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CUESTION 4.3 ¢QUE OCURRE SI SE CONOCE EL GENOMA DE UNA PERSONA?

Nuestra dotacién genética, es decir el conjunto de genes que porta ADdstes 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 emprendid
conocer la localizacién exacta de los genes en los cromosomas y la secuencia de bases de cada gen y de sus posibles
tes.A medida que el genoma humano se va conociendo, empieza a ser posible saber muchas cosas que hasta ahore
necian al secreto, a la intimidad o que, simplemente, no se sabian.

Hemos visto que ya se puede saber con seguridad quiénes son los padres biolégicos de una persona o si se llevan
para padecer algunas enfermedades. Pronto se podra saber esto para cualquier enfermedad, e incluso se podra va
una persona tiene predisposicién genética a sufrir una enfermedad, o tener informacion respecto a otro tipo de cuest
como qué grado de desarrollo intelectual podra llegar a adgudrir

Todo esto nos enfrenta a cuestiones a las que nunca antes tuvo que hacerlo la especie humana. El reto que se plante
de tener que decidir qué es licito hacer y qué es moralmente reprobable y por tanto deberia ser prohibido por las ¢
Veremos a continuacion algunas de estas cuestiones.

Actividad 4.3.1-Simulacion de toma de decisiones ante enfermedades genéticas

Las enfermedades hereditarias se han considerado siempre como inevitdédgsaciadamente, como incurables. Hoy
en dia es posible conocer con antelacion los riesgos de tener descendencia afectada por alguna de ellas, e incluso I
nieria genética y la terapia génica pueden contribuir a su mejoria en muchos casos o incluso a su curacion en otros
decisiones que deben tomar las parejas con riesgo son de una enorme complejidad.

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

Enfermedad de Huntington

Caracteristicas: Esta causada por destruccion de células del cerebro. Las primeras sefiales de la enfermedad no empie-
zan hasta los 35-45 afios. Al principo, el enfermo sufre depresiones y ataques de ira, presentando movimientos bruscos y
tendencia a ser torpes y a las caidas. Con el paso de los afios, la persona va perdiendo el control fisico 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 afios después.

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

Herencia: Autosémica 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 tardio de su mani-
festacion, solamente 1 persona de cada 10.000 la sufre realmente. Lo habitual es que las personas que la sufren sean hete-
rocigoticas, con lo cual los hijos siempre podran heredarla o no.

Pruebas diagnosticas:  Hasta hace unos afios, la Unica posibilidad era esperar que tus padres llegaran a la edad madu-
ra para estar seguro de estar exento de riesgo. Hoy en dia existen pruebas diagnésticas de ADN consistentes en la detec-
cién del gen que la causa.

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

Futuro: Se esta estudiando la secuencia del gen, asi cuando se conozca, se podra sintetizar la proteina afectada y sumi-
nistrarla a los enfermos, como medicamento o, mas probablemente, mediante terapia celular (introduciendo al enfermo
células normales de un donante). En un futuro més lejano se podré recurrir a la terapia génica (introducir el gen en células
del propio enfermo y reimplantarselas).
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Para la simulacién hards como que eres pareja de otra persona. Uno de los miembros de tu grupo sera tu pareja, eli
a alguien, a ser posible, de distinto sexo. Si sois del mismo sexo, echar a suertes quién es el padre y quién la madr
¢, Qué papel te ha correspondido?

Decision n°1: Ambos tenéis noticias de que un familiar sufre esa enfermedad, lo que es hace suponer que tenéis
posibilidades de estar afectadopgr tanto, de sufrir la enfermedad y ademas tener hijos que la padezcan en el
futuro.

¢, Os hariais pruebas para averiguarlo?

Justifica vuestra respuesta.

Supdn 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 heterocig6tico).

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

S,

—t—
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Decision n°2:Tras conocer esta informacion, ¢ seguirias con tu pareja? Justifica esta decision individualmente.

Decision n°3 Supén que habéis decidido seguir juntosngféis hijos? Elegid entre las siguientes opciones y
ponedlas en orden de preferencia.

No tener hijos ni propios ni adoptados.
Adoptarlos.

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

Fertilizacion “in vitro” con gametos propios pero recurriendo a la seleccién de embriones (ver proceso
en el recuadro de la pagina siguiente). Este proceso esta todavia en fase experimental y es costoso.

Esperar para tener hijos a que esté disponible la terapia génica de la linea germinal. (Sustituir el gen
defectuoso antes de la implantacién del embrion).

Arriesgarnos a tener hijos propios

OO O oo
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extraccion de una
6vulo £ dacic célula para analizar
ecundacion su ADN
) (Si estdsano se implanta...)
espermatozoide

OO

zigoto embriéon 2 células embridn 4 células c embriéon 8 células

Decision n°4:Imaginaos que ya es tarde, acabais de descubrir que la mujer esta embarazada, ¢Se hara una pri
de diagnéstico prenatal? ¢ Por qué? (Entre las 8 y 12 semanas de embarazo, la prueba consiste en tomar una n
de vellosidades coriales, después de las 13 semanas se denomina amniocentesis, y consiste en tomar una mue
liqguido amnidtico, el que protege al feto. En ambos casos se hace un cariotipo y un alidiy. de prueba

implica un cierto riesgo de aborto.

Decision n°5:lmaginad ahora que habéis hecho la prueba de diagnéstico prenatal y que el resultado es positivo
Vuestro hijo padecera la enfermedad. De entre las opciones que existen en la actualidad para esta enfermedad
hariais?

5- Aborto terapeutico
[5>- Tenerlo, y esperar a que esté disponible la terapia celular o la terapia génica de células sométicas,
Justifica vuestra opcion.

Vuelve a la decision iniciaDespués de conocido todo ebpese¢ seguirias con tu pga? ¢Br qué?

Otras enfermedades genéticas:

Actualmente, y gracias al “Proyecto Genoma Humano”, se van localizando los genes de un importante nimero d
enfermedades de origen genético; es el primer paso para llegar algun dia a erradicarlas. El caso que hemos estudia
podria haberse hecho con cualquiera de las enfermedades cuyos genes causantes ya han sido identificados, algu
de las cuales aparecen a continuacion (el nimero entre paréntesis es el del cromosoma en el que se encuentra el g

Alzheimer (14). Esclerosis amiotréfica lateral (21). Cancer de mama (17). Linfoma de Burkitt (8). Cancer de colon, tipc
1 (2). Fibrosis cistica (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).



