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1. INTRODUCCION

En los ultimos cuarenta afios se han producido grandes cambios en la Medicina.
Cambios tanto cientifico-tecnoldgicos como en la relacion médico paciente y en la
forma de organizacion de la asistencia sanitaria. También se han promulgado leyes,
recogiendo aspectos relacionadas con la salud, la enfermedad, la muerte, la
sexualidad y la reproduccion, que inciden directamente sobre el ejercicio de la
Medicina. Esta complejidad ha requerido ampliar la formacion médica incluyendo
disciplinas como la bioética. Asi, estudiando los temas médicos desde esta
perspectiva y aplicando su metodologia, es posible resolver muchos problemas que
se plantean en la practica diaria, prevenir otros y plantear propuestas prudentes que

mejoren el ejercicio actual de la Medicina.

Este es el planteamiento de este trabajo Fin de Grado: aplicar el modelo de analisis
bioético a un tema médico-legal actual y frecuente, que se plantea a partir de un
importante logro cientifico (diagndstico prenatal), de wuna técnica médica
(interrupcion de embarazo) y de la legislacion actual de nuestro pais (Ley Organica
2/2010, de 3 de marzo, de salud sexual y reproductiva y de la interrupcion voluntaria
del embarazo). Este tema médico-legal adquiere un caracter concreto en el caso del

Sindrome de Down.

A lo largo de este trabajo se recogeran los aspectos clinicos y legales relacionados
con el sindrome de Down, el diagnostico prenatal, el consejo genético y la IVE por
causa médica, estudiando los métodos de cribado y diagndstico prenatal existentes,
asi como las alternativas que se ofrecen a la gestante en caso de detectarse anomalias

fetales.

Después, a la vista del material bibliografico estudiado, la experiencia practica
contrastada con obstetras y los planteamientos recogidos de las fundaciones
Sindrome de Down se sefialardn y analizaran los aspectos problematicos que surgen
en esta area y se plantearan argumentadamente propuestas clinica, ética y legalmente

prudentes y aceptables.



2. ASPECTOS CLINICOS DEL SINDROME DE DOWN

Antes de adentrarnos en otras cuestiones es necesario comprender adecuadamente las
caracteristicas clinicas del Sindrome de Down y las implicaciones que tienen en el

prondstico y en la calidad de vida de las personas que padecen este sindrome.
2.1 DESCRIPCION, TIPOS Y CARACTERISTICAS CLINICAS
2.1.1 Descripcion y tipos

El sindrome de Down es una condicién genética que ocurre en el ser humano,
determinada por una alteracion del numero de cromosomas y caracterizada por
presentar un cromosoma 21 més que en el caso de un cariotipo normal; esto es, 47 en

lugar de 46 (1).

Se puede presentar de tres formas:
1. Trisomia 21 libre (95% de los casos)
2. Translocacion (4%)

3. Mosaicismo (1%)

El fenotipo de estos ultimos es variable: desde la casi normalidad de rasgos, a formas
indistinguibles de las trisomias, en funcion del porcentaje de células alteradas. Es
importante destacar que este dato define inicamente el origen del sindrome, pero no

asi la cantidad o calidad de la presentacion de éste en el nifio nacido.
2.1.2 Caracteristicas fenotipicas

En la exploracion fisica del recién nacido es posible sospechar la presencia de la
mutacion genética por rasgos tales como hipotonia muscular, debilidad o ausencia de

reflejos arcaicos o signos de presencia de cardiopatia congénita.

Ademéds, el fenotipo cuenta con unas caracteristicas concretas que ayudan a
sospechar el diagndstico en los casos en los que se desconoce de manera prenatal.
Esos rasgos son los siguientes (1):

— Cabeza y cuello: disminucidon del perimetro cefalico con braquicefalia y

occipital aplanado. Cuello corto.



Cara: presentan epicanto, nariz pequeia con puente nasal plano, protrusion
lingual caracteristica, orejas pequefias y conducto auditivo externo estrecho.
Manos y pies: manos pequefias y cuadradas, braquidactilia y clinodactilia.
Surco palmar unico y el signo de la sandalia, por separacion entre el primer y
segundo dedo del pie.

Piel y faneras: piel redundante en la region cervical, especialmente en el
periodo neonatal.

Genitales: el tamafio del pene suele ser mas pequefio, al igual que el volumen

testicular. También es frecuente la presencia de criptorquidia.

2.1.3 Malformaciones asociadas

Ademas de esas caracteristicas fenotipicas tipicas, en el sindrome de Down pueden

aparecer otras malformaciones congénitas de forma mas prevalente que en la

poblacion general. La presencia o ausencia de estas complicaciones asociadas sera

determinante en la vida y prondstico de las personas que las padezcan. Son las

siguientes (1):

1.

Cardiologia: la presencia de cardiopatias congénitas en los recién nacidos
con Sindrome de Down alcanza una prevalencia del 40-60%. Por ello, es de
vital importancia hacer una evaluacién y un diagnostico de manera precoz a
través de la exploracion fisica y la ecografia Doppler color. Las cardiopatias
mas frecuentes son el canal auriculo-ventricular completo (53,4%) y la
comunicacion interventricular (24,7%).

Digestivo: las malformaciones del aparato digestivo estdn presentes en un 10-
12% de los casos. Algunas se presentan de manera precoz, como la atresia
esofagica, la atresia duodenal, el pancreas anular, la atresia yeyunoileal, la
enfermedad de Hirschprung o el ano imperforado. Hay que prestar especial
atencion a la presencia de vomitos o ausencia de deposiciones en las primeras
24 horas de vida.

Endocrinologia: es especialmente importante el cribado neonatal para el
diagnostico del hipotiroidismo congénito que se lleva a cabo de manera
rutinaria a la poblacion general, dado que en estos casos la prevalencia es

significativamente mayor (I de cada 3.000 recién nacidos vivos en la



poblacion general, frente a 1 de cada 141 recién nacidos vivos con sindrome
de Down). El diagnostico evita que se afecte mas la discapacidad intelectual
de los afectados.

4. Otorrinolaringologia: siempre hay que realizar el examen del conducto
auditivo externo, ya que el diametro del mismo puede favorecer su
obstruccion, simulando respuestas ausentes o disminuidas en las pruebas
acusticas.

5. Hematologia: estos recién nacidos son proclives a desarrollar poliglobulia,
que puede aumentar la hipertension pulmonar y empeorar la patologia
cardiaca si la padece. Otra patologia a tener en cuenta es el sindrome
mieloproliferativo transitorio (posible causante de un hydrops fetalis) que
puede requerir tratamiento quimioterdpico, aunque suele resolverse
espontdneamente en los primeros meses de vida. No obstante, empeora el
prondstico, ya que un 20-30% de los que lo padecen desarrollaran entre los 3
y los 5 afios una leucemia megacarioblastica aguda.

6. Oftalmologia: hay que asegurarse de la transparencia pupilar, ya que las
cataratas congénitas se presentan con una incidencia del 3%.

7. Genitourinario: son susceptibles de presentar alteraciones como hipoplasia
renal o de valvula de uretra posterior, obstruccion ureterovesical, fimosis e

hipospadias con una frecuencia del 3,5-21%.
2.1.4 Desarrollo psicomotor y retraso mental

Es complejo definir la inteligencia. A lo largo de la historia han prevalecido tres
distintos enfoques: el bioldgico, considerandola como capacidad de adaptacion del
organismo; el psicoldgico, que la define como la capacidad de resolver problemas,
aprender y relacionarse; y las teorias operativas, que sin llegar a una definicion

concreta se basan en las pruebas de medicion (2).

Atendiendo a estos criterios, se considera que la funcién cognitiva de las personas
con Sindrome de Down varia mucho de unas a otras y que no se puede predecir al
nacimiento, ya no existe relacion entre el fenotipo concreto y el nivel de funcion

cognitiva que puede llegar a desarrollar. El cociente intelectual de los afectados de



Sindrome de Down, establecido por rangos, los sitian desde el rango bajo al retraso

moderado o profundo (muy raro), tal como puede observarse en la Figura 1.

. Retraso mental
profundo

Retraso mental
Severo

Retraso mental
moderado

Retraso mental
ligero

Inteligencia limite

Retraso madurativo

. Sin diagnéstico
41% de retraso mental

Figura 1. Distribucion de las personas con sindrome de Down seg(in el grado de retraso mental.

Una caracteristica definitoria del Sindrome de Down es que siempre se acompaiia de
deficiencia mental en diferentes niveles. Sin embargo, este grado de deficiencia no
guarda correlacidon con otros aspectos como la intensidad de los rasgos faciales o el

grado de lesion cardiaca (2).

En general, las personas con sindrome de Down se desarrollan y progresan de modo
muy parecido a las demds en la mayoria de las areas del desarrollo, aunque a una
velocidad més lenta. En realidad, su desarrollo avanza mas deprisa en unas areas (el
desarrollo social es uno de sus puntos fuertes); mientras que, el progreso motor y el
aprendizaje del lenguaje se retrasan. En lo que respecta a la comunicacion, son mas
habiles en la utilizacién de gestos que en el uso del habla, donde muestran mayor

dificultad. Por lo tanto, entienden més de lo que pueden decir y cognitivamente



tienen mayor capacidad de procesamiento y de memoria para la informacién visual,

que para la verbal.

Numerosos estudios de casos y controles han demostrado que los programas de
intervencion temprana mejoran el desarrollo global, los trastornos del
comportamiento alimentario, el lenguaje, la integracion social y la adaptacion entre
padres e hijos. También que se puede mejorar mucho el progreso académico de estas
personas. Para ello, se pone a disposicion de las familias programas de estimulacion
temprana desde asociaciones o fundaciones especificas, de forma que sean atendidos

por profesionales con experiencia.
2.2 PRONOSTICO FIiSICO, PSIQUICO Y SOCIAL
2.2.1 Esperanza de vida

Gracias a los avances sanitarios y a las condiciones de vida estd aumentando
considerablemente la esperanza de vida de las personas con sindrome de Down. La
literatura médica sefnala que su envejecimiento es temprano y comienza a los 45 afios
de vida, aumentando el riesgo de sufrir determinados problemas de salud y
disfunciones funcionales y cognitivas. En el afio 1900 su esperanza de vida era de 9-
11 afos; actualmente la media supera los 50 afios, llegando a los 70 en algunos
casos. Se estima que la esperanza de vida alcanzara los 60 afios en las futuras

generaciones (4).
2.2.2 Salud general

Desde la etapa neonatal hasta la etapa adulta su salud estd condicionada por las
patologias asociadas que presenten, asi como por el grado de las mismas. Por otra
parte, también es un importante condicionante el envejecimiento precoz que padecen.
Hace décadas, el tratamiento era responsabilidad del area pediatrica, pero gracias a
los programas de salud que se han ido desarrollando, se ha logrado superar la alta
mortalidad perinatal e infantil, lo que ha trasladado una parte importante de los
cuidados a los médicos de familia e internistas. El mayor riesgo, ya mencionado,
corresponde a las patologias asociadas, que una vez detectadas y controladas, les

otorgan en la practica las mismas posibilidades de superarlas que a las personas sin



este sindrome. Por ultimo, se evidencia que los avances en la cirugia cardiaca han

disminuido drasticamente la principal causa de mortalidad que padecian (5).
2.2.3 Calidad de vida

Estimada la esperanza de vida en torno a los 50-60 afios, los estudios sobre las
condiciones de vida de estas personas en la edad adulta recogen los tres aspectos
fundamentales de bienestar valorados por la OMS (4,5):

— Aspecto fisico: se benefician en igualdad de condiciones de los programas de
atencion al adulto implantados en las diferentes Comunidades Autdénomas,
porque no hay diferencias ni en el diagnodstico ni en el tratamiento de sus
patologias. No obstante, hay que prestar especial atencion a las patologias
mas prevalentes en estas personas y tener en cuenta también que presentan
sindromes geridtricos habituales de la poblacion general con 20 afos de
antelacion.

— Aspecto psiquico: al tener asociada una discapacidad intelectual de diferente
grado y problemas de comunicacion, la patologia fisica oculta y la ausencia
de herramientas apropiadas para el diagnoéstico diferencial dificultan con
frecuencia el diagnostico y, con ello, el tratamiento adecuado. Esto es
importante porque pueden padecer, con una incidencia algo superior a la
media, psicosis, trastorno bipolar, cambios de conducta y demencia.

— Aspecto social: en nuestra sociedad se puede observar una integracion
paulatina en todas las esferas, incluidas la laboral y la vida independiente, lo
cual va permitiendo que trabajen, que se relacionen con los demas, que vivan,

etc. de forma independiente.
2.3 CRIBADO Y DIAGNOSTICO PRENATAL

Tal como se sefala en la introduccion, para poder hacer este analisis desde la
bioética no solo es necesario conocer los aspectos clinicos del Sindrome de Down; es
esencial conocer también qué es y en que consiste tanto el cribado como el
diagnostico prenatal de este sindrome, revisando las principales técnicas de cribado
de anomalias genéticas que se llevan a cabo, asi como el momento de la gestacion en

el que se practican.



2.3.1 Cribado

La OMS define el cribado o screening como “la aplicacion sistematica de una prueba
para identificar a individuos con un riesgo suficientemente alto de sufrir un
determinado problema de salud como para beneficiarse de una investigacion mas
profunda o una accién preventiva directa, entre una poblacion que no ha buscado
atencion médica por sintomas relacionados con esa enfermedad”. El cribado
poblacional es, por lo tanto, una herramienta cuya utilidad consiste en proporcionar
un diagnostico precoz, previo a la aparicion de los sintomas, y gracias al cual se
consiga disminuir el impacto de determinadas enfermedades o problemas de salud. A

partir de ello, la Sociedad Espafiola de Epidemiologia expone lo siguiente (6):

A) Requisitos de la patologia para que se establezca un programa de cribado en la
poblacion:

— Frecuente y grave, de forma que sea percibida como un problema de caracter
social por parte de la poblacion.

— Claramente diferenciable de la normalidad, de curso clinico conocido y su
estadio presintomatico debe estar claramente definido.

— Tratable y controlable como fendmeno de masas.

— El tratamiento en el estadio presintomdtico debe reducir la mortalidad o las
complicaciones graves (si éste es el efecto) de manera mas marcada que el
tratamiento tras la aparicion de los sintomas. Si dicho tratamiento no reduce
la mortalidad o la incidencia de enfermedad grave, al menos debe mejorar la

calidad de vida del enfermo.

B) Requisitos de la poblacion susceptible de incorporarse en un programa de cribado:
— Con riesgo elevado para la enfermedad, es decir, una prevalencia alta de la
misma.
— Con buenas relaciones comunitarias y actitud cooperativa.
— Se debe contar con datos demograficos sobre dicha poblacion, con el fin de
que se puedan planificar correctamente los recursos necesarios para ejecutar

el programa de cribado.



C) Requisitos de la prueba diagnostica a utilizar en el cribado que difiera de las
empleadas rutinariamente en el diagnostico asistencial:
— Debe ser aceptable por la poblacion, a riesgo de dificultar la participacion de
la misma.
— Reproducible y valida: el valor predictivo positivo debe ser elevado. Para ello
se requieren dos condiciones esenciales: alta sensibilidad (elevada frecuencia

de verdaderos positivos) y alta prevalencia de la enfermedad a diagnosticar.

D) Requisitos en relacion con los recursos a utilizar en un programa de cribado
— Se debe contar con todas las facilidades de diagnostico y tratamiento de los
sujetos positivos en la prueba.
— Se debe poner en marcha el programa una vez que se hayan examinado las
restantes prioridades sanitarias cuya realizacion entrafiaria un coste idéntico

al del programa.
2.3.2 Técnicas de cribado prenatal para la deteccion de la Trisomia 21

La trisomia 21 o sindrome de Down es la aneuploidia (alteracion del ntimero de
cromosomas) mas frecuente en recién nacidos vivos y sus consecuencias para la
persona afectada de ella han sido ampliamente descritas en epigrafes anteriores. Su
incidencia guarda una relacion epidemioldgicamente demostrada con la edad
materna y este dato se ha empleado, durante mucho tiempo, como criterio tnico para
seleccionar a las gestantes a las que realizar el diagndstico prenatal de Trisomia 21
mediante técnicas invasivas. En la actualidad, se calcula el riesgo de alteraciones
cromosdmicas fetales como el sindrome de Down mediante programas de cribado,
que tienen en cuenta (7):

— Edad de la madre

— Caracteristicas fenotipicas ecograficas del feto

— Marcadores bioquimicos de cromosomopatia en sangre materna

2.3.2.1 Marcadores ecograficos

La traslucencia nucal es actualmente el mejor marcador ecografico del Sindrome de
Down. Para la medicion debe realizarse un corte sagital y medio embrionario, y

preferentemente el embrién debe hallarse en posicion horizontal en referencia a la
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pantalla del ecoégrafo. Un incremento de grosor por encima de los 3 mm esta
relacionado con la presencia de aneuploidias, fundamentalmente de Trisomia 21.

Tiene que medirse entre las semanas 11 y 14, en la ecografia del primer trimestre (7).
2.3.2.2 Marcadores bioquimicos

El aumento o disminuciéon (dependiendo del marcador) de determinadas proteinas
detectables en la sangre materna se correlaciona con la presencia de Trisomia 21. En
el primer trimestre los marcadores f3-HCG estan elevados en la Trisomia 21 y los
PAPP-A apareceran disminuidos. En el segundo trimestre la AFP y el estriol no
conjugado estaran disminuidos y los marcadores de la proteina ff-HCG y de la

inhibina A elevados encontraran elevadas (7).

La estimacion de las posibilidades de que una gestante sea portadora de un feto con
trisomia del 21, consiste en ponderar el riesgo a priori (definido por ciertas
caracteristicas de la gestante) y los datos obtenidos de los marcadores empleados, de
forma que se obtenga un riesgo final. Las caracteristicas de la gestante que afectan al
riesgo a priori son su edad, edad gestacional, gestacion previa afectada y edad de la
donante de ovocitos en las técnicas de reproduccion asistida. También se han de
incluir en la ponderacién del riesgo final los factores de correccion necesarios, tales
como peso materno, grupo racial o étnico, consumo de tabaco, presencia de diabetes,

gestacion gemelar, etc. porque afectan a los niveles de los marcadores (7).

Como puede deducirse, existen diferentes estrategias de cribado en funcion del
momento de la gestacion en el que se realice y de los marcadores empleados. En la
actualidad se considera més adecuado el cribado combinado del primer trimestre,
que se aplica entre las semanas 8 y 13 y se ofrece a todas las gestantes,
independientemente de su edad. Este cribado combina el marcador ecografico y los
dos marcadores bioquimicos del primer trimestre, que una vez introducidos en un
software informatico, obtienen un indice de riesgo. El punto de corte ofrece ciertas
discrepancias, variando entre 1/250 — 1/300, habiéndose establecido en 1/270 en el
sistema nacional de salud. Su tasa de deteccion es mayor del 75% y su tasa de falsos
positivos proxima al 3%. Una vez calculado, si el indice de riesgo es muy elevado
(mayor que 1/270), se ofrece a la gestante la posibilidad de llevar a cabo una técnica

invasiva para confirmar el diagnéstico (7).
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2.3.3 Diagnostico prenatal

El término diagndstico prenatal engloba todas las acciones encaminadas a descubrir
un defecto congénito durante el embarazo. Su finalidad es diagnosticar con la mayor
precocidad posible un defecto congénito o establecer la ausencia del mismo. Se
entiende por defecto congénito “toda anomalia del desarrollo morfologico,
estructural, funcional o molecular presente al nacer, externa o interna, familiar o

esporadica, hereditaria o no, unica o multiple” (7).

Actualmente se considera imposible universalizar el empleo de todas las técnicas de
diagndstico prenatal por razones econdmicas. Otro factor importante para no
universalizarlas es que algunas de ellas conllevan riesgos de pérdida fetal. Estos
factores han llevado, entre otras cosas, a recomendar las pruebas y a establecer
programas de cribado segun clasificaciones como la de gestaciones de alto o bajo

riesgo.

2.3.4 Confirmacion del diagnostico de sindrome de Down mediante técnicas

invasivas

Las técnicas invasivas permiten completar el diagndstico. No estdn exentas de
riesgos y pueden interferir en el desarrollo normal de la gestacion. Las mas

empleadas son la biopsia corial, la amniocentesis y la cordocentesis.

Hay que sefialar también que un indice de riesgo menor del establecido como punto
de corte, no es una contraindicaciéon absoluta para la realizacion de técnicas
invasivas. En todo caso dependera de la solicitud de la gestante y de los recursos;
ademads, habra que informar siempre de que los riesgos de la técnica pueden superar

a los beneficios esperables (7).
2.3.4.1 Biopsia corial

Consiste en la extraccion de una muestra de trofoblasto por via transcervical o
transabdominal. Se considera la técnica de eleccion para el estudio del cariotipo fetal
entre las semanas 10 y 15 de gestacion. Su resultado es valido en el 99% de los casos
y tiene un elevadisimo grado de precision, sobre todo para el diagnostico del

sindrome de Down. Su principal riesgo es la pérdida de la gestacion: no existen
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estudios definitivos que comparen pérdidas en grupo sometido a esta técnica con
grupo control, pero si se conoce que no hay diferencias significativas respecto a las
pérdidas provocadas por la amniocentesis cldsica, siendo para ambos casos de 1/100-

150 procedimientos (7).
2.3.4.2 Amniocentesis

La amniocentesis precoz o del primer trimestre (AP I) se realiza entre las semanas 11
y 14+6 y la amniocentesis cldsica o del segundo trimestre (AC II) a partir de la
semana 15. La precision diagnostica de la AC II es >99% y la de la AP I oscila entre
el 98-100%, por los que su fiabilidad diagnostica es equiparable. Sin embargo, la tasa
de pérdidas fetales asociadas a la amniocentesis precoz triplica la de la amniocentesis
clasica y de la biopsia corial y, ademads, esta técnica mas precoz aumenta
significativamente el riesgo de anomalias musculoesqueléticas (luxacion de cadera,
rodilla y artrogruposis congénita). Por ello, las ventajas de la AP I en cuanto a
precocidad diagnostica no prevalecen sobre sus limitaciones, lo cual impide

considerarla una alternativa valida a la biopsia corial o a la amniocentesis clasica (7).
2.3.4.3 Cordocentesis

Es la técnica invasiva mas dificil, muy dependiente de la insercion placentaria y la
mas empleada para la obtencion se sangre fetal. Debe realizarse a partir de la semana
18. La posibilidad de acceder al territorio vascular fetal abre la posibilidad de
diagnosticar numerosas entidades y aporta informacion indispensable en trastornos
hematologicos fetales como la anemia o la trombopenia. En el caso del estudio del
cariotipo para diagnosticar Trisomia 21, se emplea cuando la sospecha de
cromosomopatia se ha establecido tardiamente, puesto que proporciona resultados
completos en poco tiempo. También se lleva a cabo para resolver dudas generadas
tras los otros procedimientos invasivos, dado que la seguridad diagndstica que

proporciona es mayor que en ninguna otra de las técnicas mas arriba mencionadas

).
2.4 CONSEJO GENETICO

Por ultimo, en este marco teoérico, es necesario incluir el procedimiento o practica

clinico-asistencial denominado consejo genético que se pone en marcha en multiples
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situaciones, entre las que destacaremos la que ataiie a este trabajo fin de grado: el

diagndstico prenatal de la Trisomia 21.

El Consejo Genético se define en la legislacion actual como “el procedimiento
destinado a informar a una persona sobre las posibles consecuencias para €l o su
descendencia de los resultados de un andlisis o cribado genéticos y sus ventajas y
riesgos y, en su caso, para asesorarla en relacion con las posibles alternativas
derivadas del analisis. Tiene lugar tanto antes como después de una prueba o
cribados genéticos e incluso en ausencia de los mismos”. No tiene como objetivo
inmediato la toma de decisiones, sino el brindar informacion de forma objetiva y
adecuada, adaptada al oyente en cada circunstancia, de forma que la persona que

tome la decision lo haga de forma auténoma, con pleno conocimiento de causa (8).

El consejo genético comienza antes del diagnostico de una anomalia genética, ya que
previamente ha habido que brindar informacion sobre (8):

— Cribado, diagnoéstico prenatal y su finalidad

— Periodos de tiempo hasta la obtencion de resultados

— Riesgos en caso de haberlos

— Validez y fiabilidad de las pruebas

— Naturaleza voluntaria de su realizacion

El consejo continua una vez detectada una anomalia y debe darlo un profesional
sanitario correctamente cualificado. La informacion que transmita tiene que incluir,
como minimo, el tipo alteracion y su tipo de herencia, los riesgos y consecuencias de
la misma, los posibles tratamientos y efectividad de los mismos segin los datos
clinicos existentes y los recursos psicosociales publicos y privados disponibles. El
Consejo Genético es una consulta asistencial que se asienta en el respeto a la libre
decision de los pacientes, ofreciendo apoyo moral, psicologico y emocional y
también orientacion para que puedan interpretar la informacion recibida, valorar los
posibles cursos de accion con arreglo a su escala de valores personal y tomar las
consecuentes decisiones. La finalidad es favorecer la toma de decisiones responsable
y libre, donde el apoyo psicologico es imprescindible, especialmente para ayudar a
hacer el duelo de la normalidad que se esperaba y que no se ha obtenido en la

gestacion, al haberse evidenciado una anomalia cromosémica.
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En el caso de la Trisomia 21, como en otras, el consejo genético es informativo y
tiene que estar basado en los datos médicos relativos al Sindrome de Down, al
diagnéstico fetal concreto y su grado de fiabilidad, a las opciones de acuerdo con la
legislacion, al posible tratamiento de patologia fetal acompafiante, a la asistencia

postnatal y a la posibilidad de interrupcion voluntaria del embarazo.

En este campo del consejo genético, una cuestion delicada es como informar a las
pacientes evitando planteamientos eugenésicos o de estigmatizacion de las personas
con anomalias congénitas o discapacidades. Esto es evidente en casos con
diagnédstico prenatal de sindrome de Down, en los que casi siempre aparecera el
dilema de la continuidad del embarazo frente a la interrupcion, aumentando la

complejidad del proceso de Consejo Genético.

Por todo ello, son cuestiones irrenunciables la capacitacion y solida formacion del
profesional que realice el consejo genético, para que ofrezca informacion fidedigna
sobre la salud, el pronostico fisico, psiquico y social, las necesidades, los recursos y
asociaciones disponibles y todo aquello que se necesite saber para poder decidir con
conocimiento de causa (8). La ignorancia de la naturaleza del Sindrome de Down y

un consejo genético poco riguroso, pueden ser causas de decisiones imprudentes.

En Espafa hay pocos profesionales formados en Consejo Genético, por lo que a
menudo es el médico responsable quien asume la tarea de informar, antes y después
del diagndstico prenatal. Hasta la implantacion de la futura especialidad en Genética
Clinica, la Sociedad Espafiola de Genética Humana ha provisto un sistema de
acreditacion para cuya obtencion se tiene en cuenta la actividad profesional, también
relacionada con el consejo, de las personas solicitantes. En la actualidad no hay
regulaciones o pautas especificas ni un protocolo estdndar sobre el diagnostico
prenatal de alteraciones genéticas. El 90% de los centros dan informacion general
sobre las técnicas disponibles y obligan a la solicitud de un consentimiento
informado escrito previo a la realizacion de las pruebas (requisitos legales), pero no

hay un procedimiento comun (8).

La Sociedad Espafola de Ginecologia y Obstetricia (SEGO) sefala en su Documento
de Consentimiento Informado para Cribado Prenatal que “el objetivo final (de la

prueba diagnostica) es conocer la integridad cromosomica de mi hijo y, de no ser
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asi, permitirme acogerme a la Ley de Interrupcion Voluntaria del Embarazo”, 1o que
puede resultar una informacion muy limitada que no favorece una decision
competente. En el caso de la trisomia 21, que carece de tratamiento, el diagndstico
prenatal puede dar lugar a decisiones que vayan desde la IVE, a la preparacion de
intervenciones tempranas de malformaciones que pueden asociarse al sindrome,
pasando por gestionar una futura adopcion o poner en marcha acciones para lograr
ayudas institucionales, aprender sobre los cuidados que requerird, contactar con
asociaciones, etc. Pero es cierto que el numero de IVE realizadas tras la deteccion de
la trisomia 21 en el diagndstico prenatal ha alcanzado el 85% en la actualidad, por lo

que se puede concluir esta es la opcidon mas habitual en Espafia (9).
3. ASPECTOS LEGALES

Se repasa en este apartado toda la legislacion aplicable a las cuestiones tratadas en
este trabajo fin de grado: cribado genético, diagndstico prenatal, consejo genético y

aborto eugenésico.
3.1 LEY 14/2007, DE 3 DE JULIO, DE INVESTIGACION BIOMEDICA

En esta Ley se definen los términos y el marco legal del cribado genético
poblacional, del andlisis genético que se lleva a cabo en las pruebas invasivas para el
diagndstico prenatal y del consejo genético que debe aplicarse antes y/o después de

estas pruebas.
3.1.1 Legislacion sobre los programas de cribado genético

Las definiciones estan recogidas en el articulo 3 del titulo I sobre disposiciones
generales, en las que se define como cribado genético al programa de salud publica,
dirigido a la identificacion en individuos de determinantes genéticos, para los cuales
una intervencion médica precoz pudiera conducir a la eliminacion o reduccion de la

mortalidad, morbilidad o discapacidades asociadas a tales determinantes (10).

Mas adelante el titulo V, capitulo II articulo 54 se establece los siguientes requisitos

para los cribados genéticos:
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Los cribados genéticos estaran dirigidos a detectar una enfermedad o riesgo
grave para la salud en el individuo participante o en su descendencia, con la
finalidad de tratar precozmente la enfermedad u ofrecer el acceso a medidas
preventivas.
Las autoridades sanitarias determinaran, basandose en criterios objetivos, la
pertinencia del cribado genético en atencion a las enfermedades a prevenir o
tratar. Velardn, asimismo, porque se garantice el acceso universal y
equitativo de la poblacion para la cual estd indicado el cribado, por la
organizacion y planificacion del programa, asi como por la calidad de las
pruebas de cribado, de las pruebas diagnoésticas de segundo nivel y de las
prestaciones preventivas y terapéuticas que se ofrezcan.
Para la realizacion del cribado se tendran en cuenta los aspectos psicosociales
y su integracion en el sistema sanitario. Asimismo, el programa especifico de
cribado de que se trate serd evaluado por el comité de ética del centro donde
se realice.
Se estableceran los procedimientos apropiados para el seguimiento y
evaluacion continuada del programa.
La participacion en un cribado genético se ofrecerd a todos los miembros de
la poblacion a la que va dirigido, para lo cual sera preciso el consentimiento
por escrito previo de cada sujeto afectado en los términos previstos en los
articulos 4 y 48.3.
La informacion previa a dicho consentimiento se hara por escrito y se referird
a:
Las caracteristicas y objetivos que se persiguen con el cribado.
b. La naturaleza voluntaria de la participacion.
c. La validez y fiabilidad de las pruebas de cribado y de las pruebas
diagnosticas de segundo nivel.
d. La posibilidad de obtener falsos positivos y, en consecuencia, la
necesidad de confirmar o descartar el diagnostico.
e. Los periodos de tiempo que transcurrirdn entre las distintas etapas del

proceso del cribado.
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f. Las posibilidades existentes de tratamiento y prevencion de la
enfermedad una vez diagnosticada.

g. Las incomodidades, riesgos y acontecimientos adversos que podran
derivarse del proceso diagndstico, incluyendo los asociados a la toma
de muestras y a las medidas terapéuticas o preventivas que ofrezca el
programa.

7. Sera de aplicacion a las pruebas empleadas con ocasion de los cribados

genéticos el régimen establecido por esta Ley para los anélisis genéticos.
3.1.2 Legislacion sobre analisis genéticos en el diagndstico prenatal

También se recoge la legislacion aplicable en las pruebas invasivas para el
diagndstico de las anomalias cromosdmicas que se realizan en las gestaciones de alto
riesgo y se contempla un apartado sobre analisis genéticos, donde se define como
analisis genético el procedimiento destinado a detectar la presencia, ausencia o
variantes de uno o varios segmentos de material genético, lo cual incluye las
pruebas indirectas para detectar un producto génico o un metabolito especifico que
sea indicativo ante todo de un cambio genético determinado, estableciendo en el

titulo V capitulo II articulos 46-47 las bases legales del mismo.

En el articulo 46 se especifica que se realizaran para la identificacion del estado
afectado, de no afectado o de portador de una variante genética que pueda
predisponer al desarrollo de una enfermedad especifica de un individuo, o

condicionar su respuesta a un tratamiento concreto.

En el articulo 47 se sefala /a obligacion de transmitir la siguiente informacion al
paciente, previa a la realizacion del analisis:

1. Finalidad del anélisis genético para el cual consiente.

2. Lugar de realizacion del analisis y destino de la muestra bioldgica al término
del mismo, sea aquél la disociacion de los datos de identificacion de la
muestra, su destruccion, u otros destinos, para lo cual se solicitara el
consentimiento del sujeto fuente en los términos previstos en esta Ley.

3. Personas que tendran acceso a los resultados de los andlisis cuando aquellos
no vayan a ser sometidos a procedimientos de disociacion o de

anonimizacion.
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4. Advertencia sobre la posibilidad de descubrimientos inesperados y su posible
trascendencia para el sujeto, asi como sobre la facultad de este de tomar una
posicion en relacioén con recibir su comunicacion.

5. Advertencia de la implicacion que puede tener para sus familiares la
informacion que se llegue a obtener y la conveniencia de que ¢l mismo, en su
caso, transmita dicha informacion a aquéllos.

6. Compromiso de suministrar consejo genético, una vez obtenidos y evaluados

los resultados del analisis.

Segun este Gltimo punto que queda recogido en el articulo 47, el consejo genético
constituye una obligacion para el profesional sanitario, tal y como se explica a

continuacion.
3.1.3 Legislacion sobre el consejo genético

El consejo genético es de caracter obligatorio siempre que se realicen pruebas
genéticas como el cribado o el diagndstico prenatal del Sindrome de Down. A este
respecto, la ley recoge en su articulo 3 que se entiende por “consejo genético” el
procedimiento destinado a informar a una persona sobre las posibles consecuencias
para él o su descendencia de los resultados de un andlisis o cribado genéticos y sus
ventajas y riesgos y, en su caso, para asesorarla en relacion con las posibles
alternativas derivadas del andlisis. Tiene lugar tanto antes como después de una

prueba o cribados genéticos e incluso en ausencia de los mismos.

En el articulo 55 del mismo titulo y capitulo se especifican las obligaciones por parte
del profesional sanitario para con el paciente:

1. Cuando se lleve a cabo un andlisis genético con fines sanitarios serd preciso
garantizar al interesado un asesoramiento genético apropiado, en la forma
en que reglamentariamente se determine, respetando en todo caso el criterio
de la persona interesada.

2. El profesional que realice o coordine el consejo genético debera ofrecer una
informacion y un asesoramiento adecuados, relativos tanto a la trascendencia
del diagndstico genético resultante, como a las posibles alternativas por las

que podré optar el sujeto a la vista de aquél.
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3.2 LEY 11/2007, DE 26 DE NOVIEMBRE, REGULADORA DEL CONSEJO
GENETICO, DE PROTECCION DE LOS DERECHOS DE LAS PERSONAS
QUE SE SOMETAN A ANALISIS GENETICOS Y DE LOS BANCOS DE
ADN HUMANO EN ANDALUCIA

La Comunidad Auténoma de Andalucia es por el momento la unica que ha aprobado
una ley autondmica en referencia al analisis genético, el consejo genético y el
cribado poblacional; y parece pertinente recogerla en este trabajo. La redaccion esta
basada en la Ley 14/2007 de 3 de julio, de Investigacion Biomédica, mencionada en
el apartado anterior, por lo que se procedera a sefialar las similitudes y diferencias

entre las mismas.
3.2.1 Legislacion sobre los programas de cribado genético

En esta ocasion se define como cribado genético al programa de salud publica
dirigido a la identificacion en individuos asintomaticos de condiciones para las
cuales una intervencion médica precoz pudiera conducir a la eliminacion o
reduccion de la mortalidad, morbilidad o discapacidades asociadas a tales
condiciones (11). Como se puede apreciar, es practicamente la misma definicion,
aunque se enfatiza la condicion de buena salud de la que se parte: el paciente es

asintomatico.

En el titulo II ‘Andlisis genéticos’ capitulo II ‘Analisis genéticos con fines de
asistencia sanitaria’, articulo 16 sobre el ‘Cribado genético’, se establece:

1. Se realizardn exclusivamente aquellas pruebas de cribado genético que se
autoricen de forma expresa por la Consejeria competente en materia de salud,
previo informe favorable de la Comision Autonémica de FEtica e
Investigacion Sanitarias.

2. La autorizacion de las pruebas de cribado genético atenderd, al menos, a los
criterios de importancia manifiesta de la enfermedad de que se trate como
problema de salud, existencia de tratamiento aceptado para la misma,
disponibilidad de un andlisis adecuado, existencia de un estado latente
reconocible o una sintomatologia temprana y disponibilidad de recursos tanto

para el diagnostico como para el tratamiento.
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3. La participacion de la poblacion en los programas de cribado genético tendra
caracter libre y voluntario. Las personas participantes en estos programas
deberdan otorgar por escrito su consentimiento, previo e informado, para
someterse a las pruebas que formen parte de aquellos. En este caso, se ariade
el énfasis de que la participacion serd libre y voluntaria.

4. La informacion previa al consentimiento se facilitard por escrito y estara
referida a los siguientes contenidos:

Finalidad del cribado genético.

b. La naturaleza voluntaria de la participacion en el cribado genético.

c. La validez y fiabilidad de las pruebas de cribado y de las pruebas
diagnosticas de segundo nivel.

d. La posibilidad de obtener falsos positivos y, en consecuencia, la
necesidad de realizar pruebas de segundo nivel para confirmar el
diagnostico.

e. Las posibilidades existentes de tratamiento de la enfermedad una vez
diagnosticada.

f. El procedimiento de extraccion de la muestra bioldgica.

g. Los posibles inconvenientes que puedan derivarse del proceso

diagnostico.

En esta Ley se hace mencion a informar sobre el método de
extraccion de la muestra bioldgica (f), en lugar de los periodos de
tiempo que aparecen en la Ley estatal.
5. Reglamentariamente, se determinardn y planificaran los programas de
cribado genético, los estandares de calidad de las pruebas de cribado genético
y pruebas de confirmacion diagnostica, asi como las correspondientes
prestaciones e intervenciones sanitarias de seguimiento y asesoramiento que
se precisen, incluyendo las opciones reproductivas, asi como la informacion
adecuada que debe proporcionarse a la poblacion a la que se ofrezca
participar en un cribado genético.
6. Las pruebas de cribado genético se haran empleando analisis genéticos ya

evaluados clinicamente en las poblaciones en las que se vayan a usar y
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contaran con estudios especificos de eficiencia, efectividad y coste. Este
punto no se contempla en la Ley estatal.

7. Las pruebas de cribado genético habran de considerar las caracteristicas
especificas de la poblacion y personas a quienes van dirigidas.

8. n todo lo no previsto en este articulo, se aplicardn a las pruebas de cribado
genético las estipulaciones previstas para los analisis genéticos con fines de

asistencia sanitaria.

Como se puede apreciar, es muy similar a la Ley Organica, aunque hace algunos

matices y se reelabora la redaccion.
3.2.2 Legislacion sobre analisis genéticos en el diagndstico prenatal

Se define el analisis genético como el procedimiento destinado a detectar la
presencia, ausencia o variantes de uno o varios segmentos de material genético,
para la identificacion del estado de afectado o de no afectado; de portador de un
defecto genético determinado, o de variantes genéticas que puedan predisponer al
desarrollo de una enfermedad especifica, o bien condicionar la respuesta a un
tratamiento concreto. También incluye las pruebas indirectas para detectar un
producto génico o un metabolito especifico que sea indicativo, ante todo, de un
cambio genético determinado (11). El inicio y final de la definicién aparece de forma
literal, aunque se afiade la explicacion de los posibles resultados que se pueden
identificar. En el caso de la Ley Organica, esto aparecia reflejado en el articulo 46.
Con respecto a éste, en el titulo II ‘Analisis genéticos’, capitulo II ‘Analisis genéticos
con fines de asistencia sanitaria’, articulo 12 se recoge la informacién que debe
facilitarse, previa a la firma del consentimiento informado y la realizacion del
analisis:

1. El objetivo y finalidad concreta del anélisis genético.

2. Laposibilidad de hallazgos inesperados.

3. Las alternativas razonables al andlisis genético.

4. El procedimiento de extraccion de la muestra bioldgica.

5. El lugar de realizacion del anélisis genético.

6. La utilizacién y destino de la muestra biologica extraida, asi como del

sobrante de la misma.
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7. La identificacion, en su caso, del banco de ADN humano en el que quedara
almacenada la muestra.

8. La informacién de la eventual trascendencia de los resultados obtenidos para
la salud de sus familiares, advirtiéndole de la importancia de ponerlos, en su
caso, en conocimiento de aquellos.

9. El derecho a rechazar la realizacion del analisis.

10. El derecho a recibir consejo genético una vez obtenidos y evaluados los

resultados del analisis.

Los puntos 3, 4 y 9 no aparecen recogidos en la Ley orgénica y se hace de nuevo
hincapi¢ el derecho al rechazo de la realizacion y las alternativas disponibles.
También vuelve a manifestarse el derecho a la informacion sobre el procedimiento
de extraccion de la muestra. No obstante, se elimina la clausula sobre la informacion

referente a las personas que tendran derecho al acceso a los resultados del analisis.
3.2.3 Legislacion sobre el consejo genético

En ella se define el consejo genético como el procedimiento orientado a explicar los
problemas asociados a la aparicion de un trastorno de base genética en un individuo
o familia; o el riesgo de aparicion del mismo; asi como las ventajas, riesgos y
posibles consecuencias de realizar un analisis genético determinado y, en su caso, el
asesoramiento en relacion con las posibles alternativas derivadas de los resultados
del analisis (11) y en el articulo 11 del capitulo II, titulo II, se especifica:

1. El consejo genético individualizado se prestard a las personas sobre cuyas
muestras se vayan a realizar andlisis genéticos con fines de asistencia
sanitaria. El consejo genético deberd proporcionarles una informacion
adecuada a la trascendencia del diagndstico genético para el que se solicita el
andlisis, asi como de las alternativas entre las que podran optar. Recibido el
consejo genético previo, podran rechazar la realizacion del andlisis genético.

2. 2. La veracidad y la objetividad de la informacion que se proporciona seran
requisitos del consejo genético, asi como su adaptacion a las capacidades de
la persona que lo recibe y el respeto al principio de autonomia del paciente.

3. 3. En los casos en que sea necesario prestar consejo genético posterior, una

vez conocido el resultado del analisis genético, se proporcionard informacion
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suficiente sobre el resultado del analisis, las consecuencias del mismo desde
el punto de vista diagnostico y pronostico, incluyendo las repercusiones sobre
los familiares o sobre la descendencia y, en su caso, las alternativas

terapéuticas y las opciones reproductivas.

En este caso, la informacion en ambas leyes es practicamente la misma; aunque varia

su redaccion, contemplan los mismos supuestos y responsabilidades.

3.3 LEY ORGANICA 2/2010, DE 3 DE MARZO, DE SALUD SEXUAL Y
REPRODUCTIVA Y DE LA INTERRUPCION VOLUNTARIA DEL
EMBARAZO

El desarrollo de la sexualidad y la capacidad de procreacion estan directamente
vinculados a la dignidad de la persona y al libre desarrollo de la personalidad. Son
por lo tanto objeto de proteccion a través de distintos derechos fundamentales que

garanticen la integridad fisica y moral y la intimidad personal y familiar.

Esta Ley protege y garantiza los derechos relativos a la salud sexual y reproductiva,
introduciendo en primer lugar la definicion de ambos conceptos, extraidas de la
Organizacién Mundial de la Salud, pero se limita su transcripcion a los articulos que
puedan relacionarse con el tema de este Trabajo Fin de Grado. Asi, en el Titulo
Preliminar, articulo II, se define “salud reproductiva” como la condicion de bienestar
fisico, psicologico y sociocultural en los aspectos relativos a la capacidad
reproductiva de la persona, que implica que se pueda tener una vida sexual segura,

la libertad de tener hijos y de decidir cudando tenerlos (12).

Se especifican en el articulo 13 los requisitos comunes que son necesarios para la
IVE:

1. Que se practique por un médico especialista o bajo su direccion.

2. Que se lleve a cabo en centro sanitario publico o privado acreditado.

3. Que se realice con el consentimiento expreso y por escrito de la mujer
embarazada o, en su caso, del representante legal, de conformidad con lo
establecido en la Ley 41/2002, Basica Reguladora de la Autonomia del
Paciente y de Derechos y Obligaciones en materia de informacion y

documentacién clinica.
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En el articulo 14 se establecen los requisitos para la Interrupcién del embarazo a

peticion de la mujer:

1.

Que se haya informado a la mujer embarazada sobre los derechos,
prestaciones y ayudas publicas de apoyo a la maternidad en los términos que
se establecen en los apartados 2 y 4 del articulo 17 de esta Ley.

Que haya transcurrido un plazo de al menos tres dias, desde la informacién

mencionada en el parrafo anterior y la realizacion de la intervencion

A continuacién, en el articulo 15, se establecen las excepciones por las que podra

interrumpirse el embarazo mas allad de las 14 primeras semanas de gestacion. Se

denomina ‘interrupcion por causas médicas’:

a)

[...]

b) Que no se superen las 22 semanas de gestacion y siempre que exista riesgo de

graves anomalias en el feto y asi conste en un dictamen médico emitido con
anterioridad a la intervencion por dos médicos especialistas distintos del que
la practique o dirija.

Cuando se detecten anomalias fetales incompatibles con la vida y asi conste
en un dictamen médico emitido con anterioridad por un médico o médica
especialista, distinto del que practique la intervencion, o cuando se detecte en
el feto una enfermedad extremadamente grave e incurable en el momento

del diagnostico y asi lo confirme un comité clinico.

3.3.1 Informacion previa al consentimiento de la interrupcion del embarazo

Es oportuno también mencionar la informacion debe brindarse a la gestante que dese

interrumpir el embarazo. La recepcion de esta informacion es obligatoria, quedando

asi reflejado en el articulo 17:

1.

Todas las mujeres que manifiesten su intencion de someterse a una
interrupcion voluntaria del embarazo recibiran informacion sobre los distintos
meétodos de interrupcion del embarazo, las condiciones para la interrupcion
previstas en esta Ley, los centros publicos y acreditados a los que se pueda
dirigir y los tramites para acceder a la prestacion, asi como las condiciones

para su cobertura por el servicio publico de salud correspondiente.



25

2. En los casos en que las mujeres opten por la interrupcion del embarazo
regulada en el articulo 14 recibirdn, ademads, un sobre cerrado que contendra
la siguiente informacion:

a. Las ayudas publicas disponibles para las mujeres embarazadas y la
cobertura sanitaria durante el embarazo y el parto.

b. Los derechos laborales vinculados al embarazo y a la maternidad,
las prestaciones y ayudas publicas para el cuidado y atencion de los
hijos e hijas; los beneficios fiscales y demés informacién relevante
sobre incentivos y ayudas al nacimiento.

c. Datos sobre los centros disponibles para recibir informacion adecuada
sobre anticoncepcion y sexo seguro.

d. Datos sobre los centros en los que la mujer pueda recibir
voluntariamente asesoramiento antes y después de la interrupcion del

embarazo.

Esta informacion deberd ser entregada en cualquier centro sanitario
publico o bien en los centros acreditados para la interrupcion
voluntaria del embarazo. Junto con la informacion en sobre cerrado
se entregara a la mujer un documento acreditativo de la fecha de la

entrega, a los efectos de lo establecido en el articulo 14 de esta Ley.

La elaboracion, contenidos y formato de esta informacion sera
determinada reglamentariamente por el Gobierno.

3. En el supuesto de interrupcion del embarazo previsto en la letra b del articulo
15 de esta Ley, la mujer recibira ademés de la informacion prevista en el
apartado primero de este articulo, informacion por escrito sobre los
derechos, prestaciones y ayudas publicas existentes de apoyo a la
autonomia de las personas con alguna discapacidad, asi como la red de
organizaciones sociales de asistencia social a estas personas.

4. En todos los supuestos, y con cardcter previo a la prestacion del
consentimiento, se habrd de informar a la mujer en los términos de los
articulos 4 y 10 de la Ley 41/2002 de 14 de noviembre, y especificamente
sobre las consecuencias médicas, psicologicas y sociales de la prosecucion

del embarazo o de la interrupcion del mismo.
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La informacion prevista en este articulo serd clara, objetiva y comprensible.
En el caso de las personas con discapacidad, se proporcionard en formatos y
medios accesibles, adecuados a sus necesidades. Se comunicara, en la
documentacién entregada, que dicha informacién podré ser ofrecida, ademas,

verbalmente, si la mujer lo solicita.

3.4 LEY 39/2006, DE 14 DE DICIEMBRE, DE PROMOCION DE LA
AUTONOMIA PERSONAL Y ATENCION A LAS PERSONAS EN
SITUACION DE DEPENDENCIA

Esta Ley Organica regula detalladamente las obligaciones, derechos y ayudas

disponibles para las personas en situacion de dependencia, como puede ser el caso de

las personas con Sindrome de Down.

En el Titulo Preliminar sobre disposiciones generales recoge las siguientes

definiciones (13):

1.

2.

Autonomia: la capacidad de controlar, afrontar y tomar, por propia iniciativa,
decisiones personales acerca de cémo vivir de acuerdo con las normas y
preferencias propias, asi como de desarrollar las actividades basicas de la
vida diaria.

Dependencia: el estado de caracter permanente en que se encuentran las
personas que, por razones derivadas de la edad, la enfermedad o Ia
discapacidad, y ligadas a la falta o a la pérdida de autonomia fisica, mental,
intelectual o sensorial, precisan de la atencidon de otra u otras personas o
ayudas importantes para realizar actividades basicas de la vida diaria o, en el
caso de las personas con discapacidad intelectual o enfermedad mental, de
otros apoyos para su autonomia personal.

Actividades Basicas de la Vida Diaria (ABVD): las tareas mas elementales de
la persona, que le permiten desenvolverse con un minimo de autonomia e
independencia, tales como: el cuidado personal, las actividades domésticas
basicas, la movilidad esencial, reconocer personas y objetos, orientarse,

entender y ejecutar drdenes o tareas sencillas.
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4. Necesidades de apoyo para la autonomia personal: las que requieren las
personas que tienen discapacidad intelectual o mental para hacer efectivo un

grado satisfactorio de autonomia personal en el seno de la comunidad.

Asimismo, en el Titulo I ‘El Sistema para la Autonomia y Atencion a la
Dependencia’, Capitulo I ‘Configuracion del sistema’, se expone en el Articulo 6 la
finalidad del sistema: el Sistema para la Autonomia y Atencién a la Dependencia
garantiza las condiciones bésicas y el contenido comun a que se refiere la presente
Ley; sirve de cauce para la colaboracion y participacion de las Administraciones
Publicas, en el ejercicio de sus respectivas competencias, en materia de promocion
de la autonomia personal y la atencion y proteccion a las personas en situacion de
dependencia; optimiza los recursos publicos y privados disponibles, y contribuye a

la mejora de las condiciones de vida de los ciudadanos.

Por ultimo, es relevante el articulo 13, que especifica los objetivos de las
prestaciones de dependencia:
1. Facilitar una existencia autonoma en su medio habitual, todo el tiempo que
desee y sea posible.
2. Proporcionar un trato digno en todos los &mbitos de su vida personal, familiar

y social, facilitando su incorporacion activa en la vida de la comunidad.

Y el articulo 14, donde se establecen las mismas:

1. Las prestaciones de atencion a la dependencia podran tener la naturaleza de
servicios y de prestaciones economicas e iran destinadas, por una parte, a la
promocion de la autonomia personal y, por otra, a atender las necesidades de
las personas con dificultades para la realizacion de las actividades basicas de
la vida diaria.

2. Los servicios del Catalogo del articulo 15 tendran caracter prioritario y se
prestaran a través de la oferta publica de la Red de Servicios Sociales por las
respectivas Comunidades Autonomas mediante centros y servicios publicos o
privados concertados debidamente acreditados.

3. [..]

4. El beneficiario podra, excepcionalmente, recibir una prestacion econdomica

para ser atendido por cuidadores no profesionales, siempre que se den
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condiciones adecuadas de convivencia y de habitabilidad de la vivienda y asi
lo establezca su Programa Individual de Atencion.

5. Las personas en situacion de dependencia podran recibir una prestacion
econdmica de asistencia personal en los términos del articulo 19.

6. La prioridad en el acceso a los servicios vendrd determinada por el grado de
dependencia y, a igual grado, por la capacidad econdémica del solicitante.
Hasta que la red de servicios esté totalmente implantada, las personas en
situacion de dependencia que no puedan acceder a los servicios por
aplicacion del régimen de prioridad sefialado, tendran derecho a la prestacion
econdmica vinculada al servicio prevista en el articulo 17 de esta ley.

7. [...]

8. Las prestaciones econOmicas establecidas en virtud de esta Ley son
inembargables, salvo para el supuesto previsto en el articulo 608 de la Ley de

Enjuiciamiento Civil.

Queda recogido, por tanto, el contexto legal en el que se sitlian aspectos clinicos y
asistenciales relativos al diagndstico prenatal y a las situaciones de IVE o
continuidad de la gestacion que puedan producirse. Esto permite plantear los
problemas éticos que se generan alrededor de estas cuestiones con rigor cientifico y

dentro del marco legal actual.

4. ASPECTOS ETICOS
4.1. RELACION CLINICA

El ser humano que accede a una relacion clinica, no es un ser meramente fisico con
dolencias organicas, sino que integra también valores, derechos, responsabilidades y
capacidad de decidir. Tampoco la medicina es sélo una ciencia, ni debe encargarse
solo de mejorar el estado fisico de las personas. En muchas ocasiones dentro de la
relacion médico-paciente se plantean complejos problemas éticos, que exigen de la
persona que ejerce la Medicina una elevada calidad moral y una adecuada formacion
¢tica. En la actualidad esto cobra especial relevancia porque constantemente se
presentan problemas debido, entre otras cosas, a tres importantes cambios acaecidos

desde mediados del siglo XX (14):
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La medicina ha progresado tecnoldégicamente: la vida y la muerte han dejado
de ser fenomenos puramente naturales y estan en cierto modo gobernados o
modulados por los seres humanos. Este progreso, sobre todo en lo referente al
principio y al final de la vida, obligan a replantearse las ideas tradicionales y
los procedimientos de toma de decisiones. Esta revolucion tecnoldgica ha
conducido a una segunda revolucién que cuestiona guién puede, debe y tiene
que tomar las decisiones que afectan a la vida y a la muerte. Decisiones como
por ejemplo las que han de tomarse antes y después de acceder a un
diagnostico prenatal. Y no sélo quién, sino también como se decide en el
inicio y en el final de la vida, en la enfermedad, en la salud, en la sexualidad
y la reproduccion; todo ello frecuentemente en condiciones sencillas, pero
también cuando se complica. Las respuestas a estas cuestiones nos conducen
al segundo cambio.

En la ética médica clasica la relacion médico-paciente era vertical: los
sanitarios eran los sujetos activos (agentes) y el enfermo tenia un papel
puramente pasivo (pacientes) (15). El médico mandaba y el paciente
obedecia. Las denominadas revoluciones de minorias (mujeres, negros,
pacientes...) cambian ese modelo y esa relacion asistencial se transforma en
un proceso interactivo y deliberativo entre personas, ambas auténomas y
responsables. La relacion se hace mas madura, mas horizontal y respetuosa,
pero también complica el proceso de toma de decisiones. Ya no basta con
diagnosticar, pronosticar e indicar un buen tratamiento desde el punto de vista
clinico. Ahora hay que cooperar con los pacientes en las distintas disyuntivas
que les va a plantear la asistencia. Un ejemplo de ello es su embarazo, un
proceso que requerird ayuda en la toma de decisiones, a veces muy dificiles,
que aparecen como consecuencia de las posibilidades de diagnostico prenatal.
La idea de justicia en el entorno de la salud promueve la asistencia sanitaria
como un derecho social garantizado por el Estado democratico, que se
materializa en el acceso igualitario a los servicios sanitarios para todos los
ciudadanos. Pero los recursos econdmicos son limitados y las necesidades
pueden llegar a ser ilimitadas. Los criterios que se deben utilizar para la

distribuciéon de unos recursos escasos son un asunto complejo y nada
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pacifico. Son criterios que modulan las decisiones y que afectan a cuestiones
como el cribado, el diagnostico prenatal, la IVE y la asistencia a las personas

con Sindrome de Down y sus familias.

Debido a estos tres factores, la medicina actual difiere de la de cualquier época
anterior y ha hecho que la ética médica adquiera una dimension superior a la de
cualquier otro tiempo, siendo preciso refundar una disciplina: la ética aplicada a la

Medicina, que se conoce como “bioética” (14).
4.2 VALORES ETICOS EN MEDICINA

La responsabilidad y la obligacion son fendémenos directamente derivados de la
racionalidad humana. Toda persona experimenta la necesidad de dar respuesta a una
situacion que le interpela y sabe que debe asumir las consecuencias derivadas de esa
respuesta que haya dado. Esto se denomina ética de la responsabilidad (del latin
responderé): qué debo hacer ante una situacion y como asumir las consecuencias de
lo hecho. El diagnostico prenatal en los casos de Sindrome de Down es
paradigmatico. Los valores morales, las cualidades que las personas consideramos
valiosas y que tratamos de promover y proteger nos hacen sentirnos responsables de
nuestros actos e internamente obligados a actuar de una determinada manera. Los
valores tienen inicialmente un cardcter formal, es decir, que no dictan ninguna
obligacion moral concreta, pero a partir ellos se formulan normas o criterios
concretos, dotados de contenido material, que nos dicen lo que estd permitido o
prohibido. Pero estos criterios concretos no tienen un caracter absoluto, puesto que
tienen excepciones. Su cumplimiento, su promocién o proteccion mas o menos
plenas dependen siempre de las condiciones materiales, de las circunstancias y de las

consecuencias (14).

En bioética se han establecido cuatro valores, principios o criterios que emanan
directamente de una idea basica que es que fodos los seres humanos merecen igual
consideracion y respeto. Estos son: autonomia, beneficencia, no maleficencia y

justicia (14).

La Autonomia deriva del hecho de que todo ser humano (y en este caso particular el

paciente) debe ser considerado y respetado como un sujeto moral autonomo y
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responsable de sus propias decisiones. La autonomia define el horizonte de las cosas
beneficiosas para una persona en concreto, que en bioética se denomina
Beneficencia. En Medicina esto se traduce en tener en cuenta lo que el paciente
considera mejor para si mismo, segiin su propio criterio de bien y no confundiéndolo
con lo que el médico considera bueno para el paciente, lo cual seria beneficencia
paternalista. Parafraseando el despotismo ilustrado: “todo para el paciente, pero sin
el paciente”. Autonomia y beneficencia estdn relacionados entre si y definen el
proyecto de vida de cada persona. No existen una sin la otra. En el ejercicio de su
autonomia y buscando el maximo bien, el ser humano va seleccionando valores y
construyendo su proyecto de perfeccion y felicidad. Esto se denomina ética de
mdximos, propia de cada persona y distinta de la de todos los demas. En este nucleo
se sitian las decisiones que llevan a una gestante a plantearse consentir o no a un
cribado o a una prueba invasiva de diagnodstico prenatal de una cromosomopatia
como la Trisomia 21, aceptar los riesgos de la propia prueba y decidir lo que

considere a partir de los resultados.

La moralidad no se agota en el nivel individual, sino que existe también una ética
publica, que abarca obligaciones que deben ser iguales para todos. Esto es lo que
definen la No maleficencia y la Justicia. Ambos estan también intimamente
relacionados, fundamentados en el criterio elemental de exigencia de igualdad
basica y respeto de un mismo sistema de reglas minimas de convivencia. Por eso, no
es el nivel de ética de maximos, sino que es la ética de minimos. Este minimo define
la ética publica de una sociedad y tiene por garante al Estado, que surgié para
proteger y promover el cumplimiento de los deberes propios de este nivel. Estos
deberes se refieren al respecto de la integridad fisica de las personas, que es a lo que
llamamos No maleficencia y a su no discriminacion en la vida social, que
corresponde al valor Justicia. No puede hacerse el bien a otro en contra de su
voluntad, pero estamos obligados como médicos a no hacerle mal (no maleficencia).
Este valor publico de No maleficencia no tiene un contenido fijo e intemporal: se
considerard maleficente lo que la sociedad, en su proceso de reflexion moral, haya
elevado a la categoria de deber publico o comun. Esta es la condicién por la que se
establecen actualmente unas normas, descritas en este trabajo, sobre el cribado, el

diagndstico prenatal, el consejo genético y la IVE.
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Estos cuatro valores se ordenan habitualmente en dos niveles: uno constituido por la
no maleficencia y la justicia; y otro por la autonomia y la beneficencia. Los deberes
derivados de los dos primeros se consideran mas elementales y obligatorios, pero es
preciso respetar y promover al méximo los cuatro y conceder a cada uno su parte,

tratando de conciliarlos de la mejor manera en la medida de lo posible.

4.3 PROBLEMAS ETICOS RELACIONADOS CON EL DIAGNOSTICO
PRENATAL DEL SINDROME DE DOWN

Los valores de la bioética que se deben tener en cuenta en todas las decisiones y
acciones que se llevan a cabo dentro de la relacion clinica ya se han descrito. A
continuacion, se tratard de analizar las realidades concretas en las que se traducen en
el ambito de este trabajo: diagnéstico prenatal, consejo genético ¢ IVE o

continuacion de la gestacion cuando se diagnostica el sindrome de Down.
4.3.1 No maleficencia: buenas practicas asistenciales

La no maleficencia se concreta en la Medicina mediante la realizacion de buenas
practicas clinicas, en las que estd implicita la formacion profesional adecuada. En
este caso concreto, deberiamos tener esto en cuenta en cinco cuestiones:

1. Cribado prenatal de alteraciones cromosémicas fetales: como ya se ha
expuesto, el término cribado prenatal no se corresponde con la practica
clinica que se realiza, puesto que una de las condiciones que caracteriza un
cribado es que la patologia que se pretende identificar tenga tratamiento. El
sindrome de Down no tiene tratamiento, aunque pueda conllevar patologias
concomitantes descritas en el apartado de aspectos clinico que si lo tengan.
Por ello, una vez que se trasmite el diagnostico, la gestante se encuentra ante
dos posibilidades: continuar o interrumpir el embarazo. Una situacion
basicamente tragica cuando el dilema obliga a renunciar siempre a un valor
en aras a otro. Seria mas adecuado emplear otro término, como “deteccion de
embarazos de riesgo de alteracion cromosdmica”, para el que se podria
emplear las siglas Programa DERAC.

2. Diagnostico prenatal del Sindrome de Down: el especialista tiene que estar

adecuadamente formado en las técnicas requeridas para el diagnodstico
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prenatal (ecografia, amniocentesis, biopsia corial, etc.) y actualizar
continuamente ese conocimiento y su practica, en la medida que tiene que
evitar los riesgos de las mismas y promover todas aquellas pruebas que
detecten lo mas precozmente posible y con el menor riesgo la Trisomia 21.

3. Dictamen médico tras el diagnostico de Sindrome de Down: la Ley orgénica
2/2010 de 3 de marzo sobre salud sexual y reproductiva recoge un supuesto,
entre las semanas 14 y 22, que autoriza a interrumpir el embarazo en caso de
graves anomalias en el feto. El médico responsable realiza ese informe o
dictamen médico que sefala que el Sindrome de Down como grave anomalia
fetal. La informacion médica ha de darse siempre de la forma mas objetiva
posible, recogiendo los datos observados y evitando anadir valoraciones
subjetivas o personales.

4. Consejo genético: es una obligacion legal ofrecer y garantizar consejo
genético antes y después de pruebas genéticas como busqueda de una posible
Trisomia 21 en una gestante. La formacion médica en este sentido es muy
escasa y puede impedir que la forma de realizar este consejo retna las
caracteristicas de buena practica asistencial sefialadas con anterioridad, tanto
en el momento previo a las pruebas de cribado o diagndstico, como tras la
deteccion del sindrome de Down. El médico debe ofrecer datos actualizados
y objetivos sobre el Sindrome de Down, sin afiadir juicios de valor o
recomendaciones subjetivas sobre las posibilidades tras el diagnostico.

5. Interrupcion voluntaria del embarazo: en caso de que la gestante opte por esta
opciodn tras la deteccion del Sindrome de Down, es imprescindible tener la
garantia de que la IVE se practica de forma correcta y con los controles
pertinentes y que se atiende a la mujer siguiendo las buenas practicas clinicas

en esta materia.
4.3.2 Justicia: equidad, normas y recursos

Tanto el acceso a las pruebas como la posible interrupcion de embarazo estan
garantizadas por la ley. La cuestion mds controvertida en relacién con la justicia es
como se protege y se ayuda desde la sociedad, con sus leyes y sus recursos, a las

personas con Sindrome de Down y a quienes les cuidan y les ayudan a desarrollar
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sus capacidades. El cumplimento de la ley que obliga al consejo genético tampoco es
generalizado ni de buen nivel y el acceso a la IVE en el sistema sanitario conlleva en
ocasiones dificultades que agravan el sufrimiento en esa situacion. Es una obligacion
que en caso de no realizarse la IVE en el hospital que diagnostica el Sindrome de
Down, se garantice a la gestante un centro, ya sea publico o privado, que realice el

acto médico y cuente con las garantias sanitarias y las credenciales correspondientes.
4.3.3 Autonomia y beneficencia

En la relaciéon médico paciente actual es la paciente quien asume la responsabilidad y
tiene la libertad de decidir sobre su propio cuerpo y sobre los tratamientos que
considera que mejor se ajustan a su proyecto de vida y su escala propia de valores, de
forma que pueda cumplir sus deseos y satisfacer sus necesidades. Por lo tanto, sera
esperable y necesaria una actitud de consejo objetivo por parte del profesional
sanitario, que no coaccione ni trate de dirigir la toma de decisiones de la gestante. No
es adecuado dejar a la gestante tomar la decision sola sin un proceso informativo
previo, puesto que los ejercicios de libertad seran auténticos en tanto que las
decisiones estén adecuadamente informadas (9). El acompafiamiento comprensivo y
compasivo son también una condicion del denominado consejo genético. El médico
no es un mero expendedor de informacién bibliografica y la Medicina es una
profesion que se realiza atendiendo al otro. La situacion de la gestante a la que se le
comunica que el feto es portador de una Trisomia 21 es una de las que pone a prueba

los medios y los fines en el ejercicio de la Medicina.

5. DELIBERACION

5.1 EL TERMINO CRIBADO

En el apartado 2.3.1 de este trabajo se han expuesto los requisitos que deben
caracterizar a un determinado programa de cribado para que se establezca en la
poblacion: una de las condiciones que se recogen es que debe existir un tratamiento
en el estadio presintomdatico que reduzca la mortalidad o las complicaciones graves
de manera mas marcada que el tratamiento tras la aparicion de los sintomas, o al

menos debe mejorar la calidad de vida del enfermo. Aplicado al embarazo,
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podriamos considerar como estadio presintomatico la etapa prenatal; la aparicion de

los sintomas se iniciaria con el nacimiento y la vida postnatal.

El uso inadecuado del término reside en que el sindrome de Down no tiene
tratamiento per se; no existe una terapia génica intraitero que consiga modificar la
alteraciéon cromosomica que da origen al sindrome. Por lo tanto, no puede
considerarse que el objetivo del cribado sea aplicar un tratamiento precoz, puesto que

no existe dicho tratamiento pre o postnatal para la Trisomia 21.

Cabe considerar un objetivo terapéutico del cribado el identificar las malformaciones
asociadas para ofrecer un tratamiento precoz y dirigido al nacimiento del nifo. Pero
tampoco el empleo del término seria correcto, ya que el tratamiento se llevaria a cabo
tras el nacimiento, no durante la etapa prenatal (que es la que se corresponderia con

el “estadio presintomatico”).

En todo caso, las cifras ya expuestas indican que la alternativa mas elegida tras el
denominado cribado es la interrupcion voluntaria del embarazo, que no puede ser

considerada médicamente como una terapia para el sindrome de Down.
5.1.1 Cursos de accion

Una vez identificada la no correspondencia de la terminologia con la practica
asistencial real, los cursos de accion posibles que solucionen esta cuestion han de
tratar de los cuatro valores bésicos en bioética (no maleficencia, justicia, autonomia y
beneficencia). En este caso, se aprecian dos opciones en el ambito asistencial actual:

la modificacion de la practica clinica, o la modificacion de la terminologia empleada.

El estado de Texas, en EEUU, se ha decantado por modificar la practica clinica, y
tramita actualmente una propuesta de ley, ya aprobada en el Senado, que retira la
obligacion de ofrecer cribado prenatal a las gestantes y ademas permite a los médicos
ocultar las alteraciones que observen prenatalmente, sin que de ello se puedan
derivar consecuencias legales para ¢l. Esta Ley, que esta a la espera de ser ratificada
en la Camara de Representantes, tiene por objetivo explicito es eliminar la IVE por
causa de cualquier anomalia fetal, denominada aborto eugenésico, y lo hace
limitando la practica clinica diagnéstica y anulando la autonomia de la gestante al

permitir la ocultacion de informacion y la negativa a pruebas diagnosticas prenatales.
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La segunda opcion consiste en modificar la terminologia empleada, puesto que es
responsabilidad del médico ejercer buenas practicas asistenciales (no maleficencia),
lo cual incluye emplear la terminologia cientifica con la mayor exactitud posible. No
seria correcto tampoco aplicar el término general de “diagnostico prenatal”, puesto
que la practica que se lleva a cabo so6lo selecciona las gestantes en las que hay mas
probabilidad de que el feto tenga una alteracion cromosomica, pero no distingue si
dicha alteracion corresponde concretamente a una trisomia 21. La propuesta del
Programa DERAC es denominar a esta practica “Programa de Deteccion de

Embarazos de Riesgo de Alteraciones Cromosémicas”.
5.2 LA CALIDAD DEL CONSEJO GENETICO

Como se ha expuesto, el consejo genético es una practica asistencial obligatoria
recogida en la legislacion. No se limita al periodo tras la deteccion de una
determinada patologia, sino que ha de garantizarse de forma previa a la realizacion
de las pruebas, sea el denominado cribado o una prueba invasiva para confirmacion

del diagnostico prenatal.

Consultados varios profesionales del Servicio de Obstetricia y Ginecologia del
Hospital Universitario de Basurto y del Doce de Octubre de Madrid, en ambos casos
coinciden en que el consejo genético no se lleva a cabo con la correccion y el
conocimiento adecuados. Entre las causas principales de este déficit senalan:
1. La falta de tiempo para el didlogo y para la ayuda en la toma de decisiones
por rezones de organizacion, recursos y alta demanda.
2. La limitacion de recursos dirigidos a promover este consejo, a contratar
personas especializadas o a dar formacion de nivel a los profesionales.
3. La condicion muy frecuente de que las gestantes tienen tomada la decision
sobre la continuidad o no del embarazo en caso de detectarse que el feto es
portador de Sindrome de Down, por lo que no solicitan informacién previa ni

a posteriori que les ayude en su proceso deliberativo.
5.2.1 Cursos de accion

Es evidente que la legislacion actual no se corresponde con la realidad de la practica

clinica, por lo que al igual que hemos visto en el apartado anterior, lo mas adecuado
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pasaria bien por modificar la legislacion vigente, bien por tratar de mejorar la

aplicacion del consejo genético.

La primera opcion supondria modificar la Ley 11/2007 de 26 de noviembre,
reguladora del consejo genético, de forma que el consejo genético no fuera un
requisito indispensable en las pruebas de cribado, de diagndstico prenatal, o para
solicitar una IVE. En relacidon con el respeto a los valores éticos en la asistencia
médica dejaria de darse informacion veraz, comprensible y continuada a la gestante
para ayudarla a decidir autdbnomamente, por lo que en relacion con las buenas
practicas se estaria trabajando obviando un conocimiento actual profundo y

clinicamente adecuado que es el Consejo Genético.

La segunda opcion, sin embargo, es un curso optimo: mejorar el consejo genético
que se ofrece actualmente. Es cierto que cada persona, cuando se acerca a la
asistencia sanitaria, lo hace bajo su propio sistema de valores y su idea de proyecto
de vida buena, pero eso no exime al profesional de la responsabilidad de realizar
unas buenas practicas, en este caso proporcionando la informacién adecuada, veraz y
objetiva que facilite la toma de decisiones de la paciente. Al fin y al cabo, la
decision, si estd informada, sera cuando con mas probabilidad se haya ajustado a los

valores personales de la paciente.

Se plantea, a continuacion, un repaso por las distintas opciones y situaciones que hay

que incorporar en el consejo genético.

En primer lugar, el consejo genético debe ser riguroso y personalizado y comienza
desde el momento en el que se ofrece la posibilidad de entrar en el Programa de

deteccion de riesgo de cromosomopatias.

En caso de ser asi, la gestante debe ser informada de por qué se considera que se dan
condiciones caracteristicas en su caso que hacen mas probable que el feto tenga
Sindrome de Down. También debe recibir informacion sobre las diferentes
alternativas invasivas para el diagnostico, en qué momento de la gestacion se

realizan y los riesgos de las mismas.

Si se detecta el sindrome de Down, habrd de informar sobre todo lo que en este
trabajo se ha recogido en relacion con los aspectos clinicos del sindrome y que

incluyen su variabilidad, los avances en los ultimos afios, los datos sobre
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supervivencia, calidad de vida, ayudas disponibles, etc. Las decisiones sobre IVE en
casos de deteccion prenatal de Sindrome de Down pueden estar dandose sin un
conocimiento real y exhaustivo del sindrome, lo que deja espacio a que se base en

prejuicios y en conocimientos desactualizados.

A todo esto, se afiade la importancia de incorporar al diagnodstico genético aspectos
relacionados con la justicia y la proteccion del nonato. Esta ultima cuestion adquiere
mas peso a medida que avanza la gestacion y el feto se aproxima a la suficiencia
constitucional. El consejo genético tiene que recoger, por ello, las diferentes
alternativas posibles tras el diagnostico: la continuacioén del embarazo, la adopcion, o
la interrupcion voluntaria del mismo y los recursos concretos y actualizados

disponibles para cualquiera de las opciones.

Si se opta por la continuaciéon del embarazo, es fundamental informar sobre los
recursos economicos disponibles para las personas discapacitadas, ademés de ofrecer
contacto con asociaciones especificas donde puedan informarse sobre la realidad
cotidiana de las personas con Sindrome de Down y conocer a familias que han
pasado por su mismo proceso. La coordinadora de la Asociacion Sindrome de Down
de Burgos, en una entrevista personal para este trabajo fin de grado, refiere como es
la labor de apoyo y asistencia que realizan las asociaciones con los padres que han
recibido un diagnostico de esta patologia: se ofrece apoyo psicoldgico para superar el
duelo inicial al que se enfrentan, ademéas de ponerles en contacto con la Diputacién u
otros organismos que puedan garantizarles recursos tanto asistenciales como
econdmicos. Segun su experiencia, no ha conocido familias que finalmente hayan
optado por la IVE, aunque si muchos padres que contintian en la asociacion han
pasado por un proceso de negacion durante la etapa del embarazo, y se plantearon
esa opcion. Esto puede indicar que las personas que conocen esa realidad y se
informan se decantan mas por la continuacién del embarazo, aunque no es posible
descartar que las gestantes que deciden ponerse en contacto con las asociaciones de

Sindrome de Down sean las que ya se inclinaban por continuar la gestacion.

La adopcion de nifios y nifias con Sindrome de Down es otra opcidn a presentar.
Existe una asociacion nacional llamada “Padres que acogen”, que impulsa su acogida

y adopciodn. Esta asociacion apoya a las familias mediante una informacion amplia y
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precisa sobre el proceso, la forma de derivacion a los organismos publicos de
proteccion de menores y atendiendo a las familias y a los nifios, a través de las 88
asociaciones federadas repartidas por todo el territorio nacional. Desde el comienzo

del programa, han asesorado a mas de 50 de familias (16).

La IVE, que como se ha expuesto, es la alternativa mas recurrida cuando se
diagnostica un sindrome de Down (mas del 85% de las gestantes deciden interrumpir
el embarazo), lo cual requiere que el consejo genético incluya informacion
exhaustiva sobre las técnicas, riesgos y posibles efectos secundarios de la misma,
ademds de las alternativas de tratamiento que pueden valorarse. El diagndstico
prenatal ha de realizarse tan pronto como sea posible, para facilitar la toma de
decisiones de la gestante y pueda incluso interrumpir el embarazo en las primeras 14
semanas, dentro del denominado criterio legal “de plazos” por libre decision de la
gestante. Es posible la realizacion de la biosia corial diagndstica entre las semanas 10
y 15, debiendo actualmente esperar 3 semanas para la obtencion de resultados. Por

tanto, aunque ajustada, puede ser viable la IVE en las primeras 14 semanas.

En cuanto a la técnica, puede realizarse mediante un aborto médico o por diferentes
técnicas de aborto quirurgico. En el primer y segundo trimestre es posible realizar la
IVE mediante fArmacos, con dosis de mifepristona y misoprostol que varian segun la
edad gestacional. Cuando el tratamiento médico estd contraindicado o ha sido
inefectivo, se realiza un tratamiento quirurgico, bien por aspiraciéon o por legrado
simple. El procedimiento, en cualquiera de sus variantes, requiere anestesia y
normalmente sera necesaria la previa maduracion del cuello uterino farmacologica o
mecanicamente. El legrado por aspiracion puede ser también una técnica de eleccion
entre las 12 y 15 semanas; el legrado simple se recomienda a partir de la semana 12.
La histerotomia (similar a la cesarea) solo se emplea si todas las anteriores

alternativas han fracasado (17).

Por ultimo, es preciso también informar sobre la posibilidad de sufrir el Sindrome
post-aborto, que cumple con los criterios diagndsticos del DSM-IV de trastorno de
estrés postraumatico, aunque con caracteristicas propias, y que puede aparecer hasta
en el 20-30% de las mujeres que han optado por la IVE en casos de Sindrome de

Down y otros (17). Los datos sobre la incidencia relacionada con el supuesto bajo el
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que se realiza la IVE no son precisos al no haber estudios especificos sobre ello. Los
sentimientos persistentes de tristeza, pesar y culpa estan presentes en una minoria de
mujeres, sobre todo en aquellas con ambivalencia sobre la IVE, falta de apoyo social,
embarazo deseado o con objeciones morales al aborto (18). Ademas, la técnica
empleada puede influir en los niveles de depresion y ansiedad, siendo mayores en el
tratamiento quirtrgico y menor cuando la paciente tenga posibilidad de escoger el
método (19). Todo esto debe modular y enriquecer el consejo genético, ampliandolo
a la informacion sobre la ayuda social y terapéutica que pueda necesitar la mujer tras

laIVE.
5.3 SINDROME DE DOWN Y ABORTO EUGENESICO

Se define como “aborto eugenésico” aquel que pretende la IVE cuando se puede
predecir con probabilidad o certeza que el feto nacera con una malformacion,
defecto o enfermedad (17). El término ‘eugenesia’ fue acufiado por Francis Galton a
finales del siglo XIX como la ciencia que trata de todas las influencias que mejoran
las cualidades innatas de una raza; también trata de aquellas que la pueden
desarrollar hasta alcanzar la méxima superioridad. Desde el punto de vista clinico,
consiste en la preocupacion por la salud y la constitucion de futuras generaciones,
utilizando la ciencia y la tecnologia para conocer y estimar la salud fisica y mental

del futuro recién nacido.

El ultimo estudio completo sobre interrupciones voluntarias del embarazo realizado
en el Pais Vasco en el afio 2010 (20), indica que en ese afio se hicieron 3.388 IVE a
mujeres residentes en la Comunidad Autéonoma del Pais Vasco. De ellos, se
determind que el 6,4% de los abortos que se realizaron se debieron a riesgo de
anomalias graves o incompatibles con la vida del feto. En concreto, la primera
malformacion en frecuencia correspondi6 al Sindrome de Down, con un 67,5% de
los diagnoésticos. En nimero, supusieron 81 abortos. La segunda en frecuencia fue el

sindrome de Edwards (13,3%), y la tercera el Sindrome de Turner (5,8%).

El estudio concluia que la causa de la IVE, cuando esta relacionada con la salud
fetal, ha sido en casi 9 de cada 10 casos la existencia de anomalias congénitas. En la

mayoria de esos casos, la causa ha sido la presencia de anomalias cromosémicas.
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Por otra parte, el Estudio Colaborativo Espaiol de Malformaciones Congénitas
(ECEMC) (21), ha comprobado que la frecuencia global de recién nacidos con
defectos congénitos en Espafia ha venido disminuyendo a lo largo del tiempo desde
1985, cuando se aprobo en Espafia la Ley Organica 9/1985 del 12 de julio, por la que
dejo de ser punible la IVE en determinados supuestos, siendo uno de ellos la
posibilidad de que el feto presente anomalias. Ese descenso se debe principalmente
al impacto de las interrupciones voluntarias del embarazo; aunque hay otros factores
que pudieran estar relacionados en muy menor medida, como el mejor seguimiento
del embarazo, la planificacion del mismo o el aumento de la cultura sanitaria de la

poblacion.

La frecuencia defectos congénitos registrada antes de la legalizacion de la IVE, entre
los afios de 1980-1985, se considera la frecuencia basal de defectos congénitos en
nuestro pais, situdndose en el 2,22%. Desde entonces, la frecuencia global ha
descendido hasta el 1,03% (datos de 2008). Con respecto al Sindrome de Down, la
evolucion de su frecuencia no ha sido igual en todas las comunidades auténomas,
puesto que depende de la proporcién de madres con mas edad en cada poblacion y de
la existencia de planes especificos de deteccion prenatal. Este sindrome ha
descendido desde una frecuencia de 14,78 cada 10.000 recién nacidos vivos entre
1980-1985, hasta un 6,81 en el ano 2008, registrandose un descenso lineal

estadisticamente significativo.

Estos datos, avalarian una reflexion deliberativa sobre la Ley Organica 2/2010 de
salud sexual y reproductiva y de la interrupcion voluntaria del embarazo. En el
apartado 3.3 de este trabajo se recogia el articulo 15 de esta Ley, que contempla las
excepciones por las cuales se podra interrumpir el embarazo maés alla de las primeras
14 semanas de gestacion. Las circunstancias deberan corresponderse con causas
médicas, entre las que se encuentran tres posibilidades:
a) Grave riesgo para la vida o la salud de la embarazada, hasta las 22 semanas
de gestacion.
b) Riesgo de graves anomalias en el feto, hasta las 22 semanas de gestacion.
Para proceder a la interrupcion, se requiere un dictamen emitido con
anterioridad a la intervencion por dos médicos especialistas distintos del que

la practique o dirija.
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c) Cuando se detecten anomalias fetales incompatibles con la vida y asi conste
en un dictamen emitido con anterioridad, o cuando se detecte en el feto una
enfermedad extremadamente grave e incurable en el momento del

diagnostico y asi lo confirme un comité clinico.

El supuesto legal al que se acoge la IVE al detectar el sindrome de Down en el feto,
es en la actualidad el 15b que contempla “el riesgo de graves anomalias en el feto”,
dado que no produce por si mismo un riesgo para la vida de la embarazada, ni se
considera una anomalia incompatible con la vida. Para ello, dos médicos
especialistas deben emitir un dictamen que informe sobre la anomalia identificada y
que justifique su nivel de gravedad. No obstante, la Ley no refleja ni especifica qué
se considera como “grave anomalia”, dejando al médico la responsabilidad de dicha
determinacion. Atribuir al médico la decision de permiso o denegacion del aborto
para este supuesto constituye un factor discriminatorio para la autonomia de la
gestante, que ve mermada su capacidad de decision en una faceta fundamental de la
vida. En los ya citados Servicios de Obstetricia y Ginecologia del Hospital
Universitario de Basurto y del Doce de Octubre de Madrid, los dictdmenes médicos
necesarios para practicar la IVE por Sindrome de Down que se acogen al articulo
15.2. recogen una valoracion meramente descriptiva de la malformacion, sin entrar
en juicio sobre la gravedad de la misma. Por lo tanto, en la préctica clinica, no se
requiere realmente que la patologia sea grave, sino que basta con que se detecte una
alteracion cromosémica o una malformacion embrionaria de cualquier tipo y la
gestante manifieste su deseo de interrumpir el embarazo. De facto en los servicios
consultados se considera que, de la 14 a las 22 semanas, cualquier anomalia fetal es

causa de IVE si asi lo decide la gestante.

En el ambito de la Medicina es imprescindible que la Ley ampare y promueva las
buenas practicas clinicas, garantizando una atencion sanitaria adecuada y dando
seguridad juridica a los profesionales para el ejercicio de las mismas. Asi pues, no es
conveniente que la practica clinica que se realiza no se corresponda con la
legislacion vigente, porque esto puede suponer problemas médico-legales tanto a los

profesionales como a las gestantes que se someten a una IVE por este supuesto.
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Se debe poner en consideracion, a la vista de la experiencia y el conocimiento actual,
la consideracion el Sindrome de Down como una “grave anomalia del feto” porque
esta trisomia es distinta a otras cromosomopatias o malformaciones de consecuencias
vitales mas graves, siendo de una singularidad especial. Las personas con este
Sindrome llegan a vivir hasta los 70 afios con unos cuidados especificos, estando su
calidad de vida determinada actualmente no por el sindrome como tal, sino por las
malformaciones que puedan estar asociadas. Una alteracion que permite una
esperanza de vida larga y una buena calidad de vida no debiera ser considerada como

criterio de gravedad, al menos no en sentido clinico.

En conclusion, la buena practica clinica, es decir, el principio de la no maleficencia,
se ve mermada cuando falta precision en la Ley. Esto promueve que los exigibles
dictdmenes médicos incluyan informaciéon no veraz, imprecisa o simplemente la
obvien. Una deliberacion informada sobre esta cuestion permite analizar las distintas
posibilidades y los valores que han de ser tenidos en cuenta en la ponderaciéon de

cada una de ellas.
5.3.1 Cursos de accion

5.3.1.1 Exclusion del Sindrome de Down como criterio médico para la IVE

Una primera alternativa consistiria en ajustar la practica clinica a lo que sefiala la
Ley. En sentido estricto, el Sindrome de Down no es una “grave malformacion”
segun las caracteristicas particulares que se han ido recogiendo a lo largo de este
trabajo y, por lo tanto, quedaria excluido este diagnoéstico como posible causa de

interrupcion del embarazo entre las 14 y las 22 semanas de gestacion.

El debate clasico que ha suscitado el aborto desde el punto de vista de la ética (la
proteccion del no-nato frente a la autonomia de la gestante) es muy complejo y no se
pretende solventar en este trabajo, pero es necesario profundizar y enfrentar las
contradicciones para comprender tanto dificultad que supone la toma de decisiones
que afectan al inicio y al final de la vida como el lugar que ocupa la Medicina en ese
proceso. El preciso reconocer que el denominado aborto eugenésico es
inevitablemente discriminatorio. El diagnostico prenatal pone en marcha lo que se ha

llamado control de calidad fetal, dado que en la mayoria de los casos da lugar a una
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IVE si no supera el estandar predeterminado. Por esta razon la eugenesia actual no
distingue entre una intervencidon terapéutica y una intervencion de
perfeccionamiento. A este respecto, Jesus Florez, asesor cientifico de la Fundacion
Sindrome de Down de Cantabria dice: “yerran quienes ponen la fuerza del
argumento para defender el derecho a nacer de una persona con sindrome de Down
en pretender demostrar lo mucho y bien que avanzan y progresan actualmente estas
personas. Su derecho a la vida no depende del nivel cognitivo o conductual que
pueden llegar a alcanzar, porque entonces es muy facil la contraargumentacion.
Esos argumentos pueden ser valiosos para facilitar la aceptacion y la integracion,
pero carecen de valor a la hora de dictaminar sobre la vida y la muerte de un feto

con discapacidad diagnosticada” (9).

No obstante, el otro valor en conflicto, la autonomia de las personas, su libertad, es
también esencial. La prohibicion de la IVE por causa eugenésica supondria la
obligacion de aceptar ese embarazo a todas las gestantes, incluso en contra de su
voluntad, suprimiendo la autonomia y dejando de hacerles el bien, segun su criterio
personal de bien (Beneficencia). Ademas, no se debe olvidar que la prohibicion de la
IVE puede dar lugar al turismo abortivo o a la practica de abortos clandestinos, fuera
del entorno sanitario, que no garantizan las condiciones higiénico-sanitarias

necesarias, con las graves consecuencias que acarrean para la vida de las gestantes.

Se puede concluir que, si bien es cierto que el aborto por diagnostico de sindrome de
Down puede considerarse discriminatorio, la prohibicion de la IVE por dicha causa

no parece la mejor opcidn para la aceptacion de la discapacidad.
5.3.1.2 Ampliacion del plazo de libre decision de la gestante por patologia fetal

La segunda opcion que se plantea es la ampliacion hasta la semana 22 de la libre
decision de la gestante por causa de patologia fetal. Es la més adecuada a la realidad
de la practica clinica y a la casuistica actual. Se permitiria la IVE entre las semanas
14 y 22 cuando se detecte una malformacion fetal o una cromosomopatia, como es el
caso del sindrome de Down, sin necesidad de justificar desde el punto de vista

médico la gravedad del mismo.

En este caso, la proteccion del no-nato quedaria mermada en virtud de la autonomia

y beneficencia de la gestante, que quedaria respetada, pero no modificaria dicha
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proteccion respecto a lo que ya se esta llevando a cabo y el criterio legal seria acorde
con la realidad asistencia. Ademads, no podria considerarse mala practica ni ilegal la
emision por parte del médico especialista de un dictamen que no cuantifique ni
cualifique la anomalia detectada. Es preciso matizar que esta opcion no limita la
problematica de la discriminacion del aborto eugenésico anteriormente comentada.
La informacién sobre esta condicion deberia facilitarse en el proceso previo de
consejo genético a la gestante, de forma que no quede desamparada en la toma de
decision.

5.3.1.3 Inclusién de un supuesto socio-econdémico

El sindrome de Down goza de una ventaja sobre otras muchas discapacidades: la
visibilidad y la cantidad de programas de apoyo y ayudas que existen para él.
Ademéds, permite una buena calidad de vida, y una autonomia si se goza de los
apoyos necesarios. El principal miedo que verbalizan los padres cuando reciben el
diagnostico, tal como se relata en la Asociacion consultada, es el rechazo social y la
no integracion de su futuro hijo, o la incapacidad de darle todo lo vaya a necesitar; lo
cual corrobora que pese a los avances que se han conseguido, no hay una integracion

social real de las personas con este sindrome.

En este punto cabe preguntarse si es realmente la gravedad de una determinada
alteracion cromosomica o de otro tipo, lo que determina la decision de las gestantes a
interrumpir su embarazo, o si se corresponde mas concretamente con el deseo de los
padres de que sus descendientes crezcan en una sociedad que les acepta y les ayuda a

realizarse como seres humanos.

Desde esta perspectiva la opcion de incluir un “supuesto de IVE por causa
socioecondmica” en la ley ofreceria un matiz cualitativo distinto. El atribuir a una
causa social y economica la necesidad de tomar esta decision supondria una
visibilizacién del problema de la limitacién de los recursos para las personas con
discapacidad. Problematica debida entre otros factores a la escasa comprension y
competencia de la sociedad para integrar a las personas con sindrome de Down.
Educar a la poblacion para cambiar esta situacion es una tarea compleja, que requiere
tiempo y recursos, ademas de profesionales formados en la tarea. Esta opcion seria

interesante para hacer reflexionar tanto a la poblacion como a los poderes del estado
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sobre la incapacidad actual para incorporar a la vida civil a las personas con
capacidades diferentes, favoreciendo en la medida de lo posible politicas que
aboguen por la integracion de las personas que no cumplen con el peculiar canon de
excelencia que parece primar en las sociedades desarrolladas. En todo caso es
necesario reflexionar sobre la situacion actual de las personas que se encuentran en
una posicion de vulnerabilidad, y sobre la responsabilidad de legisladores y médicos
en mejorar desde el punto de vista humano el respeto hacia las personas afectadas de

Sindrome de Down.
5.4 LA IMPLICACION DE LA SOCIEDAD CON LA DISCAPACIDAD

Histéricamente han existido tres modelos para tratar a las personas con discapacidad,
que se mantienen aun a dia de hoy en mayor o menor medida (22): El primero de
ellos es el modelo de prescindencia, que considera que las personas con discapacidad
lo son a causa de motivos religiosos, y suponen una carga para la sociedad, no
aportando ningun beneficio. Clasicamente se ha unido a la idea de que la vida de
estas personas no merece la pena ser vivida, lo cual ligado a su condiciéon de “carga”
ha justificado prescindir de estas personas mediante practicas eugenésicas como el

infanticidio. La caracteristica principal de este modelo es la exclusion.

El segundo es el modelo rehabilitador, que consta de dos caracteristicas principales:
atribuye la discapacidad a causas médico-cientificas, y la define como “enfermedad”
o “ausencia de salud”. En segundo lugar, considera que estas personas pueden ser
utiles para la comunidad, aunque sélo en la medida en que sean rehabilitadas o
normalizadas. En consecuencia, el trato que reciben se basa en una actitud

paternalista y caritativa, y se considera que tienen menor valor que el resto.

El ultimo es el modelo social, que presupone que las causas que originan la
discapacidad no son religiosas ni cientificas, sino sociales. Por lo tanto, ya no son las
limitaciones propias de la persona con discapacidad el problema, sino las
limitaciones de la sociedad para prestar unos servicios adecuados que garanticen sus
necesidades. Ademads, se considera que estas personas pueden contribuir a la
sociedad en la misma medida que el resto de la poblacion, basandose en que toda
vida humana es igualmente digna. Este enfoque permite que las soluciones no se

dirijjan a las personas que se encuentran en situacion de dependencia, sino hacia la
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sociedad en su conjunto: en lugar de pretender normalizar a la persona con
discapacidad, el objetivo es normalizar la sociedad, para que piense y esté disefiada
para atender las necesidades de un colectivo plural y diverso. No se trata de ocultar la
realidad médica que existe en estas personas, sino en saber distinguir eso de la
problematica social que acompafia a la discapacidad. Habrd entonces que
comprender la diferencia entre “enfermedad” (situacion intrinseca que abarca un
trastorno o accidente), de “deficiencia” (pérdida de una estructura o funcion
psicologica, fisiolégica o anatdmica, que constituye la exteriorizacion de la
enfermedad) y “discapacidad” (restriccion o ausencia de la capacidad de realizar una

actividad, constituyendo la objetivacion de la deficiencia).

En 2006, Agustina Palacios y Javier Romafiach planteaban la necesidad de un nuevo
paradigma (22): el modelo de la diversidad, que acepte la existencia de una
diversidad humana, incluyendo en esta la discapacidad o diversidad funcional y
superando la dicotomia “capacidad” versus “discapacidad”. En este enfoque, todas
las personas tienen el mismo valor moral y deben por tanto tener garantizados los
mismos Derechos Humanos, de forma que incluso las personas que no pueden cuidar

de si mismas tienen la misma condicién de humanidad y dignidad.

Mucho camino queda como sociedad para comprender y saber enriquecernos de la
diversidad, dejando de verla como una carga y desperdicio de recursos. También es
responsabilidad de la Medicina poner los medios y eliminar las barreras de un
entorno que de manera habitual ignora esa diversidad y merma la capacidad de las
personas de realizar acciones y lograr sus objetivos. Cuando entre todos seamos
capaces de crear un entorno que garantice a todas las personas la libertad de

realizarse estaremos preparados para afrontar el desafio que supone la diversidad.

6. CONCLUSIONES

Las decisiones de las gestantes de interrumpir el embarazo ante un diagnostico de
Trisomia 21 estan determinadas en parte por el estigma social, la discriminacion y la
falta de recursos a los que estdn sometidas las personas con discapacidad en nuestra
sociedad. Seria una tarea incompleta analizar éticamente la cuestion de la IVE por

Trisomia 21 desde el punto de vista de la gestante, obviando la responsabilidad que
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la sociedad tiene en dicha practica. En esta linea, en el &mbito de la Medicina es
necesario poner todas las herramientas de andlisis de las que se dispone para
favorecer que las decisiones sean tomadas de manera objetiva, tratando de conciliar

al méaximo la autonomia y beneficencia con la justicia y la no maleficencia.

Es responsabilidad de los profesionales sanitarios garantizar a las gestantes unas
buenas practicas, para lo cual en ocasiones sera necesario implicarse en la mejora de
los recursos asistenciales o incluso de la propia legislacion. Dado que hablar de ética
es hablar de lo que puede ser de otra manera, mediante este trabajo se han analizado
los conflictos que derivan del diagnostico prenatal del sindrome de Down, en la

buisqueda de cursos de accidén dptimos que mejoren la asistencia sanitaria.

Con este trabajo, se justifica que es esencial emplear una terminologia adecuada y lo
mas exacta posible, que evite malentendidos gravosos para las buenas practicas
clinicas, para la autonomia de las gestantes y para la justicia social. También se ha
demostrado la importancia de ofrecer un consejo genético riguroso para favorecer
que la gestante tome sus decisiones de manera razonada y libre. Se ha planteado
asimismo la posibilidad de una reforma legislativa de la Ley Orgénica 2/2010 de
salud sexual y reproductiva, que garantice un marco legal adecuado y seguridad
juridica a los profesionales que realizan las IVE, y que evite la obligacién de los
médicos en la determinacion del grado de gravedad de una determinada
malformacion. Por tltimo, se ha abordado el aborto eugenésico en términos sociales,
comprendiendo que no implica de manera exclusiva a la gestante y a las familias,
sino que la sociedad entera tiene una responsabilidad y ha de implicarse en la
aceptacion e integracion de las personas con discapacidad, garantizando recursos que

les permitan ser libres para lograr una justa y buena vida.
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