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RESUMEN

partir de la revisién de la literatura disponible y de la reflexion

sobre las relaciones e implicaciones de la genémica huma-

na en la salud publica, el presente articulo se propone plan-

tear y discutir algunas de las principales dimensiones de

dicha relacién, e identificar algunos campos importantes para
su seguimiento, su investigacion y su accién.

La primera parte del documento se dedica a plantear la relacion
entre ciencia y vida, reconociendo que el objetivo dltimo de la ciencia es
tratar de contribuir a resolver la problematica planteada por la vida misma
y a hacerla mas digna y agradable. Se describen a continuacion las prin-
cipales areas de aplicacion, actual o potencial, de los nuevos conoci-
mientos sobre el genoma humano a la salud publica, en especial en lo
relacionado con la deteccion de la predisposicion a ciertas patologias,
los componentes genéticos de la conducta humana y las alteraciones
que introduce el nuevo saber en la percepcion que tenemos de nosotros
mismos y de nuestras relaciones con las demas especies. Posterior-
mente, se formulan algunos de los interrogantes que se vienen plantean-
do en diferentes escenarios, en relacion con implicaciones y dilemas
éticos, investigativos, politicos y de formacion y practica médica, al tratar
de utilizar, aplicar o limitar, los aportes actuales o previsibles del saber
genomico.

El documento, ademas, avanza con una propuesta polémica e
innovadora. Se refiere a la posibilidad de que los avances en la genémica
humana constituyan la base para construir un nuevo paradigma integrador
de los niveles biologico y social en el conocimiento humano, superando
un antiguo antagonismo y abriendo las puertas para un novedoso dialogo
cientifico.

En la parte final se enuncian algunas conclusiones preliminares,
derivadas de las posibilidades y desafios generados a la salud publica
por el nuevo saber genético.
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Introduccién

El desciframiento del codigo
genético de varias especies, y en es-
pecial de la humana, representa uno
de los mayores avances logrados con
el aporte de varias disciplinas, cam-
pos y equipos cientifico-tecnologi-
cos. Este avance tiene un potencial
incalculable para la transformacion del
saber y para las practicas relaciona-
das con la vida en general y con la
salud y la salud pablica en particular.
Al mismo tiempo, los logros de la
gendmica humana plantean nuevos
y complejos inlerrogantes €ticos, ju-
ridicos y cconémicos no solo a la me-
dicina sino a la humanidad. De he-
cho, el proyecto y sus logros progre-
sivos han estimulado intensas discu-
siones sobre la naturaleza y el senti-
do mismo de la vida, en particular de
la vida humana y sobre su historia,
sus limites y su futuro.
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Human genomics and its
impact on public health

Por: Sanil Franco A."

SUMMARY

his article presents an overview of the relationship between
human genomics and public health. Departing from a review of
the available literature, it points out some important areas for
future research and action in the field.

Initially, the article exposes the relationship between science and
life, explaining how one of the ultimate goals of science has been to
answer problems posed by life itself in an attempt to improve its conditions.
This is followed by a description of the main areas of present or potential
application of newly acquired genomic knowledge in the field of public
health, including the detection of predisposition to disease, the study of
the genetic components of human behavior and a change in our self-
perception and the perception of our relationships with other species.
The article then focuses on the ethical, technical, political and educational
dilemmas that arise when attempting to use or limit the use of present or
predictable applications of genomic knowledge.

A new proposal is then presented. It suggests the possibility that
advances in human genomics may be the cornerstone of a new and
integrative paradigm that brings together the social and biological
dimensions of human knowledge. This would overcome an ancient
antagonism and open the doors for a new kind of scientific dialogue.

Key words:
Life and Science, Human Genome,
Public Health.

Como ciudadanos del mundo y de la ciencia, tenemos ¢l deber y la
posibilidad de acercarnos a estos avances y tratar de comprender su signifi-
cado. sus potencialidades y sus riesgos. No esta bien que el peso de los
afanes cotidianos y la fragmentacion disciplinaria y profesional, nos sigan
privando del derecho de acercarnos a la orilla del conocimiento que pretende
dar cuenta de los mds intimos secretos de nuestro ser y nuestra existencia. En
particular, quienes dedicamos la vida al amplio campo de la salud y mas
especificamente a la salud publica, estamos cn la obligacion de dar a estas

preocupaciones un caracter priorita-
rio, si queremos estar a la altura de
nuestro compromiso personal y de
nuestra responsabilidad social. Por
esto, asumiendo la doble funcion de
ciudadano y salubrista, y sin ningu-
na pretension de posar de genetista
o0 experto en materias que apenas
comprendo y que otros dominan, me
atrevo a plantear las siguicntes con-
sideraciones y preocupaciones re-
lacionadas con algunos de los im-
pactos, posibilidades y riesgos ya
identificados, que generan los avan-
ces gendmicos en la salud publica.
Y sien general, puede afirmarse que
todo conocimiento es provisional y
transitorio, su constatacion es mu-
cho mas valida en un campo como el
que nos ocupa, en el cual, a pesar de
los enormes avances logrados, casi
todo estd apenas comenzando.

Despuds de analizar los dis-
tintos aspectos, seleccioné solo cua-
tro puntos para esta presentacion:

1. Algunas consideraciones
sobre larelacion entre cien-
cia y vida.

2. Principales areas de apli-
cacion del saber genomico
en salud publica.

3. Algunos interrogantes sus-
citados y aun no resueltos
por el genoma.

4. Hacia un nuevo paradigma
integrador de la vida y la
salud.
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Hace sesenta y dos afos
el gedlogo, paleontdlogo y
jesuita Teilhard de Chardin
escribio: “Desde que
nacio, la ciencia ha creci-
do sobre todo por el
incentivo de resolver todos
los problemas relaciona-
dos conlavida™. Hayuna
relacion esencial entre la
ciencia y la vida. Se hace
ciencia para comprender y
mejorar la vida.
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1 e Ciencia y vida

Hace sesenta y dos afios el gedlogo, palecontdlogo y jesuita Teilhard de
Chardin escribid: “Desde que nacio, la ciencia ha crecido sobre todo por ¢l incen-
tivo de resolver todos los problemas relacionados con la vida”'. Hay una
relacion esencial entre la ciencia vy la vida. Se hace ciencia para comprender y
mejorar la vida. Y, siendo mucho mas que la ciencia —porque cs también arte,
cotidianidad, amor y luchas—, la vida es ¢l alma de la ciencia. Para algunos, los
cientificos, buena parte del sentido de la vida se lo da la busqueda cientifica.

Como parte del saber y del hacer humano, la Salud Publica tiene también
razon de ser en cuanto aporta a la comprension y a las acciones para hacer mejor
la vida humana, tanto de los individuos como de sus diferentes formas colecti-
vas. Sin relacion con la vida y el bienestar humanos, la Salud Pablica —en su triple
dimension de campo de conocimicnto del bienestar colectivo, de conjunto de
acciones sociales y estatales para hacerlo posible, y de la consiguiente situacién
resultante de vida mejor para cada sociedad-, pierde su objeto y puede convertir-
se en una repeticion casi sin sentido de acciones y procedimientos técnicos,
operativos y administrativos.

En esencia, el trabajo sobre el genoma humano ¢s la incursion més avanza-
da de la humanidad en los secretos de la vida, de la mano de la ciencia y la tecnolo-
gia. En una metafora religiosa, ¢l entonces presidente de los Estados Unidos, Bill
Clinton, lo dijo asi al presentar en sociedad el hallazgo maravilloso: “Estamos
aprendiendo el lenguaje con que Dios cred la vida humana”. Se ha llegado ya hasta
intimidades que consideridbamos inexpugnables, a un ritmo que ni los mas arriesga-
dos se habian atrevido a pensar hace menos de medio siglo. James Watson, por
ejemplo, dijo a finales de junio del afio 2000: “Ninguno de los que tuvimos el
privilegio de ver por primera vez a finales de 1953 la doble hélice del ADN, pensa-
mos jamas que viviriamos lo suficiente para verla totalmente decodificada”.

Una década antes de que Watson, Crick y su equipo descubrieran la
estructura del ADN, el jesuita-gedlogo ya citado, se habia atrevido a preguntar
“si por el descubrimiento de los genes no iremos a controlar en poco tiempo los
mecanismos de las herencias organicas™ cuyas bases habian sido puestas de
relieve desde 1865 por el sacerdote Gregor Mendel e ignoradas por los cientifi-
cos durante todo el final del siglo XIX?. Mas aan: el propio Teilhard de Chardin
se atrevié a predecir la produccion de lo que €l mismo llamé “Una neovida
artificialmente producida™. ;No sera exactamente eso la clonacion, ya experi-
mentada en Dolly y otras ovejas famosas* y que ahora se¢ aproxima a pasos
incontenibles a la propia clonacion humana?

Con todo, lo esencial no parece consistir en saber hasta donde vamos a
llegar, sino si los avances de la ciencia en el conocimiento de la vida se traduciran
0 no en una mejor vida para todas las especies, en especial para la especie
humana. En el presente, esta preocupacion tedrica por la relacion ciencia-vida
debe traducirse, entre otras cosas, en lograr que los avances genomicos permitan
no sélo prevenir y curar méas y mas enfermedades, sino también estimular el
trabajo colectivo para mejorar nuestras relaciones con ¢l ambiente, para cualificar
estilos y calidad de vida, y sobre todo, para recuperar el sentido de la vida y de su
valor casi supremo.

©
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‘ ‘2. Principales dreas de aplicacion del saber genomico a la
salud piblica

Los avances en la ciencia del ADN estan teniendo una influencia signifi-
cativa en las tres dimensiones de la salud pablica ya enunciadas, y sin duda, la
tendran en una dimension mayor en el futuro proximo. El campo del conocimiento
de la salud publica empieza a ampliarse de manera ilimitada con los interrogantes
que introduce el nuevo saber tanto a lo que hasta ahora dabamos por conocido,
como a lo que apenas empezamos a descubrir de la mano del desciframiento del
ADN. Las practicas preventivas, y en especial de deteccion precoz de enfermeda-
des, con las consiguientes modificaciones de habitos y estilos de vida, tienen
ahora nuevas posibilidades y muchisimos cuestionamientos ante la inminente
aplicacion de nuevas y mas precisas y efectivas pruebas genéticas. Y, al menos en
teorfa, ¢s de esperarse que el nuevo saber genético y sus derivaciones tecnologi-
cas y terapéuticas, contribuyan a generar mayor bienestar para los individuos y
los grupos.

Dados los més recientes desarrollos cientifico-tecnoldgicos y el nivel de
preocupacion social por ellos suscitado, merecen destacarse, entre otros, los
siguientes campos especificos de utilizacion e impacto del saber gendmico en la
salud publica.

2.1. Deteccion precoz de predisposicion a ciertas enfermedades. La posibili-
dad de establecer con suficiente anticipacion, si un individuo es o no porta-
dor de una mutacién en el locus genético de una enfermedad, que es lo que
entendemos por predisposicién genética, constituye uno de los aportes im-
portantes de la genética a la salud publica. Mas atn cuando se trata de enfer-
medades mortales como la fibrosis quistica o mucoviscidosis, considerada la
mas importante de las enfermedades genéticas pediatricas y la mas frecuente
enfermedad genética mortal que afecta a la poblacion de raza blanca’ . Obvia-
mente, la predisposicion cs mas facil de detectar cuando se trata de alteracio-
nes de un solo gen, como en ¢l caso de la enfermedad mencionada o la enfer-
medad de Tay-Sachs (defecto enzimatico genéticamente determinado, cono-
cido también como gangliosidosis GM2); la enfermedad de Huntington (en-
tidad hereditaria, autosémica dominante, caracterizada por movimientos
incontrolados y demencia progresiva, cuyo locus genético fue ubicado en el
Cromosoma cuatro, y trastornos cromosomicos tales como el sindrome de Down®.

La cuestion es mas compleja cuando no se trata de efectos de una varia-
cién genética especifica sino de un juego de multiples genes, casos en los cuales
se hace mas dificil tanto la identificacion del problema como la posibilidad de
intervenirlo. En la diabetes, por ejemplo, se ha identificado la intervencion de al
menos tres genes como factores contribuyentes a su desencadenamicnto como
enfermedad. En ¢l cdncer de mama se han reconocido dos o tres trastornos
hereditarios dominantes y muy raros’.

Los investigadores reconocen que la genética moderna no ha descu-
bierto que haya mas enfermedades de origen genético, sino que ha confirmado
estudios previos que demuestran que algunas enfermedades tienen influencias
genéticas en su etiologia, y ha ofrecido técnicas que pueden descubrir exacta-
mente cudles genes estan relacionados con cudles enfermedades.

-0

Las practicas preventivas,
y en especial de detec-
cién precoz de enferme-
dades, con las consi-
guientes modificaciones
de habitos y estilos de
vida, tienen ahora nuevas
posibilidades y muchisi-
mos cuestionamientos
ante lainminente aplica-
cion de nuevas y mas
precisas y efectivas
pruebas genéticas. Y, al
menos en teoria, es de
esperarse que el nuevo
saber genético y sus
derivaciones tecnologicas
y terapéuticas, contribu-
yan a generar mayor
bienestar para los indivi-
duos y los grupos.
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Las pruebas genéticas
hacen entonces parte de
los aportes de la medici-
na genomica a la promo-

cionde lasaludy la
prevencion de la enfer-
medad, pero requieren
“una nueva responsabili-
dad para garantizar que
sean usadas con pruden-
ciay correctamente”®
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El poder predictivo de las prucbas genéticas es muy variado en funcién
tanto de Jos factores anteriormente enunciados, como de otro aspecto esencial:
que la predisposicion genética actia en relacion muy estrecha con los factores
ambientales para producir un cuadro clinico especifico®. Es decir: con la excep-
cion de algunos pocos casos especificos, no existe un determinismo genético.
Este postulado de la interaccion entre genética y ambiente es esencial y cobra
cada vez mayor importancia tanto entre los investigadores como entre quienes
aplican los conocimientos genéticos. En 1996, un profesor de la Universidad de
Liverpool presenté un cuadro® sobre el poder predictivo de las pruebas genéticas
para algunas enfermedades, en el siguicnte orden porcentual:

m. Distrofia muscular de Duchenne ___ 100%
w. Enfermedad de Huntington 9%
W Caneepdemama - oo J00%
m. Enfermedad de Alzheimer 50%
= Espondilitis anquilosante . 30%
m. Diabetes 0.5%

Reconocer la naturaleza predominante o parcialmente genética de una
enfermedad y disponer de pruebas genéticas aun con un alto poder predictivo,
significa sin duda un avance importante en términos tanto médicos como de
salud publica. Puede ser posible la terapia génica en algunos casos; en otros
puede darse un oportuno consejo genético, y en otros, pueden identificarse y
prevenirse los factores ambientales relacionados, tales como la exposicion a algu-
nas sustancias en los espacios laborales o domésticos, la utilizacion de ciertos
suplementos alimenticios o evitar determinadas radiaciones.

Pero existen también limitaciones serias al momento de pretender masificar
las prucbas debido a sus costos, a la dificultad para convencer a la poblacion en
relacion con la utilidad potencial de la prueba, y ademas, a la limitada disponibili-
dad actual de terapias genéticas para tratar los casos comprobados de portadores
del riesgo. En términos laborales, las pruebas genéticas presentan ademas la
ambivalencia de poder evitar el riesgo de la exposicion pero al mismo tiempo de
discriminar algunos de los candidatos a un trabajo determinado, tema que se
cnunciard mas adelante. Las pruebas genéticas hacen entonces parte de los apor-
tes de la medicina gendmica a la promocion de la salud y la prevencion de la
enfermedad, pero requieren “una nueva responsabilidad para garantizar que sean
usadas con prudencia y correctamente™".

2.2. La genomica de la conducta. Como lo reconocen los propios investiga-
dores especializados, la genética del comportamiento se presta mas para el
sensacionalismo de los medios de comunicacion, que para cualquier campo
de la ciencia moderna''. De hecho, a los medios los seduce poder informar
sobre el descubrimiento del gen de la homosexualidad, de la intuicién femeni-
na y, en particular, en nuestro caso colombiano, del gen responsable de la
violencia. La ciencia, en cambio, es mas cauta. Ya se enuncio en el numeral
anterior que son muy pocos los casos de patologias ligadas a variaciones de
un solo gen. Y en los trastornos de la conducta, la mayor parte de los casos
dependen de la interaccion entre factores ambientales y multiples genes. La
unicausalidad contintia perdiendo terreno.

o
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La genctica esta contribuyendo significativamente a la sicopatologia, a la
comprension de la personalidad y de las habilidades e inhabilidades cognitivas. Y
ha podido establecerse que casi todos los trastornos de la conducta estudiados
con apoyo genético —entre ellos la enfermedad de Alzheimer, la enfermedad de
Huntington, el déficit de atencién, la dislexia y la esquizofrenia-, muestran un
cardcter hereditario entre moderado y alto, generalmente a un nivel mayor del que
presentan las enfermedades fisicas. Al parecer, el mayor impacto de los avances
en el conocimiento del genoma humano sobre la psicologia y la psiquiatria, se
refieren a la comprension de las bases neurogenéticas de las diferencias indivi-
duales y a lograr una base mas sélida en cuanto a la etiologia de las enfermeda-
des. Todo esto puede llevar al descubrimiento de tratamientos nuevos y mas
especificos y, sobre todo, a incrementar la percepeion y la tolerancia de los tras-
tornos de la conducta, aspecto esencial en términos de salud publica.

2.3. El genoma humano y la percepcion que tenemos de nosotros mismos.
Desde la reformulacion de preguntas centrales como: ;En el fondo qué es la
vida y qué es lo especificamente humano?, hasta cuestiones mas secunda-
rias y en ocasiones préximas a la fantasia, tanto la secuenciacion como la
relativa popularizacion del genoma han suscitado una creciente curiosidad y
algunas reflexiones substanciales. Aun sedimentando el margen de exagera-
cion y esnobismo que puede darse por lo que podriamos llamar una especie
de genomitis, es preciso reconocer que ¢l genoma tiene un enorme valor
simbdlico para buena parte de la poblacion que accede a algtin nivel de infor-
macion y de conocimiento basico sobre el tema. Sélo en el campo del lenguaje,
que es un indicador sensible de cambio social, el genoma estd produciendo
una verdadera revolucién'?, como bien nos consta incluso a quienes hemos
estado durante muchos afios dentro del lenguaje médico. Pero no es solo
cuestion de renovacion en el lenguaje. La manera como nos concebimos, los
criterios que fundamentan nuestras formas de relacién con otros seres vivos
y con los demds seres humanos y aln las concepciones religiosas sobre el
origen de la vida, estan sufriendo replanteamientos fundamentales a raiz de
los hallazgos de la nucva genética. El propio Eric Lander, jefe de la investiga-
cion gendmica en el MIT, escribié: “.el impacto més serio de la gendémica
puede consistir en como vamos a decidir percibirnos a nosotros mismos y
cdmo percibirnos unos a otros”!.

Tres hechos demostrados por la genética dan pie a reflexionar sobre el
tema en cuestion. El primero: que nuestro genoma humano no es tan
significativamente mas rico que el de seres vivos que consideramos tan lejanos y
poco desarrollados como las moscas, los gusanos y los ratones, o que compar-
timos con ellos muchos mas elementos genéticos de los que creiamos'™. El segun-
do: que nuestra secuencia total de ADN es semejante en un 99% a la de los
chimpancés. Es decir, que nuestra diferencia genética con un chimpancé es sélo
del 1%. Y el tercero: que entre los seres humanos tenemos una identidad genética
del 99.9%, es decir que s6lo diferimos en un 0.1%. Constataciones como estas
nos van a seguir desvelando y podran inclusive modificar no sélo nuestros
criterios, sino también nuestras conductas. Conceptos tan caros a nuestra cultu-
racomo el de la superioridad y especificidad humanas y el de raza, pueden matizarse
¥, segun el angulo de mirada, enriquecerse 0 empobrecerse. Nuestra escasa dife-
rencia con los primates nos puede deprimir en un sentido o en otro, o llevarnos a
apreciarlos mucho més y a relacionarnos mejor con ellos. Igualmente, ¢l margen

Al parecer, el mayor
impacto de los avances
en el conocimiento del
genoma humano sobre la
psicologia y la psiquiatria,
se refieren a la compren-
sion de las bases
neurogenéticas de las
diferencias individuales y
a lograr una base mas
solida en cuanto a la etiolo-
gia de las enfermedades.
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de diferencia de solo el 1% nos puede abrumar o darnos pistas mucho mas preci-
sas sobre lo esencial de la diferencia entre las dos especies, y sobre la importancia
de cultivar y estudiar cada vez mas a los primates. Algo similar puede ocurrir con
la cuestion de las diferencias raciales entre los humanos. El hecho de que en
términos genéticos la diferencia no sobrepase el 0.1%, puede contribuir a reducir
la rigidez de ciertos racismos y xenofobias. Pero igual puede llevar a discutibles
pretensiones cugenésicas y a consolidar una supuesta aristocracia genética con
nuevas modalidades de xenofobia.

¢ Tiene todo esto algo qué ver con la salud piiblica? Creo que si, y mucho.
Una manera de apreciarlo es ver su impacto en cada una de las tres dimensiones de
la salud puablica ya enunciadas. Como campo de saber, la salud publica puede
enriquecerse de manera significativa con la asimilacion de los nuevos conocimien-
tos de la genética. Y estos conocimientos pueden llevar tanto a modificar algunas
de sus practicas, como a la introduccion de otras potencialmente benéficas para
amplios sectores de poblacién. Al mismo tiempo, el saber gendmico le presenta al
conocimiento existente en salud publica, unos retos que sélo pueden resolverse
con nuevas investigaciones. Y dado que le corresponde también un importante
papel dentro de la educacion en salud a la poblacion, a la salud pablica se le abre un
nuevo horizonte de participacion en la divulgacion de los nuevos conocimientos,
tanto en el rigor, seriedad y critica de sus contenidos, como en la manera de hacerlos
asequibles y (tiles a la poblacion. También las practicas de la salud pablica se estan
viendo y se podran ver cada vez mas influenciadas, cuestionadas o innovadas por
los avances genomicos. Le compete a ella traducir en acciones colectivas, bien sea
de diagnostico precoz, de consejo oportuno y de manejo mas racional y cientifica-
mente fundamentado, determinadas patologias. Le compete también velar por ¢l
acceso universal a las aplicaciones practicas y tecnoldgicas del nuevo conocimien-
to y por el esclarecimiento de sus riesgos y limitaciones. Y la tercera dimension de
la salud publica - como situacion resultante de mayor bienestar humano— debe
servir como el referente que oriente todos los campos de trabajo, en los cuales se
empefie la salud publica bajo ¢l impulso de los nuevos conocimientos y practicas
derivados de la genomica humana. Y dado que en la salud pblica tienen cabida
muchas de las dimensiones y consecuencias de nuestras relaciones con la natura-
leza en general, con los demads seres vivos en particular y con los otros seres
humanos en especial —campos que como ya se sefialé estan siendo intensa y
directamente afectados por los nuevos conocimientos— puede contribuir ella de
multiples maneras al replanteamiento de esas variadas relaciones y a hacerlas mas
compatibles con el bienestar humano.

3 o Algunos interrogantes suscitados y auin no resueltos por
el genoma

Dado ¢l enorme avance cientifico que significa ¢l genoma humano, posi-
blemente son més los interrogantes que formula que los que ha despejado. Se
presentan a continuacion algunos de los cuestionamientos mas frecuentes, for-
mulados hasta ahora, con la intencién de invitar a intensificar la bisqueda de
respuestas y, por tanto. sin ninguna pretension de respuesta inducida o acabada.

Casi desde el comienzo de la ejecucion del Proyecto Genoma Humano, en
1990, con el 5% de su presupuesto, se financid un programa para investigar y
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reflexionar sobre las implicaciones éticas. legales y sociales del proyecto y sus
posibles hallazgos —programa ELSI . Las cuatro prioridades de dicho programa
enuncian buena parte de las preocupaciones e interrogantes que el genoma pone
en evidenica a la sociedad y a la salud publica. Son ellas:

» Privacidad v justicia en el uso e interpretacion de la informacion genética.

Tiene que ver en concreto con cuestiones como: ¢ De quién es la informacion
genética? (Quién, como y para qué puede usarla? (Es posible patentar el
genoma humano?'® ;Hasta donde llegan la propiedad individual y la
privacidad del paquete genético?'™ ;Qué uso puede dérsele a la informacion
genética de un individuo en cuestiones de empleo, seguros, adopciones,
paternidad, investigacion criminal, etc.?

No ha estado quicta la sociedad ante tales interrogantes. Propiedad,
privacidad, conocimiento publico-privado, exclusion, discriminacion, son al-
gunas de las categorias que articulan los debates al respecto. La rivalidad ya
universalmente conocida entre los grupos publico y privado de la investiga-
cion original, expresada institucionalmente en el NIH y la empresa Celera, y
personificada en los Drs. Francis Collins y Craig Venter, es apenas el primer
acto —seguramente premonitorio—, de una larga obra en la que habra demasia-
dos intereses, poderes y dolares en juego. Los tres mil millones de dolares del
presupuesto original del proyecto oficial, curiosamente equivalentes en nii-
mero al total de nucledtidos que componen el genoma humano, son también
apenas el case inicial de una inversion y un negocio multimillonario. La polé-
mica pone sobre el escenario el papel y la responsabilidad del Estado en la
investigacion de punta, la relacion entre lo pablico y lo privado, y entre ¢l
interés colectivo y los intereses de ganancia particular. Y pone también ¢n
discusion otro tema de especial relevancia: el papel y la responsabilidad
social de los investigadores.

El Congreso Mundial de Bioética, reunido en Espafia en junio del afio 2000,
expreso categoricamente en el numeral ocho de su declaracion: “El genoma
humano es patrimonio de la Humanidad, y como tal no es patentable™.
Estados Unidos y Gran Bretada tienen un proyecto de acuerdo para impedir
que el genoma humano termine en poder de compaiiias privadas. El anterior
presidente de los Estados Unidos firmé un decreto prohibiendo a las agen-
cias federales y a los Departamentos de Estado, el uso de la informacion
genética en cualquier contratacion. Y resulta casi impensable hoy un Congre-
so de temas legales, éticos, juridicos, politicos v de salud piblica en cuya
agenda no figure esta problematica.

» Integracion clinica de las nuevas tecnologias.

Este aspecto. obviamente. tiene que ver mas con la préictica clinica. Pero
tiene también innegables afinidades con la salud publica. Por eso. se enun-
cian algunas de las preguntas claves. ¢ Es hora de iniciar las terapias génicas?
¢En cudles patologias tanto organicas como mentales? ;A quiénes deben
aplicarse? ; Deben incluirse en los paquetes de atenciéon? ¢ Coémo valorar los
riesgos incvitables, evidenciados ya hasta con la muerte reportada de algu-
nos pacientes?

El Congreso Mundial de
Bioética, reunido en
Espafia en junio del afio
2000, expreso categori-
camente en el numeral
ocho de su declaracion:
“El genoma humano es
patrimonio de la Humani-
dad, y como tal no es
patentable”®. Estados
Unidos y Gran Bretaria
tienen un proyecto de
acuerdo para impedir
que el genoma humano
termine en poder de
compafiias privadas.
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¢, Qué debe saber la
poblaciéon general sobre
genética y sus relaciones
e implicaciones en la vida
cotidiana? ¢ Qué deben
saber los médicos, las
enfermeras, los
odontélogos, los
salubristas y los
bacteridlogos sobre los
mismos temas a un nivel
mas técnico y elaborado?
¢ Qué estamos haciendo
para introducir responsa-
blemente estos temas,
estas tecnologias y estas
inquietudes en nuestros
circulos académicos,
profesionales y sociales?
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» Cuestiones afines a la investigacion genética.

Aqui aparecen en especial tres grandes problemas: los éticos. los econo-
micos y los de poder, expresados en multiples preguntas y subtemas. Pero
cl interrogante que domina el escenario es este: ;Clonar o no clonar, en
especial al ser humano? Los padres de la clonacion de ovejas han insis-
tido en sus reservas acerca de la conveniencia y oportunidad de la
clonacion humana®. Y varias legislaciones, entre ellas el reciente Cddigo
penal colombiano, se han anticipado a proscribir la clonacion humana'®,
Pero, al mismo tiempo, varios equipos cientificos en distintas partes del
mundo dicen estar a punto de poder realizarla. Es posiblemente la cuestién
mas candente planteada hasta ahora por la genética, posibilitada por las
tecnologias afines y clavada como una espina en la mente y la conciencia
de los cientificos, los politicos, los eticistas, los legisladores, los salubristas
y el pablico en general.

# Finalmente: las implicaciones y retos del avance genético en la educa-
cion publica en salud y en la formacion profesional y técnica del sector.

;Qué debe saber la poblacion general sobre genética y sus relaciones e
implicaciones en la vida cotidiana? ;Qué deben saber los médicos, las
enfermeras, los odont6logos, los salubristas y los bacteridlogos sobre los
mismos temas a un nivel mas técnico y elaborado? ;Qué estamos haciendo
para introducir responsablemente estos temas, estas tecnologias y estas
inquietudes en nuestros circulos académicos, profesionales y sociales?

Es claro que las anteriores preocupaciones e interrogantes tienen cier-
tas especificidades para los paises denominados subdesarrollados y de me-
nor nivel cientifico-tecnoldgico. Algunas de ellas se pueden enunciar asi:
(Cuando y en qué condiciones accederemos a los beneficios de las nuevas
tecnologias y conocimientos genéticos? ;Qué tipo de aportes podremos ha-
cer tanto en la investigacion como en los debates sobre el tema? ;Hasta
donde podremos controlar y disponer de nuestro material genético y nuestra
riquisima biodiversidad?

4oDel genoma humano a un nuevo paradigma integrador
de la vida y la salud

Estando atn por sedimentarse muchas de las expectativas que ha
generado ¢l genoma humano, me atrevo a enunciar una vez mas una implica-
cion sobre la cual no he encontrado nada en la literatura revisada sobre el
tema. No sc trata, por supuesto, de un desarrollo sistematico y completo de la
idea, sino de una formulacion embrionaria que invite al debate y al trabajo en
la construccion del modelo Se trata del impacto que el nuevo descubrimiento
pucde llegar a tener en la construccion de un nuevo paradigma del conoci-
micnto en salud, al que, preliminarmente, puede denominarse paradigma
integrador de la vida y la salud. Dicho paradigma representaria la supera-
cion positiva de la antigua ¢ intensa confrontacién entre los componentes
bioldgicos y sociales del saber en salud.

<]




Buena parte de los avances, y muchas de las limitaciones del actual
conocimiento médico en particular y de salud en general, los debemos a la
hegemonia histérica del saber bio-natural. Desde la revolucion microbioldgica
de finales del siglo XIX, fueron adquiriendo estatuto excluyente de cientificidad
en salud las ciencias y disciplinas positivas y naturales: biologia, genética,
inmunologia. bioquimica, farmacologia, y sus versiones mas recientes: biolo-
gia celular primero y después biologia molecular, inmunogenética, ingenieria
genética, cte.

Las ciencias sociales llegaron tarde y relativamente mal al campo médi-
co y sanitario. Es una historia de poco mas de siglo y medio. Penetraron de la
mano de las ciencias de la conducta y de manera mas instrumental y aplicativa
que cientifica y explicativa. Vino luego el auge de la economia politica, con
avances significativos tanto tematicos como conceptuales y metodolégicos.
Pero también. hay que aceptarlo criticamente, con cierto aire dogmatico y un
dejo de determinismo econdmico. En la etapa actual hay una saludable aper-
tura a busquedas sociologicas y culturales en salud, a esclarccimientos his-
toricos y exploraciones ¢ticas y bioéticas y al reconocimiento de la racionali-
dad politica del campo sanitario. Con dificultades y altibajos, por supuesto,
es claro que el conjunto de las denominadas ciencias sociales ha hecho apor-
tes sustanciales al saber en salud, en cada una de sus disciplinas y profesio-
nes y, por consiguiente, a los intentos de superar los problemas y crear mejo-
res condiciones y calidad de vida.

A primera vista, todo indica que la secuenciacion del genoma humano
es la consagracion definitiva ¢ irrefutable de la racionalidad bionatural, de las
ciencias positivas y de la primacia de lo individual sobre lo colectivo. Y puede
llegar a ser asi. Pero, como plante¢ en la instalacion del Congreso Mundial de
Medicina Social en Cuba en el aio 2000, me arriesgo a pensar que puede
llegar a ser lo contrario. Es decir: si en definitiva lo que el genoma expresa
es la impronta en el individuo, por la via quimica y hereditaria, del resumen
de toda la travectoria de la humanidad....podemos estar también al borde
de entender lo biolégico como materializacion de lo social, plantedndose
asi una alternativa al viejo dilema que nos ha desvelado mucho y abriendo
la posibilidad de construir un paradigma alternativo e integrador de am-
bos niveles™.

Teilhard. De Chardin habia planteado que “lo social no es negacion
sino culminacion de lo bioldgico™. Los avances en el genoma permiten plan-
tear que lo biolégico no es negacion sino materializacion individualizada
de lo histérico-social. Eric Lander, ya citado, dice con claridad: “cl genoma
es un libro de historia y nos muestra que los 6.000 millones de nuestra espe-
cie, descendientes de 7.000 generaciones, provienen de una pequeiia pobla-
cion original de 60.000 personas. Nuestra especie presenta escasa variacion
genética: el ADN de los seres humanos es idéntico en un 99.9%'.

Es justamente esta constatacion de que la biologia no s6lo no es autono-
ma o independiente de lo historico-social, sino que ¢s en si misma transmision
histdrica, puente generacional, bisagra entre lo individual y lo colectivo, lo que
permite entrever una nueva relacion entre los dos mundos cientificos. Ni es com-
prensible lo social sin la infraestructura y el funcionamiento organico bio-natural,
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ni es comprensible lo bioldgico sin su historia y la cultura. Ni determinismo
genético, ni omnipotencia social. Y e¢s esa nueva relacion la que parece
poner las bases de la superacion del viejo dilema biologico-social y del
advenimiento de un paradigma comprensivo e integrador. Paradigma, ade-
mas, no sélo del conocimiento, sino también de la accion y de la conducta.
Va a ser necesario estudiar mas ambos campos cientificos. Va a haber sor-
presas en nuevas explicaciones a viejos problemas, enfermedades y con-
ductas. Se va a requerir ir mas del laboratorio al consultorio y de este al
debate publico o a los medios de comunicacion. Va a ser muy costoso dudar
de algunas verdades que hoy nos tranquilizan y vamos a tener que arries-
garnos a cuestionar algunos valores establecidos y a construir nuevos co-
digos, legislaciones y reglamentaciones™.

Considero que en principio, la primera demanda para poder avanzar
hacia la construccion de este nuevo paradigma y hacia una practica profe-
sional en salud publica adecuada a la nueva situacion, es la de sacudir la

Considero gue en princi- indiferencia o la pereza intelectual y retomar con paciencia libros, revistas e

pio, la primera demanda Internet para enterarnos de cerca y criticamente, del que es sin duda el
para poder avanzar hacia primer gran avance cientifico-tecnologico del milenio. Y como la prevencion
la construccion de este es tan importante para la salud publica, prevenirnos de una posible epide-

mia de genomitis que nos puede llevar a esnobismos casi ridiculos o a
olvidarnos de que, por suerte, los genes son una parte importante, pero no
la Gnica de nuestra historia. Y, sobre todo, que la vida sigue siendo un

nuevo paradigma y hacia
una practica profesional

en salud publica adecuada fendmeno mucho mas maravilloso y variado que los veintitres pares de
ala nueva situacion, es la cromosomas, los 30.000 genes y los tres mil millones de nucledtidos de
de sacudir la indiferencia o nuestro genoma.
la perezaintelectual y
retomar con paciencia A manera de conclusiones preliminares
libros, revistas e Internet
para enterarnos de cercay Dadas la amplitud tematica, el caracter aun provisional de muchos de los
criticamente, del que es cnunciados y la diversidad de los interrogantes planteados, resulta muy dificil

in duda el ori formular algunas conclusiones. No obstante, s¢ enuncian las siguientes para
Sindu .a e’ primer gra_n tratar de sintetizar lo esencial y animar la discusion del contenido.
avance cientifico-tecnolo-

gico del milenio. = Los avances en el conocimiento del genoma humano estan planteando
nuevos e importantes desafios a la salud pablica en su triple dimension de
saber acerca del bienestar colectivo humano, de conjunto de acciones para
garantizarlo y de situacion resultante de bienestar.

= Si bien a primera vista los avances gendmicos parecen consolidar el para-
digma biomédico, se plantea la posibilidad de que, por el contrario, contri-
buyan a generar un nuevo paradigma integrador de la vida y la salud, que
permita superar el vigjo antagonismo entre ciencias sociales y bionaturales
en la comprension de los tenomenos de la vida y la salud.

= La salud publica debe intensificar su nivel de investigacion en los temas
afines a las problematicas y posibilidades planteadas por los desarrollos en
la gendmica. para tratar de asimilar los nuevos conocimientos y tecnologias,
contribuir a decantarlos, identificar los campos de aplicacion colectiva, ad-
vertir sobre riesgos y abusos, y ponerlos al servicio de la poblacion en las
mejores condiciones posibles de universalidad, equidad y oportunidad. @
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