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(Quiero un hijo perfecto

El diagnéstico preimplantatorio permite ya detectar algunas anomalias genéticas y elegir
embriones libres de ellas. Pero los avances de la biomedicina plantean nuevos dilemas.

Los bebés fotografiados no son reales sino mumiecos de tipo ‘reborn’, realizados artesanalmente y con una impresionate apariencia de realidad, cedidos por la tienda Les mil ¢ una nines
(www.100Inines.com), de Anna Marti. CONSUELO BAUTISTA
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En portada

La medicina se ocupa cada vez mas del hijo no nacido. Las técnicas de diagndstico prenatal permiten detectar malformaciones
congénitas para una eventual interrupcion del embarazo, mientras que el diagndstico preimplantatorio va todavia mas lejos: ofre-

cer la posibilidad de detectar anoma

fas genéticas y elegir embriones libres de ellas. ; Sera posible algun dia poder elegir los ras-

gos del hijo que queremos tener? La incipiente ingenieria genética permite vislumbrar la quimera del hijo perfecto.

LLos dilemas del hijo a la carta

MARTA ESPAR

on los dltimos avances de la

medicina, ser padre no s6lo

puede suponer un reto, sino

también un dilema. Todos
los padres desean lo mejor para sus
hijos y todos, si pudieran, elegirian el
mas sano, el mejor dotado para afron-
tar la vida. La medicina ofrece cada
vez mas posibilidades. El diagnostico
prenatal permite detectar durante el
embarazo malformaciones y dolen-
cias que dan a los padres la posibili-
dad de decidir si prefieren interrum-
pir la gestacion. Ahora, con el diag-
nostico preimplantacional se puede
ademas saber si un embrién padece
algunas anomalias genéticas y des-
echarlo. El pasado 8 de enero se dio a
conocer en Londres el nacimiento de
una nifa, elegida entre varios embrio-
nes, libre del gen que predispone al
cancer de mama hereditario. De mo-
mento, la posibilidad de escoger tie-
ne una clara limitacion moral: la fina-
lidad terapéutica. Pero ¢hasta donde
podemos llegar en el futuro? ¢Qué di-
lemas éticos plantea?

Las cifras ilustran bien los cam-
bios: segun datos del Estudio Colabo-
rativo Espafiol de Malformaciones
Congénitas (ECEMC), que analiza la
frecuencia y evolucion de las diferen-
tes anomalias congénitas, entre 1976
y 1985, afios previos a la legalizacion
del aborto, la espina bifida y el sindro-
me de Down tenian frecuencias de
4,54y 14,78 casos por cada 10.000
nacimientos, respectivamente. En
2007, las tasas de estas anomalias, de-
tectables por diagnoéstico prenatal,
habian bajado a 1,07 parala espina bi-
fida, y al 8,09 para el sindrome de
Down. En este lapso de tiempo, el
porcentaje de nifios nacidos con mal-
formaciones congénitas se ha reduci-
do casi a la mitad.

Maria Luisa Martinez-Frias, direc-
tora del ECEMC y del Centro de In-
vestigacion sobre Anomalias Congé-
nitas (CIAC) del Instituto de Salud
Carlos 111, apunta que la aceptacién
de la interrupcion del embarazo por
defectos congénitos aumenta con el
tiempo. Sin embargo, cuando la eco-
grafia o laamniocentesis dan un posi-

Realizacion de una ecografia de una mujer embarazada en un centro de salud de Barcelona.

tivo, los padres siguen enfrentandose
a disyuntivas dificiles y dolorosas.

Martinez Frias lo sabe bien, por-
que ha consagrado varias décadas a
investigar y acompailar a las parejas:
si tiran adelante con el embarazo, de-
ben “asumir el nacimiento de un ni-
fio discapacitado, y todo el sufrimien-
to que ello puede suponer, sin entrar
a considerar el gran coste econdmico,
porque, aunque resulte sorprenden-
te, los nifios que nacen con malforma-
ciones congénitas no son considera-
dos enfermos cronicos”.

Si, en cambio, deciden interrum-
pirlo, “también se hallan en una si-
tuacion dificil, y no s6lo moral o éti-
ca, sino personal, porque esas pare-
jas ya se han sentido padres, sobre
todo la madre, que desde el mismo
momento en que conoce su embara-
70, establece un vinculo con su hi-
jo”. Ademas, el acto fisico de la inte-
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rrupcién es muy agresivo, anade.

En nuestro pais, la ley estipula
que en estos casos los especialistas de-
ben ofrecer un consejo genético no di-
rectivo. “En este proceso de informa-
cién y acompaiamiento, es obliga-
cién ética del profesional mencionar
todas las posibilidades de correccion
que ofrece la medicina y todas las li-
mitaciones que la alteracién tendra
sobre la salud del recién nacido, en ca-
so de optar por continuar el embara-
z0”, subraya Carmen Ayuso, del Servi-
cio de Genética de la Fundacion Jimé-
nez Diaz de Madrid. “Luego, a la ho-
rade tomar la decision, los padres de-
ciden segtin sus valores”. Ayuso insis-
te en que, en Espaiia, existe una larga
tradicién de respeto a las decisiones
individuales y, a la vez, se tiene cada
vez una actitud mas abierta a aceptar
la diferencia.

Sin embargo, para Ayuso, “nues-

Contra la perfeccion o el valor de aceptar la vida como un don

Una pareja de mujeres sordas buscaba un
donante de semen con cinco generaciones
de sordos en la familia para concebir un hijo.
La razon: para ellas, la sordera es una identi-
dad cultural, no una discapacidad y, por lo
tanto, deseaban que su hijo fuera como
ellas. Ocurrié en Estados Unidos en el afio
2002 y provocé un revuelo considerable. Con
esta historia arranca el libro Contra la perfec-
cion. La ética en la era de la ingenieria gené-
tica (Marbot ediciones), escrito por el profe-
sor de Harvard Michael Sandel. El caso sirve
al autor para bucear en los dilemas morales
que plantean los avances de la medicina.

" Estd mal disefiar a un hijo sordo? Y si fue-
ra asi, jdonde reside el mal, en la sordera o
en el disefio?”, pregunta. Sandel se plantea
qué sucederia si la biotecnologia consiguie-
ra eliminar la incertidumbre y permitiera dise-
fiar los rasgos genéticos de nuestros hijos.

Aunque traza una linea que diferencia la fina-
lidad terapéutica del perfeccionamiento, tam-
bién plantea la posibilidad de que algln dia
se pueda llegar a utilizar el diagnostico gené-
tico preimplantatorio “para seleccionar em-
briones libres de otros rasgos genéticos inde-
seados, como los asociados a la obesidad, la
altura y el color de la piel”.

Segln Sandel, las cuestiones morales
que se plantean en este debate traspasan la
discusion sobre la autonomia y los derechos,
o la relacion entre coste social y beneficios.
El sitia conceptos como humildad, solidari-
dad o “apertura a lo recibido” en el centro
del debate. Y su tesis pivota sobre dos premi-
sas basicas: la primera tiene que ver “con el
destino de los bienes humanos, que encar-
nan algunas practicas importantes, como las
normas del amor incondicional en el caso de
la crianza y la disposicion a compartir los fru-

tos de la buena fortuna a través de la solida-
ridad social”. La otra atafie a la libertad, por-
que “cambiar nuestra naturaleza para enca-
jar en el mundo —y no al revés— es la ma-
yor pérdida de libertad posible”.

En una sociedad competitiva que impone
exigencias de rendimiento y perfeccion, San-
del se pronuncia en contra de una actitud
de dominio y control “que no reconoce el
caracter de don que tienen las capacida-
des, y olvida que la libertad consiste en una
negociacion permanente con lo recibido”. Y
aun va mas alla: considera que si la ingenie-
ria genética permitiera revocar los resulta-
dos de la loteria genética, cambiar el azar
por la eleccion, “el caracter recibido de los
talentos y los logros humanos perderian te-
rreno y tal vez también nuestra capacidad
para reconocer que compartimos un desti-
no comin”.

CONSUELO BAUTISTA

tra sociedad valora mucho la calidad
de vida y pone excesiva pasion e inte-
rés en creer que la tecnologia nos la
va a proporcionar”. Hoy por hoy se
pueden detectar todas las alteracio-
nes de los cromosomas a través del ca-
riotipo que se hace en una amniocen-
tesis; casi todos los defectos morfolé-
gicos de causa ambiental, genética o
multifactorial a través de la ecografia,
y, aunque todavia no existe una prue-
ba genética que haga un barrido de to-
das las enfermedades mendelianas,
puede que en un futuro no muy leja-
no puedan detectarse las debidas a la
mutacién de un solo gen.

En el diagnostico preimplantato-
rio, que requiere una fecundacion in
vitro, se puede ir todavia mas lejos.
Se puede detectar si un embrién es
portador de una anomalia genética
que le puede causar o predisponer a
una enfermedad concreta. Es el caso
de la nina seleccionada en Inglaterra
para no sufrir el cancer de mama he-
reditario. Gracias a esta técnica, en ju-
lio de 2006 naci6 en el hospital Vir-
gen del Rocio de Sevilla el primer be-
bé libre de una enfermedad heredita-
ria en un centro publico. En la Uni-
dad de Genética y Reproduccion de
este hospital, el diagnostico genético
preimplantatorio permitié descartar
los embriones portadores de una rara
enfermedad degenerativa de los mus-
culos que suele acabar con muerte
prematura, la distrofia de Duchenne.

Cada dia mas parejas afectadas se
plantean esta posibilidad. Y surgen
nuevas preguntas. ¢Llegaremos a vi-
vir en una sociedad libre de enferme-
dad, en la que s6lo nazcan hijos per-

Jfectos? “Eso no va a ocurrir”, respon-
de Ayuso, “porque no es posible con-
trolar ni prevenir al 100%”. Muchas
técnicas, sobre todo las que estan ba-
sadas en el analisis del genoma, “van
a requerir un conocimiento para in-
terpretarlas que todavia no tenemos
y, ademads, nunca podremos contro-
lar el impacto que puede tener el am-
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Medicina prenatal

Anna Martinez Marin, con sindrome de Down, toca la flauta en su casa de Castelldefels (Barcelona) ante la mirada de su hermana Abril y de sus padres, José Luis y Maria Angeles.

C. BAUTISTA

Anna tiene un ‘blog’

Mari Angeles Marin estaba embarazada de 12 semanas
cuando la primera ecografia detectd un pliegue nucal au-
mentado en su hija Anna, que hoy tiene tres afios y co-
rretea por su piso de Castelldefels (Barcelona). Cuando
miran atrds hacia ese dia decisivo en sus vidas, ni ella ni
su marido, José Luis Martinez, se arrepienten de haber
decidido tirar la gestacion adelante. Les dijeron que An-
na podria nacer con sindrome de Down o una cardiopa-
tia congénita, o bien con ambas alteraciones a la vez. Y
asi fue: Anna tiene un cromosoma de méas en el par 21y
ha sido operada tres veces, una a corazon abierto. “Fue
un shock, porque nunca te esperas que tu hijo vaya a
ser el diferente”, explica Mari Angeles, que en aquel en-
tonces tenia 28 afios y no pertenecia a ningun grupo de
riesgo. Enseguida puntualiza, sin embargo, que, aquella
misma tarde, ella y José Luis decidieron que no se iban
a hacer la amniocentesis, porque iban a tener a su hija

“viniera como viniera, a no ser que eso le impidiera vi-
vir”.

El papel de acompafiamiento médico en estas situa-
ciones se hace especialmente importante. Y los padres
lo recuerdan como decisivo: Mari Angeles y José Luis se
deshacen en palabras de agradecimiento al equipo que
les fue explicando paulatinamente lo que significaba el
diagnéstico. Ponen especial énfasis en el carifio y el cui-
dado de sus palabras. Lo (nico que echaron de menos,
dicen, es que también les hubieran informado de lo bue-
no que tendria Anna, “no s6lo de lo malo”, y que les hu-
bieran puesto en contacto enseguida con alguna asocia-
cion con padres de otros nifios con sindrome de Down.

Ahora, tres afios mas tarde, asisten con admiracion a
los pasos de su hija. Cierto es que le costd 27 meses ca-
minar y que ahora esperan con ansia el dia en que arran-
que a hablar, aunque se comunica perfectamente con

signos, miradas y grandes muestras de carifio. Cierto es
también que ese cromosoma de mas que tiene Anna sig-
nifica dedicarle mas tiempo y esfuerzo, porque tiene el
doble de citas médicas que su hermana pequefia, Abril,
de 18 meses, “pero eso no significa que esté tan limita-
da como la gente imagina”. “Hay mucha gente que ni si-
quiera sabe que los nifios con sindrome de Down pue-
den llegar a leer”, explica José Luis, que escribe un blog
para su hija (http://www.elblogdeanna.es/). Las personas
con sindrome de Down han conseguido en las (ltimas
décadas ver como se aumenta su calidad de vida e inte-
gracion, en parte también debido a los avances médicos
en el tratamiento de las patologias asociadas. En Inglate-
rra, por ejemplo, la curva de nacimientos con esta altera-
cion cromosomica ha vuelto a repuntar, en parte debido
a estos avances, pero también por un cambio de actitud
de la sociedad hacia estas personas.

biente sobre el desarrollo de las enfer-
medades”, aclara la genetista de la
Fundacion Jiménez Diaz. “Afortuna-
damente”, anade, “porque es estupen-
do que pueda haber cambios y varia-
ciones”.

“En realidad el nino perfecto no
existe”, corrobora Martinez-Frias,
porque “incluso cuando se determina
que el feto no tiene defectos congéni-
tos, no sabemos si podra tener o no,
defectos psiquicos o funcionales que
pueden aparecer con el crecimiento
por factores ambientales o de otro ti-
po”. También hay objeciones. En el
caso del diagnoéstico preimplantato-
rio aplicado al cancer hereditario,
por ejemplo, Ayuso apunta que supo-
ne destinar mucho esfuerzo técnico y
recursos a que nazca una criatura li-
bre de una enfermedad que tal vez
nunca sufriria, que si la sufriera tal
vez apareciera en edad avanzada y
jue tampoco se puede garantizar que
no sufra una variante de la misma.
Hay que tener en cuenta, ademas,

que para realizar la seleccion, hay
que recurrir a la fecundacion in vitro,
una téenica con una tasa de embara-
zos del 15%.

Algo parece haber cambiado,
apuntan los expertos en bioética. Por-
que, como explica Florencia Luna, ex
presidenta de la Asociacion Interna-
cional de Bioética e investigadora en
la Facultad de Ciencias de Buenos Ai-
res, “antes, tener un hijo era producto
del azar, de la naturaleza o de Dios,
segun las creencias, pero ahora cada
vez nos acercamos mas a la idea de
poder decidir qué tipo de hijos quere-
mos tener”. ¢Es eso bueno o malo?
En parte es bueno, responde esta ex-
perta, porque se pueden evitar mu-
chas enfermedades y mucho sufri-
miento. Pero también es cierto que
“este conocimiento hace recaer mu-
cha mas responsabilidad en los pa-
dres, porque de su decisién depende
que transmitan enfermedades a las
futuras generaciones y ademéas han
de resistir la sutil presiéon que ejerce

La detec-
cion de en-
fermedades
asociadas a
un solo gen
puede ser
realidad en
un futuro
proximo

el mercado para que se sometan a to-
dos estos estudios”.

Pero al menos se puede elegir, con-
tinda Luna, porque al otro lado del
océano, se produce una situacioén pa-
raddjicay hasta “hipéerita” en casi to-
da América Latina se aplican las téc-
nicas de diagnéstico prenatal, pero
no se permite abortar en caso de de-
tectarse malformaciones congénitas.
Ante esta situacion, muchas mujeres
recurren al aborto ilegal o quedan de-
samparadas.

A medida que se perfeccionan es-
tas técnicas y las posibilidades de co-
rregir algunas anomalias mediante ci-
rugia fetal, quedan asignaturas pen-
dientes. La investigacién encamina-
da ala prevencién primaria seria una
de ellas, segiin Martinez-Frias, por-
que “si se ofrece la posibilidad de inte-
rrumpir el embarazo de un feto con
malformaciones, eso no significa que
no se deba hacer un gran esfuerzo pa-
ra potenciar la investigacion y aplicar
las medidas que ya se conocen para

prevenir la alteracion del desarrollo
embrionario”.

Ladirectora del CIAC sabe de qué
habla. En el afio 1976 creb el grupo
multidisciplinar ECEMC para inves-
tigar las causas de las malformacio-
nes congénitas con objeto de estable-
cer medidas de prevencién primaria.
Ha recibido varios premios de investi-
gacion, pero tuvo que estructurarse
como una asociacion (www.funda-
cion1000.es), porque no contd con
un apoyo pleno, y durante los tGltimos
33 afios ha venido manteniéndose
con ayudas graciables. Todos estos
anos de investigacion la han conven-
cido de que va a ser la prevencion pri-
maria la que permita que los nifios
nazcan sanos y, por tanto, la tnica
que aumentara la calidad de vida de
esos ninos y la felicidad de las fami-
lias. “Pero no se dedican suficientes
recursos a este campo. Aun hay mu-
cha gente que considera que la inte-
rrupcion del embarazo por defectos
fetales es una medida preventiva”.



