un polipéptido.

Gen estructural: codifica para cualquier RNA o proteina que no actilan como reguladoras de la expresion de otros genes.

Gen regulador: codifica para un RNA o proteina cuya funcién es el control de la expresion

Genética: estudio de los patrones hereditarios de rasgos especificos.

Genémica: estudio del genoma (totalidad del material genético en el cromosoma de un organismo).

Genética de poblaciones: es la descripcion y explicacion de la variacion genética dentro y entre poblaciones.

Genoma: la totalidad del material genético de una célula o individuo. El conjunto completo de cromosomas de una célula o individuo con sus
genes asociados.

Genotipo: la constitucion genética de una sola célula o de un organismo con referencia a una sola caracteristica o a un conjunto de
caracteristicas; la suma total de todos los genes presentes en un individuo.

Grupo de ligamiento: en genética, variantes alélicas que suelen heredarse juntos por estar en el mismo Cromosoma.

HapMap: es un proyecto colaborativo entre cientificos de Japdn, Inglaterra, Canada, China, Nigeria y Estados Unidos, en orden de desarrollar un
mapa del genoma humano (haplotype) que pueda ilustrar los modelos comunes de variaciones de las secuencias de ADN Humano.

Haploide: célula que contiene sélo un miembro de cada cromosoma homoélogo. En la fecundacion, dos gametos haploides se fusionan para
formar una sola célula con un nimero diploide de cromosomas.

Heterocigoto: la presencia de alelos diferentes en el mismo locus de cromosomas homélogos. Cuando dos alelos son diferentes, el alelo
dominante es el que se expresa.

Homocigoto: cuando dos alelos son iguales.

Induccion ¢n genética, el fendmeno en el cual la presencia de un sustrato inicia la transcripeidn y traduccion de los genes que codifican las
enzimas requeridas para su metabolismo. 2. En el desarrollo embrionario, el proceso en el cual un tejido o parte del cuerpo provoca la
diferenciacion de otro tejido o parte del cuerpo. La region “inductora” puede estar constituida por una tinica célula como en el caso de la célula
ancla de C. elegans.

Informacion genética: informacion contenida en una secuencia de nucledtidos bases de una molécula de acido nucleico. Es la informacion sobre
genes, productos del gen o caracteristicas hereditarias que puedan derivar de un individuo o miembro familiar.

Ingenieria genética: conjunto de técnicas utilizadas para introducir un gen extrafio en un organismo con el fin de modificar su material genético
y los productos de expresion.

Intron: segmento deADN que es transcripto a ARN, pero es eliminado enzimaticamente de esta Gltima molécula para dar el RNA maduro;
conocido también como secuencia interpuesta. La secuencia de bases de ADN que interrumpe la secuencia de un gen que codifica para una
proteina, esta secuencia se transcribe en el ARN m pero en un proceso de “corte y empalme” se separa de la misma antes que el ARN.
Manipulacién genética: formaciéon de nuevas combinaciones de material hereditario por insercién de moléculas de acido nucleico, generadas
fuera de la célcua, en el interior de cualquier virus, plasmido bacteriano u otro sistema vectur fuera de la célula. Al referirse al proceso en si,
puede hablarse de manipulacién genética, ingenieria genética o tecnologia de ADN recombinante.
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Mapa fisico: mapa de localizacion de marcas identificalbles en el ADN que se confecciona prescindiendo de los fendmenos hereditarios. Las
distancias se miden en pares de base.

Mapa Genético: diagrama descriptivo de los genes en cada cromosoma.

Marcador: una posicion fisica identificable en un cromosoma cuya herencia puede seguirse.

Material genético: todo material de origen vegetal, animal, microbiano o de otro tipo que contenga unidades funcionales de la herencia.
Medicamentos recombinantes: hasta el momento se han comercializado la eritropoyetina, insulina humana, hormona del crecimiento, interferén
alga y gma, factor estimulande de colonias de célular, entre otras

Medicina predictiva: estudio del perfil genético del individuo para determinar, en forma anticipada, los riesgos de expresion de enfermedades y
diseflar “tratamientos a la carta”, es decir tratamientos especificos para el individuo. La medicina predictiva guarda una estrecha dependencia con
la farmacogenética.

Meiosis: division celular en la cual la copia de los cromosomas es seguida por dos divisiones nucleares

Mitocondria: la usina celular. Organelas autoreplicantes que se encuentran en el citoplasma de la célula eucariota rodeadas por membranas,
completan el proceso de cosnumo de la glucosa generando la mayor parte del ATP (adeosina trifosfato, principal producto quimico utilizado para
almacenar energia) que necesita la célula para sus funciones.

Mitosis: la divisiéon del nucleo y del material nuclear de una célula, se la divide en cuatro etapas (profase, metafase, anafase y telofase). La
mitosis ocurre unicamente en eucariotas. E1 ADN de la céluda se duplica en la interfase y se distribuye durante las fases de la mitosis en las dos
células resultantes de la division.

Mutacién: cambio del material genético. Puede afectar cambios en un par de bases del ADN, en un gen especifico o en la estructura
cromosomica.

Nicleo: la organela mas importante de la célula eucariota se encuentra rodeado por la membrana nuclear y contiene la informacion genética para
la sintesis de la estructura celular y el control de sus funciones.

OMG: organismo modificado genéticamente, cualquier organismo cuyo material genético ha sido modificado de una manera que no se produce
de forma natural en el apareamiento (multiplicacion) o en la recombinacion natural.

Oncogén: uno de un grupo de genes eucaridticos que se asemejan estrechamente a los genes normales de las células en las cuales se encuentran y
que, segliin se piensa, desempefian una funciéon en el desarrollo del cancer; sus productos genéticos parecen ser proteinas reguladoras que
intervienen en el control del crecimiento o division celular.

Pedigree: diagrama de un rasgo hereditario particular a través de varias generaciones en la familia.

Polimerasa, Reaccion en cadena de la polimerasa (PCR): Técnica usada para crear un gran nimero de copias de un segmento de DNA, que
utiliza ciclos de desnaturalizacidn, apareamiento con cebadores y extension por una DNA polimerasa termoresistente.

Polimorfismo: diferencia entre las secuencias de ADN entre individuos.

Precaucion: criterio basico que rige la actuaciéon ambiental a priori, incorporando en el Tratado de Maastricht de la Unién Europea, por el que
cualquier sustancia, organismo o tecnologia debe demostrar su compatibilidad con el medio ambiente y la salud piblica antes de ser autorizada su
produccién y utilizacion.

Prevencion: criterio basico que rige la actuaciéon ambiental a posteriori, incorporando en el Tratado de Maastricht de la Unién Europea, por el
que se debe evitar la causa originaria de un perjuicio ambiental ya producido, para evitar su repeticion. (No obstante en el presente trabajo utilizo
el término medicina preventiva para evitar, a priori, el daflo serio o riesgo de daflo serio)

Proteina: biomoléculas formadas por macropolimeros de aminoacidos. Acthian como enzimas, hormonas y estructuras contractiles que atribuyen
a los organismos sus propias caracteristicas de tamafio, potencial metabdlico, color y capacidades fisicas.

Proteémica: estudio del proteoma (totalidad de las proteinas expresadas por una célula o tejido en un momento particular y bajo condiciones
especificas. A diferencia del genoma, el cudl es constante e idéntico en todas las células del cuerpo, el proteoma cambia constantemente
dependiedo de los requerimientos del organismo en un momento determinado.

Proyecto Genoma Humano: Programa de Investigacion consistente en determinar la secuencia completa de nucledtidos de los cromosomas de
la especie humana y de organismos modelo utilizados en experimentacion de laboratorio para conocer todos y cada uno de los genes humanos, su
localizacion y funcion.

Quimeras: hibridos interespecificos. Organismos cuyos tejidos son de dos o mas clases genéticamente distintas.

Receptor: Molécula de proteina o glicoproteina con una estructura tridimensional especifica a la cual puede unirse una sustancia (por ejemplo,
una hormona, neurotransmisor, citoquinas o antigeno) con una estructura complementaria; presente tipicamente en la superficie de una
membrana. La unién de una molécula complementaria a un receptor puede generar un proceso de transporte, activaciéon o un cambio en los

procesos que ocurren dentro de la célula.

Recesiv

: término que se aplica a un caracter o alelo que solo se expresa cuando el segundo caracter o alelo es igual.

Recombinacién: Formacién de nuevas combinaciones génicas; en los eucariotas puede originarse por la segregacion de los cromosomas
producida durante la reproduccién sexual o por el entrecruzamiento. En los procariotas puede ser realizada a través de la transformacién, la
conjugacion o la transduccidn.

Recombinacién somatica: Recombinacion que ocurre en el DNA de células somaticas y que, por lo tanto, no es heredada

Reservorio génico: conjunto de todos los alelos de todos los genes de todos los individuos de una poblacion.
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Retrovirus: 1irus de RNA que codifica una enzima, la transcriptasa inversa, que transcribe el RNA a DNA.

Ribosoma: organela pequefia compuesta por proteina y acido ribonucleico; sitio de traduccién en la sintesis de proteinas; en las células
eucarioticas, unido frecuentemente al reticulo endoplasmico. Un conjunto de ribosomas unidos a una sola cadena de mRNA constituye un
polirribosoma o un polisoma.

RNA: Abreviatura de dcido ribonugleico.

RNA de transferencia (tRNA) Clase de RNA pequefios con dos sitios funcionales; uno reconoce un aminoacido especifico activado; el otro
lleva el triplete de nucledtidos (anticoddn) para ese aminoacido. Cada tipo de tRNA acepta un aminoacido activado especifico y lo transfiere a
una cadena polipeptidica naciente, seglin lo especifica la secuencia de nucledtidos del mRNA que esta siendo traducido.

RNA mensajero (mRNA): un tipo de moléculas de RNA, cada una de las cuales es complementaria de una hebra de DNA. Lleva la informacién
genética del cromosoma a los ribosomas, donde se traduce a proteina.

RNA ribosémico (rRNA): tipo de molécula de RNA que se encuentra junto con proteinas caracteristicas en los ribosomas; se transcribe a partir
del DNA de los bucles de cromatina que forman el nucléolo.

Secuencia de ADN: orden de encadenamiento de las bases nitrogenadas de los nucledtidos que constituyen el ADN y que cifra toda la
informacion genética.

Secuencia de bases: el orden de las bases de los nucledtidos en una molécula de ADN

Secuencia de reconocimiento: secuencia especifica de nucledtidos en las cuales la enzima de restriccion corta la molécula de DNA.

Secuencias de insercion: secuencias relativamente cortas de DNA que pueden insertarse por si mismas en otros sitios del mismo cromosoma o
de otros cromosomas; también conocidos como transposones simples.

Segregacion: separacion de los cromosomas durante la division celular (Primera Ley de Mendel)

Segunda ley de Mendel: la herencia de un par de factores o variantes alternativas para una caracteristica es independiente de la herencia de los
factores para cualquier otra; estos factores "segregan independientemente” como si no hubiese otros factores presentes. Esta ley fue modificada
posteriormente por el descubrimiento del ligamiento. En su formulacion actual: los alelos de genes diferentes segregan independientemente.
Seleccion natural: proceso de interaccion entre los organismos y su ambiente que resulta en una tasa de reproduccion diferencial de los
diferentes genotipos presentes en la poblacion; puede dar como resultado cambios en las frecuencias relativas de los alelos y genotipos de la
poblacidn, o sea, producir evolucion.

Seleccion normalizadora: tipo de seleccion natural que favorece a los individuos portadores de las formas intermedias de una caracteristica, en
detrimento de las formas extremas. Su consecuencia es una poblaciéon mas uniforme, con menor dispersion en torno a la media.

Simbiosis: asociacion intima y prolongada entre dos o mas organismos de diferentes especies. Incluye el mutualismo, en el que la asociacion es
beneficiosa para ambos; el comensalismo, en el que uno se beneficia y el otro no es ni dafiado ni beneficiado; y el parasitismo, en el que uno se
beneficia y el otro es dafiado.

Splicing: del inglés corte y empalme. Proceso de remocion de intrones y unién de exones en el RNA. Sucesion desarrollada a partir del momento
en que cesa un disturbio o una intervencién humana.

Tecnicas de recombinacién de ADN: conjunto de técnicas de manipulacion genética que emplea la recombinacién in Vitro asociada a la
nsercion, réplica y expresion del ADN recombinado dentro de las células vivas.

Teoria celular: de acuerdo con esta teoria, todos los seres vivos estan compuestos por células; una célula surge sélo de otras células. No se
conoce ninguna excepceion a estos dos principios desde que fueron propuestos por primera vez hace mas de un siglo.

Terapia génica: transferencia de genes para reemplazar material genético defectuoso o conferir una nueva actividad celular. Requiere la
introduccidn de secuencias de ADN foraneo y su expresion en forma apropiada.

Test genético: técnica de locaclizacion e identificacion de la secuencia de un determinado gen para determinar su normalidad o malformacién. EL
test genético no nos permite conocer todas las secuencias codificantes del ADN de una persona determinada, sino sencillamente que para algunos
genes que codifican proteinas del organismo humano se tiene el modo directo de saber si sus secuencias de bases presentan alteraciones respecto
de la forma genética normal.

Test de diagnéstico: permite diagnosticar la aparicion de enfermedades congénitas, monogenéticas. Son utilizados para confirmar la sospecha
clinica de enfermedades monogenéticas.

Test predisposicion genética: test que revela una tendencia, inclinacién o pre disposiciéon a una condicién genética antes de que la misma
aparezca. También permite predecir los factores ambientales de riesgo que las provocaran. Fs importante destacar, sin embargo, que las
predisposiciones genéticas conocidas explican sélo una pequeila fraccion -5%- del total de cualquiera de esas enfermedades. Es decir que faltan
descubrir otras predisposiciones genéticas y mas probablemente los factores ambientales, que tienen una importancia etioléogica mayor.

Test prenatales: tamizaje de recién nacidos para la deteccion precoz de ciertos trastornos poco frecuentes, que de no ser tratados inmediatamente
tendran consecuencias serias para el nifio. Estos programas son de alcance poblacional e instrumentados por organismos de salud publica, por eje:
fenilcetonuia, hipotiroidismo congénito, fibrosis quistica, entre otros. Asimismo se trata de detectar a los portados para dar la opcidn a la pareja
de prevencion del nacimiento de nifios afectados (anemia falciforme, talasemias, Tay Sachs)
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Transcripeién proceso enzimatico por el cual la informacion genética contenida en una cadena de DNA se usa para especificar una secuencia
complementaria de bases en una molécula de RNA.

Transcriptasa inversa: enzima que transcribe el RNA a DNA; se encuentra en asociacion con algunos virus, notablemente con los retrovirus.
Transduccion la transferencia de material genético (DNA) de una célula a otra por un virus. 2. La conversion de una forma de energia a otra;
por ejemplo, la conversion de energia de un estimulo quimico a energia de un potencial de accion.

Transferencia genética: la transferencia genética puede realizarse in vivo (insercion directa del gen al paciente por medio de vectores virales o
no virales) o ex vivo (por extraccion de células del paciente, modificacion en el laboratorio por medio de vectores, reintroduccion en el paciente)

Transgénico: animales o plantas que han incorporado nuevos genes en el genoma de sus células germinales y que pueden transmitirlos a las
nuevas generaciones.

Trastornos monogenéticos (enfermedades causadas por la mutacion de un gen principal): estan determinados por mutaciones en un gen
principal. Son de baja frecuencia individual, afectando 1-2 % de los nacidos vivos. Son hereditarias y sus manifestaciones clinicas dependen del
gen involucrado: anemia falciforme, talasemias, errores congénitos del metabolismo, fibrosis quisitica, hemofilia, distrofia muscular, albinismo,
etc

Trastornos multifactorial (enfermedades complejas causadas por interaccion genético ambiental): son la mayoria de las enfermedades
comunes (diabetes, obesidad, asma, hipertension, arteriosclerosis coronaria, cancer de mama, cancer de cdlon, Alzheimer, Parkinson, etc) se debe
a la interaccion de factores medioambientales adversos (sedentarismo, mala nutricién, exposicion a toxicos, tabaquismos, infecciones, etc) con
susceptibilidades genéticas (variaciones en diversos genes que determinan predisposiciones). Surgen por la interaccién de numerosos genes y
factores ambientales. Su prevalencia en la poblacion varia entre 10 y 25 %.

Vectores virales: los vectores virales son virus a los cuales se les han removido genes patégenos en el laboratorio y éstos han sido reemplazados
por el o los genes terapéuticos. Los virus son los vehiculos ideales para transferir genes
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