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Introduccion

Los test geneéticos y, particularmente, las técnicas de secuenciacion genetica, son pruebas complementarias que han
avanzado en gran medida en los ultimos anos, siendo una herramienta diagnostica esencial en muchas patologias. Junto
con la mayor disponibilidad de este tipo de test, también aumenta el numero de casos en los que la solicitud o el
resultado de los mismos lleva a conflictos éticos que los profesionales sanitarios no estamos, en muchas ocasiones,

preparados para afrontar.

Caso 1: Enfermedad actual

Nina de 7 anos sin antecedentes de interés y exploracion
fisica dentro de la normalidad a la que su pediatra de
Atencion Primaria solicita una analitica sanguinea en
contexto de sintomatologia alérgica. En esta se objetiva
una hipertransaminasemia, por lo que se decide solitar
una analitica mas completa, en la gque se halla un
aumento de la enzima creatina kinasa, por lo que es
derivada a Neurologia Infantil.

v

Caso 1: Procedimientos diagnosticos
Se solicita un panel de genes que llega al diagndstico de
Distrofia Muscular de Cinturas R1 asociada a Calpaina 3,
patologia para la que no existe tratamiento especifico y
que produce una debilidad progresiva que acaba
impidiendo la deambulacion.
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Caso 1: conflicto ético
Debemos plantearnos la indicacion de test genéeticos en
pacientes asintomaticos, especialmente si las posibilidades
diagnosticas no tienen tratamiento preventivo.

Por otra parte, al ser la paciente menor de edad, informar
de estos resultados a los padres posibilitaria que conociera
el diagnostico en un futuro aun no siendo esta su voluntad,
por lo que entramos en conflicto con la autonomia del
paciente. También debemos tener en cuenta que, si el
paciente es informado por su familia, no aseguramos que la
transmision sea veraz y adecuada.
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Caso 2: Enfermedad actual
Varon de 14 anos en estudio desde los 3 anos por retraso
en el desarrollo psicomotor y Trastorno del Espectro
Autista. No tiene otros antecedentes de interés y su
exploracion fisica esta dentro de la normalidad. Ante
sospecha de una patologia genética de base, su Pediatra
de Atencion Primaria le deriva a Neurologia Infantil.
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Caso 2: Procedimientos diagnhosticos

1 Arrays CGH: no contributorio.
2 Cariotipo: no contributorio.

3 Panel de genes: 2 variables de significado incierto.
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Caso 2: conflicto ético
L as variables de significado incierto son variantes geneticas
a priori no relacionadas con ninguna patologia, pero que no
pueden clasificarse como benignas.

Estos resultados, que carecen de interpretacion clinica y no
modifican el plan de actuacion, pueden generar ansiedad en
los pacientes y sus familias y conllevar la realizacion de
otras pruebas complementarias. El hallazgo de este tipo de
variables constituye uno de los inconvenientes de la
solicitud de test geneticos. La decision sobre informar o no
a la familia de las mismas tiene importantes implicaciones
éticas y emocionales.

Conclusiones

Es fundamental realizar una adecuada valoracion riesgo-beneficio a la hora de solicitar un estudio genetico.

Se debe llevar a cabo una cuidadosa seleccidon del test a solicitar optando por aguellos gue sean eficientes
para el diagnostico aportando la menor cantidad de informacion.

En caso de realizar un test genetico, debe seguirse un adecuado esqguema de asesoramiento genetico.



