De la ética del diagnodstico, al diagndstico ético
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Resumen

Presentamos a un paciente con diagndstico fundamentalmente clinico, con el objetivo de
mover a la reflexidn sobre la necesidad de afiadir un nombre o un diagndstico preciso, a través
de pruebas complementarias en algunas patologias complejas por su manejo y connotaciones

psicosociales, como la trisomia XYY.
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Abstract

We present a case report with a mainly clinical diagnosis, with the objective of moving to
think about the necessity of adding a name or precise diagnosis, trough complementary exams
in some complex handling conditions with psychosocial connotations, as in XYY trisomy.
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A propésito de un caso, con diagnosti-
co fundamentalmente clinico, queremos
mover a la reflexién sobre la necesidad
de afadir un nombre o un diagndstico
preciso a través de pruebas complemen-
tarias en algunas patologias complejas
por su manejo y connotaciones psicoso-
ciales.

El caso clinico es el de un adolescente
vardn de 14 afios en la actualidad. Entre

sus antecedentes personales destaca-
mos: convulsiones febriles desde los 4
meses hasta los 2 afios de edad, contro-
lado y tratado con valproato por un
neurdlogo; acné inflamatorio modera-
do, con tratamiento topico exclusivo
desde los 11 afios; retraso del lenguaje
sin hipoacusia, precisando apoyo logo-
pédico durante los afios de educacién
infantil, y escoliosis leve detectada en la
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revision de los 14 afios. Actualmente
pesa 66 kg (P90) y mide 174 cm (P97).
En los estudios complementarios recien-
tes solo destacar una hipofuncion tiroi-
dea subclinica.

El nacleo familiar estd formado por
padres y un hermano de 17 afios sin an-
tecedentes médicos de interés; el padre
refiere impulsividad e inquietud de pe-
quefio y desde joven abuso etilico, he-
cho que ha generado conflictividad en
el dmbito familiar. Ambos progenitores
son colaboradores tanto en el dmbito
escolar como en el sanitario.

El paciente es estudiado en consulta
hospitalaria de neurologia a los 8 afios de
edad a propuesta del Equipo de Orienta-
cién Psicopedagogica (EOEP) por proble-
mas escolares, siendo diagnosticado de
déficit de atencion sin hiperactividad y re-
traso escolar leve con cociente intelectual
(C) limite iniciando tratamiento con me-
tilfenidato; visto entonces también en el
Centro de Salud Mental (CSM) para eva-
luacién del retraso del aprendizaje, con-
ductas disruptivas y dificultades familia-
res. A los 11 afios es derivado de nuevo
desde la consulta de Atencién Primaria
(AP) al CSM por alteraciones de conducta
con un episodio de piromania, alta impul-
sividad, pseudologia fantastica y episo-
dios con conductas disruptivas, ademas
de una fragmentacién del suefio con pe-

82

sadillas. Desde entonces tiene problemas
de conducta, sobre todo en el ambito es-
colar, con peleas y actitud desafiante,
dando lugar a episodios que han requeri-
do medidas disciplinarias con expulsién
del centro escolar varios dias. Sufrié acoso
escolar durante el curso 2006/2007. Los
padres estan muy preocupados, apoyan
las medidas escolares y tratan de conte-
ner a su hijo, actualmente en tratamiento
con psicoterapia y tratamiento farmaco-
l6gico en el CSM del 4rea (gabapentina
hasta 2.400 mg/dia; metilfenidato hasta
36 mg/dia; risperidona hasta 6 mg/dia).
En la Gltima revision de neurologia, se
confirma trisomia XYY. Valorando la po-
sibilidad de ingreso en un centro de dia,
es rechazado por el motivo de presentar
una enfermedad organica (trisomia XYY).

El sindrome XYY fue descrito por pri-
mera vez en 1965 por P. Jacobs, cuyo
equipo relaciondé la trisomia XYY con
conductas delictivas, a través de estu-
dios realizados en centros penitencia-
rios, llegando a hablar del concepto de
“gen" o “cromosoma criminal”.

Los varones con trisomia XYY son del-
gados, tienen talla alta probablemente de-
terminada por el cromosoma Y extra’, la
mayoria presenta un acné grave durante
la adolescencia y pueden tener problemas
antisociales o del comportamiento, asi co-
mo una inteligencia inferior a la media.
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El estudio de Jacobs suscité gran polé-
mica en la sociedad norteamericana, lle-
gando a plantearse debates en torno a la
posibilidad de un alejamiento de la socie-
dad de estos nifios, en orden a evitar con-
ductas criminales futuras. Sin embargo,
estudios posteriores comprobaron que
también la trisomia XXY (sindrome de Kli-
nefelter) existia en mayor proporcién en
las penitenciarias que en el resto de indi-
viduos de la sociedad, concluyendo que
en realidad ambas anomalias genéticas
(XYY y XXY) podian provocar problemas
de lectura y aprendizaje y, en ocasiones,
cierto retraso mental (hasta un 25%) que
determinaba dificultades escolares, senti-
miento de rechazo social y escaso nivel
intelectual. Toda esa constelacién clinica
es la que pudiera condicionar en el adulto
una conducta antisocial, dificultades para
hallar empleo, y como consecuencia de
esta problematica, tendencia a la delin-
cuencia. Esta explicacién que, por supues-
to, no tiene nada que ver con la existencia
de un “gen criminal”, sin embargo, no
pudo evitar la estigmatizacion que toda-
via existe’.

La prevalencia de trisomia XYY en las
poblaciones penales y hospitales psi-
quiatricos es superior (2-4%), al resto
de la poblacion (1,3/1.000)%, pero sélo
el 1,89% de los delincuentes con retra-
so mental son XXY*.
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Este tipo de casos nos lleva a retomar
el dilema clasico determinista, entre los
partidarios de la influencia del ambiente
en el comportamiento y los partidarios
de la influencia de los genes. Pero no
queremos incidir en este tema, sino més
bien en el siguiente ;qué aporta un
diagnostico genético a un paciente de
estas caracteristicas?, ise debe realizar
un diagnostico genético preciso en pa-
cientes con este perfil clinico?

Argumentos en contra de la
necesidad del diagnéstico genético

Las pruebas genéticas aunque ofrecen
una informacién complementaria, no
siempre se correlacionan directamente
con la clinica, ya que nuestros genes inte-
ractiian con el ambiente de formas muy
diversas, siendo casi imposible saber el
peso especifico de los condicionantes ge-
néticos en relacion a los factores ambien-
tales. Por ello, es imprescindible ser muy
cautos en la valoracion de gran parte de
los resultados genéticos, asi como en in-
terpretar la posible causalidad.

La misma Academia Americana de Pe-

diatria (AAP) recomienda que, en ausen-
cia de claros efectos beneficiosos tera-
péuticos o preventivos, los test genéticos
pueden no estar indicados, entre otras ra-
zones por los riesgos psicosociales de pro-
ducir ansiedad personal y familiar, dismi-
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nucién de la autoestima, estigma social y
discriminaciones’. Aunque la AAP se re-
fiere fundamentalmente al cribado de en-
fermedades neonatales, deteccion de
portadores de enfermedades genéticas y
test predictivos de enfermedades del de-
sarrollo tardio, las consecuencias psicoso-
ciales de realizar un diagnéstico genético
en determinadas patologias, como la tri-
somia XYY, pueden ser superponibles.
Frente a estos riesgos, sin beneficios cla-
ros sobre todo en alternativas terapéuti-
cas, se debe tener especial cuidado en la
indicacion de estudios genéticos y en la
confidencialidad de los datos, si finalmen-
te se realiza el diagnéstico.

Actualmente, el hecho de poder acce-
der con facilidad a mdltiples estudios
complementarios, a veces costosos, ha
llevado a la generalizacion de pruebas
diagnosticas, no siempre necesarias. Este
hecho nos debe hacer replantear desde
el punto de vista ético el sentido tradicio-
nal del acto médico, que debe tender a
ser beneficiente para el paciente, o al
menos a no ser maleficiente.

Especificamente, en el contexto de la
atencion clinica a menores muchas deci-
siones, como la de obtener un diagnés-
tico a través de pruebas genéticas, com-
peten a padres o tutores y a pediatras o
especialistas y no al propio paciente.
Son decisiones subrogadas o por repre-
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sentacion, es decir, tomadas por otro,
porque el sujeto estd en una circunstan-
cia o en una etapa de la vida, como la
infancia, en la que todavia no tiene la
capacidad necesaria para decidir. Por
eso, las decisiones tienen que ser sope-
sadas en funcion del beneficio del nifio,
y si éste no es claro, una opcién a tener
en cuenta puede ser la de diferir o pos-
poner las pruebas genéticas, hasta que
el menor pueda decidir por si mismo.

Con o sin cariotipo confirmado, es di-
ficil saber lo que aporta el cromosoma
extra en un nifio XYY para que mani-
fieste un comportamiento agresivo, an-
tisocial o para que tenga problemas de
rendimiento escolar, en comparacion
con otro nifio cualquiera, genéticamen-
te XY, nacido y criado en condiciones
sociales semejantes. Frente a esta incer-
tidumbre ¢qué aporta la certeza de una
patologia genética?

Argumentos a favor de realizar
un diagnostico genético

Diagnosticar la trisomia XYY de forma
precoz es importante para que los padres
se formen en esta anomalia y ayuden lo
antes posible a su hijo creando las condi-
ciones dptimas para su educacion®; para
los profesionales puede resultar benefi-
cioso conocer la situacion genética preci-
sa y asf canalizar los tratamientos adecua-
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dos sin estigmatizar al paciente’. La infor-
macion a los padres sobre los nifios XYY
deberia corresponder a profesionales ex-
perimentados y especializados en trastor-
nos genéticos, que conozcan los grupos
de autoayuda adecuados a los que en-
cauzarles. Los nifios XYY deberian dejar
de ser considerados como enfermos; si los
padres son informados correctamente lo
antes posible, pueden educar a los nifios
en el entorno estimulante adecuado,
pueden solicitar las ayudas necesarias pa-
ra su hijo buscando profesores de apoyo
y profesionales de equipos multidiscipli-
nares que ayuden al nifio a formarse, y
asi estos nifios podran ser capaces de in-
tegrarse provechosamente en la sociedad
en su etapa adulta, ya que hasta el 75%
de los adultos XYY tienen empleos nor-
males®. El diagnostico genético puede
contribuir a detectar también otros tras-
tornos asociados que sean susceptibles de
tratamiento médico®. Una limitacion clara
es que los médicos tenemos escasos co-
nocimientos sobre cémo transmitir ade-
cuadamente a los pacientes y a los fami-
liares informacién completa sobre las
alteraciones y anomalias genéticas™, he-
cho que es claramente una asignatura
pendiente en nuestro curriculo.

La ley recientemente aprobada sobre
investigacion biomédica™" dice que la
investigacion biomédica y en ciencias de
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la salud es un instrumento clave para
mejorar la calidad y la expectativa de vi-
da de los ciudadanos y para aumentar su
bienestar. La libre autonomia de la per-
sona es el fundamento del que se deri-
van los derechos especificos a obtener
informacion y a otorgar el consentimien-
to. Esta ley establece el deber de confi-
dencialidad por parte de cualquier perso-
na que en el ejercicio de sus funciones
acceda a informacion de carécter perso-
nal, asi como también el derecho a no ser
discriminado por causa de caracteristicas
genéticas; tampoco podra discriminarse
a una persona a causa de su negativa a
someterse a un andlisis genético.

Las personas tienen derecho, por su li-
bre autonomia, a obtener la mejor infor-
macion disponible sobre las caracteristicas
y causas de su enfermedad o la de sus hi-
jos. No hacer una prueba de diagnéstico
tan importante como un cariotipo, si estd
indicado, podria ser un grave error, entre
otros motivos, porque no sabemos toda-
via qué enfermedades genéticas tendran
tratamiento en el futuro préximo. El diag-
ndstico genético se diferencia de muchas
otras pruebas médicas en que puede pre-
decir la aparicién de trastornos, con fre-
cuencia graves, y en que sus resultados
pueden también ser importantes para los
familiares del paciente. Los efectos a lar-
go plazo del resultado de una prueba so-
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bre una persona o su familia hacen que la
garantia de calidad de los servicios de
diagnostico genético sea de una impor-
tancia extrema.

Los fenotipos conductuales son el equi-
valente psicolégico de las manifestacio-
nes somaticas o fisiolégicas de un sindro-
me con etiologia genética. No existe
consenso sobre cdmo hay que definirlos y
en muchos casos se habla de probabilida-
des de presentar comportamientos, pro-
cesos cognitivos e interacciones sociales
asociadas a un determinado genotipo.
Existe una amplia variabilidad en la ex-
presion, incluso de los més caracteristicos
rasgos de un sindrome genético; aun asf,
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