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Los seres vivos se reproducen sexualmente, sus descendientes
desarrollan rasgos diferentes, unos con aspecto de otros y también con

respecto de cada uno de sus padres.

En la antigiiedad se buscaba descubrir reglas que explicasen como
las caracteristicas de la descendencia se relacionaba con las de sus padres y

las de los padres de sus padres.

De entre las teorias formuladas para explicar como se heredan las
caracteristicas, la de Mendel es la que proporciond el fundamento sobre el

cual se ha basado toda la investigacion genética.

La ciencia ha avanzado, y gracias a ello podemos conocer diversas
patologias como la trisomia 21 o mejor conocida como Sindrome de Down,
dado a conocer por el Dr. John Down, quien trabajo en un hospital donde
havia muchos pacientes con retraso mental. Cuando ei Dr. Down escribid
sobre este trastorno en 1866, intentd dar una descripcion del aspecto que
tenian las personas que lo sufrian. Asi, los describi® como personas que

tenian determinados rasgos fisicos al nacer.

Hubo un tiempo en que la mayoria de nifos con Sindrome de Down
no superaban la ninez. Muchos contraian infecciones que no podian superar,

otros morian por problemas de corazén u otros problemas con los que nacian.

En la actualidad, muchos de esos problemas de salud pueden
tratarse y la mayoria de nifos con sindrome de Down liegan a adultos. Los
medicamentos solucionan muchas de estas infecciones y la cirugia puede

corregir los problemas de corazén, estdmago e intestinos.
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Existen tratamientos médicos para la leucemia. Alguien con sindrome
de Down tiene muchas probabilidades de llegar a los 50 afios o mas gracias a
los avances cientificos, como lo es ahora la completa desifracciéon del
Genoma Humano ,el cual , es una investigacién internacional que busca
seleccionar un modelo de organismo humano por medio del mapeo de la
secuencia de su DNA. En otras palabras, es el codigo que hace que seamos

COMoO sOMmaos.

En la actulidad en la odontologia comunitaria debemos considerar
esta posible alternativa en beneficio de la salud bucal, ya que actualmente los
individuos Sindrome de Down tienden a padecer alteraciones bucales tales

como gingivitis y maloclusiones dentales.
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GENETICA

Gregor Mendel nacio el 22 de julio de 1822 en Heizendorf, Austria; fue
un excelente estudiate con alma renacentista, interesado lo mismo en la
fisica que en la quimica y la zoologia, materias que curso en la Universidad
de Viena, Austria. Aunque no tenia vocacion de clérigo, opté por el habito y
dedico ocho afos de su sacerdocio a descubrir las leyes de la herencia que le
valieron el apelativo de "PADRE DE LA GENETICA".

LA OBRA DE MENDEL

Cuando los seres vivos se reproducen asexualmente , sus
descendientes se desarrollan y se convierten en copias exactas de sus
progenitores, siempre y cuando se crien bajo condiciones similares. En
cambio, cuando los seres vivos se reproducen sexualmente, sus
descendientes desarrollan rasgos diferentes, unos con aspecto de otros y
también con respecto a cada uno de sus padres. Cuando se aparean un perro
pastor y un perro pastor aleman sus descendientes son también perros; de tai
cruce no resulta una especie nueva de animal. Sin embargo, los
descendientes no son claramente ni perro pastor ni perro pastor aleman.
Mucho antes de que los bidlogos descubrieran varios de los hechos de la
mitosis y la meiosis, buscaban descubrir reglas que explicasen coémo las
caracteristicas de la descendencia se relacionaba con ilas de sus padres y las

de los padres de sus padres.
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De entre las teorias formuladas para explicar cémo se heredan las
caracteristicas, dos merecen especial mencion:

A) Una de ellas es la teoria de la herencia de los caracteres adquiridos, no
ha podido superar la comprobacién cientifica; a pesar de eso, continua
teniendo defensores como lo son Lamarck y Weismann, entre otros.

B) La otra es la de Mendel, que proporcioné el fundamento sobre el cual

se ha basado toda la investigacién genética posterior .

A) LA TEORIA DE LA HERENCIA DE LOS CARACTERES ADQUIRIDOS.

Esta teoria afirma simplemente que los rasgos adquiridos por los
padres durante su existencia pueden ser transmitidos a sus descendientes. La
teoria, por lo general, suele estar asociada con el nombre de Lamarck,
bidlogo francés que ia utilizd en el intento de explicar las numerosas y
llamativas adaptaciones al ambiente que presentan las plantas y los animales.
Su ejemplo mas famoso fue e! de la jirafa.

Lamarck afirmaba que el cuello largo de la jirafa evoluciond como
resultado de varias generaciones de jirafas que tenian que estirar sus cuellos
para alimentarse de las hojas de los arboles. Cada generacion transmitié¢ a
sus descendientes el pequeno incremento en la longitud del cuello

ocasionado por el continuo estiramiento.

¢Hay alguna evidencia de que un fendmeno semejante pueda ocurrir?
A pesar de los intentos repetidos para probar que los cambios corporeos
adquiridos por un individuo pueden ser transmitidos a sus descendientes,
todavia no se ha podido descubrnir evidencia alguna. Los primeros
experimentos efectuados para tratar de resoiver el problema consistieron en
remover quirurgicamente alguna parte de un cuerpo. por ejemplo, la cola de
un ratén. Aun después de haber efectuado tai operacion a través de varias
generaciones, los ratones nacian siempre con cola, la cual continuaba siendo

tan larga como de costumbre.

tJ
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En efecto, los experimentadores no tenian sino que observarlas para
corroborar sus hallazgos. Durante innumerables generaciones los criadores
de ratones siguieron cortando las colas de sus crias y el proceso sigue
todavia cumpliéndose en cada nueva generacion. Aunque se llevaron a cabo
ensayos mas complicados para modificar la herencia mediante cambios del

medio, nada pudo lograrse.

¢Por que no? Para que los cambios efectuados en el cuerpo de los
padres pudieran ser transmitidos a las descendencias, tendrian que ser
incorporados en los espermatozoides o en los ovulos, puesto que estos son el
unico eslabén entre los cuerpos de los progenitores y los cuerpos de los
descendientes. Quizas podria lograrse tal resultado si las células
especializadas del cuerpo sobre las cuales pudiera efectuarse alguna
alteracién, produjeran luego los gametos. Pero estas células no son las que
los producen. Desde hace muchos anocs se sabe que en los animales las
células del cuerpo que producen gametos son segregadas en las primeras
etapas del desarrollo embrionario. De hecho, una nifia recién nacida ya ha
formado y comenzado la primera division meidtica de donde provendran todos

y cada uno de los 6vulos maduros que algun dia producira.

El bidlogo aleman August Weismann (nacio el 17 de enero de 1834 en
la ciudad de Franckfort Alemania. y murid el 5 de noviembre de 1914 en la
ciudad de Friburgo Alemania). incorporo estas ideas en su teoria de la
continuidad del germoplasma (1883-1889). De acuerdo con su teoria, los
organismos multicelulares estan constituidos por células que producen
gametos o germoplasma y por células que constituyen el resto del cuerpo
que denomind somatoplasma. Weismann consideré al germoplasma
inmortal. De ello habria que deducir la existencia de una cadena

ininterrumpida de gametos y embriones que se remontarian hasta el
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comienzo de la vida. En cada generacion el embridén que se desarrolla a partir
del cigoto no solamente forma germoplasma para la generacion siguiente,
sino ademas las células que compondran el cuerpo;, es decir, el

somatoplasma del organismo.

De acuerdo con esta teoria, el somatoplasma simplemente proporciona
albergue al germoplasma, teniendo uUnicamente que cuidar de que el
germoplasma se halle protegido, reciba alimento y transmita el germoplasma
al sexo contrario, con el fin de crear la proxima generacidn. E! viejo acertijo
sobre qué fue primero, la gallina o el huevo, dejaba de ser un problema para
Weismann. De acuerdo con su teoria, la galiina es simplemente un dispositivo

del huevo que posibilita la postura de otro huevo.

La idea esencial de la teoria de Weismann fue demostrada
admirablemente en 1909 por los cientificos americanos W. E. Castle y John
C. Phillips. Estos investigadores le sacaron los ovarios a una conejilla de
Indias albina y los sustituyeron por los de una de color negro. Luego
aparearon esta conejilla con un macho albino, pero en lugar de obtener
descendientes albinos como normalmente deberia esperarse, los
descendientes resultaron negros. (Los apareamientos entre conejillos de
Indias albinos y negros siempre producen descendientes negros). Los
patrones genéticos de los ovulos no habian experimentado alteracidn al

madurar en el cuerpo de un animal diferente.
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TEORIA DE MENDEL:
SU FUNDAMENTO

Las actuales teorias sobre la herencia fueron elaboradas por primera
vez por el monje austriaco Gregor Mendel. De 1858 a 1866, Mendel trabajo
en el jardin de su monasterio, en la ciudad de Briin (ahora Brno), y se ocupoé
en llevar a cabo experimentos de cruce de guisante y de examinar las
caracteristicas de los descendientes obtenidos a través de tales

cruzamientos.

La decisibn de Mendel de trabajar con guisantes comunes de jardin
resultd excelente. La planta es resistente y crece rapidamente. Como en
muchas leguminosas, los pétalos de la flor encierran los érganos sexuales
completamente. Estos son los estambres, que producen polen (portadores de
los gametos masculinos) y el pistilo, que produce el gameto femenino u
6vulo. Aunque ocasionalmente los insectos pueden penetrar en los érganos
sexuales, la norma es la autofecundacion. Mendel pudo abrir los botones
florales y retirar los estambres antes de que maduraran. Fecundando luego el
pistilo con polen de otra planta, Mendel pudo efectuar fertilizacién cruzada

entre las dos plantas.
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El haber escoqgido guisantes de jardin como objeto de estudio resultd
también afortunado, dada la existencia de muchas variedades diferenciadas
las unas de las otras de manera contundente. Algunas producian (después
del secamiento) semillas arrugadas; otras semillas lisas y redondas; semillas
con cotiledones verdes; otras semillas con cotiledones amarillos; algunas
producian vainas verdes; otras vainas amarillas; algunas flores blancas; otras
flores rojizas. Mendel decidi6 estudiar estas caracteristicas apareadas (y otras
tres mas) por cuanto eran faciimente identificables y por cuanto los
apareamientos resultaron fértiles, generacién tras generacion. Es decir, que
mientras se mantuviera la polinizacion normal, estas variedades continuaban
produciendo descendientes idénticos a sus progenitores, en lo concerniente a

las caracteristicas objeto de estudio.

En lo que respecta a otras caracteristicas las variedades de Mendel
diferian, por ejemplio, en el tamano de la hoja y en el de la flor. Mendel ignord
sabiamente estas diferencias en sus estudios simplemente por cuanto no eran
susceptibles de clasificarse dentro de un esquema disyuntivo (del tipo o esto
o el otro) . Los guisantes de Mendel producian o bien semillas redondas, o
bien semillas arrugadas. No se presentaban tipos intermedios. De otra parte,
el tamano de las hojas y de las flores presentaba un amplio rango de
variaciones. No existia la posibilidad de colocarlos en una u otra categoria

distinta.
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De modo que la decisién de Mendel de limitar de esta manera el
objetivo de sus experimentos fue ciertamente uno de los factores importantes

que los condujeron al exito.

LOS EXPERIMENTOS DE MENDEL.:

En uno de los primeros experimentos, Mendel apared una variedad de
semillas redondas con una variedad de semillas arrugadas. A la generacién
parental la denomind generacion Py. El polen de los estambres de la variedad
de semillas redondas fue depositado sobre el pistilo de la variedad de las
semilla arrugadas. Se lievd también a efecto el cruce reciproco: el polen de
los estambres de la variedad de las semillas arrugadas fue colocado en el
pistilo de la variedad de semillas redondas. En ambos casos, cada una de las

semillas producidas por estas flores fertilizadas, fue redonda.

No se produjeron semillas de forma intermedia. (La forma de la semilla
y el color de los cotiledones resultaron ser caracteristicas que valia la pena
estudiar. Su forma podia ser determinada en la misma estacidon en que se
llevaba a cabo la fertilizacién. Las semillas constituian la generacidn siguiente.
l.a forma de la legumbre . la longitud del tallos y el color de la flor en la
segunda generacion no podian ser determinadas sino hasta el préximo
periodo de crecimiento. cuando las semillas habian germinado y se habian
convertido en plantas maduras.) Mendel denomind a ia segunda generacidon
hibrida. por cuanto era producida por progenitores distintos. También es

denominada la generacidon Fy.
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Mendel sembrd todas las semillas redondas Fy, 253 plantas de F;
crecieron hasta alcanzar la madurez y dejé que las flores F; se
autofecundaran, como ocurre normalmente. En realidad, con ello Mendel
apared entre si la generacidon F; (o hibrida). De las legumbres de estas
plantas F;, Mendel cosechdé 7324 semillas que constituian las generacion F,.
De éstas, 5474 resultaron redondas y 1850 arrugadas. Si se divide el nimero

mayor por el menor, se halla la proporcidon 2.96 redondas a una semilla

arrugada.

Luego Mendel sembrd algunas semillas correspondientes a estos dos
tipos de F;. A partir de las semillas arrugadas, obtuvo plantas que producian
(por autofecundacién) una nueva cosecha de semillas (F3). Estas resultaron
exclusivamente del tipo arrugado. De las semillas redondas obtuvo 565
plantas, las cuales por autofecundacién produjeron una nueva cosecha de
semillas F3;. En este caso unicamente 193 plantas produjeron semillas
redondas; las restantes 372 plantas produjeron tanto semillas redondas como

semillas arrugadas, en proporcion 3 a 1.

¢CoOmo se pueden interpretar estos hechos? Evidentemente, cuando
se cruzan guisantes de semilla redonda con guisantes de semilla arrugada,
los guisantes de la semilla redonda transmiten aigun factor de control a la
descendencia (F;). Ademas. no importa que el factor que condiciona las
semillas redondas provenga del gameto masculino o del ovulo; los resultados
son los mismos en cualquiera de los dos casos.

La reaparicidon de las semillas arrugadas en la generacion F; puede
explicarse solamente suponiendo que al menos algunas de las plantas F;
portaban también el factor determinante de la condicidn semillas arrugadas
Sin embargo. su presencia en la generacion F, (por ejemplo, semillas

redondas). Aquellos rasgos que se hallaban ocultos en la generacién Fy, pero
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que reaparecian en la generaciébn F; (por ejemplo, semillas arrugadas) los

llamo recesivos.

LA HIPOTESIS DE MENDEL.:

Para explicar los resultados obtenidos en sus experimentos, Mendel
formulé una serie de suposiciones. Estas suposiciones se denominan
hipétesis. No se trataba de observaciones ni de hechos. Se trataba
simplemente de afirmaciones que, de ser verdaderas, proporcionarian una
explicacion de los resultados obtenidos. Las hipdtesis formuladas por Mendel
fueron las siguientes:

En cada organismo existe un par de factores que regulan la aparicién de una
cierta caracteristica. (Hoy en dia a estos factores los denominamos genes.)
El organismo obtiene tales factores de sus padres, un factor por cada padre.
Cada uno de estos factores se transmite como una unidad discreta
inmodificable. (Las semillas arrugadas de la generacion F; no eran menos
arrugadas que aquellas de la generacidon P4, aunque los factores que regulen
este rasgo hayan pasado a través de la generacion de semillas redondas Fy.)
Cuando las células reproductivas (espermatozoos u ovulos) estan formadas,
los factores se separan y se distribuyen a los gametos en forma de unidades
independientes. Esta afirmacién se conoce comunmente con el nombre de
primera ley de Mendel, o ley de la segregacion.

Si un organismo posee dos factores diferentes para una caracteristica dada,
uno de ellos debe expresarse y excluir totalmente al otro. Hoy en dia usamos
el término alelo para descnbir las formas altermativas de un gen que controla
la aparicion de una caracteristica dada Asi, en el caso que se discute, hay
dos aleios (semillas redondas y semillas arrugadas) del gen que controlan la

forma de la semilla.
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(Hasta qué punto explica esta hipdtesis los hechos observados? De
acuerdo con las hipdtesis de Mendel, las plantas de semillas redondas de la
generacidon P; contenian dos genes idénticos para las caracteristicas semillas
redondas. Podemos designar estos genes asi: RR. La linea para semillas
arrugadas contenian dos genes para las caracteristicas semillas arrugadas,
asi: rr. Hoy en dia se dice que cada una de las plantas P; es homocigética
con respecto de una caracteristica dada. En el momento de formarse los
gametos, los genes se separan. Pero puesto que en este caso los genes de
cada planta son iguales, todos lo gametos producidos por cada planta son
también iguales. Cualquier nucleo espermatico o cualquier 6vulo de la planta
que produce semillas redondas, contendra el alelo R. Asimismo, cualquier
gameto producido por la planta de semillas arrugadas levara el alelo r. Los
cigotos formados como resultado del apareamiento de estas variedades seran
de un solo tipo y contendran los dos alelos. Hoy se dice que cada una de las

plantas F; es heterocigotica.

De acuerdo con la explicacion propuesta por Mendel, todas las semillas
F; son redondas, por cuanto en la condicidn heterocigotica el alelo R se
expresa y excluye totalmente al alelo r. En otras palabras. R es dominante
sobre r. El llamado cuadrado de Punnet permite describir apropiadamente

este cruzamiento.

Mediante la utilizacion de! cuadrado de Punnet, en el que se indican

todas las combinaciones posibles de los gametos de los progenitores:
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Progenitores Ab X Ab
Gametos A a fa] ' a
A 3
Cuadrado de A AA ‘ Aa
Punnet ' : !
a Aa aa

Cuando las plantas F; forman gametos, los alelos se vuelven a separar
y a cada gameto se transmite solamente un alelo. Esto significa que la mitad
del numero total de gametos formado contendra el alelo R y la otra mitad el
alelo r. Cuando tales gametos se unen al azar. aproximadamente la mitad de
los cigotos seran heterocigéticos. un cuarto homocigoéticos con respecto de R
y un cuarto homocig6ticos con respecto de r.

De este modo serian probables tres diferentes combinaciones (RR, Rr,
) y la relacion hipotética sera 1:2:1. Sin embargo, debido a la dominancia de
R sobre r, no habra manera de distinguir exteriormente las semillas que
contengan los alelos RR de aquellas que contengan los alelos Rr. Tanto las
unas como las otras tendran cubiertas redondas. Hoy en dia decimos que
poseen el mismo fenotipo:. es decir. la misma apanenc:a con respecto de un
rasgo. Sin embargo. tanto unas semillas como otras, poseen genotipos

diferentes; es decir, un contenido genetico diferente para ese mismo rasgo.
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Esto explica los interesantes resultados obtenidos por Mendel en sus
experimentos con guisantes en la generacion F3; Todas las semillas
arrugadas representan lineas puras. Un tercio (193) de las semillas redondas
también representan lineas puras, con lo cual se pone en evidencia su
condicion de homocigodtica para RR. No obstante, dos tercios (372) de las
semillas redondas produjeron tanto semillas redondas como semillas
arrugadas y ello en una proporcion 3:1, al igual que en la generacion F, Por

tanto, estas semillas tendrian que haber sido heterocigodticas.

Es importante notar que estas relaciones son unicamente aproximadas.
Se produce mayor cantidad de polen de la que se utiliza realmente en la
fertilizacion. Muchos 6vulos nunca son fertilizados. Las probabilidades de que
cuatro fertilizaciones F, produzcan siempre 1RR, 2Rr y 1rr, son iguales a las
de que una moneda caiga dos veces cara y dos veces cruz después de ser
lanzada al aire. Pero a medida que el tamafno de la muestra aumenta, las
desviaciones casuisticas se minimizan y las proporciones se aproximan a la

prediccion tedrica mas y mas estrechamente

EL RETROCRUZAMIENTO: UNA PRUEBA DE LA HIPOTESIS DE
MENDEL.

Mendel aprecio debidamente la importancia de este paso. Para probar
su hipotesis, trato de obtener el resultado de un experimento de apareamiento
que aun no habia llevado a cabo. Cruzd sus guisantes heterocigoticos de
semillas redondas (Rr) con semillas arrugadas homocigoticas (7). Penso que
el progenitor homocigoético recesivo podria solamente producir gametos que
contenian el alelo r E! padre heterocigotico produciria igual nimero de
gametos R y gametos r Mendel predijo ademas que la mitad de las semillas
producidas a partir de este cruce serian redondas (Rr) y que la mitad serian

arrugadas (rr).
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Este tipo de apareamiento en el cual participa un progenitor identificado
como recesivo, homocigético, se denomina retrocruce o cruce de prueba. Por
este medio se <<prueba>> la composicién del genotipo en aquellos casos en
donde dos genotipos diferentes (como RR y Rr) producen el mismo fenotipo.
Notese que para un observador casual en el jardin del monasterio de Brit nn,
este cruce no le pareceria diferente del cruce P, descrito antes. Guisantes de
semilla redonda se cruzaban con guisantes de semilla arrugada. Pero Mendel,
suponiendo que los guisantes de semillas redondas utilizados en este cruce
en realidad eran heterocigdticos, predijo que se producirian tanto semillas
redondas como arrugadas y en una proporcion 50:50. Mendel llevo a efecto
los apareamientos y cosechd 106 semillas redondas y 101 semillas arrugadas
de guisantes.

La hipotesis de Mendel habia explicado todos los hechos conocidos.
Habia conducido también a la prediccion de hechos hasta entonces no
conocidos. Cuando se pusieron en evidencia estos hechos, su hipotesis se
fortalecié considerablemente.- Una hipotesis que explica todos los hechos
conocidos en un momento dado y predice con exito nuevos hechos, se
convierte en una teoria. Si una teoria continua cumpliendo su papel
explicativo y predictivo, finaimente puede llegar a ser una ley. Dos de las
suposiciones de Mendel (una de las cuales ya hemos discutido) se llama hoy

en dia leyes de Mendel.

DIHIBRIDOS: LA LEY DE LA DISTRIBUCION INDEPENDIENTE.

Mientras Mendel investigaba la herencia de guisantes de semillas
redondas y de semillas arrugadas. simultaneamente llevaba a cabo
experimentos con guisantes de variedades que diferian en otros seis aspectos
definitivos. Los resultados de todos estos experimentos confirmaron también

su hipotesis. Cruzo guisantes que diferian en dos caracteristicas. Una
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variedad de guisantes de linea pura de semillas redondas y cotiledones
amarillos fue polinizada con una variedad (linea pura) de semillas arrugadas y
cotiledones verdes. Todas las semillas que se obtuvieron del cruce resuitaron

redondas y de cotiledones amarillos.

Esto confirmaba el hallazgo anterior de Mendel de que el alelo
correspondiente a los cotiledones amarillos, al igual que el alelo de semillas
redondas, era dominante. (Esta generacion F; se dice que es dihibrida por
cuanto se produce mediante el cruce de padres que difieren en dos
caracteres.) Luego Mendel sembré estas semillas y produjo la
autopolinizacion de las flores resultantes. Podria esperarse cualquiera de las
dos posibilidades. Los alelos correspondientes a la forma redonda vy
cotiledones amarillos, que habian sido heredados de uno de los progenitores,
podrian ser inseparables y, por consiguiente, transmisibles como una sola
unidad de la generacion F». Si resultase lo mismo para el caso de los alelos

arrugados-verdes.

Si, en cambio, los genes que determinan la forma de las semillas y
aquellos que determinan el color de los cotiledones fuesen distribuidos
independientemente a los gametos, entonces habria que esperar encontrar
en la generacién F; algunos guisantes que poseyeran semillas redondas y
cotiledones verdes y algunos otros que fuesen de forma arrugada vy
cotiledones amarillos, asi como otros semejantes a los tipos de la generacién
P,.

De acuerdo con esta uitima suposicion, tendrian que producirse cuatro

fenotipos en la proporcién 9:3:3:1.

Mendel llevd a cabo este cruce y cosechod 315 semillas redondas de

guisantes y de cotiledones amarillos, 108 semilias redondas de cotiledones
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verdes y 32 semillas arrugadas de cotiledones verdes. Un rasgo caracteristico
del trabajo cuidadoso de Mendel es que entonces €l procedid a sembrar todas
estas semillas de los guisantes y a verificar la presencia de cuatro genotipos
separados entre los guisantes de semillas redondas y cotiledones amarillos y
la presencia de dos genotipos separados en cada uno de los guisantes con la
nueva combinacién de caracteristicas. Solamente los 32 guisantes de
semillas arrugadas y cotiledones verdes resultaron ser de un solo genotipo.
Estos resultados llevaron a Mendel a formular su ultima hipotesis (segunda
ley de Mendel): la distribucion de un par de factores es independiente de la
distribucién de otro par. Esta hipotesis se conoce con el nombre de ley de la

distribucién independiente.

TEORIA DE MENDEL: CONSECUENCIAS

Los experimentos que se describen en este capitulo se llevaron a cabo
de 1858 a 1866. En 1866 Mendel publicé los resultados obtenidos, asi como
el analisis de los mismos. Escasa atencién le fué concedida por otros
bidlogos. Ninguno trato de repetir alguno de estos experimentos o verificarlos
tomando otros caracteres u organismos. El mismo Mendel pronto abandono
sus experimentos y tuvo que ocuparse, cada vez mas, de la administracion

del monasterio.

Mendel murié en 1884 En 1900, 34 anos después de haber publicado
su trabajo y 16 después de su muerte, el trabajo de Mendel volvio a la luz.
Tres hombres que trabajaban independientemente los unos de los otros
descubrieron los mismos principios. Solo después de terminado su trabajo
supieron que hacia ya un tercio de siglo que un monje desconocido se les

habia anticipado.
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Se han esgrimido varios argumentos para explicar por qué el trabajo de
Mendel no tuvo aceptacion. Cualesquiera que fuesen las razones, lo cierto es
que asi sucedid. Ciertamente parece irénico que el desarrollo actual de la
genética arrancara en el anfo 1900 y no en 1866. El trabajo brillante de
Mendel no pudo formar parte del pensamiento cientifico de su época. Cuando
los cientificos estuvieron en condiciones de continuar mas alla de los

hallazgos de Mendel, no hicieron mas que redescubrirlos por si mismos.

¢ Cual es la situacidon actual de las /eyes de Mendel? Aunque desde
1900 se han descubierto importante aspectos, todavia continuan siendo el

fundamento sobre el cual descansa la ciencia de la genética.
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SINDROME DE DOWN

El Sindrome de Down fue primero descrito en 1866 por John Langdon
Down. En 1959, el analisis genético permitic al Dr. Jerome Lejeune
determinar el origen del Sindrome de Down. La gente tiene 2 copias de cada
uno de los 23 cromosomas. En este sindrome, en vez de ser 2 copias del
cromosoma 21, existen 3 copias. Aqui es donde se acuna el término trisomia
21. Aunque los cromosomas mismos son normales, la presencia de un
cromosoma extra resulta en una variedad de caracteristicas bien conocidas y

descritas asi como signos y sintomas particulares del Sindrome de Down.

Los nifios con sindrome de Down son generalmente mas pequefos y
su desarrollo fisico y mental es mas lento que los nifos que no tienen
Sindrome de Down. Su desarrollo motor es mas lento. En vez de caminar
entre los 12 y los 24 meses, generalmente aprenden a caminar entre el mes

15 y el 36. También el desarrollo del lenguaje esta marcadamente retrasado.

Algunas caracteristicas fisicas de los ninos con Sindrome de Down
son un aplanamiento en la parte de atras de la cabeza, una inclinaciéon de los
parpados, pequenos pliegues de piel en el angulo interno de los ojos, puente
nasal deprimido, orejas ligeramente mas pequefas, boca pequena,

disminucion del tono muscular, ligamentos flojos y manos y pies pequenos.

Uno puede facilmente asumir que puesto que el Sindrome de Down
tiene una causa genética, no hay nada que pueda hacerse para ayudar a los
pacientes que sufren de este problema La salud de los individuos con el
Sindrome de Down ha mejorado por la disponibiidad de los antibioticos, el
cambio de cuidado institucional al cuidado en el hogar y los avances en la
cirugia del corazon. lo cual puede corregir defectos congénitos que afligen a

muchos bebés con el Sindrome de Down. Mas o menos el 80 % de los
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individuos con el Sindrome de Down ahora logran vivir hasta los 50 afios o
mas (Kolata 1985). Es importante reconocer que aunque la gente con
Sindrome de Down comparte muchas similitudes, cada persona es unica. Se
les puede ofrecer mucha ayuda a estas personas a través del cuidado médico

apropiado, la nutricidbn adecuada y una intervencién temprana (Unrah 1994).

En los anos 80's, la investigacion se enfocd en el efecto de las
megadosis de vitaminas y minerales y su efecto putativo sobre el Coeficiente
intelectual y el funcionamiento mental en los individuos con Sindrome de
Down La mayoria de estos estudios no mostré ningun efecto benéfico, sin
embargo hay que aclarar que se enfocaron unicamente en las vitaminas y los
minerales complementarios. No se investigdo el papel de los aminoacidos
complementarios. Los trabajos de investigacidon recientes indican anomalias
en los niveles de los aminoacidos en el plasma y la orina de los individuos con
Sindrome de Down (Lejeune 1992). Ademas, la investigacién ha identificado
defectos especificos en ciertas reacciones metabdlicas en el propio Sindrome
de Down (Feaster et al. 1977, Sinet 1982, Chadefaux et al 1985, Lejeune
1992). Los nutrientes incluyendo las vitaminas, los minerales, los
antioxidantes y los aminoacidos juegan un papel importante en estas
reacciones metabodlicas. Ademas muchos nifos con Sindrome de Down
sufren de mala absorcion, enfermedad celiaca y de intolerancia a la lactosa
(Nowak et al. 18983, Simila and Kokkonen 1980, Unrah 1994, Van Dyke.
1995). De esta manera. puede que no todas las necesidades nutricionales

sean satisfechas con la pura dieta.

El oxigeno es esencial para la vida. Sin embargo, el oxigeno puede
también ser una substancia danina en nuestro cuerpo. Puede convertirse en
un radical libre y causar dano celular y tisular a través de un proceso conocido
como oxidacion (Sinet 1992). La oxidacion ocurre por ejemplo cuando una

manzana expuesta al aire se pone café y cuando los carros desarrollan éxido
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por la exposicion al aire y al agua. En el cuerpo, el oxigeno puede convertirse
en peréoxido de hidrogeno, el cual es también un poderoso oxidante. Una
enzima llamada superoxido dismutasa es responsable de la generaciéon de
peréxido de hidréogeno. El gene para la superbxido dismutasa se localiza en el
cromosoma 21 y se ha demostrado que la actividad de la enzima superdxido
dismutasa se eleva en el Sindrome de Down (Sinet et al. 1975). De esta
manera en los individuos con Sindrome de Down, la actividad excesiva de la
superoxido dismutasa puede ser muy dafina. Para protegernos contra el dano
causado por los radicales libres, son muy importantes los antioxidantes. Estos
antioxidantes pueden proteger a nuestras células y tejidos del dano al destruir
a los radicales libres. La vitamina C, el betacaroteno, la vitamina E, el selenio

y el glutation, todos son nutrientes antioxidantes.

En un estudio reciente realizado con neuronas fetales cultivadas de
individuos con el Sindrome de Down, se demostré que las especies de
oxigeno reactivo contribuyen a la apoptosis, un proceso donde la célula se
programa a morir (Busciglio and Yanker 1995). Los antioxidantes previnieron
esta degeneraciéon de las neuronas en el Sindrome de Down. Estos
resultados sugieren que el dano oxidativo puede jugar un papel importante en
el Sindrome de Down. Sin embargo, se deben interpretar con precauciéon. Las
neuronas fueron retiradas de! cuerpo y luego se llevaron a cabo los
experimentos. El efecto directo de los radicales libres y los antioxidantes en el
cuerpo debe ser investigado detenidamente. Este estudio iniciara una
investigacion posterior para delinear el papel del darno oxidativo en el proceso
del envejecimiento y en la degeneracion del cerebro, especialmente en la
enfermedad de Alzheimer (Harman 1981). Esto es particularmente relevante
ya que todos los individuos con Sindrome de Down arriba de los 35 anos,
desarrollan una neuropatologia parecida a la enfermedad de Alzheimer y
entre el 15 al 40 % desarrollan completamente la enfermedad de Alzheimer
(Wismiewski and Rabe 1985).
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El metabolismo del monocarbono es vital para una variedad de
procesos bioquimicos (Rawn 1989). Algunos de los compuestos cuya sintesis
es dependiente del metabolismo de un carbono, incluyen: la adrenalina, la
colina (como la acetilcolina, un neurotransmisor y como en fosfatidilcolina, un
componente esencial de las membranas celulares y componentes del RNA y
del DNA. El metabolismo del monocarbono involucra la transferencia de
unidades de un carbono sobre transportadores que como su nombre lo indica,

transportan las unidades de un carbono a otros compuestos.

Las unidades de un carbono son derivadas de componentes
dietéticos comunes, serina, glicina, metionina y colina. Los transportadores
para los monocarbonos, incluyen: THFA (acido tetrahidrofdlico del folato), S-
adenosil-metionina (derivado del aminoacido esencial metionina) y la vitamina
B-12 ligada a una enzima (Rawn 1989). La deficiencia dietética de estos
componentes puede hacer surgir alteraciones en el metabolismo de un
carbono. Tan importante es el metabolismo del monocarbono para la célula
que ciertos antibidticos y agentes anticancerosos actuan sobre este proceso.
El Dr. Lejeune, el Dr. Peeters y sus colegas identificaron varios defectos en el
metabolismo del monocarbono en la gente con Sindrome de Down. Esta
investigacion fue conducida a través del analisis de los aminoacidos en orina
y en el plasma. experimentos con metionina y folato complementarios y el

analisis de sensibilidades a drogas.

Se estan haciendo avances en el area de la nutricion y el Sindrome
de Down particularmente en las areas del metabolismo det monocarbono y la
oxidacién celular. Se requiere investigar mas profundo para comprender
completamente el papel de los nutrientes y su beneficio potencial en las

gentes con Sindrome de Down.
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Estamos en tiempos que se caracterizan por el surgimiento de
nuevos paradigmas. El caso del Sindrome de Down no es la excepcién. El
viejo paradigma nos dice que estos nifnos nacen mentalimente retrasados, que
el Sindrome de Down es una condicion fija y cerrada de nacimiento, lo cual,
supuestamente significa que no progresa con el tiempo. Muchos médicos
consideran que ambas visiones estan equivocadas. Esta nueva concepcion

es compartida por miles de médicos e investigadores en todo el mundo.

Lamentablemente, los que consideran al Sindrome de Down dentro
de este nuevo paradigma cientifico tan distinto, son a veces malinterpretados.
Como cualquier otra persona, existe la conclusion de que los ninos nacen con
un cromosoma extra y por eso, tienen esta enfermedad al nacer. (Los que
creen en este nuevo paradigma no piensan, como otros han afirmado, que los
nifos se hacen del Sindrome de Down). Sin embargo, no se ha demostrado
que el retraso mental esté presente a la hora del nacimiento y que los
mecanismos bioquimicos que llevan al retraso mental en los pacientes con
Sindrome de Down se hacen progresivamente peores con el tiempo, si

permanecen sin ser tratados.

Aunque pocos estudios clinicos han demostrado un complemento
neuronal menor en pequenas areas del cerebro en los fetos en los periodos
tempranos de la gestacidn, los estudios en ninos mas grandes con Sindrome
de Down (previos a un ano de vida) demuestran que el cerebro esta
vitualmente normal en tamano y estructura durante al menos unos pocos
meses despues del nacimiento. Podemos decir que estos estudios clinicos
estdn confirmados por las siguientes 3 cosas: estudios clinicos que
demuestran que Ilos bebés con Sindrome de Down se desarrollan
normalmente, cognoscitivamente al menos durante los primeros meses de
vida: muchisimos reportes anecdotales casi universales de padres vy

terapeutas y de medicos tratantes con relacion a que estos ninos, de verdad,
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se desarrollan normalmente al menos cognoscitivamente durante el primer
medio ano de vida (y en algunos casos hasta mas tiempo); y estudios clinicos
con Resonancia Magnética Nuclear que demuestran que los cambios
estructurales en los cerebros de los bebés con Sindrome de Down no toman

lugar sino hasta muchos meses después del nacimiento.

Los pequerios cambios en los patrones neuronales y aun en el
numero de neuronas presentes no significan que los nifnos con Sindrome de
Down estén retrasados — particularmente puesto que los mismos cambios
pueden a veces ser vistos en los cerebros de nifios que fueron usados como
controles en aquellos estudios y que no tenian Sindrome de Down ni ninguna

otra anormalidad fisica o mental, fuera lo que fuera.

Ahora parece obvio que los nifios con Sindrome de Down se hacen
retrasados principalmente por la sobre-expresion del gen para la enzima
superoxido dismutasa. El resultado de esta sobre-expresidon es la produccion
en exceso de H,;0,, una conocida toxina celular que causa dano celular
progresivo. Es ampliamente aceptado que una desorganizacion mayor del
sistema de defensa corporal contra los radicales libres resulta en una
produccién en exceso de potentes radicales libres, tales como el H;O;
causando un dafo celular progresivo generalizado que al final genera una
incapacidad fisica y mental. Esto no significa que fa enfermedad no tenga
esperanzas, sino todo lo contrario. Estos absolutos bioquimicos nos dicen
algo diferente: que aplicando la ldgica a la regién critica del cromosoma 21
puede producir resultados deseados.

Durante el embarazo, el sistema de defensa de la madre contra los
radicales libres provee mucha proteccion para el feto en desarrolio. Después
del nacimiento. cuando el bebé debe respirar y comer solo, su sistema de
defensa defectuoso contra los radicales hbres empieza a faliar. El uso de

antioxidantes exdégenos, la vitamina C, la vitamina E. la vitamina A, ei zinc,
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etc. puede protegernos contra el dano y prevenir literalmente mucho de la
discapacidad que se esperaria como resultado de él. Prevenir este dano
puede de verdad significar que un nifo sea mas saludable, crezca a una tasa

mas normal y que tenga una funcion mental mas elevada.

Muchos médicos creen que al usar los medios nutricionales,
podemos manipular la sobre-expresion de ciertos genes en pacientes con
Sindrome de Down, lo cual puede producir un brinco en el Coeficiente
Intelectual del rango de lo retrasado a lo poco bajo e inclusive llegar al rango
normal. Cada vez son mas los cientificos que miran detenidamente a los
aspectos bioquimicos de este Sindrome y al potencial de la intervencion

terapéutica. Esto es algo relativamente nuevo.

En realidad, se han publicado muchisimos articulos sobre las
dificultades bioquimicas de este sindrome y la mayoria de los autores
concuerdan en que ciertos micronutrientes, minerales y aminoacidos pueden
aliviar a sus sintomas asociados. Inclusive el Dr. Henry Turkel publicé un libro
donde habla de los cientos de pacientes que traté con Sindrome de Down con

acercamiento nutricional, por alla en los anos 40

En los ultimos 2 anos, miles de pacientes con Sindrome de Down de
todo el mundo han recibido una terapia llamada Intervencidn Nutricional
Enfocada (TNI). Los reportes han sido consistentes La mayoria de los nifnos
que usan esta forma de terapia son mas sanos, crecen mas normalmente y
parece que se desarrollan a una tasa mas normal a la que se desarrollan ios
ninos que no son tratados. No hay duda de que los pacientes con Sindrome

de Down estan bajo un estrés oxidativo superior.

En la actualidad. la medicina ortcedoxa no le ofrece mucho a aquellos

que sufren de ciertas enfermedades genéticas. Por otro lado, la terapia

tJ
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bioquimica nutricional es tal vez mas poderosa que nunca cuando se utiliza

para prevenir el desarrollo de las enfermedades.

Un caso muy interesante, por ejemplo, fué que Lucille Hurley
encontré6 que cuando se hacian deficientes en manganeso a ratonas
embarazadas, tenian productos con ataxia. En alguna ocasién tuvo un grupo
de ratones que eran congénitamente ataxicos. Se le ocurrid administrarle a
las ratonas embarazadas grandes cantidades de manganeso. El resultado de
esto fue que la descendencia no fue ataxica. Con este experimento se pudo
demostrar que un defecto genético (el cual es un defecto enzimatico) no
necesariamente se va a manifestar. Para logrario, debemos de manipular el
medio ambiente nutricional para compensar ese defecto. La historia hecha
pelicula con relacibn a una enfermedad genética rara llamada

adrenoleucodistrofia también nos confirma este hecho.

Las concentraciones en ayunas de aminoacidos tanto en plasma
como en orina, se estudiaron bajo condiciones cuidadosamente controladas
en 22 nifos con Sindrome de Down (Heggarty HJ; Ball R., Smith M
Henderson MJ. Aminoacid profile in Down’s Syndrome. York District Hospital,
York. Arch. Dis. Child 1996 April. 74(4); 347-9) y en controles de la misma
edad. La unica diferencia significativa entre 1os grupos fue una concentracién
media mas alta de lisina plasmatica en los pacientes con Sindrome de Down
comparada con los controles. El estudio del Dr. Heggarty confirmé los
hallazgos del Dr. Lejeune solo con respecto a las concentraciones elevadas

de lisina en el Sindrome de Down.

El Dr. Lejeune y sus colaboradores encontraron varios diferentes
ejemplos de desequilibrios enzimaticos en el Sindrome de Down. E! Dr.

Peeters y colaboradores reportaron que algunos sujetos con Sindrome de
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Down fueron particularmente sensibles a la 6-mercaptopurina y al

metrotexate, los cuales involucran al metabolismo del folato.

El objetivo del Dr. Lejeune era enlazar las consecuencias
metabdlicas del material cromosémico adicional con una base patofisioldgica
del retraso mental. Su teoria era que el desequilibrio enzimatico puede estar
relacionado con la anormalidad cromosomica primaria y que la mejoria
intelectual podria tal vez venir después de la correccion nutricional de estos

desequilibrios bioquimicos.

El estudio del Dr. Heggarty no confirmé los hallazgos del Dr. Lejeune
tal vez porque los ninos tienen un perfil de aminoacidos diferente de los
adultos. El estudio de Lejeune tenia adultos. El estudio clinico del Dr. Lejeune

tenia pacientes adultos y el del Dr. Heggarty solo nifios.

Por otra parte se hizo un estudio clinico con 26 niAos con Sindrome
de Down entre los 3 meses y los 12 anos quienes recibieron triptéfano solo y
luego la combinacion de triptéfano y piracetam. Los nifos fueron entonces
evaluados basados en su tono muscular, su desarrollo motor, su desarrolio
mental, el habla, desarroilo afectivo-social, rendimiento escolar y trazos del
electroencefalografo. El autor J. Fialmo concluyo que la combinacion de estos
2 compuestos produce una mejoria en todos los aspectos, especiaimente en
el habla. No se reportaron efectos colaterales.

Los principales problemas de salud de los ninos con Sindrome de

Down son los siguientes

A) Los problemas esqueléticos se encuentran con una frecuencia mas alta
en los ninos con Sindrome de Down,
e Presentan disfuncion hipotalamica en relacién a la hormona del

crecimiento
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B)

C)

D)

E)

F)

Del 40 al 45 % de los nifios con Sindrome de Down tienen una
enfermedad cardiaca congénita.

La gran mayoria de las cardiopatias afectan la regién del septo
membranoso, las valvulas y la uniéon auriculoventricular (defecto septal
auriculoventricular o de cojinea endocardicos) viene a ser la cardiopatia

congénita clasica de los ninos con Sindrome de Down

LLas alteraciones tiroideas son mas comunes en los nifhos con
Sindrome de Down que en los nifnos normales. Entre el 15y el 20 %

sufren de hipotiroidismo.

Del 60 al 80 % de los nifios con Sindrome de Down tienen un déficit en
la audicion. Por eso, estan indicadas las valoraciones audioldgicas a

una edad temprana con seguimiento.

Las anormalidades intestinales de igual forma ocurren a una frecuencia
mas alta en los ninos con Sindrome de Down. Las alteraciones mas
frecuentes son:

Fistula traqueoesofagica, Hernia de hiato, Estenosis pilérica, Pancreas
anular, Hipoplasia del intestino delgado. Atresia de vias biliares, Ano

imperforable y Mal rotacion.

Otro asunto importante se relaciona con los aspectos nutricionales.
Son personas hipotdonicas y obesas que padecen infecciones
respiratorias en la infancia y experimentan sintomas de deficiencia de

ciertos nutrientes.
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G) Los nifios con Sindrome de Down frecuentemente tienen mas

problemas oculares que otros ninos que no tienen este problema
cromosomico.

L.as cataratas y el queratocono son las causas principales de pérdida
de la vision. Sin embargo, también estan presentes el estrabismo, la
blefaritis y los errores intensos de refraccién, los cuales alteran la

funcioén ocular.

Hay otros padecimientos que se encuentran con una alta incidencia en
este tipo de pacientes, como leucemia, enfermedad de Ailzheimer,
crisis epilépticas. problemas inmunolégicos, apnea durante el suefio y
problemas de la piel (como Xerosis, Dermatitis atdpica, Lengua

escrotal, Quelilitis angular, Onicomicosis, entre otras).




ANTECEDENTES Y CONCEPTOS BASICOS
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Fundacion John Langdon Down
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La fundaciéon John Langdon Down se encuentra ubicada en la calle
de Selva # 4 colonia Insurgentes Cuicuilco, codigo postal 04530, en México
Distrito Federal, Siendo su fundadora y Directora Silvia Escamilla.

Surgié en respuesta a la creciente necesidad, no satisfecha por el
gobierno ni por organizaciones no gubernamentales, de brindar servicios
educativos y de desarrollo integral a personas con Sindrome de Down y sus

familiares.

Asi mismo, nacié para:

o crear conciencia en la poblacién en general sobre los derechos,
dignidad, potencial y condiciones de vida de las personas
afectadas por dicho Sindrome.

o Una tercera motivacion fue el impulsar la investigacion y
docencia en la materia, tendiendo a crear un modelo educativo

para concretar el desarrollo integral de dichas personas.

o Una cuarta motivacion fue el impulsar a la creacion de
instituciones de atencion similares y con ello, lograr una mayor

cobertura local, nacional e internacionai.

o La Fundacion John Langdon Down tiene el orgullo de haber sido
la primera institucion en el mundo que atiende integralmente a

personas con Sindrome de Down.
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Alcance que tiene la Fundacién John Langdon Down actualmente:

Hoy en dia la Fundacién John Langdon Down atiende a cientos de
personas con Sindrome de Down; ninos, adolescentes, adultos y sus familias;
a maestros, psicologos, pedagogos, trabajadores sociales y personal de la
Fundacion; a profesionistas interesados en la materia, instituciones
asistenciales del Gobierno Federal y Local del Sector Educativo y Salud: a
hospitales, instituciones educativas de nivel medio y superior y otras

instituciones con objetivos similares .

Es la Institucion lider y mas grande de su tipo en México y Ameérica

Latina.

La Fundacion John Langdon Down mantiene contactos e
intercambios con organizaciones de su tipo en México y el mundo y esta
representada en la mayoria de los foros internacionales que tratan sobre el

tema.

A nivel de docencia su alcance es nacional e internacional. Asi
mismo la Fundaciéon asesora y ha inspirado la creacién de otras instituciones
similares que atienden a personas con Sindrome de Down en diversas

regiones del pais y del extranjero.

Programas y servicios mas importantes dentro de la Fundacion Jonh

Langdon Down:

Los programas de la Fundacion comprenden los ambitos:

1. Educativo de difusion
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Tiene un enfoque integral, e incluye los siguientes servicios:
s Intervencion temprana

e Maternal

s Preescolar

e Primaria

e Capacitacion laboral

e Escuela de artes plasticas

e Escuela para padres

e Proyecto de educacién socio-sexual
e Taller de vida independiente

*» Asesoria psicolégica

¢ Deportes

e Arte

2. Académico
La fundacién ofrece estudios a nivel de posgrado:
s Especializacién
e Diplomados
o Cursos de capacitacion
e Talleres

e Conferencias

Ademas para generar una mayor conciencia social sobre el tema del
Sindrome de Down, la Fundacién cuenta con un area de difusion y

sensibilizacion a la sociedad.

Ello le ha permitido una constante participacién en medios de

comunicacion, instituciones educativas y diversos foros.
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De manera constante la Fundacion ha promovido la realizacién de

diversas publicaciones relacionadas con el Sindrome de Down
3. Area de investigacion

Esta area es considerada critica para mantenerse a la vanguardia en

su modelo educativo.

Actualmente se estan gestando lineas de investigacién en las
siguientes areas:
e Psicologica
e Pedagodgica

e Social

Asi mismo son facilitadores y asesores para la realizacion de

investigaciones de diversos topicos relacionadas al Sindrome de Down.
Herencia de la Fundacion Jonh Langdon Down:

De 1972 a la fecha, la Fundacion Jonh Langdon Down ha atendido,
de manera directa, a un gran numero de personas con Sindrime de Down, en
su mayoria de escasos recursos econdémicos, asi como a sus familias. Por
ello cuenta con una infraestructura moderna y especializada, que permite una

atencioén de calidad.

Asi mismo. ha desarrollado un sistema pedagodgico que ha
perfeccionado a lo largo de los aios y que es hoy modelo educativo para
otras instituciones de atencién a personas con Sindrome de Down en México

y en el mundo.
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A lo largo de sus 30 aiios, la Fundacién John Langdon Down también
ha creado un sistema de docencia a través del cual se han formado un gran

numero de profesionistas para atender a personas con Sindrome de Down.

Se ha encargado tambiéen de difundir el conocimiento y experiencia
generados por medio de 5 congresos internacionales de los cuales ha sido

sede. Se ha encargado de la publicacidn de libros y articulos sobre la

materia.

A través de estas acciones, la Fundacion ha logrado movilizar los
recursos sociales a favor de la atencidn de personas con Sindrome de Down
y con ello ha contribuido a gestar una cultura que las dignifique de manera

creciente.

Filosofia de la Fundacion John Langdon Down:

Es dar la atencidn a las personas Sidrome de Down, parte de los
principios de la igualdad de toda persona humana y de solidaridad entre los
miembros de una comunidad para contribuir a su bienestar y superacién
personal. Parte también de la necesidad de integrar a las personas con
Sindrome de Down a la sociedad como seres dignos y utiles bajo la maxima

de que todo ser humano tiene derecho a ser feliz
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BIENVENIDOS A HOLANDA
Por Emily peri Kingsley
1987

A menudo personas me piden que les describa la experiencia de
criar un nifo con una discapacidad -para tartar de ayudar a las personas que
no han compartido esa experiencia unica para entenderlo, para imaginar

como se sentiria. Es asi....

Cuando usted va a tener un bebé , es como planeando un viaje
fabuloso -a italia-. Usted compra muchos libros de guia y hace planes
maravillosos. El Coliseo, El David de Miguel Angel, las Gdndolas de Venecia.
Usted trata de aprender algunas frases utiles en italiano. Todo es muy

excitante.

Despties de meses de ansiedad, el dia llega finalmente. Usted
empaca sus bolsas y sale para su viaje, varias horas despues, el avién

aterriza; La azafata entra y dice. " Bienvenidos a Holanda".

“Holanda!!??" usted dice “ Que quiere decir usted con Holanda?"? yo
me apunte para ltalia! Yo debo estar en ltalia, toda mi vida yo soie con mi

viaje a Italia “.

Pero habia un cambio en el plan del vuelo. Ellos han aterrizado en

Holanda y alli usted debe quedarse.

La cosa mas importante es que ellos no lo han llevado a un lugar
horrible. indignante, lleno de pestilencia, hambre y enfermedad. Es sélo un

lugar diferente.
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Entonces usted tiene que salir y comprar las nuevas guias. Usted
tiene que aprender un nuevo idioma. Y se encontrara un nuevo grupo de

personas que usted nunca hubiera conocido.

Es solamente un lugar diferente, es mas lento que ltalia, menos
llamativo que Italia, pero después de que usted ha estado alli durante algun
tiempo y usted respira, echa una mirada alrededor y empieza a notar que

Holanda tiene molinos de viento, tulipanesy Rembrandtn.

Pero todas las personas que usted conoce estan ocupadas
regresando y saliendo de Italia... y ellos estan presumiendo sobre todo su
tiempo maravilloso que ellos tuvieron alli. Y para el resto de su vida, usted
dira, ""Si, alli es donde yo debia de haber ido. Eso es lo que yo habia

e

planificado™.

Y ese dolor nunca, nunca se ira de su vida ....porque la pérdida de

ese suefio es una pérdida muy significativa.

Pero.... Si usted se lamenta toda su vida de que no llegd a ltalia ,
usted nunca podra ser libre para disfrutar las cosas muy especiales, las cosas

mas encantadoras.......... Sobre Holanda.
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LEGISLACION SOBRE DISCAPACITADOS

~**Prefiero ser criticado de idealista y sofiador inveterado por
continuar, sin vacilar, apostando al ser humano, batiéndome por una
legislaciéon que lo defienda contra las envestidas agresivas e injustas de
quien transgrede la propia ética. La libertad del comercio no puede estar

por encima de la libertad humana. (Paulo Freire)**”

Hablar de integracion es entrar de lleno a un terreno complejo en el
que no existen abordajes simples, es hacer un extenso recorrido que nos lleva
desde lugares que tienen poca claridad hasta los espacios actuales que
suponen también un entramado de dificultades extremas en las que no
podemos ser ingenuos y necesitamos movernos con grandes cuidados
porque al menor descuido pcdemos quedar entrampados en 1o que pensamos
como lo novedoso, pero que solo puede suponer una mera situacion de

repeticién de lo conocido , de lo que siempre se ha creido "que tenia que ser".

El articulo tercero constitucional declara que :

* Todo individuo tiene derecho a recibir educacion. ElI Estado-
Federacidn, Estados y Municipios impartira educacion preescolar, primaria y
secundaria. La educacion primana y la secundaria son obligatorias. La
educacién que imparta el Estado tendera a desarrollar armoénicamente todas
las facultades del ser humano y fomentara en él, a la vez, el amor a la Patriay
la conciencia de la sofidaridad internacional, en la independencia y en la

justicia”.

La poblacidn que requiere de atencion especial tiene derecho a
obtener un servicio que le permita obtener la educacion basica, es por ello

que se creo dos pimportantes leyes para este caso, que son:
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A.-) LEY GENERAL DE EDUCACION

ULTIMA REFORMA PUBLICADA EN EL DIARIO OFICIAL DE LA
FEDERACION: 12 DE JUNIO DE 2000.
Ley publicada en el Diario Oficial de la Federacion el martes 13 de julio de
1993.

Al margen un sello con el Escudo Nacional, que dice:

Estados Unidos Mexicanos.- Presidencia de la Republica.

CARLOS SALINAS DE GORTARI, Presidente Constitucional de los Estados
Unidos Mexicanos, a sus habitantes sabed:

Que el H. Congreso de la Unién, se ha servido dirigirme el siguiente decreto:

“LEY GENERAL DE EDUCACION”

ARTICULO 41.- La educacién especial esta destinada a individuos
con discapacidades transitorias o definitivas, asi como a aquéllos con
aptitudes sobresalientes. Atendera a los educandos de manera adecuada a
sus propias condiciones, con equidad social ( REFORMADO, D.O. 12 DE
JUNIO DE 2000)

Tratandose de menores de edad con discapacidades, esta educacion
propiciara su integracidon a los planteles de educacion basica regular,
mediante la aplicacion de métodos. técnicas y materiales especificos. Para
quienes no logren esa integracion, esta educacion procurara la satisfaccion de
necesidades basicas de aprendizaje para la autdnoma convivencia social y
productiva, para lo cual se elaboraran programas y maternales de apoyo

didacticos necesarios.
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Esta educacion incluye orientacién a los padres o tutores, asi como
también a los maestros y personal de escuelas de educacidén basica regular

que integren a alumnos con necesidades especiales de educacion.

B.-) LEY MEXICANA SOBRE PERSONAS CON DISCAPACIDAD DEL
DISTRITO FEDERAL

Capitulo |
DISPOSICIONES GENERALES

Articulo 1.- La presente Ley es de orden publico e interés social y
tiene por objeto normar las medidas y acciones que contribuyan al desarrollo

integral de las personas con discapacidad en el Distrito Federal.

Articulo 2.- Para los efectos de esta Ley se entendera por:

l.- Persona con discapacidad. Todo ser humano que padece temporal o
permanentemente una disminucion en sus facuitades fisicas, mentales o
sensoriales que le impide realizar una actividad normal;

Il.- Prevencién. La adopcion de medidas encaminadas a impedir que se
produzcan deficiencias fisicas, mentales y sensoriales;

ill1.- Rehabilitacion. Un proceso de duracion imitada y con un objetivo definido,
encaminado a permitir que una persona con discapacidad alcance un nivel
fisico, mental, sensorial o social optimo, proporcionandole asi los medios de
modificar su propia vida;

IV.- Equiparacion de oportunidades. El proceso mediante el cual, el medio
fisico, la vivienda, el transporte, los servicios sociales y sanitarios, la
educacion, la capacitacidon y el empleo. la vida cultural y social, incluidas

todas las instalaciones deportivas y de recreo se hacen accesibles para todos;
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V.- Ayudas técnicas. Aquellos dispositivos tecnoldgicos que ayudan a la
movilidad, comunicacion y vida cotidiana de las personas con discapacidad;
VI.- Barreras fisicas. Todos aquellos obstaculos que dificultan, entorpecen o
impiden a las personas con discapacidad, su libre desplazamiento en iugares
publicos o privados, exteriores, interiores o el uso de los servicios
comunitarios;

VIil.- Trabajo protegido. Aquel que realizan las personas con discapacidad
mental o de cualquier otro tipo y que no pueden ser incorporadas al trabajo
comun por no alcanzar a cubrir los requerimientos de productividad;

VIll.- La Secretaria de Educacién, Salud y Desarrollo Social;

IX.- Organizaciones de Discapacitados. Todas aquellas figuras asociativas
reconocidas legalmente que se han constituido para salvaguardar los
derechos de las personas con discapacidad y que buscan facilitar la
participacidn de los discapacitados en las decisiones relacionadas con el
disefio, la instrumentacion y evaluacidon de programas de asistencia y

promocidén social.

Articulo 3.- Constituye una prioridad para el desarrollo integral de las
personas con discapacidad, promover e impulsar:
I.- Los programas de prevencion;
Il.- La asistencia médica y rehabilitatoria
IV.- La orientacion y rehabilitacion sexual;
V.- La orientacion y capacitacién a las familias o a terceras personas que
apoyan a la poblacion con discapacidad,
VI.- La educacion especial,
Vil.- El fomento del empleo y la capacitacion para el trabajo;
VIll.- Las bolsas de trabajo;
IX.- La promocion. proteccion y defensa de los derechos de las personas con

discapacidad,
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X.- Las facilidades urbanisticas y arquitecténicas, asi como la eliminacién de
las barreras fisicas;

Xl.- Los servicios de transporte publico;

Xll.- Los programas de vialidad;

Xlll.- Las guarderias para menores con discapacidad

XIV.- Los servicios de turismo;

XV.- La construccion de vivienda; y

XVI.- Las actividades deportivas, recreativas y culturales.

Articulo 4.- Corresponde al Jefe del Distrito Federal a través de la

Secretaria de Educacion, Salud y Desarrollo Social la aplicacion de esta Ley.

Articulo 5.- Son facultades de la Secretaria de Educacién, Salud y
Desarrollo Social, ademas de las establecidas por la Ley Organica de la
Administracion Publica del Distrito Federal, las siguientes:

l.- Establecer politicas e impuisar las acciones necesarias para dar
cumplimiento en el Distrito Federal a los programas nacionales, regionales y
locales, cuyo objetivo sea el desarrollo integral de las personas con
discapacidad,

.- Definir las politicas que garanticen la igualdad de derechos de las
personas con discapacidad;

Ill.- Proponer los criterios metodoldgicos para la planeacién, disefio y
aplicaciéon de politicas encaminadas a identificar, registrar y atender los
distintos tipos de discapacidad,

IV.- Promover la difusion y la defensa de los derechos de las personas con
discapacidad, asi como las disposiciones legales que los contemplan, a fin de
garantizar su efectiva aplicacion;

V.- Propiciar la orientacion y asistencia juridica, en los juicios de interdiccion y
otras acciones legales para ias personas con discapacidad, especialmente a

las personas con discapacidad mental,
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VI.- Establecer los lineamientos generales para la prestacion de servicios de
prevencion, rehabilitacién, equiparacion de oportunidades y asistencia social;
VIi.- Planear, elaborar y operar programas en materia de prevencion,
rehabilitacion, equiparacion de oportunidades y orientacidén para las personas
con discapacidad, asi como proponer a las instituciones encargadas de su
aplicacion, normas técnicas para la prestacion de dichos servicios;

VIiil.- Difundir los programas que contribuyan al desarrolio integral de las
personas con discapacidad en el Distrito Federal;

IX.- Promover la captacidon de recursos que sean destinados al desarrollo de
actividades y programas;

X.- Coordinar, concertar, supervisar y evaluar el cumplimiento de los
programas Yy normas técnicas con la participacién de las instituciones
publicas, privadas y sociales relacionadas con las personas con discapacidad;
Xl.- Coordinar y concertar la participacidon de los sectores publico y social en
la planeacién, programacién, ejecuciéon, evaluacidn y supervision de las
acciones que se emprendan en favor de las personas con discapacidad en el
Distrito Federal;

Xll.- Recibir y canalizar ante las instancias competentes, las quejas vy
sugerencias sobre la atencion de las autoridades y empresas privadas a las
personas con discapacidad,

Xlll.- Fomentar e impulsar las actividades deportivas, culturales y recreativas,
asi como promover la creacion y asignacion de becas deportivas, educativas
y otros apoyos. para personas con discapacidad, y

XIV.- Las demas que el Jefe del Distrito Federal y el Consejo Promotor y

Asesor acuerden.

Articulo 6 - El Jefe del Distrito Federal constituira el Consejo
Promotor para la Integracion al Desarrollo de las Personas con Discapacidad,
para establecer acciones especificas de concertacion, coordinacién,

planeacién y promocion de los trabajos necesanos, para garantizar
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condiciones favorables a las personas con discapacidad. En este Consejo

participaran representantes de las organizaciones de discapacitados.

Articulo 7.- Las normas relativas a la integracién, organizacién y
funcionamiento del Consejo, estaran previstas en el reglamento que al efecto

se expida.

Capitulo it
DE LA SALUD Y REHABILITACION

Articulo 8.- En los servicios de salud del Distrito Federal, se
impulsara y promovera:
l.- El desarrollo de programas para la prevencién, deteccion temprana,
atencion adecuada y rehabilitacidon de las diferentes discapacidades;
Il.- El establecimiento de centros de orientacion, diagnéstico y atencion
temprana a las personas con algun riesgo de discapacidad; y
lll.- Los programas especializados de capacitacion, orientacidon vy

rehabilitacion sexual para las personas con discapacidad.

Articulo 9.- La Secretaria establecera acciones de coordinacion con
instituciones publicas y privadas, para impulsar la investigacion y la
produccion de ayudas técnicas con el proposito de facilitar su oportuna

adquisicién.

Articulo 10.- La Secretaria promovera el otorgamiento de estimulos
fiscales, subsidios; y otros apoyos para la produccidon y adquisicién de los
siguientes bienes de procedencia nacional o extranjera y la prestacion de
servicios para las personas con discapacidad, los padres o tutores de un
menor con discapacidad y las asociaciones civiles e instituciones de

asistencia privada:
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I.- Articulos o accesorios de uso personal;

li.- Medicamentos y accesorios o dispositivos de caracter médico;

lll.- Prétesis, ortesis, sillas de ruedas, elevadores para automoéviles y casas-
habitacion, regletas para ciegos, maquinas de escribir, bastones, andaderas,
aparatos para sordera y otras ayudas técnicas;

IV.- Implementos y materiales educativos;

V.- Implementos y materiales deportivos;

VI.- Equipos computarizados;

VII.- Servicios hospitalarios o médicos;

VIH.- Vehiculos automotores, y

IX.- Otros bienes y servicios analogos, de conformidad con la legislacion
aplicable.

Capitulo I,

DEL EMPLEO Y LA CAPACITACION

Articuio 11.- La Secretaria promovera la integracion de las personas
con discapacidad en el sistema ordinario de trabajo o en su caso, su
incorporacion a sistemas de trabajo protegido, en condiciones salubres,
dignas y de minimo riesgo a su seguridad. Al efecto impulsara entre los
sectores publico y privado la creacion y desarrollo de una bolsa de trabajo.
Asi mismo, vigilara y recomendara que las condiciones en que se desemperfe

su trabajo no sean discriminatorias.

Articuio 12.- La Secretaria recomendara el otorgamiento de
incentivos para aquellas personas fisicas o morales que contraten personas
con discapacidad, asi como beneficios adicionales para quienes en virtud de
tales contrataciones realicen adaptaciones, eliminacion de barreras fisicas o

rediseno de sus areas de trabajo
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Articulo 13.- La Secretaria, en coordinacibn con las autoridades
competentes, coadyuvara al desarrollo de programas de capacitacién y

autoempleo para las personas con discapacidad.

Capitulo IV
DE LA PROMOCION Y DEFENSA DE LOS DERECHOS DE LAS
PERSONAS CON DISCAPACIDAD

Articulo 14.- Sin perjuicio de los derechos que consagran la
Constitucion Politica de los Estados Unidos Mexicanos y otras disposiciones
legales, la Secretaria impulsara con las autoridades competentes Ila
promocidn y defensa de los derechos de las personas con discapacidad. Al
efecto se integrara un cuerpo de especialistas que asista, oriente y defienda a

las personas con discapacidad..

En cumplimiento de lo dispuesto por la fraccidon | del Articulo 89 de la
Constitucidn Politica de los Estados Unidos Mexicanos, y para su debida
publicacién y observancia, expido el presente Decreto en la residencia del
Poder Ejecutivo Federal, en la Ciudad de Meéxico, Distrito Federal. a los
catorce dias del mes de diciembre de mii novecientos noventa y cinco.
Ernesto Zedillo Ponce de Leon. El Jefe del Departamento del Distrito Federal,

Oscar Espinosa Villarreal.

Esta legislacion es importante porque aunque a lo largo de Ia historia
de la humanidad han existido personas discapacitadas, tuvieron que pasar
siglos antes de que cambiaran las actitudes tan desfavorables que las

personas y las instituciones tenian hacia ellas.

En estas leyes se reconoce para el proceso de integracion, la

necesidad de Ila paricipacién de los padres y ia familia. Pero jqué
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necesidades tienen los padres de los niflos discapacitados para apoyar a sus
hijos? ¢qué tienen que resolver ellos primero para poder apoyar a sus hijos?
¢qué obstaculos pueden tener que no les permiten avanzar?

La discapacidad y los caminos recorridos.

En un intento de explicacion haremos un breve recorrido por lo que
se ha considerado como atencidén a los ninos con discapacidad en la que las
familias y en particular los padres han tenido un papel fundamental . Se
consideran cuatro etapas: de separacion, de custodia y atencién, de

rehabilitacién y de integracion.

Estas etapas muestran cuales han sido las tendencias de la sociedad
para la atencion de estos nifios, esto no quiere decir que las etapas anteriores
se han superado por completo, pues en nuestra cultura encontramos

diferentes tipos de atencién y los rasgos de exclusién y rechazo subsisten.

Cuando no habia una nocién de la infancia o teorias que explicaran
el desarrollo de los nifios, existia la creencia de que el nifio naturalmente
tendia hacia el mal y cualquier encuentro con la tentacion, podia traer efectos
catastroficos, por eso se le apartaba continuamente del mundo de los adultos
y eran internados para ser educados. Esto lo pensaban los padres de los
nifios "sanos", y en funcién de eso procuraban en general, que los hijos se
desarrollaran y fueran educadcs separados de su mundo. Con estas idea
sobre el nino, mucho de simnestro rodeaba a la discapacidad. por miedo al
contagio, al nifo discapacitado se le separaba, fue objeto de malos tratos,
rechazado. perseguido o se le explotd por sus familias y la sociedad.

Después vino una etapa de custodia y atencion; basados en ideas
religiosas o filantréopicas son atendidos. pero él no tiene participacion en la
atencién que se le brinda, se le consideraba como un objeto, la actitud era de

sobreproteccidn  en instituciones auténomas que las organizaban
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voluntariamente misioneros, basados en un patrén colonial de asistencia,
aprobadas por el gobierno pero en las que casi no participaba, los padres de
familia tenian que manejar la discapacidad privadamente, sin apoyo de la
atencidn publica; eran internados y aislados en instituciones "especiales”, se
desarrollaba asi en ellos una segunda discapacidad, se volvian socialmente
inadaptados; se sobreprotegia al nino victima de Ila discapacidad
pretendiendo crear un mundo ficticio e ideal alrededor de él, y se protegia el

ambiente de los no discapacitados.

Ante la exclusiobn el nifo va a reaccionar con problemas de
comportamiento; los nifos con Sindrome de Down son afectados de manera
significativa, quienes normalmente tienen un gran potencial socio-afectivo y
reaccionan de manera muy notoria ante la aceptacién o el rechazo de las
personas cercanas a ellos. Se ha observado en estos nifios cuando viven

hospitalizados y alejados de su familia un promedio de vida menor.

En la etapa de rehabilitacion, la discapacidad dej¢ de ser un
problema aislado que las familias tenian que resolver, ademas de cuidar al
discapacitado, se empezd a considerar la posibilidad de compensar su
discapacidad y hubo mayor interés en sus potencialidades. Es considerado
mas como sujeto pensando en sus potencialidades que son encaminadas al
nivel educativo, se intenta su integracién a la produccién; se avanzo en el
diagndstico, aunque era usado como una etiqueta, quien tenia una
discapacidad presentaba una condicion irremediable que no se podia
desarrollar o suplir con otras funciones. La deficiencia mental era considerada
como una situacion fija, sin posibilidad de desarroliar la inteligencia, pues se

desconocia la plasticidad del cerebro humano.

La escuela especial muchas veces senalaba mas las dificultades que

presentaba el nino en su aprendizaje que sus potencialidades , lo mas que
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podian hacer los padres de familia era estar o no de acuerdo con las
estrategias educativas que los profesionales consideraban convenientes para
sus hijos. Empieza asi una lucha contra el discurso paralizante de los médicos
sin pronésticos alentadores y el deseo de conservar a los hijos, de amarlos,
de educarlos, situacion que demandaba otro tipo de apoyos, de profesionales
comprometidos con su practica, capaces de establecer un dialogo constante.

Abriendo caminos desde lo desconocido.

Los seres humanos tenemos necesidades basicas de sentimientos
de amor de pertenencia, seguridad, esto no excluye al nifio con discapacidad.

Sabemos por Castoriadis, que el individuo se constituye en un
proceso de interiorizacién del mundo y de las significaciones creadas por la
sociedad, son las instituciones las que impregnan al ser humano desde el
nacimiento y en destacado primer lugar el otro social.
" Instituciones y practicas forman una rigida red que forma sujetos con sus
formas y de responder: Discapacidad, retardo mental, mongolismo o sindrome
de Down, son palabras a las que se aunan discursos en los que la constante
es la exclusién, que supone el rechazo. Conceptualizaciones que nada tienen
de ingenuas, sino que estan cargadas con la teoria de cada disciplina, que

repercute en los distintos modos de intervencion.”

Desde siempre ha sido la madre la que se ha atrevido a enfrentar el
deseo de criar a su hijo, de educarlo, de amarlo, situacion en el pasado
vedada. " La madre sera la que emprendera contra la inercia o la indiferencia
social una larga batalia cuya meta es la salud de su nifno desahuciado, salud
que ella reivindica. manteniendo una moral de hierro en medio de la hostilidad

y el desaliento™ .

En todos los tiempos ha sido de gran importancia el papel jugado por

los padres que ha transitado desde la negacion e indiferencia hasta la
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responsabilidad que la magnitud de la problematica los ha hecho asumir. Ellos
empiezan el camino con mucho miedo y con un gran ignorancia sobre el
tema, por lo que corren el riesgo de quedarse en el maltrato y el rechazo; si
se supera esta prueba, o mientras se supera, es posible que estén muy
preocupados por los cuidados y atenciones especiales que requiere su hijo.
Tal vez no quieran mostrarlo por su propia angustia ante el diagnoéstico del
nifo. Es el camino una lucha constante entre la etiqueta a la que siempre
estan expuestos y el potencial que es posible. El nifio sufre la diferencia,
¢ Como ocuitar la ceguera, la debilidad mental, la trisomia 217, los disimulos
de los padres ante la misma no conducen a lugares de claridad sino de
confusidén que entorpecen caminos que pueden ser creativos y de produccién

en la vida del nifto.

Algunos estan demasiado decepcionados y no pueden pensar su
realidad, invadidos aun de las fantasias que no llegaron a realizarse, otros
exigen demasiado, y se frustran porque el nifio no puede cumplir sus
expectativas, los niflos asisten a todo tipo de terapias con los distintos
especialistas, lo que los hace abrigar ilusiones de cambios magicos de
acuerdo a sus expectativas y son incapaces de disfrutar los logros que en

muchos casos son considerables, elios se fijan en la idea de la discapacidad.

Otros se olvidan de si mismos y del resto de su vida para atender
obsesivamente a sus hijos. Los padres solo conviven con amigos con hijos
que estan en las mismas circunstancias o con l0os muy comprensivos, que
entran en el circulo de exigencias y los alejan de disfrutar de acuerdo a sus
posibilidades, todo a su alrededor mantiene presente la discapacidad y son
muchas las renuncias que hacen en su vida social, todo en supuesto

beneficio del hijo.
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Como lo expresado por Janine Levy en su libro El bebé con
discapacidades, rico en experiencias con nifos y padres " A las preguntas
angustiadas de los padres, ¢;Cuando se mantendra sentado? ; Cuando
caminarad ? ¢ Por qué no habla ?, dice haber respondido: "Es el nifio quien
nos lo dira” . Palabras que no son para nada una apuesta. Con un nifio no es
posible quemar etapas, imponer nuestros deseos de adulto. Es imposible

hacer desaparecer lo que es insoportable a nuestros ojos".

Los padres o las familias no son expertos en la discapacidad: al
mismo tiempo que tienen que recorrer el mismo camino que para criar a
cualquier otro hijo, también tendran una cantidad de preguntas que les
angustian y quisieran responder a la brevedad.
Los padres aprenden sobre la discapacidad al mismo tiempo que acompanan
el proceso de desarrollo de sus hijos. A veces, pareciera que cada padre de
familia transita por las mismas cuatro etapas historicamente identificadas
sobre la atencién al discapacitado. Lo cierto es que no van a encontrar una
respuesta para todas las preguntas, como tampoco no hay una curaciéon
magica para la discapacidad. no hay una respuesta acabada ni una verdad

unica para todos los padres.

En el proceso los padres oscilan desde la negacidn en la que no
pasa nada. hasta en la que piensan que es posible todo. donde no es
respetada la individualidad y los nifos son sometidos a situaciones que las
viven con mucha violencia ; es importante acompanar a los padres en el
camino en el que ellos mismos van a ir encontrando las respuestas mas
importantes conforme se desarrollen sus hiyos, asi no se paralizan con su
angustia y es el de ellos también un proceso de aprendizaje productivo.

" Tener una actitud receptiva y considerada con respecto a un deseo que se
expresa, percibir cierto lenguaje en el comportamiento del nifioc, no es

converntirse en su esclavo. Tal estado de animo es mas duro de vivir, mas
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dificil de sostener cuando el nifio esta herido en su cuerpo y en su mente,
pero a el no le servira de ninguna ayuda el evitarle todos los riesgos de la
vida, el ceder a todas sus demandas o el no imponerle limites ni

prohibiciones."

Los padres viven su realidad su enojo, su silencio, se empieza con
una situacién de negacidén ante todo tipo de conocimientos y de técnicas, la
impotencia que ellos viven es puesta en todos los espacios, pero existe la
posibilidad de que al superar estas etapas: miedo, rechazo y qué diran,
empiecen a darse cuenta que su hijo , es un ser humano nifo, joven o adulto,
y que puede ser rehabilitado e incluso integrado. De alli la importancia de la
integracion familiar, que se apoyara en el diagnostico precoz y la educacion
temprana; los padres empiezan a tener mayor confianza cuando tienen mayor
conocimiento de la discapacidad, pero también de la capacidad de su hijo y
cuando ellos mismos se retoman como seres humanos, que tienen otras

cosas que hacer ademas de educar a su hijo discapacitado.

Es importante involucrar a los padres en proyectos de vida para el
nifilo, que se asuman como los mas importantes educadores de sus hijos y
ademas sus expectativas orientaran en buena medida sus avances, ante esta
situacion, tomando como modelo io sucedido en otros paises, los padres
empezaron a organizarse recuperando su papel de educadores, para conocer
mas sobre las discapacidades de sus hijos y proponer desde los
conocimientos adquindos. modalidades de educacion y atencion, haciendo
importantes aportaciones en el campo de {a educacion especial. Es asi, como
surgieron a partir de la década de los ochentas. asociaciones de padres de
familia e instituciones privadas de atencion para discapacitados en nuestro

pais.

De la asistencia a los derechos.
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El paso de objeto a sujeto.

l.os tiempos de los procesos educativos son largos y las dificultades
muchas. en los que intervienen lo politico , lo social, los avances tecnoldgicos,
etc. Los caminos de la escolarizacién no han sido faciles para los nifios, no
podemos negar los avances pero tampoco hemos de aplaudir los logros, los
movimientos suponen cambios pero a veces es el sequir moviéndonos en el
camino del estigma. Desde siempre la familia y la escuela han creado sus

inadaptados.

En un proceso de integraciéon bien llevado son muchos los que
intervienen; nos interesan en este espacio los nifios, los padres y lo que sobre
ellos se trata de legislar. Es la creacion de sentidos, de nuevas relaciones
sociales, es la lucha contra lugares que desde siempre han sido generadores
de violencia.

" Nadie es sujeto en la soledad y el aislamiento, sino que siempre se es sujeto
entre sujetos: el sentido de la vida humana no es un monodiogo sino que
proviene del intercambio de sentidos, de la polifonia coral. Antes que nada, la
educacion es la revelacion de los demas, de la condicion humana como un

concierto de complicidades irremediables "

En el caso de la discapacidad quien mejor conoce los problemas son
los padres, el prcceso mismo los fue ensefiando, la cercania de los problemas
los hace encontrar las soluciones Es e! de los padres un movimiento en el
que se cambian formas de comprender la enfermedad en el logro de

implementaciones en los servicios y la atencion a sus hijos.
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La realidad social busca soluciones a problematicas, los procesos de
legislacién son lentos porque son muchos los pasos que hay que dar y es de
tener en cuenta la importancia de las soluciones que encuentran las personas
que se interesan en los problemas que en muchas ocasiones son mas
avanzadas que lo que la ley prescribe. Se empieza por los casos particulares,

sabiendo que hay casos generales y que la solucién tendra que ser general.

El trabajo mismo generado a partir de las nuevas legislaciones a
veces no es claro, con lo que la ley mas que abrir espacios los puede cerrar si
no se cuenta con los instrumentos necesarios para hacerlo. Todo esta
experiencia compartida de asociaciones de padres que han luchado desde
hace algunos afos en ctros paises y también en el nuestro, es la que hay que
rescatar por ser una mirada comprometida, en la que se dieron a la tarea de
develar procesos que incluyen significados.

" Por mucho celo que pongamos en su integracién " entre los otros”, debemos
respetar su deseo de vida segun su ritmo, de multiplicar entre ellos
experiencias de encuentros y de juegos. Si estamos atentos a ello, cada nino
nos indica la conducta a sequir.” . Lo que nos hace pensar en un respeto por
los procesos, en generar momentos creativos en el aprendizaje de los
alumnos, lo que daria lugar a la formacién de nuevos programas, situacion
que no es caracteristica de la escuela, en la que todo movimiento produce
miedo por lo que el nino es sometido a situaciones violentas en las que casi
siempre son mas importantes los contenidos de los programas que el respeto

por sus momentos internos.

Hablar de integracion es aceptar la idea de normalizacion, que
implica el derecho de ias personas a ser aceptadas en su diferencia y de
tener las mismas oportunidades dentro de la sociedad que todos los demas.
Los trayectos de la ley son lentos y el peso de lo instituido en la escuela es

mucho, por lo que tal vez la posibilidad de crear es atreverncs a recorrer
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lugares nuevos, que nos lleven hacia otras formas de organizacién de los
saberes y de los programas instituidos; por lo que en el proceso de
integracion no solo van a ser la familia y la institucion escolar las interesadas,
sino que sera toda la sociedad la que tendra que responsabilizarse para

poder hacerlo efectivo.

¢ Como se logran cambios de actitud respecto de la segregacion y el
etiquetamiento ?, si pensamos en proyectos y en compromisos con ellos es
mucho el camino por recorrer, se requiere de profesionales comprometidos
dispuestos a intervenir en planes de formacion y difundir la importancia de la
proteccién de los derechos humanos, que se pueden exigir, al gobierno, a la

sociedad, a organismos internacionales, etc.

En el caso del Sindrome de Down , problematica que ha sido para

"

nosotros desde hace algun tiempo. una preocupacion constante: Son
importantes los logros que se pueden obtener en el nivel educativo si la
informacion genética es la adecuada y se obtiene en el momento oportuno, lo
que lo hace diferente de otros retrasos. es decir aceptacion en sus
limitaciones organicas pero con posibilidad de ser educado. La realidad es
que los nifios atendidos tempranamente tendran mas oportunidad de ser
integrados a las primeras etapas de la educacion preescolar. Situacidon en la
que admitimos que no son los grandes adelantos técnicos los que influyen en
los logros sino la importancta y los cuidados que los padres le den a sus
necesidades especiales, 1o que nos hace optimistas a la posibilidad de

cambios. "

El trabajo con el retardo mental es compiejo, el profesicnal que lo
hace tiene que estar preparado para enfrentar procesos que lo enfrentan a
sSus propias carencias; estamos pensando en la experiencia profesional pero

asi como el trayecto de ios padres no es facil, tampoco lo sera para el
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maestro, que tiene que ser informado de lo que supone el trabajo con estos
ninos.

" Cuanto mayor ansiedad ocasiona un fendmeno, menos capaz parece el
hombre de observarlo debidamente, de pensarlo objetivamente y de crear
meétodos adecuados para describirlo, entenderlo, controlarlio y pronosticarlo.” ;
situacidn que es vivida por los padres, los especialistas, los maestros y en
general por todos lo que tenemos que encarar la compleja problematica de la

discapacidad.

Aunque el camino abierto no es reciente por investigaciones
realizadas sabemos que existen establecimientos educativos en los que los
ninos son excluidos, tienen poco contacto con su familia y las formas de trato
que se tienen hacia ellos no son las mejores, escasamente se les habla, en el
aula escolar son amarrados a sus sillas y en algunas ocasiones reciben
fuertes agresiones fisicas y todo tipo de malos tratos, situacion apoyada por la
familia en la idea de que eso es lo mejor, porque nadie tiene tiempo que
dedicarle al nifo discapacitado y el aceptarlo en su casa les ocasiona
problemas a todos los que realizan actividades normales de trabajo, estudio,

etc.

Los padres que saben de la discapacidad y sus grandes dificuitades
serian una de las piezas claves para lograr un cambio de imaginario ante la
enfermedad. que atraviesa las instituciones, las relaciones intersubjetivas, a la

"

sociedad y que ha favorecido la marginacion y el rechazo. Son bien
conocidas las actitudes que nosotros, los normales. adoptamos hacia una
persona que posee un estigma. y las medidas que tomamos respecto de ella,
ya que son precisamente estas respuestas las que la benevolente accién
social intenta suavizar y mejorar. Creemos, por definicidon, desde luego, que la

persona que tiene un estigma no es totaimente humana.”
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En todo lo que rodea a la integracion, no hay respuestas faciles, los
ninos diferentes provocan miedos que en muchas ocasiones obturan
procesos; también para los nifos la escuela es un nuevo encuentro con su
discapacidad, que los hace tomar conciencia de su diferencia, lo que puede
provocar conflictos que solo las personas sensibilizadas ante la problematica

pueden comprender.

Para que la integracién sea posible tenemos que pensar en servicios
y una coordinacioén eficiente; y no podemos caer en la ilusion de pensar, que
la escuela tiene actualmente los servicios y los medios para ofrecer
respuestas individualizadas a necesidades especificas de los nifos al iniciar
su escolarizacion, situacion que en el caso del discapacitado se acentua; ante
los servicios proteccionistas que pueden llevar a la exclusion tenemos que
construir servicios activos que incluyan al nifio victima de la discapacidad,

como parte normal de la sociedad.

Es un cambio de discursos, que va del humanitario que tiene las
- respuestas es todo saber y poder, que expropia al sujeto de sus cualidades, al
otro que reconoce a los sujetos, como deseantes, que tienen derecho a ser
escuchados, lo que le da a los nifdos victimas de l|la discapacidad, la
introduccién en el vinculo amoroso, reconociendo sus diferencias vy
respetando sus procesos. Es todo un trabajo de construccidon de iugares en
los que existan las condiciones para vivir con los otros en los que sea

considerado como sujeto.

Sabemos que no es tarea facil pues la violencia que se ha generado
en la sociedad ha afectado las relaciones familiares, los vinculos antes
portadores de seguridad se han vuelto insatisfactorios, como lo ya dicho por
nosotros en otro lugar. " ; Como construir la dimensién del nosotros 7. Ante la

gran cantidad de cambios habidos en todos los lugares que repercuten en la
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subjetividad ¢ cdmo construir la funcién politica de la educacién, encontrando
asi la posibilidad del cambio. Es evidente que uno de nuestros derechos mas
importantes es la educacién, aunque no podemos decir que actualmente sea

respetado, son muchos los que quedan excluidos de éste.”

La creacion de espacios en los que sea posible el dialogo en el que
participen, los padres, los nifios, los maestros en el que se expresen
sentimientos, en los que el acompanamiento terapéutico puede ser de gran
valor, también por la experiencia que hemos tenido en otros Ilugares

admitimos que no es facil logrario.

Formar a los profesores para que comprendan y acepten a los nifios
como sujetos sociales y no que caiga sobre ellos el peso de acciones que no
le corresponden. Aunque sabemos también por experiencias de trabajo que
los maestros no se comprometen facilmente en proyectos de trabajo que los
saque de rutinas previamente establecidas y en el caso de la discapacidad,
hay que hacer toda una labor de sensibilizaciébn que los informe sobre la
discapacidad que puede ser la forma de acercarlos, pensamos que aqui

serian también los padres un puente muy importante.

Lo pensado en relacion a la investigacion que estamos realizando
sobre el sindrome de Down. es valido para empezar a pensar o complejo de
la problematica de la integracion. en la que no hay verdades acabadas, por lo
que el compromiso es de produccion constante, lo pensado nos muestra
apenas la cantidad de caminos por los que tenemos que empezar a andar,
por lo que nuestra reflexion tiene que ser profunda para no quedar

entrampados en una paralisis que tendria mucho de derrota.
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GENOMA HUMANO

Un genoma es el numero total de cromosomas (23), o sea todo el
DNA. (acido desoxirribonucleico) de un organismo, incluido sus genes, los
cuales llevan la informacién para la elaboracién de todas las proteinas
requeridas por el organismo, y las que determinan el aspecto, el
funcionamiento, el metabolismo, la resistencia a infecciones y otras

enfermedades, y también algunos de sus procederes.

En otras palabras, es el cédigo que hace que seamos como somos.
Un gen es la unidad fisica, funcional y fundamental de la herencia. Es una
secuencia de nucledtidos ordenada y ubicada en una posicidon especial de un

cromosoma. Un gen contiene el cédigo especifico de un producto funcional.

El DNA es la molécula que contiene el cédigo de la informacion
genética. Es una molécula con una doble hebra que se mantienen juntas por
uniones labiles entre pares de bases de nucledtidos. Los nucledtidos

contienen las bases Adenina(A), guanina (G). citosina (C) y timina (T).

La importancia de conocer acabadamente el genoma es que todas
las enfermedades tienen un componente genético, tanto las hereditarias como

las resultantes de respuestas corporales al medio ambiente.

E! Proyecto Genoma Humano, es una investigacion internacional que
busca seleccionar un modelo de organismo humano por medio del mapeo de
la secuencia de su DNA Se inicid oficialmente en 1990 como un programa de
quince afos con el que se pretendia registrar los 80.000 genes que codifican

la informacidon necesaria para construir y mantener la vida.
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Los rapidos avances tecnoldégicos han acelerado los tiempos

esperandose que se termine la investigacion completa en el 2003.

Cuando falta so6lo un ano (2003) para el cincuentenario del
descubrimiento de la estructura de la doble hélice por parte de Watson &
Crick (1953), se ha producido el mapeo completo del mismo.

Los objetivos del Proyecto son:

e ldentificar los aproximadamente 100.000 genes humanos en el DNA.

e Determinar la secuencia de 3 billones de bases quimicas que
conforman el DNA.

e Acumular la informacién en bases de datos.

+ Desarrollar de modo rapido y eficiente tecnologias de secuenciacion.

« Desarrollar herramientas para analisis de datos.

o Dirigir las cuestiones éticas, legales y sociales que se derivan del

proyecto.

Este proyecto ha suscitado analisis éticos, legales, sociales vy
humanos que han ido mas alla de la investigacion cientifica propiamente

dicha. (Declaracién sobre Dignidad y Genoma Humanos, UNESCO)

El propdsito inicial fue el de dotar al mundo de herramientas
trascendentales e innovadoras para el tratamiento y prevencidon de

enfermedades.

Como se expresd, el genoma es el conjunto de instrucciones
completas para construir un organismo, humano o cualquiera. El genoma
contiene el diseno de las estructuras celulares y las actividades de las celulas

del organismo. El nidcleo de cada celula contiene el genoma que esta
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conformado por 24 pares de cromosomas, los que a su vez contienen
alrededor de 80.000 a 100.000 genes, los que estan formados por 3 billones
de pares de bases, cuya secuencia hace la diferencia entre los organismos.

Se localiza en el nucleo de las células. Consiste en hebras de DNA
estrechamente enrrolladas y moleculas de proteina asociadas, organizadas
en estructuras llamadas cromosomas. Si desenrrollamos las hebras y las
adosamos medirian mas de 5 pies, sin embargo su ancho seria infimo, cerca

de 50 trillonesimos de pulgada.

El DNA que conforma el genoma, contiene la informacion necesaria
para construir y mantener la vida desde una simple bacteria hasta el
organismo humano. Comprender como el DNA realiza la funcion requiere de

conocimiento de su estructura y organizacion.

La molecula de DNA consiste de dos hebras enrrolladas
helicoidalmente, una alrededor de la otra como escaleras que giran sobre un
eje, cuyos lados hechos de azucar y moleculas de fosfato se conectan por

uniones de nitrogeno llamadas bases.

Cada hebra es un acomodamiento linear de unidades similares
repetidas llamadas nucledtidos, los que se componen de un azucar, un
fosfato y una base nitrogenada. Cuatro bases diferentes estan presentes en la

molécula de DNA y son:

e Adenina (A)
e Timina (T)

e Citosina (C)
e Guanina (G)

61
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El orden particular de las mismas es llamada secuencia de DNA, la
cual especifica la exacta instruccion genética requerida para crear un
organismo particular con caracteristicas que le son propias. La adenina y la
guanina son bases puricas, en cambio la citosina y la timina son bases

pirimidinicas.

Las dos hebras de DNA son mantenidas juntas por uniones entre
bases que forman los pares de bases. El tamano del genoma es usualmente
basado en el total de pares de bases En la especia humana. contiene
aproximadamente 3 billones de pares de bases. Otros organismos estudiados
con motivo de éste estudio fueron la bacteria Escherichia coli, la mosca de la

fruta, y las ratas de laboratorio
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Cada vez que la célula se divide en células hijas, el genoma total se
duplica, en el caso del genoma humano esta duplicacion tiene lugar en el
nucleo celular. Durante la division, el DNA se desenrrolla y rompe las uniones
entre pares de base permitiendo a las hebras separarse. Cada hebra dirige la
sintesis de una nueva hebra complementaria con nucleoctidos libres que

coinciden con sus bases complementarias de cada hebra separada.

Existe una forma estricta de union de bases, asi se forman pares de
adenina - timina (AT) y citosina - guanina (CG). Cada célula hija recibe una
hebra vieja y una nueva. Cada molecula de DNA contiene muchos genes, la
base fisica y funcional de la herencia. Un gen es una secuencia especifica de
nucleodtidos base, los cuales llevan la informacidn requerida para la
construccion de proteinas que proveeran de los componentes estructurales a
las células y tejidos como también a las enzimas para una escencial reacciéon

bioquimica.

Tasera de AUN
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El genoma humano comprende aproximadamenteentre 80.000 y
100.000 genes. Sdlo el 10% del genoma incluye la secuencia de codificacion
protéica de los genes. Entremezclado con muchos genes hay secuencias sin

funcidn de codificaciéon, de funcidbn desconocida hasta el momento.

Los tres billones de pares de bases del genoma humano estan
organizados en 23 unidades distintas y fisicamente separadas, llamadas
cromosomas. Todos los genes estan dispuestos linealmente a lo largo de los
cromosomas. El nlucleo de muchas celulas humanas contiene dos tipos de
cromosomas, uno por cada padre. Cada conjunto, tiene 23 pares de
cromosomas simples, 22 pares de tipo autosomico y 1 par que puede ser X o
Y que es el cromosoma sexual. Una mujer normal tendra un par de
cromosomas X (XX), y un hombre normal tendra un cromosoma X y otro Y
(XY). Los cromosomas contienen aproximadamente igual cantidad de partes
de proteina y DNA. Ei DNA cromosomico contiene un promedio de 150

millones de bases.

Los cromosomas pueden ser evidenciables mediante microscopio
6ptico y cuando son tenidos revelan patrones de luz y bandas oscuras con
variaciones regionales. Las diferencias en tamano y de patron de bandas
permite que se distingan los 23 cromosomas uno de otro, el analisis se llama

cariotipo.

Las anomalias cromosomicas mayores incluyen la pérdida o copias
extra, o pérdidas 1mportantes, fusiones, translocaciones detectables
microscopicamente. Asi. en el Sindrome de Down se detecta una tercer copia

del par 21 o trisomia 21.
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Otros cambios son tan sutiles que solo pueden ser detectados por
analisis molecular, se llaman mutaciones. Muchas mutaciones estan
involucradas en enfermedades como la fibrosis quistica, anemias de células
falciformes, predisposiciones a ciertos canceres, o a enfermedades

psiquiatricas mayores, entre otras.

Toda persona posee en sus cromosomas frente a cada gen paterno
su correspondiente gen materno. Cuando ese par de genes materno-paterno
(grupo alemorfo) son determinantes de igual funcidn o rasgo hereditario, se
dice que el individuo es homocigdtico para tal rasgo, por el contrario, si no se
encuentra esa relacion se dice que es heterocigbtico. Como ejemplo podemos
citar que un gen transmita el rasgo hereditario del color de ojos verde y el otro
el color de ojos marrén. Se trata de heterocigoticas para el rasgo color de
ojos. Si a su vez, uno de esos genes domina en la expresion del rasgo al otro
gen enfrentado, se dice que es un gen heredado dominante, de lo contrario se

dice que es recesivo.

Las instrucciones de los genes son transmitidas indirectamente a
través del RNA mensajero (RNAmM), el cual es un intermediario transitorio.
Para que la informacion de un gen sea expresada, un RNA complementario
produce un proceso llamado transcripcion, desde la plantila del DNA del
nucleo. Este RNAmM, se mueve desde el nucleo hasta el citoplasma celular,

donde sirve como plantilla para la sintesis protéica.

LLa maquinaria celular que sintetiza proteinas traduce los codigos en
cadenas de aminoacidos que constituyen la proteina molecular. En el
laboratorio se puede aislar el RNAmM y ser utihzado como plantilla para

sintetizar un DNA complementario (DNAc), el cual puede ser usado para
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ubicar los genes correspondientes en el mapa cromosomico.

Desde un punto de vista no cientifico, el mapa del genoma humano
es una herramienta genética que permite estudiar la evolucién del hombre y
que cambiara drasticamente la medicina actual tal como la conocemos. Sera
una cambio de paradigma. Permitira el tratamiento de enfermedades hasta
ahora sin cura. Las investigaciones estuvieron a cargo fundamentaimente de
Estados Unidos (Instituto Nacional de Investigacion del Genoma Humano -
NHGRI- de Maryland) y Gran Bretana (Centro Sanger en Cambridge), pero

también acompanaron Francia, Alemania, Japon y China.

Hoy el mapa del genoma esta casi completo. Se abre también el
camino para la manipulacion genética, motivo por el cual se han dictado
documentos tendientes a acotar ese aspecto. La empresa privada Celera
Genomics de Rockville (EEUU), es la que lidera los procesos. La
investigacion duro diez afos e insumid cerca de 2.000 millones de dolares de

costo.

La fiabilidad del mapa de 3.000 millones de pares de bases llegara a
un 99,99%. Ademas se conoce el numero preciso de genes del organismo
calculado entre 60.000 y 100.000.

Actualimente el 100% del genoma esta detalladamente mapeado.

El mito del ser humano inmortal y perfecto se asocia a la aplicaciéon
practica de los conocimientos del mapa del genoma humano. Como se puede
apreciar, la busqueda de la raza perfecta buscada hace anospor Hitler resulta
ser una aspiracion de la raza humana ahora encarnada en ei proyecto del

genoma humano.
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El conocimiento del genoma permitira que se creen nuevas drogas
terapéuticas que desplazaran a las anteriores en la medida que los
presupuestos permitan comprarlas. De este modo se podrad polarizar la
industria farmacéutica. Las nuevas drogas prometen tener menores efectos

colaterales que las actuales.

Se puede comparar la medicina tradicional como a un técnico que
pone a punto un programa de computacidén ajeno con otro que conoce el
coédigo del mismo. Hoy, ya con el descubrimiento del genoma humano,
conocemos el cédigo, antes solo podiamos configurar el programa. Sera pues

el mayor avance médico de la humanidad.

Se le podra informar a una persona, que puede comer alimentos
grasos porque carece de predisposicion genética a la obesidad y a
enfermedades cardiacas. pero que debe huir del alcohol porque es
genéticamente propenso al alcoholismo. Ademas el grado de certidumbre que
otorga el conocimiento del cédigo genético resultaria mas creible para la
persona en cuestidn, ya que sabe que lo que se le informa sera
absolutamente cierto. Es una prediccion absoluta, de su futuro. Podriamos
hablar de genomancia o sea la adivinacion del futuro mediante el codigo

genético.

Dentro de los llamados beneficios anticipados de! Proyecto figuran a
nivel de Medicina molecular, la posibiidad de mejorar el diagnostico de
enfermedades, deteccion temprana de predisposiciones genéticas a ciertas
enfermedades, el diseno racional de drogas. terapia génica. sistemas de

control para drogas y farmacogenomas.

Se ha estudiado un gen que determina la produccién de la proteina
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llamada SPARC, Ila que normalmente impide al organismo atacar y anular
células cancerigenas. La terapia génica en éstos casos actua permitiendo que

las células cancerosas sean atacadas por el organismo.

A nivel de genomas microbianos, sirvié para explorar nuevas fuentes
de energia (bioenergia), monitoreo del medio ambiente para detecciéon de
poluciones, proteccidon contra guerra quimica y biolégica y eficiente limpiado
de residuos toxicos. También es util para estimar el dafio y riesgo por
exposicion a la radiacidon, agentes mutagénicos, toxinas cancerigenas y
reduccién de probabilidad de mutaciones hereditarias. La indentificaciéon de
oncogenes (genes que permiten que un sujeto que se exponga a ciertas
sustancias desarrolle un determinado tumor, ejemplo, quien posea el oncogen
para el cancer de pulmoén y fume cigarrillos desarrollara cancer de pulmon a

diferencia de quien no tenga dicho oncogen).

En bioarqueologia, evolucionismo y migracion humana tiene su
utiidad en las mutaciones de linaje, migraciones de diferentes grupos
poblacionales basados en el DNA mitocondrial, mutaciones del cromosoma Y,

ademas de comparar los cambios evolutivos con eventos histéricos.

En identificacion forense, para potenciales sospechosos en los
cuales el DNA puede conducir a liberar a personas que fueran acusadas de
crimenes injustamente, para identificar victimas de catastrofes, paternidad y
otras relaciones familiares, identificar y proteger especies en peligro. detectar
bacterias que pueden polucionar agua, aire, alementos, determinar
compatibilidad de organos donantes en programas de trasplante, determinar
el pedigree en ganados y para autenticar productos de consumo como caviar,

vinos, etc.
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En agricultura, ganaderia y bioprocesamientos, se utiliza para
mejorar la resistencia de cultivos ante insectos, sequias, para hacerlos mas
productivos y saludables igualmente para producir animales mas sanos y
nutritivos, elaborar biopesticidas, vacunas comestibles y nueva limpieza del

medio ambiente de plantas como tabaco.

Los problemas derivados de la investigacion genética son la equidad
en su uso por parte de aseguradoras, seguro social, escuelas, agencias de
adopcion, cumplimiento de la ley, instituciones militares. ¢ A quién pertenece
la potestad del control? Otro problema, es el impacto psicologico y Ia
estigmatizacion debido a diferencias individuales y acerca de como influira a
la sociedad el determinismo genético. ElI personal que cuida de la salud
aconsejara a los padres acerca de los riesgos y limitaciones de la tecnologia

genética. Qué tan confiable sera, ademas de util, el examen genético fetal?

Respecto de la terapia génica usada para tratar o curar trastornos
genéticos plantea la pregunta; ;qué es una discapacidad o trastorno?

équién decide acerca del mismo?.
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¢Deben ser curadas o prevenidas?

E! mejoramiento génico incluye el uso de terapia genética para suplir

caracteristicas como la altura que un padre desearia en sus hijos, pero que

no significa la prevencién de una enfermedad, sino la busqueda de un ser

perfecto acorde a un ideal.
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MUTACIONES

Una mutacién es un cambio heredable en el material genético de una célula.

En la naturaleza las mutaciones se originan al azar y, aunque las
causas siguen siendo inciertas, se conocen bastantes agentes externos,
mutagenos, que pueden producirlas como: las radiaciones ambientales y
sustancias quimicas. Una mutacidn en una célula somatica, puede provocar
alteraciones en el aorganismo en el que se presente; pero desaparece en el
momento en que muere el individuo en que se origind. Sin embargo. las
mutaciones en las células sexuales, dvulos y espermatozoides, pueden
transmitirse como rasgos hereditarios diferenciadores a los descendientes del

organismo en los que tuvo lugar la mutacién.

Se distinguen varios tipos de mutaciones en funcién de los cambios

que sufre el material genético:

Mutaciones cromosomicas . Este tipo de mutaciones provoca cambios en

la estructura de los cromosomas

Delecion. Implica la pérdida de un trozo de cromosoma. los efectos que se

producen en el fenotipo estan en funcion de los genes que se pierden.

L 43 h 1 o
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DELECION

ABEclolef ]

Duplicacién. En este caso existe un trozo de cromosoma repetido.

Mutaciones gendémicas. Este tipo de mutaciones afectan a la dotacién
cromosémica de un individuo, es decir, los individuos que las presentan tienen
en sus células un nurmero distinto de cromosomas al que es propio de su

especie. No son mutaciones propiamente dichas, porque no hay cambio de

~2f
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material genético, sino una aberracién, la cual suele ser el resultado de una
separaciéon anormal de los cromosomas durante la meiosis, con lo que
podemos encontrarnos individuos triploides (3n), tetraploides (4n), etc.

Estos poliploides asi formados son genéticamente muy interesantes
en las plantas cultivadas, y hoy en dia la mayoria de variedades gigantes de

fresones, tomates, trigo, ... que existen en el mercado, tienen este origen.

En el hombre, existen varios sindromes provocados por la no
separacién de una pareja de cromosoma homoélogos durante la meiosis, con
lo cual permanecen unidos y se desplazan juntos a un mismo gameto
provocando lo que se denomina TRISOMIA:, es decir un individuo con un

cromosoma triplicado:

Por un error de la naturaleza, el 6vulo 6 el espermatozoide aporta 24
cromosomas en lugar de 23 que, unidos a los 23 de la otra célula germinal,
suman 47. Y ese cromosoma de mas (extra) pertenece a la pareja n° 21 de
los cromosomas. De esta manera, el padre o la madre aportan 2 cromosomas
21 que, sumados al cromosoma 21 del conyuge, resultan 3 cromosomas de!
par 21. Por eso, esta situacidon andémala se denomina trisomia 21, término que

se utiliza también con frecuencia para denominar al sindrome de Down

Los ultimos estudios senalan que en el 10 a 15 % de los casos el
cromosoma 21 extra es aportado por el espermatozoide y en el 85-90 % de
los casos por el ovulo. Por consiguiente, la alteracidén aparece antes de la
concepcion, cuando se estan formando los ovulos y los espermatozoides.
Piénsese, por ejemplo. que los 6vulos se forman cuando la futura mujer es
todavia un feto y esta en el vientre de su madre. Por este motive no debe

haber ningun sentimiento de culpabihidad., ya que la alteracidn no guarda
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relacidn alguna con lo que los padres hicieron o dejaron de hacer durante el

periodo del embarazo. (Pueschel, 1997).

Una vez definido lo que es en esencia el sindrome de Down, vamos
a explicar cémo ocurre esa peculiar circunstancia por la que el évulo o el
espermatozoide poseen 24 cromosomas (2 de ellos del par 21), en lugar de
23. Y vamos también a explicar tres circunstancias o formas en las que ese

cromosoma extra hace su presencia.
LAS DISTINTAS FORMAS DE TRISOMIA 21
A) Trisomia libre o simple

Cuando se forman los dvulos y los espermatozoides, 1o hacen a partir
de células originarias en las que, ali dividirse, sus 46 cromosomas se separan:
23 van a una célula y sus correspondientes parejas se van a otra; por eso
cada una tiene 23 cromosomas. Pero a veces ocurre que esta division y
separaciéon de las parejas de cromosomas no se realizan correctamente; es
decir, una de las parejas de cromosomas (en nuestro caso la pareja 21) no se
separa sino que los dos cromosomas 21 permanecen unidos y se quedan en
una de las células (dvulo o espermatozoide) divididas Ha ocurrido 1o que los
técnicos llaman "no-disyuncion” o "no-separacion”. Con lo cual esa célula
tiene ya 24 cromosomas, dos de ellos de la pareja 21. al unirse con la otra
célula germinal normal que aporta sus 23 cromosomas. la nueva célula
resultante de la fusidon en el momento de la concepcidon tendra 47
cromosomas, tres de los cuales seran 21, y a partir de ella se originaran todas
las demas ceélulas del nuevo organismo que poseeran también los 47

cromosomas.
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Esta circunstancia es la mas frecuente en el sindrome de Down. El
95 % de las personas con sindrome de Down poseen esta trisomia simple: 47

cromosomas de los que tres completos corresponden ai par 21.

Trisomia 21. naincn (Down)
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B) Translocacion

Alrededor de un 3,5 % de personas con Sindrome de Down
presentan 2 cromosomas del par 21 completos (lo normal) mas un trozo
mas o menos grande de un tercer cromosoma 21 que generalmente se
encuentra pegado o adherido a otro cromosoma de otro par (el 14, el 22 o

algun otro, aunque generalmente es el 14). ;A qué se debe?
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Se debe a que el padre o la madre poseen en las células de su
organismo, en lugar de dos cromosomas 21 completos que es lo normal,
un cromosoma 21 completo mas un trozo de otro cromosoma 21 que se
desprendié y se adoso a otro cromosoma (supongamos que a uno del par
14). De esta manera, el padre o la madre tienen un cromosoma 14, un
cromosoma 14 con un trozo de 21 adherido, y un cromosoma 21: por eso
son normales. Cuando se forman sus ovulos o sus espermatozoides, la
pareja 14 se separa: el cromosoma 14 entero ird a una célula, el
cromosoma "mixto” (14 + trozo de 21) ira a otra, y el 21 que no tenia
pareja ira a una de las dos. De este modo, a algun ovulo o
espermatozoide le tocara el tener un cromosoma 14 + trozo de 21, y otro
21 completo, con lo cuat ya tiene dos elementos 21; al unirse con la pareja
en la concepcidn, esa pareja aporta su cromosoma 21 normal con lo cual
el resuitado sera 2 cromosomas 21 completos mas un trozo del tercero
adosado (translocado es el término correcto) al otro cromosoma (p. ej., el
14 de nuestro ejemplo).

Generalmente, las consecuencias organicas de la translocacion
suelen ser similares a las de la trisomia simple y aparece e! Sindrome de
Down con todas sus manifestaciones (a menos que el trozo translocado

sea muy pequenin y de una zona de cromosoma poco rica en genes).

Pero lo mas importante de la trisomia 21 por translocacidn es que
el padre o la madre se comportan como portadores: ellos no presentan la
trisomia porque sélo tienen 2 unidades 21, pero dado que una se
encuentra pegada a otro cromosoma, es posible que los fenodmenos que
hemos descrito se puedan repetir en mas ovulos o espermatozoides y, por
una parte, transmitir esa anomalia a otros hyos que también serian

portadores, y por otra. tener mas hijos con Sindrome de Down. Por eso es
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importante que si el cariotipo del bebé con Sindrome de Down demuestra
tener una translocacién, los papas y los hermanos se hagan también

cariotipo para comprobar si alguien es portador.
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C) Mosaicismo

Aparece en el 1,5 % de los nifos con Sindrome de Down,
corresponde a la situacién en que évulo y espermatozoide poseen los 23
cromosomas normales, y por tanto la primera célula que se forma de la
fusiébn de ambos es normal y posee sus 46 cromosomas. Pero a lo largo
de las primeras divisiones de esa célula y de sus hijas surge en alguna de
ellas el mismo fendmeno de la no-disyuncidon o no-separacién de la pareja
de cromosomas 21 que antes comentabamos., de modo que una célula
tendra 47 cromosomas, tres de los cuales seran del par 21. A partir de ahi,
todos los millones de células que deriven de esa célula anéomala tendran
47 cromosomas (seran trisdmicas), mientras que los demas millones de
células que se deriven de las células normales tendran 46, seran también

normales.

Dependiendo de cuando haya aparecido la no-disyuncién en el
curso de divisiones sucesivas, asi sera el porcentaje final de células
trisomicas y normales que el individuo posea. Cuanto mas inicialmente
aparezca la anomalia, mayor sera el porcentaje de trisbmicas y viceversa.
Como se entiende facimente. si las trisdmicas estan en escasa

proporcidn, la afectacion patoldgica resultante sera menos intensa.

ESTATESIS NO SALY
DET.ABIBILIOTECA
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Mutaciones génicas. Son las verdaderas mutaciones, porque se

produce un cambio en la estructura del ADN:

Los &cidos nucléicos son grandes moléculas formadas por la

repeticién de una molécula unidad que es el nucledtido.
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o N N
os OCH,
[»] “\ (2] (4] /“
" —— —




CAPITULO CUATRO

Pero a su vez, el nucledtido es una molécula compuesta por tres:
A.-) Una pentosa :
ribosa

desoxirribosa

ribosa desoxirribosa

ocH, O o woch, O . oy

H NN H H " H H H H H
OH  OM OH M

B.-) Acido fosférico
C.-) Una base nitrogenada,que puede ser una de estas cinco :

adenina
guanina
citosina
timina
uracilo
g LAS BASES NITROGENADAS
NH, o
1 i
[ o3 C
N [ od HN
CH
HC c c
N " H.N N
NH, o o
] (]] L]
c [ CH, [o4
N CH (3 . ] Cc HN Cre
c cH C cH C o
o) N o N o N
M 2] H
sasiny Lsregned spe 3ol
- S e—————— —————
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Los acidos nucléicos estan formados por largas cadenas de

nucleottidos, enlazados entre si por el grupo fosfato.

s pentosa fosfato
* bases‘

Pueden alcanzar tamanos gigantes, siendo las moléculas mas

grandes que se conocen, constituidas por millones de nucledtidos.

Son las moléculas que tienen la informacion genética de los
organismos y son las responsables de su transmision hereditaria. Existen dos
tipos de acidos nucléicos, ADN y ARN, que se diferencian por el aziGcar
(pentosa) que lilevan: desoxirribosa y ribosa, respectivamente.
Ademas se diferencian por las bases nitrogenadas que contienen, adenina ,
guanina, citosina y timina, en el ADN; y adenina, guanina, citosina y uracilo en
el ARN. Una ultima diferencia esta en la estructura de las cadenas, en el ADN

sera una cadena doble y en el ARN es una cadena sencilla.

A pesar de todos los sistemas destinados a prevenir y corregir los
posibles errores, de vez en cuando se produce alguno en la réplica, bien por
colocarse una Citosina (C) en lugar de una Timina (T), o una Adenina (A) en
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lugar de una Guanina (G); o bien porque el mecanismo de replicacién se salta
algunas bases y aparece una "mella" en la copia. O se unen dos bases de

Timina, formando un dimero.

o T
GGAAGOTA
aerToea

° cerT

DIiMERO DE TIMINA

4
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Aunque se trate de un cambio de un nucleétido por otro, supondra una
alteracién en la secuencia de un gen, que se traduce posteriormente en una
modificacién de la secuencia de aminoacidos de una proteina.

El ARN mensajero es el que lleva la informacion para la sintesis de
proteinas, es decir, determina el orden en que se uniran los aminoacidos.

.Fﬂdﬂfu ARNm
> & 3 RN

: ' Adenina
3 anticodon Lﬂ Uracilo

(¢) Citosina

. Guanina

3.

ARN t

Amino-
acido
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Esta informacién esta codificada en forma de tripletes, cada tres
bases constituyen un codén que determina un aminoacido. Las reglas de
correspondencia entre codones y aminoacidos constituyen el cdédigo genético.

Elongacién ]  rminacion
Inigiacion

J/ subunidad mayor

subunidad menor

® Aminoacido

La sintesis de proteinas o traduccioén tiene lugar en los ribosomas del
citoplasma. Los aminoacidos son transportados por el ARN de transferencia,
especifico para cada uno de ellos, y son llevados hasta el ARN mensajero,
donde se aparean el codén de éste y el anticoddn del ARN de transferencia,
por complementariedad de bases, y de ésta forma se situan en la posicion

que les corresponde.
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Una vez finalizada la sintesis de una proteina, el ARN mensajero
queda libre y puede ser leido de nuevo. De hecho, es muy frecuente que
antes de que finalice una proteina ya esta comenzando otra, con lo cual, una
misma molécula de ARN mensajero, esta siendo utilizada por varios

ribosomas simultanéamente.

Al transcribirse la mutacion, al menos un tripiete del ARNm , se
encuentra modificado y su traduccién da lugar a que se incorpore un
aminoacido distinto del normal en la cadena polipeptidica. Es un cambio que
aunque la mayoria de las veces va a ser perjudicial, en contadas ocasiones
puede provocar que mejore un gen y gracias a esta caracteristica se sintetice
una proteina distinta ., que tenga propiedades distintas o participe en la

formacion de estructuras mas eficaces.

En estos casos raros, pero esenciales para la evolucion de las
especies , los individuos portadores de ifa mutacion poseen ventajas
adaptativas respecto a sus congéneres , por lo que el gen mutado es posible
que con el tiempo, y gracias a la seleccidén natural, sustituya al gen original en

la mayoria de los individuos que componen la poblacion.
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VINCULACION GENOMA HUMANO Y SINDROME DE DOWN

El Genoma Humano es el numero total de cromosomas del cuerpo.
Los cromosomas contienen aproximadamente 80.000 genes, los
responsables de la herencia. La informacion contenida en los genes ha sido
decodificada y permite a la ciencia conocer mediante tests genéticos, que
enfermedades podra sufrir una persona en su vida. También con ese

conocimiento se podran tratar enfermedades hasta ahora incurables.

Si una persona carece de un determinado tipo de ceélula que le
produce una enfermedad, la misma se podra cultivar y luego colocar al sujeto.
Claro que ésto deberia en principio ser realizado periédicamente ya que el
sujeto careceria de la habilidad propia para restaurar la funciéon. Pero la
terapia de linea germinal, apuntaria a solucionar ese inconveniente, ya que
afectaria las futuras generaciones celulares. Esto es impredecible y
éticamente intolerable, pero de no serlo o de permitirse se borraria del planeta

el Sindrome de Down

La secuenciacion genética completa del cromosoma 21, hecha por
cientificos de 13 instituciones de investigacion del mundo y cuyo reporte
aparecid en la revista Nature. abre la posibilidad para desarrollar tratamientos
genéticos en enfermedades relacionadas con este cromosoma, como lo son

el Sindrome de Down, una forma de Alzheimer y varios tipos de cancer.
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El Sindrome de Down se origina a partir de la presencia de tres
copias de genes, en vez de dos, en el cromosoma 21 y es la principal causa
de retraso mental, con una incidencia de uno por cada 700 nacimientos. Cada
ser humano tiene 46 cromosomas, 23 provenientes de cada padre, y cada
cromosoma contiene genes y ADN en el nucleo de cada célula. Estos
cromosomas determinan nuestra constitucion genética, como nos vemos y a

qué enfermedades somos propensos.

Considerado como el mas pequefio del genoma humano, el
cromosoma 21 es el segundo que los investigadores logran identificar
completamente, luego de que en noviembre se develd la secuencia genética
del cromosoma 22. Con solo 225 genes activos, el cromosoma 21 contiene
menos de la mitad de los genes del cromosoma 22, que cuenta con 545

genes activos, pese a que ambos tienen casi el mismo tamano.
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Pero aunque el cromosoma 21 tiene pocos genes, los cientificos
estan especialmente interesados en su contenido, porque es el Unico
relacionado con el Sindrome de Down.

Se espera que los proximos cromosomas en ser descifrados sean el

cromosoma 20 y el cromosoma masculino.

El anuncio fue realizado por investigadores que representan a los 62
cientificos de Japén, Alemania, Francia, Suiza, Gran Bretana y Estados
Unidos que participaron en el estudio del cromosoma 21. Los cientificos son
parte del Proyecto del Genoma Humano, una investigacidén internacional que

tiene ya terminada la secuencia genética completa del ADN humano.
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DIAGNOSTICO POR MEDIO DEL CARIOTIPO

Durante innumerables generaciones las ansiosas preguntas
maternas sobre el estado del feto sb6lo merecian por parte del obstetra,
algunas vagas e inexactas respuestas. El misterio de la condicion fetal era
absoluto, tanto para la madre como para el obstetra, quien a pesar de sus
conocimientos tedricos, soélo podia informar de la ubicacion aproximada del
producto, de su tamano y crecimiento y de la positividad de su latido cardiaco.
Cualquier otro tipo de informacién sobre el feto, era sencillamente imposibie

de obtener.

Y todo esto ocurria en forma paralela a la conquista del espacio y a
la llegada del primer hombre a la Luna. Se daba entonces la irritante paradoja
de que, mientras desde Cabo Canaveral, a miles de kildmetros de distancia,
los expertos podian seguir minuto a minuto los primeros pasos de los
astronautas americanos y registrar sus parametros biclogicos ( frecuencia
cardiaca, frecuencia respiratoria, electrocardiograma etc.), los obstetras
éramos incapaces de saber como estaba realmente un ser que podiamos

palpar a menos de dos centimetros de nuestros dedos.

Sin embargo, en el transcurso de los ultimos cuarenta aros, al
compas de la introduccién de nueva tecnologia, se ha venido logrando una
adquisicion progresiva y continuada de conocimientos sobre el feto, que han
permitido finalmente diagnosticar prenataimente la mayoria de los defectos

congenitos.

La historia del diagnastico prenatal es la de la " accesibilidad fetal ".

A medida que la nueva tecnologia permitia el acceso al feto, se iban
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quemando etapas en el diagnostico de la condiciéon fetal. Cronolégicamente

es posible identificar diversas fases:
Primera fase: Etapa genética ( 1956-1967 )

El primer paso para el conocimiento del medio ambiente fetal fué
dado por Bevis, en 1952 al practicar una amniocentesis con propositos
diagnésticos: el estudio de la eritroblastosis fetal. En 1956, Fuchs y Riis
determinaron por primera vez el sexo fetal mediante la investigacion de la

cromatina X ( test de Barr ) en liquido amniético obtenido mediante puncién.

El desarrollo durante esos afnos de las técnicas citogenéticas vy la
determinacién del cariotipo humano, inducen a practicar los primeros cultivos
con el componente celular del liquido amnidtico. De esta forma se logran
entre 1965 y 1.966 ios primeros cariotipos fetales a partir de amniocitos , y
dos anos después se efectua el primer diagnéstico prenatal de anomalias

cromosoémicas .

A partir de ese momento queda abierto el camino para la
investigacibn cromosdémica del feto humano, multiplicandose las
comunicaciones de grandes series que informan sobre la deteccién de las
diferentes cromosomopatias.

"

A partir de entonces y durante mucho tiempo, la expresion

diagnoéstico prenatal " se hizo sindnima de “diagnéstico cromosémico ",

convirtiéndose los genetistas en sus protagonistas .
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Segunda fase : Etapa genético - bioquimica ( 1968 - 1975 )

En 1968 Nadler y Dancis informaron en forma independiente, de los
primeros diagnodsticos de errores congénitos del metabolismo,
diagnosticandose prenatalmente en el curso de los cuatro anos siguientes,
mas de cuarenta defectos metabdlicos innatos . Posteriormente el numero de

tales defectos diagnosticados prenatalmente ha aumentado de forma gradual.

Hacia finales de 1968, Brock y Sutcliffe confirman la utilidad de la alfa
- fetoproteina ( AFP ), tanto en el liquido amnidtico como en el suero materno
para el diagnostico de los defectos del tubo neural fetal. Todos estos
hallazgos hacen que el " diagnostico prenatal " no sea so6lo cito - genético,
siendo a partir de ese momento patrimonio conjunto de genetistas vy

bioquimicos.
Tercera fase: Irrupcion de la ecografia (1970 - 1980)

La introduccion de la ecografia bidimensional en la practica obstétrica
, significd por primera vez la posibilidad de estudiar no s6lo el genotipo fetal,
sino también su fenotipo, campo en el que la radiologia convencional no
habia adquirido un gran desarrollo. en parte por sus limitaciones pero también
por sus posibles riesgos. Lamentablemente, Ios primeros equipos tenian una
escasa definicion y el diagnodstico de los defectos congénitos quedaba

limitado a las anomalias mas burdas. por ejemplo la anencefalia .

Es a partir de mediados de la década de los setenta, cuando gracias
a la progresiva sofisticacion de los equipos ( técnica digital, escala de grises,
biometria informatizada etc ) se consigue e! diagnoéstico prenatal de un
numero creciente de malformaciones La mejoria diagnostica ha sido de tal

trascendencia que en la actualidad se considera que, mediante este
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procedimiento y sus variantes ( tiempo real, time motion, Doppler,
reconstruccion de imagenes, etc ) es posible el diagndstico prenatal de mas

del 90 % de las dismorfias fetales con una cierta expresividad estructural .

Por otra parte la ecografia ha servido de tecnologia de apoyo a la
mayoria de los procedimientos diagnodsticos ( amniocentesis, biopsia de

corion, cordocentesis. fetoscopia, etc ).

Asi pues, apartir de este perido, el diagnostico prenatal ya no sera
unicamente de genetistas y bioquimicos, sino también especialmente de

ecografistas.
Cuarta fase: Acceso directo al feto ( 1980 - 1983 )

Aun cuando Westin en 1954, ya efectud algunas fetoscopias; se
trataba unicamente de ensayar el procedimiento en mujeres que iban a ser
sometidas a un aborto terapettico. De hecho las primeras fetoscopias con
una indicacidn clinica fueron realizadas por Hobbins y Mahoney en 1973 y
Phillips y Rocker en 1974, y a apartir de 1980, comienza a ser utilizada como
herramienta en el arsenal del diagnoOstico prenatal en aigunos centros

especializados .

Gracias a la fetoscopia. no solo es posible ver directamente al feto,
sino también obtener biopsias de los diferentes tejidos para estudios
enzimaticos o de otra naturaleza, biopsia de higado o la obtencion de sangre
fetal . Esta ultima posibilidad permite el diagnostico de la hemofilia y
hemoglobinopatias fetales, la evaluacion inmunitaria del feto ( Ig M ), la
practica del cariotipo mediante el cultivo de linfocitos y el diagnodstico de un

gran numero de aiteraciones heterocigdéticas.
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Por los mismos anos y bajo control endoscoépico y ecografico ,se
logran efectuar biopsias de corion sin los peligros de su practica a ciegas,
generalizandose dicho procedimiento a apartir de 1984. Pero cuando parecia
que los procedimientos endoscopicos se convertirian en los elementos
fundamentales para dar soporte al diagnéstico directo del feto ( obtencidon de
sangre fetal, biopsia de corion, etc ), Daffos y cols demuestran que es posible
la obtencién de sangre fetal sin fetoscopia. mediante la puncién directa por

ecografia de los vasos umbilicales.

Acababa de nacer una nueva técnica, que dada su relativa
simplicidad, modificaria profundamente, en los anos siguientes, la estrategia
diagnéstica en muchos campos: cariotipaje fetal rapido ante la sospecha
tardia de una malformacién, confirmacion de infeccion fetal, diagnédstico
preciso de discrasias sanguineas, estudio del equilibrio acido-basico fetal,

etc.

Quinta fase: La genética molecular ( 1983 - 1986 )

A partir de 1980, se logra el estudio de la dotacién genética
contenida en el DNA. La biologia molecular y la ingenieria genética hacen, por
tanto, también irrupcién en el campo del diagndstico prenatal donde, segun
todos los indicios, en un futuro proximo constituiran un procedimiento de

eleccion para el estudio de las enfermedades genéticas .

Los logros mas importantes alcanzados sucesivamente en este
campo son. descubrimiento de las enzimas de restriccion , que permiten
cortar la molécula de DNA en lugares especificos; generacion de la primera
molécula de DNA recombinante . lo cual hizo posible la clonacidon de cualquier
gen o fragmento de DNA en celulas bactenianas. perfeccionamiento de la

técnica de Southern Blotting . que posibilita la visuahizacion de una porcion del
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genoma, descubrimiento de los fragmentos de restriccion de longitud
polimérfica que pueden ser utilizados como marcadores genéticos,; utilizacién
de sondas de secuencias repetitivas que dieron paso a los estudios de
ligamiento y finalmente la aparicion de la reaccidn en cadena de la polimerasa
( PCR ) por Saiki y cols , procedimiento que permite la amplificacién selectiva
de una determinada secuencia de DNA, hasta una magnitud del orden de 106

en unas pocas horas.

Otro avance tecnoldégico importante ha sido el desarrollo de la
llamada citogenética molecular, especialmente la técnica de hibridacién in situ
que sin necesidad de un cultivo especifico, permite la rapida deteccidon de

algunas anomalias cromosdémicas.
Sexta fase: El auge de las técnicas de Screening ( 1986 - 1994 )

A lo largo de los ultimos 10 afos. ios programas de diagnéstico
prenatal se han visto influenciados profundamente por los procedimientos de

screening o tamizaje, tanto bioquimicos como enzimaticos.

En primer lugar se han generalizado los programas de screening de
malformcaiones, estableciéndose en casi todos los hospitales una ecografia
rutinaria entre las 18 y 20 semanas, con el exclusivo proposito de diagnosticar
la mayoria de los defectos malformativos. mostrando esta conducta

estadisticamente su gran efectividad .

Pero en segundo lugar. los avances mas sorprendentes han tenido
lugar en el screening de aneuploidias mediante marcadores bioquimicos, y
con la ultrasonografia mediante la busqueda sistematica de marcadores

fenotipicos. Entre los marcadores bioquimicos se encuentran la alfa
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fetoproteina , ila Beta HCG y el estriol sérico no conjugado. Su combinacién

en un analisis de regresion multivariado se conoce como el " triple marcador ".

Séptima fase: El futuro ( 1998 - ?)

El diagnéstico prenatal de los proximos anos estara marcado

probablemente por el avance en tres direcciones:

Por un lado, el perfeccionamiento de los actuales equipos de Eco -
3D, que permitira una mejor representacion grafica del fenotipo fetal, y en

general de sus anomalias y malformaciones.

En segundo lugar los avances en el campo del diagndstico
preimplantatorio . En la actualidad diversos centros cuentan con la posibilidad
de sexado embrionario en fase preimplantatoria, y también el diagndstico en
la misma etapa de algunas enfermedades geneéticas, utilizando los recursos
de la actual biologia y citogenética molecular. En los proximos anos estas
posibilidades se extenderan a nuevas aplicaciones y se incrementara la

aceptabilidad a los métodos de recuperacidn de gametos y embriones.

Finalmente en un futuro no muy lejano. sera posible obtener
informacion fiable a partir de las células fetales contenidas en la circulacion
materna. Actualmente y con la tecnologia disponible ( citometria de flujo,
anticuerpos monoclonales etc ) ya es posible la identficacion
enriquecimiento y estudio de células fetales en sangre materna. Se trata por
tanto de una posibilidad real. que aun no es posible aphcar en ia practica
diaria por problemas metodologicos sugetos a revision. Cuando se minimizen

los mismos, el diagnostico prenatal conocera un cambio radical .
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El diagndstico prenatal ya no es un campo para unos pocos. Se trata
de una empresa multidisciplinaria en la cual laboran genetistas, bioquimicos,
ecografistas, endoscopistas, especialistas en reproduccién, bidlogos,
especialistas en ingenieria genética y sobre todo perinatélogos. Estos seran
los que, de un modo u otro, a traves de una subespecializacion en medicina

embrionaria y fetal deberan coordinar todas estas actividades.

El Sindrome de Down se puede diagnosticar desde el nacimiento
mediante un estudio cromosOmico (cariotipo) de células del recién nacido
donde se observa la presencia del cromosoma 21 extra. Este estudio
cromosémico también se puede realizar en las primeras semanas de
gestacion en ceélulas fetales que se extraen de la placenta mediante una
biopsia de corion (se suele realizar entre las semanas 10 y 13 del embarazo)
o del liquido amniético que rodea al feto durante el embarazo mediante una
amniocentesis (se suele realizar entre las semanas 14 y 18 de gestacion).
Estas pruebas de diagnostico prenatal no se realizan de forma rutinaria a toda
la poblacidn, sino a mujeres mayores de 35 afos y a madres que han tenido

previamente un hijo con sindrome de Down.

DIAGNOSTICO PRENATAL

CONCEPTO:
Actividad multidisciplinaria cuyo objetivo central es la identificacidon
del riesgo, o la presencia de anomalias fetales, con la mayor precocidad

posibles.
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A QUIEN DEBE REALIZARSE :

Todas las mujeres gestantes deberian ser sometidas a algun tipo de
pruebas de diagnéstico prenatal, si bien las pruebas invasivas deben ser

reservadas para:

o Mujeres mayores de 35 afos y menores de 18 anos.

o Hijo anterior con sindrome de Down, u otra alteracion genética
transmisible

o Historia familiar de alteraciones genéticas

o Signos ecograficos de cromosomopatia, o maiformacion fetai

o Infecciones maternas durante el embarazo como rubeola,

citomegalovirus

Marcadores bioquimicos patolégicos

o]

TIPOS DE PRUEBAS:
NO INVASIVAS: Ecografia, marcadores bioquimicos
1. ECOGRAFIA: Gracias a la mejora de la tecnologia disponible, y a la

experiencia adquinda, actualmente es posible diagnosticar casi el 90%

de las malformaciones fetales
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MARCADORES BIOQUIMICOS: Mediante un analisis de sangre, que
se realiza entre las 14 y 16 semanas de gestacidn, es posible calcular
el riesgo tedrico de ser portadora de un hijo con sindrome de Down, o
de algun defecto del tubo neural, y en su caso aconsejar la practica de

algun otro tipo de prueba.

INVASIVAS: Amniocentesis, Biopsia de corion, Funiculocentesis

3.

BIOPSIA DE CORION: Tiene como objetivo la obtencion de tejido
placentario para el estudio de los cromosomas fetales, o estudios mas
soficticados como el ADN o enzimas fetales. Puede practicarse a
través del cuello uterino o a través de la pared abdominal de la madre.
Tiene la ventaja respecto a la amniocentesis de que su realizacién es
mas precoz (a partir de la octava semana de gestacion), con la
obtencion de los resultados en pocos dias. Pero el inconveniente es

que la tasa de aborto es algo superior.

AMNIOCENTESIS: Es la obtencion de liquido amnidtico que rodea al
feto mediante una puncién a través del abdomen materno. Se realiza
habituaimente entre las semanas 15y 17. Es practicamente indolora, ni
siquiera requiere anestesia local. Se emplea especiaimente para la
determinacion de los cromosomas fetales (cariotipo). La demora en
conocer el resultado oscila entre dos y tres semanas. Es un
procedimiento seguro y las complicaciones como lesion fetal o
infeccidbn son muy raras. El riesgo estimado de aborto espontaneo
después de la amniocentesis es de alrederor del 0'5%. Actualmente es

la técnica mas utilizada.
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5. FUNICULOCENTESIS; Para casos muy especiales, se obtiene una
pequefia cantidad de sangre fetal, por puncion del corddn umbilical:

infecciones, coagulopatias.
ESTUDIO DEL CARIOTIPO
El Cariotipo:

También llamado complemento cromosémico, se consigue al
microfotografiar una célula en metafase y ordenar posteriormente los
cromosomas segun criterios establecidos por el International System for
Human Cytogenetics Nomenclatures .

El cariotipo humano esta formado por 23 pares de cromosomas : 44
autosomas + 2 gonosomas o cromosomas sexuales, XX en la mujer y XY en
el varén. Los 23 pares se disponen en 7 grupos de tamano decreciente A, B,
C,D,E,F.G.

Cada par cromosdmico se identifica por un patrén de tincidn
caracteristico, las llamadas bandas cromosdmicas. Universalmente el patron
utilizado es el de bandas G, obtenidas mediante técnicas de tincidn

especificas.
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Anomalias cromosomicas:

Al analizar el cariotipo podemos hallar diferentes anomalias
cromosomicas. Podemos clasificarlas en anomalias numeéricas vy

estructurales.
Anomalias numéricas:

s Aneuploidias: Son ganancias o pérdidas de cromosomas del conjunto
diploide normal. Se habla entonces de monosomia, trisomia,
tetrasomia etc... Las aneuploidias se producen como consecuencia de
errores en la division celular, principalmente a causa de una no
disyuncion meidtica.

o Euploidias: Se refieren a variaciones en ia dotacion haploide del
individuo. En este caso estamos ante una triploidia ( 69 cromosomas ),
incompatible con la vida y cuyo origen puede ser un error en la

gametogénesis en la fecundacién.

Anomalias estructurales:

» Delecion: Es la pérdida de un segmento cromosémico.

e Duplicacion: Es la presencia de una copia adicional de un
determinado segmento cromosomico. Cuando una copia de un
fragmento cromosomico se inserta en otro cromosoma distinto se habla
de insercion.

e Cromosoma en anillo: Rotura de ambos telomeros y postenor fusidn

de ambos brazos cromosomicos.
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Isocromosoma: Es un cromosoma con ambos brazos idénticos. Es

frecuente en Xq.

Las siguientes anomalias no suelen crear problemas fenotipicos en

el individuo portador, pero si crean problemas en la meiosis, pudiendo dar

lugar a cariotipos desequilibrados en la siguiente generacion:

Inversiéon:_Es un cambio de 180 ° en la orientacion de un segmento
cromosomico. Dependiendo de si contiene o no el centromero
podemos hablar de inversién pericéntrica o paracéntrica. En el primer
caso dara origen a gametos viables desequilibrados mientras que en el
segundo caso dara origen a gametos no viables.

Translocacién:_Es el intercambio de material genético entre dos
cromosomas diferentes. Se habla de transiocacion equilibrada cuando
el intercambio es total y desequilibrada cuando se produce un defecto

0 exeso de material cromosémico.

Existen distintos tipos de translocacion:

Reciproca: Rotura ¢ intercambio de material.

Tandem: Rotura telomérica y adhesion a otro cromosoma.
Robertsoniana: Dos cromosomas acrocéntricos unidos a nivel
centromérico. Es la mas frecuente y la que origina la trisomia 21 por
translocacion.

De brazo unico: Rotura a nivel centromérico de dos cromosomas ho

acroceéentricos.
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Marcadores.

Son fragmentos cromosdmicos, que acompafian a un cariotipo
normal. En su mayoria se componen de centrémero, lo que les confiere una
cierta estabilidad, mas una porcién de material que si es eucromatico
ocasionara una trisomia parcial. También pueden ser inestables, apareciendo
en mayor numero y originando distintas poblaciones celulares, en estos casos
se les asocia a cierto grado de infertiidad e incluso como origen de

aneuploidias.

Mosaicismo:

Presencia de mas de una linea cromosémica en un mismo individuo.
Constituye un serio dilema en Diagndstico Prenatal ya que se presenta con
relativa frecuencia. Se debe siempre diferenciar el verdadero mosaico del que
no lo es ( pseudo mosaico ) y posteriormente confirmar el status cromosémico

del feto .

Liquido amniético:

a) Mosaicismo en una sola célula: In vitro ( 5-7 % )

b) Pseudomosaicismo: Un solo cultivo. In vitro real pero no
concluyente ( 1 % )

c) Mosaicismo real: Observacion en mas de un cultivo. ( 0.3 % )

o En este ultimo caso se debe valorar la posible patologia y la

conveniencia de confirmar el hallazgo en otros tejidos ( sangre ).
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Biopsia de corion:

Podemos tener las siguientes situaciones :

a) Linea Gnica en el semidirecto linea unica en el cultivo.
b) Mosaicismo en el semidirecto linea unica en el cultivo.
c) Linea unica en el semidirecto mosaicismo en el cultivo.
d) Mosaicismo en el semidirecto mosaicismo en el cultivo.

Estas cuatro situaciones de mosaico son muy controvertidas, ya que
pueden representar linea pura normal, mosaico verdadero, mosaico confinado

a la placenta o linea pura patologica.

Sangre:

La frecuencia de mosaicismo en sangre es muy baja ( 0.040 % ), y
mas del 50 % de estos casos corresponden a anomalias en cromosomas

sexuales, los cuales se presentan frecuentemente en esta forma.

Contaminacion materna:

Aparicion de una linea femenina que pertenece a la madre y no al
feto. Esta situacién la podemos encontrar en liguido amniodtico (0.16 % ) y en
biopsia corial cuando se hace solo cultivo ( 3.8 % ). Si la contaminacion es
solo parcial, que es lo que suele suceder en liquido amnidtico, no causa

problemas cuando el cariotipo es masculino.
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CONSIDERACIONES ETICAS Y SOCIALES
Proyecto Genoma Humano:

Ya habiamos adelantado que el Proyecto Genoma Humano, es uno
de los avances cientificos, quizas mas importante de toda la historia de la

humanidad.

Si bien, el estudio y analisis del genoma humano, aparentaria ser
una cuestion definitivamente beneficiosa para toda la socidad; es menester
resaitar que todo gran paso cientifico tiene sus partes sumamente positivas,

como también sus aspectos francamente negativos.

Pero el conocimiento del cédigo de un genoma abre las puertas para
nuevos conflictos ético-morales, por ejemplo, seleccionar que bebes van a
nacer, o clonar seres por su perfeccion. Esto atentaria contra la diversidad
bioldgica y reinstalaria entre otras la cultura de una raza superior, dejando
marginados a los demas. Quienes tengan desventaja genética quedarian
excluidos de los trabajos, compainias de seguro. seguro sociai, etc. similar a la
discriminacidn que existe en los trabajos con las mujeres respecto del

embarazo y los hijos.

Hace medio siglo, George Orwell, sembraba temor, pensando una
futura sociedad donde absolutamente todos los movimientos y actividades,
eran vigilados y conocidos por el Estado ("el Gran Hermano") Era. casi
imposible, para el ciudadano comun, poder realizar cualquier tipo de actividad,

que no estuviese supervisada y controlada por el "Ministerio de la Verdad"
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Y aquelio, que parecia una fantasia totalmente inalcanzabie, poco a
poco se va cumpliendo en la realidad, dado que dia a dia, se va

disminuyendo nuestra esfera de libertad e intimidad.

Uno de los temas que hoy nos convoca, también era hasta hace muy
pocos afos, una cuestion de ciencia ficcion, ya que resultaba casi imposible
concebir que se pudiese estudiar el genoma humano; Hoy, el "Proyecto

Genoma Humano", es una realidad

Realmente, se trata de una avance de la ciencia, que a todos nos
trae esperanzas, porque se supone que estos descubrimientos, puestos a

disposicion de la gente, pueden tener consecuencias muy favorables

Pero, lamentablemente, este fenomenal avance de la tecnologia,
puede también traer consecuencias sumanente nefastas, donde la

previsiones de George Orwell, pueden parecer un juego de ninos.

Seguidamente, analizaremos el vinculo aparentemente sutil, pero
realmente peligroso, que puede existir entre uno de los adelantos cientificos
mas importantes del milenio (el "Proyecto Genoma Humano"); uno de los
institutos juridicos mas trascendentes para la economia mundial y bien
aplicado: un excelente proteccion para los ciudadanos (e! "Seguro”) y uno de
los flagelos que mas se va a acentuar en los proximos anos (la
"Discriminacién”, o como bien afirma el maestro Morello “las nuevas

discriminaciones”)

Atento los limites del presente trabajo, me enfocaré al analisis que
corresponde realizar en los casos en que la profundizacion del estudio del

Genoma Humano, puede llegar a tener consecuencias discriminatorias.
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Discriminacion:

Tanto desde la original Constitucién Nacional de 1853, en su Art. 16; en
la reforma de la Carta Magna, en el afo 1994 (Art. 94); los Tratados
Internacionales (Art. 75, inc. 22) y en la legislacion comun (Ley 23.592), se
establece claramente que el ordenamiento juridico, no tolera la discriminacién

arbitraria.

Especificamente, la Ley 23.592, establece que considera
"particularmente los actos u omisiones discriminatorias determinadas por
razones tales como raza, religiébn, nacionalidad, ideologia, opinién politica o

gremial, posicidon econdmica, condicion social o caracteres fisicos”

Para esta primera aproximacion a la cuestion de la discriminacion,
tan sdélo agregaremos que, si bien el Art. 28 de la Constituciéon Nacional,
establece que los derechos constitucionales, seran entendidos segun la
reglamentacion de las leyes, también es preciso recordar que nuestra
Constitucion Nacional. prohibe la discriminaciéon arbitraria (en todas sus
formas). y que como loégica consecuencia de ello todas las enumeraciones
establecidas en la Ley 23.592, deben ser tomadas como pautas meramente
indicativas (no taxativas). dado que pueden llegar a existir otras formas mas
sutiles y profundas de discriminacion, que nuestra Carta Magna no puede

tolerar.
Seguros:

Verdaderamente, creemos que el seguro es uno de las institutos
juridicos mas importantes, dentro de {a actual sociedad post-moderna. Ello es
asi, porque entendemos que como consecuencia de la gran evolucion

doctrinaria juridica de los ultimos anos, tendiente a proteger a los
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consumidores, usuarios, victimas, damnificados, etc., siempre, todas esas
ideas que buscan amparar a la parte mas débil —de una forma u otra- tienen
alguna relacién con el seguro. Y (aunque lenta, incompleta y fragmentada)

dicha tendencia también va llegando a nuestra Patria.

Un hito trascendental (aunque hasta ahora, casi desapercibido), fue
el establecimiento del seguro obligatorio de responsabilidad civil de
automotores, incorporado a través del Art. 68, de la Ley 24.449. Es mas,
desde nuestra humilde perspectiva, barruntamos que el Art. 68 de la Ley de
Transito, fue un punto de inflexion dentro del seguro, con consecuencias que
se iran desgranando, en los préximos anos; y con una trascendencia tan
importante, que estimamos que se ha producido un cambio de filosofia en el
seguro de responsabilidad civil frente a terceros (a raiz de la incorporacion del

seguro obligatorio).
Relacion entre Seguro, Discriminacion y Genoma Humano

Luego de esta suscinta aproximacion a la Discriminacion, al Proyecto
Genoma Humano y al Seguro, nos resta ahora analizar cuales son las

posibles vinculaciones entre estos tres elementos.
La relacion entre estas cuestiones es tan profunda, como problematica.

Y, a poco que se bucee, veremos surgir en forma mezclada, temas
como la segregacién, la arbitrariedad. el abuso de derecho. la indefension del
consumidor, los grandes grupos economicos, la globalizaciéon, la ética, la

postmodernidad, el lobby. los derechos personalisimos, etc...




Shanzne.

- Y o
L rar), CAPITULO SIETE
e

Seguro y Proyecto Genoma Humano:

El seguro tiene como una de sus pautas, los calculos actuariales, a
través de los cuales, basados en la experiencia anterior, intentan establecer

las probabilidades que un siniestro se produzca.

Por su lado, el Proyecto Genoma Humano, segun hemos visto
anteriormente, esta produciendo un gran cambio en las ciencia meédica,

trocando la medicina preventiva, por medicina predictiva.

He aqui, el primer vinculo entre el Seguro y e! Proyecto Genoma
Humano, dado que éste puede llegar a ser un arma formidable para el
Seguro, habida cuenta que, si se pudiesen llegar a predecir (con cierto grado
de aproximacién), cuales seran las enfermedades que potencialmente puedan
llegar a padecer los asegurados, evidentemente el calculo de probabilidades,

va a resultar mucho mas preciso

Proyecto Genoma Humano y Discriminacion:

Desde los mismos comienzos del Proyectoc Genoma Humano, se
empezaron a alzar voces, que alertaban tempranamente, en el sentido que si
bien el analisis del genoma humano, podia llegar a ser un gran avance,
tampoco podiamos dejar de ver, que podia liegar a ser una de las armas

discriminatorias mas letal de los ultimos tiempos.

En efecto, a través del analisis del DNA, se puede llegar a obtener
una radiografia (con perspectiva de futuro) de todas las perscnas, en cuanto a

su estado de salud.
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Y, si bien ello, puede llegar a ser sumamente Util, para ir tomando los
recaudos meédicos necesarios para tratar de evitar o paliar dicha dolencia;
también es cierto, que dichos estudios del genoma, en manos inescrupulosas,

puede llegar a ser la base de una fenomenal discriminacion.

Si bien es menester, resaltar que las predicciones relativas a las
hipotéticas futuras enfermedades. son soélo probabilidades, dado que
generalmente depende de multiples factores, es pertinente suponer que
quienes discriminen, ante la mera posibilidad que una persona pueda llegar a
padecer determinada enfermedad, lo segreguen sin mas de una actividad, un

trabajo o un seguro...
Seguro y Discriminacion:

A través de estos pensamientos que aqui volcamos, no queremos

anatematizar a todas las Compariias de Seguros.

Muy por el contrario, las Aseguradoras, juegan un papel fundamental
y trascendental, en el moderno "Derecho de Danos"; y. sin la participacion de
las Comparfias de Seguros, nos faltaria uno de los pilares imprescindibles,

para la correcta proteccion de las victimas y asegurados.

Solamente, nos vamos a referir a aquellas Aseguradoras que a
nuestro criterio pueden llegar a intentar realizar actos discriminatorios, a

través de los estudios derivados del genoma humano.

La pregunta concreta que nos hacemos es: si las Companias de
Seguros, les exigen a los futuros asegurados que se realicen un estudio de
DNA (o que les muestren los que ya se hubiesen efectuado), como condicidon

previa a la contratacion de seguros, no estariamos realizando un evidente
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acto "discriminatorio” (ya que -obviamente a quienes tengan algun tipo de
‘potencial enfermedad’, casi seguro que nos se los va a asegurar) y
paralelamente no estariamos invadiendo la esfera de intimidad mas sagrada
que existe (obligando a la persona a ‘revelar’ a un tercero, su propio 'mapa

genético')

Reconocemos que las respuestas no son faciles y que se encuentran
en juego muchas clases de intereses; y quizas, para su contestacidn nos
pueden resultar provechosas las profundas reflexiones del maestro Augusto
Morello, donde en un reciente articulo (cuyo sélo titulo, ya nos impacta: "E!
Derecho ante la indisciplina social'), nos alertaba que muchas veces nos
asalta la duda "... si no procuramos proteger, quizas en demasia solo el
crédito o los derechos patrimoniales...olvidandonos, o posponiendo a las

personas..."

La cuestion analizada desde la perspectiva de las Compaiias de

Seguros:

No es necesario profundizar demasiado. para comprender que las
Companias de Seguros, tendrian sumo interés en poseer los estudios de
DNA, ya que podrian determinar con mucha precisidon, los riesgos de una
Poliza de Seguro de Vida.

Incluso, entre los argumentos a esgrimirse, se podria sostener que al
conocer el Genoma Humano de los asegurados, se podrian seleccionar mejor
los riesgos, se podrian homogeneizar las carteras y se calcularian a medida
las Primas a pagarse, dado que éstas aumentarian o disminuirian, de acuerdo

al mayor o menor riesgo.
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Es mas, se podria argumentar que con el estudio del Genoma
Humano, a la larga se van a beneficiar los propios asegurados, dado que
aquellos que no tuviesen posibilidades (concretas) de enfermedades pagarian
menos Primas; los que fueran mas propensos a dolencias, abonarian
mayores Premios; y los que fueran ‘malos riesgos', porque su estudio de
A.D.N. indica que tendrian ciertas probabilidades de padecer enfermedades,

no se asegurarian.

La cuestién analizada desde la perspectiva Humana del “Consumidor

de Seguros™

Desde la oOptica de las personas, existen otras aristas que es
menester analizar, puesto, que se esta incursionando en cuestiones

sumamente delicadas e importantes.

Asi, a primera vista, se producirian dos efectos inmediatos:

Discriminaciones Arbitraria

De aceptarse que las Companias de Seguros, exijan un estudio de
DNA. uno de los primeros efectos inmediatos, va a ser una masa de personas
van a tener que pagar Primas sumamente elevadas (o prohibitivas). y otro

gran grupo de personas derechamente van a resultar 'no asegurables'

Ello va a resultar como consecuencia del analisis del genoma
humano, que va a determinar ciertas probabilidades de padecer

enfermedades en el futuro.
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Asi pues, entendemos, que se va a producir desde la perspectiva
técnica una seleccion de riesgos, y dede la 6ptica humana una discriminaciéon

arbitraria.

Muy posiblemente, se alegue que las aseguradoras, tienen el
derecho de no ver agravado sus riesgos (asegurando personas, cuyo analisis
del genoma humano determina que tienen probabilidades ciertas de contraer

enfermedades).

Pero, paraddjicamente, nosotros entendemos que el hecho que se
les prohiba a las Compadiias de Seguros requerir estudios de DNA, no

aumenta ni agrava los riesgos que han asumido hasta la fecha.

Nos explicamos:

En efecto, las tablas actuariales de mortalidad que utilizan las
Companfias de Seguros, se han confeccionado merced a estadisticas

elaboradas durante varios afos.

De alli, que por definicion los seguros se han fundado en las
experiencias siniestrales pasadas, sin saber que iba a suceder en el futuro
(sino, suponiéndolo, a través del comportamiento siniestral pasado vy

obviamente sin realizar absolutamente ningun tipo de analisis de DNA).

Cierto es, que de conocerse el Genoma Humanc de los futuros
asegurados, disminuirian los rniesgos de las Companias de Seguros, pero,
también es rnigurosamente cierto. que de no haberse profundizado en el
estudio del DNA, las aseguradoras hubiesen continuado realizando seguros

de vida, sin ningun tipo de inconvenientes.
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Es decir, al prohibirse a las Compafias de Seguros requerir a los
asegurado un analisis del genoma humano, quizas se les esté limitando una
‘chance’, respecto a una mejor calificacion (futura) de los riesgos; pero no se
les esta perjudicando, ni un apice, con relacion a la contratacion de seguros

de vida que hace afos vienen realizando.

De alli, que con la prohibicion que porponemos, Unicamente, se les
limita una expectativa de futuro de las aseguradoras., pero sin causarles

ningun tipo de perjuicio, teniendo a la vista la experiencia del pasado.

Por otro iado, las consecuencia discriminatorias que tendrian la
seleccién, de acuerdo al estudio del genoma de cada futuro asegurado,
resulta a todas luces arbitraria, dado que se produciria la segregacién de una
masa de personas, que sin culpa, ni responsabilidad de su parte, y como
consecuencia de una eventual enfermedad (que quizas nunca se vaya a

producir), va a quedar relegada, excluida y apartada de todos los seguros.
Violacion de Derechos Personales

Otra de las consecuencias, si se aceptase el requerimiento previo del
estudio del genoma humano, para la contratacidén -por ejemplo: de un seguro

de vida-, seria que se violarian vanos derechos personalisimos.

Entre ellos, a primera vista, se violentarian dos derecos basicos de la

persona:
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Derecho a la Intimidad

En efecto, ya en la década de los 40's, se preveia que el mundo del
futuro (es decir: ahora), cada vez se iba a ir limitando la esfera de intimidad de
la persona, dado que todos nuestros datos personales, se encuentran en

diversas bases de datos.

Asi, desde nuestra situacion crediticia, pasando por casi todo lo que

hemos hecho, se encuentra guardado en alguna computadora.

Nuestra ultima frontera, es nuestra propia persona; y dentro de ella,

nuestro propio genoma.

También aqui, tenemos que tolerar y soportar que se inmiscuyan

terceros (ya sea el Estado o empresa privadas)

Existe algo mas privado y personal, que el conocimiento de nuestros
propios genes ?
Resulta légico que nuestro "mapa genético” se encuentre en una base de
datos de una Compaiia de Seguros; y que -incluso- con o sin culpa de ellos,

dicha informacién luego pase a otras bases de datos ?

Entendemos que ésta es la ultima frontera de la persona comun, de
frente al Estado y las empresas en general, dado que si revelamos este
secreto de nuestra mas intima personalidad, ya no nos queda nada que no

conozcan de nosotros.
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Entiendo que se trata de una "zona de reserva” (Art. 19, de la
Constitucion Nacional), que pertence en forma u(nica y exclusiva a cada

ciudadano.
Derecho a No Saber

Contra lo que muchas veces se sostiene, nosotros entendemos que

todavia existen derechos absolutos en nuestra Constitucion Nacional.

Algunos autores, hablan del "Derecho a No Saber” o el "derecho a la
ignorancia", que tienen todas las personas. en el sentido que nadie los puede
obligar a saber cuales son las enfermedades que posiblemente pueda llegar a

tener en el futuro, obligandolos a realizarse un estudio de DNA.

Tratando de ser sinceros, todavia no sé sabe si el "derecho a no
saber" podria llegar a ser otro de los derechos absolutos; pero de 1o que si se
debe estar convencido, es que para que se pudiese obligar a una persona a
violentar este derecho, tendria que tratarse de una cuestion muy profunda (y

no de una mera conveniencia econémica de una Compania de Seguros).

Asi, si se permitiera a las Companias de Seguros. a exigir o
simplemente pedir, un estudio del genoma humano. se estaria conculcando el
"derecho a no saber"”, ya que se obligaria a la persona a realizarse examenes,

cuyos resultados quizas no quiera conocer.

Este es otro motivo, por el cual las Companias de Seguros. no
podrian ni exigir. ni pedir. ni preguntar si la persona se ha realizado un estudio

del genoma.
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MITOS, PREJUICIOS Y REALIDADES

Sindrome de Down

Los individuos con Sindrome de Down estan siendo cada vez mas
integrados en la sociedad vy organizaciones de la comunidad, tales como
escuelas, sistemas de cuidado de salud, fuerzas de trabajo. Y actividades

sociales y recreativas.

Debido a ios adelantos en la tecnologia médica, individuos con este
sindrome estan viviendo mucho mas tiempo que anteriormente. En 1910, se
esperaba que los ninos con Sindrome de Down sobrevivieran solamente
hasta la edad de 9 anos. Con el descubrimiento de antibidticos, el promedio
de supervivencia aumento a los 20 anos de edad. Ahora con reciente
adelanto en tratamientos clinicos , se estima que como 80% de adultos con
sindrome de Down alcancen la edad de 55 anos, y otros viven por mucho mas

tiempo.

Gracias a todo lo anterior se ha precentado la preocupacion de poder
orientar a la gente acerca de todos los mitos que tienen y poder integrar mas
a estos individuos a la sociedad, a continuacién mencionaremos algunos de

ellos:

Mito .- El Sindrome de Down es una condicidén genética rara
Realidad.- El Sindrome de Down es una condicidn rara que ocurre muy

frecuentemente.
Uno de cada 800 a 1,000 nifos que nacen vivos, tienen el

Sindrome de Down.
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Mito.- La mayoria de los ninos con Sindrome de Down nacen de padres de
edad mayor.

Realidad.- El 80% de estos ninos nacen de madres menores de 35 afos de
edad. Sin embargo, la incidencia de nacimientos de nifios con sindrome de

Down si aumenta con la edad de la mujer.

Mito.- Las personas con Sindrome Down son severamente retardados
Realidad.- Tienen un 1Q entre retrazo mental leve a moderada. Estos

individuos son sumamente educables

Mito.- La mayoria de las personas Sindrome de Down estan
institucionalizadas

Realidad.- Hoy en dia estos individuos viven en sus hogares con sus familias
y son participes de las actividades educativas, profesionales, sociales y
recreativas de sus comunidades. Ellos estan siendo integrados en los
sistemas de educacién regular, y toman parte en deportes, acampando,
musica, programas de arte, y algunas otras actividades de sus cominudades.
Ademas, ellos se socializan con personas que tienen y no tienen
discapacidades. Como adultos ellos también tienen empleos y viven en

viviendas con arreglos mas independientes.

Mito.- Las familias no encuentran apoyo en la comunidad para sus hijos
Realidad.- En casi todas las comunidades de America Latina hay grupos de
apoyo para padres y otras organizaciones de la comunidad que directamente

proveen servicios a las familias de individuos con Sindrome Down.

Mito.- Los ninos con Sindrome Down deben ser matriculados en programas
de educacion especial o en clases separados?
Realidad.- los nifos con Sindrome de Down actualmente estan siendo

integrados en los salones de clase de educacion regular en escuelas a traves
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del Pais. En algunos casos ellos son integrados en cursos especificos,
mientras que en otros los estudiantes estan totalmente integrados en clases
regulares para todas las materias. El grado de inclusion es basado en las
habilidades del individuo.

El objetivo es de la inclusién total, en la vida social y educativa de la

comunidad.

Mito.- Los adultos con Sindrome de Down no son empleables

Realidad.- Las empresas estan buscando a los adulios jovenes con el
Sindrome Down para una variedad de posiciones. Ellos estan siendo
empleados en oficinas pequenas y medianas, por ejemplo, en los bancos,
corporaciones, asilos de enfermos, hoteles y restaurantes. Ellos trabajan
también en las industrias de musica y espectaculo, en posiciones
administrativas y en la industria de las computadoras. Las personas con este

sindrome traen a sus trabajos su entusiasmo, confianza y dedicacion.

Mito.- Las personas con Sindrome de Down siempre estan alegres
Realidad.- Los individuos Down tienen los mismos sentimientos como todas
las personas ellos responden a las expresiones positivas de amistad, se

ofenden y se desconciertan con conducta desconsiderada.

Mito.- Los adultos con Sindrome Down no pueden formar relaciones que
lleven al matrimonio

Realidad.- Estos individuos tienen citas, socializan y forman relaciones.
Algunos se casan. Las mujeres con Sindrome Down pueden y tienen ninos,
pero tienen un 50% de posibilidades de tener un hijjo con este sindrome.

Aunque raro los hombres con este sindrome pueden procrear nifios.
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Mito.- El Sindrome de Down es incurable

Realidad.- A través de la intervencion temprana, terapia del habla, terapia
fisica y terapia ocupacional, es posible mejorar muchos de los problemas
asociados con este sindrome. Ademas, las investigaciones sobre el Sindrome
Down estan contribuyendo a grandes avances para identificar los genes en el
cromosoma #21 que causa las caracteristicas del Sindrome Down. Los
cientificos tienen mucha esperanza que en el futuro sera posible mejorar,
corregir, o prevenir muchos de los problemas asociados con el Sindrome

Down.
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PREVENCION Y EDUCACION EN LA SALUD BUCODENTAL
DE INDIVIDUOS CON SINDROME DE DOWN

Las personas con Sindrome de Down presentan un conjunto de

anormalias caracteristicas en la morfologia del craneo y en la cavidad oral.

e MORFOLOLOGIA CRANEAL
Hay diferencias en las dimensiones y en la forma de la base del
craneo, asi como en las relaciones entre las diferentes regiones del
craneo, son las que explican las caracteristicas fenotipicas de estas

personas.

Tipos craneales

21%

48% -
0 Braquicefalicoj;
W Mesocefalico
0 Dolicocgfali@__j
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e CAVIDAD ORAL

Las estructuras blandas que rodean la cavidad oral son:

LENGUA.- Como consecuencia de la pequefez de la cavidad oral la
lengua aparece como mayor de lo normal.

La lengua hace incrementar las disfunciones orales porque
el individuo la presiona contra los dientes incisivos
inferiores. Debido a la magnitud relativa de la lengua
resulta mas dificil la limpieza de los dientes. Se observa un

agrietameinto de la lengua (lengua escrotal).

Lesiones en tejidos blandos

15% 8% 79,

' Hiperplasia
. Macroglosia
fD Lengua escrotal

70%

1. MUCOSA ORAL.- La mayoria de los individuos Sindrome
de Down respiran por la boca, y eso hace que se seque la
mucosa oral, También presenta enfermedad periodontal

muy marcada, empezando con gingivitis en individuos de

'ONormales |
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corta edad, hasta llegar a la periodontitis en individuos de

edad mas avanzada.

Estado periodontal

([ENormal I
| M Gingivitis
(a Periodontitis

70%

. LABIOS.- Con frecuencia los labios presentan fisuras y es

muy frecuente la presencia de quelitis angular.

. GLANDULAS SALIVALES.- Su secrecion es menor de lo

normal, esto ocasiona una sequedad bucal.

. MALOCLUSIONES.-Casi el 100% presenta una o mas

anomalias oclusivas
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Clasificacion de Angle

3%

EClase |
B Clase li
OClase |l

Tipos de Mordida

;'ITE“!“CruzadawawnterioFMf
‘B Cruzada posterior
.OAbierta anterior |
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Habitos Orales

19% 11%

B Succion de dedo
B Bruxismo
O Sin habito

70%

6. DENTICION.- Presentan anomalias de erupcién, auscencia

y caries (aunque en un bajo nivel).

Ninos con caries

21% §Con una caries

48% 'ICon mas de dos

caries
13 Sin caries
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RECOMENDACIONES SOBRE LA ATENCION SANITARIA ORAL.

En cuanto a las alteraciones que presentan estos individuos,
es importante tener en cuenta que, a causa del retraso mental y la
dificultad en controlar la lengua, el tratamiento dental tradicional resulta
mas dificil y exige mas tiempo que en los pacientes comunes, sin

embargo rara vez es necesario usar anestesia general.

1. El objetivo de usar medidas de prevencidon (como visitas
frecuentes al dentista a partir de los 18 meses) debe ser impedir
que aparezca la caries dental, especialmente en las superficies
oclusales y reducir la progresion de la enfermedad periodontal.
Rara vez se puede obtener el nivel deseado de higiene oral
mediante los meétodos mécanicos tradicionales de control de
placa. Se recomienda. por tanto, complementarios mediante

control quimico de la placa (clorhexidina).

2. Los padres y educadores han de estar informados y deben saber
cemo se realizan los métodos de higiene bucal. Sdlo si hay una
buena relacién y una adecuada cordinacion entre el odontélogo,
los maestros y los padres, se podra aplicar una atencién sanitaria

apropiada de la boca.
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METODOLOGIA DE LA INVESTIGACION

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA:

El Genoma Humano y su relacidén con enfermedades genéticas, y asi
poder promover una mejor salud buco-dental.

OBJETIVOS GENERALES:

o Conocer que es el Genoma Humano
o Conocer que es el Sindrome de Down

OBJETIVOS ESPECIFICOS:

o Genoma Humano y su relacién con el Sindrome de Down
o Sindrome de Down y posibles propuestas para promover una
mejor salud buco-dental

MATERIAL Y METODO:
s Rotafolios

e Evaluacion inicial con dibujos
e Evaluacion final por imitacion

TIPO DE ESTUDIO:

e Descriptivo transversal

POBLACION DE ESTUDIO:

e 82 Individuos Sindrome de Down inscritos en el periodo 2001-2002 en la
Fundacion Jonh Langdon Down

130



CAPITULO NUEVE

LA
A rInID
RO

<.

CRITERIOS DE INCLUSION:

Individuos Sindrome de Down con alteraciones buco-dentales

CRITERIOS DE EXCLUSION:

Individuos Sindrome de Down sin alteraciones buco-dentales

VARIABLES DEPENDIENTES:

LLevar acabo adecuadamente el apoyo de los padres y los maestros, el

[
individuo Sindrome de Down tendra una mejor calidad de vida.

VARIABLES INDEPENDIENTES:

e Ausencia de instruccion a los padres y maestros
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Apenas comenzando el tercer milenio estamos viviendo la voragine de
una revolucion tecno-cientifica de impredecibles consecuencias para el ser
humano y su entorno. En el ambito de la medicina y la biotecnologia, esta
bisqueda -al parecer inagotable- de nuevos métodos de diagnodstico y
tratamiento de las enfermedades que nos aquejan, unida al avance
impresionante de la informatica, las comunicaciones y la biotecnologia,
parecen conducirnos a un nuevo mundo, donde la inmortalidad aparece como

una utopia alcanzable.

Esta nueva percepcidén del hombre como sujeto de experimentacion
en si mismo, para alcanzar la vida eterna ante la ausencia de enfermedades y
la longevidad extrema de cada una de sus partes, tiene su paradigma en el

tema que tratamos: el genoma humano y el sindrome de Down

El estudio del genoma y la aplicacion de sus potencialidades tiene
implicancias sociales, politicas, econdmicas y culturales que van mucho mas
alld de lo que tradicionalmente ha preocupado a la ciencia, debido a las
consecuencias, beneficiosas y también nefastas, que puede tener su uso, en
especial para las futuras generaciones. Por lo tanto, es un tema que debe
preocupar no solo a los medicos, sino que debe ser revisado y calificado por
todos y cada uno de nosotros como miembros de la comunidad, y tenemos

que dar una informaciéon conveniente y completa.

La utilidad de esto es que se pueda introducir genes asociados con
alguna condicion biologica especifica como por e). €l mal de Alzheimer, y asi
analizar tratamientos contra esa enfermedad, como se menciono en este
trabajo esta enfermedad es caracteristica de los individuos Down y por ello no
pueden llegar a tener una buena calidad de vida Esto puede realizarse con

otras enfermedades, buscando tratamientos y curaciones.




3
g}
4
/
3

CONCLUSIONES

¥

El riesgo que ésto ocasiona es la modificacion de células

germinales, y que ésto se realice con otro mamifero: el homo sapiens.

Un gen introducido en un ser humano antes de su nacimiento haria
factible la transmisién de esta caracteristica a las generaciones sucesivas ya
que en la actualidad los ninos que nacen no son deseados, mucho menos
planeados, io que ocasiona una deficiente calidad de vida social, que se ve

reflejada en todo su bienestar bio-psico-social

Y como siempre nos surgen preguntas etico-morales en este mundo
manejado mas por el rendimiento econdmico de grupos de poder
transnacionales que por cuestiones de beneficio para que la humanidad
posea una mejor calidad de vida, extendiéndose la equidad en todos los
aspectos: ¢Cual o cuales seran los parametros elegidos para introducir

caracteristicas, y quiénes los jueces?

Una breve y rotunda conclusion que se puede obtener de todo lo
expuesto es que la biotecnologia y la ingenieria genética -que incluye la
manipulacion genética - estan al servicio de la humanidad y no podemos
quedar ajenos a sus beneficios, pero tampoco podemos esquivar el riesgo
que suponen para las personas en su dignidad humana y para el medio

ambiente. Y éste es un imperativo ético.
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FICHA DE IDENTIFICACION

NOMBRE:

Fecha de nacimiento:
Peso Talla
C.l.

No. De producto
No. De hermanos:
Caracter:

Escolaridad:
Afectividad:
Examen de Dx.
Descripcion
Antecedentes del
embarazo:

MADRE:
Edad al casarse: Edad al gestar:
Lugar de origen:

Peso:

No. De gestacion:
Preparacion:
Ocupacion:
Antecedentes:
Religion:

PADRE:
Edad al casarse: Edad al gestar
Lugar de origen:
Peso:

No. De gestacion
Preparacion:
Ocupacion:
Antecedentes:
Religion:
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FICHA DE IDENTIFICACION ODONTOLOGICA
NOMBRE:
Tipo de craneo.-

Braquicefalico Mesocefalico dolicocefalico

55 54 53 52 51 61 62 63 64 65

18 17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27 28

38 37 36 35 34 33 32 31 41 42 43 44 45 46 47 48

85 84 83 82 81 71 72 73 74 75

ESTADO PERIODONTAL:

Maxila.-

Normal gingivitis periodontitis
Mandibula.-

Normal gingivitis periodontitis

LESIONES EN TEJIDOS BLANDOS:

Lengua Paladar Uvula
Carrillos Labios Comisuras
Piso de boca Frenillos

OCLUSION:

Clase | Clase Il Clase Il

Mordida abierta anterior Mordida abierta posterior
Mordida cruzada anterior Mordida cruza posterior

HABITOS ORALES:
Succién de dedo Protusion de lengua
Onicofagia Bruxismo

OBSERVACIONES:
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PRESENTE

Estimada Dra. Feingold:

Por este conducto me permito informarle que después de haber leido el trabajo de tesina titulado “Genoma
humano y su vinculacion con Sindrome de Down para promover una mejor salud bucodental™, que presenta
la alumna Cristina Nancy Vergil Velasquez, con namero de cuenta 9324670-1, para obtener el titulo de
Cirujana Dentista, he decidido otorgarle mi voto aprobatorio para que pueda presentar su exarmen

profesional.

Sin mas por el momento, agradezco su atencién y me despido de Usted.

Atentamente

6r. Roman Vidal Tamayo Ramirez
Investigador Asociado “C™
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