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Actividad 4.3.1- Simulación de toma de decisiones ante enfermedades genéticas

¿QUÉ OCURRE SI SE CONOCE EL GENOMA DE UNA PERSONA?CUESTIÓN 4.3 

Las enfermedades hereditarias se han considerado siempre como inevitables y, desgraciadamente, como incurables. Hoy
en día es posible conocer con antelación los riesgos de tener descendencia afectada por alguna de ellas, e incluso la inge-
niería genética y la terapia génica pueden contribuir a su mejoría en muchos casos o incluso a su curación en otros. Las
decisiones que deben tomar las parejas con riesgo son de una enorme complejidad. 

El recuadro siguiente contiene información acerca de la herencia para una de estas graves enfermedades: la enfermedad
de Huntington. 

E n f e r m e d a d  d e  H u n t i n g t o n

Características: Está causada por destrucción de células del cerebro. Las primeras señales de la enfermedad no empie-
zan hasta los 35-45 años. Al principo, el enfermo sufre depresiones y ataques de ira, presentando movimientos bruscos y
tendencia a ser torpes y a las caídas. Con el paso de los años, la persona va perdiendo el control físico del cuerpo, de hecho
la enfermedad también se denomina “Corea de Huntington”, ya que la palabra “corea” significa danza, movimientos sin con-
trol. Se termina por sufrir demencia, muriendo 10 o 20 años después.

En el pasado, muchas personas con la enfermedad de Huntington, eran frecuentemente consideradas poseídas por el
demonio y algunas quemadas en la hoguera por ello.

Herencia: Autosómica dominante, el gen que la produce es dominante y se encuentra en el cromosoma 4, por lo que
hombres y mujeres la sufren por igual. La incidencia es de una de cada 2.700 personas, pero debido a lo tardío de su mani-
festación, solamente 1 persona de cada 10.000 la sufre realmente. Lo habitual es que las personas que la sufren sean hete-
rocigóticas, con lo cual los hijos siempre podrán heredarla o no.

Pruebas diagnósticas: Hasta hace unos años, la única posibilidad era esperar que tus padres llegaran a la edad madu-
ra para estar seguro de estar exento de riesgo. Hoy en día existen pruebas diagnósticas de ADN consistentes en la detec-
ción del gen que la causa.

Tratamiento actual: No existe más que el recurso a medidas paliativas como terapia ocupacional, logopedas para man-
tener el lenguaje hablado, fisioterapeutas, etc.

Futuro: Se está estudiando la secuencia del gen, así cuando se conozca, se podrá sintetizar la proteína afectada y sumi-
nistrarla a los enfermos, como medicamento o, más probablemente, mediante terapia celular (introduciendo al enfermo
células normales de un donante). En un futuro más lejano se podrá recurrir a la terapia génica (introducir el gen en células
del propio enfermo y reimplantárselas). 

Nuestra dotación genética, es decir el conjunto de genes que porta nuestro ADN, es distinta de la de cualquier otro indivi-
duo de la especie humana, salvo que se trate de un hermano gemelo. El proyecto “Genoma Humano” se emprendió para
conocer la localización exacta de los genes en los cromosomas y la secuencia de bases de cada gen y de sus posibles varian-
tes. A medida que el genoma humano se va conociendo, empieza a ser posible saber muchas cosas que hasta ahora perte-
necían al secreto, a la intimidad o que, simplemente, no se sabían.

Hemos visto que ya se puede saber con seguridad quiénes son los padres biológicos de una persona o si se llevan genes
para padecer algunas enfermedades. Pronto se podrá saber esto para cualquier enfermedad, e incluso se podrá valorar si
una persona tiene predisposición genética a sufrir una enfermedad, o tener información respecto a otro tipo de cuestiones
como qué grado de desarrollo intelectual podrá llegar a adquirir, etc. 

Todo esto nos enfrenta a cuestiones a las que nunca antes tuvo que hacerlo la especie humana. El reto que se plantea es el
de tener que decidir qué es lícito hacer y qué es moralmente reprobable y por tanto debería ser prohibido por las leyes.
Veremos a continuación algunas de estas cuestiones.
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4 Decisión nº3: Supón que habéis decidido seguir juntos ¿Tendréis hijos? Elegid entre las siguientes opciones y 
ponedlas en orden de preferencia.

No tener hijos ni propios ni adoptados.

Adoptarlos.

Recurrir a la fertilización “in vitro”, recurriendo a donantes de semen o de óvulos (según quién de los 
dos sea el afectado). Recordar que este tratamiento es molesto, costoso y de éxito no garantizado.

Fertilización “in vitro” con gametos propios pero recurriendo a la selección de embriones (ver proceso 
en el recuadro de la página siguiente). Este proceso está todavía en fase experimental y es costoso.

Esperar para tener hijos a que esté disponible la terapia génica de la línea germinal. (Sustituir el gen 
defectuoso antes de la implantación del embrión). 

Arriesgarnos a tener hijos propios

3 Supón que os habéis hecho pruebas y que los resultados son positivos en uno de los dos; echad a suertes quién. 
¿Corréis el riesgo de tener hijos que puedan sufrir la enfermedad? ( se supone que el afectado es heterocigótico). 

Utiliza el cuadro para hacer el cruzamiento y explica a continuación por qué. 

1 Para la simulación harás como que eres pareja de otra persona. Uno de los miembros de tu grupo será tu pareja, elige
a alguien, a ser posible, de distinto sexo. Si sois del mismo sexo, echar a suertes quién es el padre y quién la madre.
¿Qué papel te ha correspondido? 

2 Decisión nº1: Ambos tenéis noticias de que un familiar sufre esa enfermedad, lo que es hace suponer que tenéis 
posibilidades de estar afectados y, por tanto, de sufrir la enfermedad y además tener hijos que la padezcan en el 
futuro.

¿Os haríais pruebas para averiguarlo? 

Justifica vuestra respuesta.

Decisión nº2:Tras conocer esta información, ¿seguirías con tu pareja? Justifica esta decisión individualmente.
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7 Decisión nº5:Imaginad ahora que habéis hecho la prueba de diagnóstico prenatal y que el resultado es positivo. 
Vuestro hijo padecerá la enfermedad. De entre las opciones que existen en la actualidad para esta enfermedad, ¿qué
haríais?

b- Aborto terapeútico

b- Tenerlo, y esperar a que esté disponible la terapia celular o la terapia génica de células somáticas, 

Justifica vuestra opción.

6 Decisión nº4:Imaginaos que ya es tarde, acabáis de descubrir que la mujer está embarazada, ¿Se hará una prueba 
de diagnóstico prenatal? ¿Por qué? (Entre las 8 y 12 semanas de embarazo, la prueba consiste en tomar una muestra
de vellosidades coriales, después de las 13 semanas se denomina amniocentesis, y consiste en tomar una muestra de
líquido amniótico, el que protege al feto. En ambos casos se hace un cariotipo y un análisis de ADN). La prueba 
implica un cierto riesgo de aborto.

zigoto embrión 2 células embrión 4 células embrión 8 células

extracción de una
célula para analizar

su ADN
óvulo

espermatozoide

fecundación

(Si estásano se implanta...)

Vuelve a la decisión inicial.Después de conocido todo el proceso,¿seguirías con tu pareja? ¿Por qué?

O t r a s  e n f e r m e d a d e s  g e n é t i c a s :

Actualmente, y gracias al “Proyecto Genoma Humano”, se van localizando los genes de un importante número de
enfermedades de origen genético; es el primer paso para llegar algún día a erradicarlas. El caso que hemos estudiado
podría haberse hecho con cualquiera de las enfermedades cuyos genes causantes ya han sido identificados, algunas
de las cuales aparecen a continuación (el número entre paréntesis es el  del cromosoma en el que se encuentra el gen):

Alzheimer (14). Esclerosis amiotrófica lateral (21). Cáncer de mama (17). Linfoma de Burkitt (8). Cáncer de colon, tipo
1 (2). Fibrosis cística (7). Distrofia muscular de Duchenne (X). Atrofia de la retina (10). Diabetes juvenil (6). Melanoma
maligno (9). Distrofia muscular (19). Obesidad (7). Fenilcetonuria (12). Retinoblastoma tipo 1 (13). Inmunodeficiencia
severa (20). Atrofia espino-cerebelosa (6). Retraso mental ligado al sexo (X).
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