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1. INTRODUCCION Y PERTINENCIA DEL ESTUDIO

And then | thought: “Oh, we've got one child at risk”. How can | say him later in
life: “I'm sorry Jamie, but you're at risk and your siblings aren't”. I'd rather them
all be in the same boat and all be there to protect each other rather than having
one all by himself with this thing, you know... | don't think it was fair to stop the

others getting it if | couldn't do that for Jamie, | suppose.* (Konrad, 2005: 131).

* Entonces pensé: "Oh, tenemos un nifio en situacion de riesgo”. ¢ Cémo puedo
decirle mas adelante en la vida: "Lo siento Jamie, pero estas en riesgo y tus
hermanos no?”. Prefiero a todos alli en el mismo barco para protegerse unos a
otros en lugar de tener uno valiéndose por si mismo con esta cosa, ya sabes ...
No creo que fuera justo evitarselo a los demas si no podia hacer lo mismo por

Jamie, supongo.

En el afio 2008 me matriculé en la Universidad de Murcia, para estudiar
en la Escuela de Enfermeria. Durante mi formacion siempre me interesé por
“hacer ciencia”, pero en el sentido mas positivista y mas biologicista de la
corriente enfermera. Acudi a muchos congresos de enfermeria, y participé en
trabajos de bioestadistica durante mi formacion como enfermera. Mi principal
lema era que “lo que no era significativo estadisticamente no debia ser
considerado”, y por supuesto solia estudiar con gran desaprobacién la teoria de
las necesidades de Virginia Henderson o los componentes del
“metaparadigma” enfermero. Pronto me uni a la liga de la “Enfermeria Basada
en la Evidencia” tomando como referente la corriente noedarwinista, y comencé
a moverme en contextos hospitalarios: recuerdo que pacientes africanos o
sudamericanos que venian a la puerta de urgencias, se horrorizaban cuando
les trataba de poner una via, o0 se negaban a hacerse pruebas como
radiografias o simples ecografias en el caso de pacientes embarazadas. Yo no
lo podia entender, y juraba en arameo contra esos pacientes o comentaba con
mis compafieras que “hay que ver lo desagradecida que era esa gente que no
sabia apreciar lo bien que los tratAbamos y todas las pruebas que les haciamos
y que salian del dinero de los espafioles”. Los pacientes continuaron a veces

negandose a recibir tratamientos, otras ignorando nuestras prescripciones, y a
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veces, algunos familiares estaban tan agradecidos que me llamaban
‘licenciada” y me subian algo para desayunar a media manana si no tenia
tiempo de salir yo. No podia entender muy bien qué ocurria en mi trabajo, si
que creia entender los principios fisiologicos de la enfermedad y también releia
las guias que cada afo editan las diferentes sociedades médicas, pero tenia la
sensacion de que algo se me estaba escapando y los libros de medicina, ni
siquiera los manuales de psiquiatria acerca de la conducta humana,

respondian a mis preguntas.

En el aflo 2011 tras finalizar enfermeria me matriculé en la Universidad
Rovira y Virgili para comenzar mis estudios en el Grado de Medicina. Por una
serie de avatares ni siquiera llegué a iniciar el curso teniendo que quedarme en
Murcia, y en ese momento surgi6 la oportunidad de estudiar Antropologia en la
Universidad Catdlica de San Antonio. Las criticas iniciales al evolucionismo o
incluso la caracterizacion de fallos en el método cientifico me hicieron
plantearme durante algin tiempo si realmente este era mi lugar, pero cuando
comencé a estudiar con la Dra. Catalina Conesa aspectos sobre Antropologia
Médica, y empecé a ver que en ciertas zonas de Africa es sUper raro y
chocante que te pongan una via o un catéter, o en el caso de areas de
Sudamérica, que la realizacion de una ecografia implica un dafio muy grave del
feto y solo se realizan en contadas ocasiones me di cuenta que durante toda mi
formacién habia estudiado de espaldas a la cultura y a la individualidad de mis
pacientes. Entendi también que cuando alguien decide pautar un tratamiento o
comunicar un diagndstico, esto no so6lo se circunscribe a un acto médico, sino
que tiene repercusiones psiquicas para el enfermo, econémicas (por ejemplo
en su vida laboral), familiares e incluso politicas y sociales cuando son
enfermedades no aceptadas socialmente o relacionadas con ciertos colectivos

excluidos (sida, hepatitis, cirrosis 0 esquizofrenia).

Finalmente en el afio 2012, tras licenciarme en Antropologia pude
acceder al Grado en Medicina en esta misma universidad. Durante la carrera
estudié Genética y Biologia Molecular, campos que me han apasionado e
interesado mucho estos afos. Sin embargo, el afio pasado estuve trabajando
como enfermera en una unidad de Genética y Diagnostico Prenatal, viendo a

todos esos pacientes llegar y realizarse pruebas que basicamente son un
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analisis de sangre (que hacia yo misma) y luego, se iban y al tiempo volvian, y
el médico les daba un sobre con los resultados. jY la gente tenia respuestas

tan contradictorias!

Otras veces los pacientes me cogian por el pasillo y me decian que les
habian dicho que tenian un riesgo 1/17 de tener un hijo con una trisomia, que
qué me parecia a mi eso... Otras me preguntaban si yo me haria una
amniocentesis 0 una biopsia corial, que por una parte aportaba tranquilidad a
los padres acerca del riesgo de cromosopatias fetales pero que por la otra su

realizacion conllevaba un riesgo de rotura de la bolsa amnidtica y aborto.

Entendi entonces que, mas alld del aspecto biol6gico; lo que dicen
nuestros genes de nosotros y de nuestros futuros padecimientos, esta
informacion tenia una trascendencia que impactaba en la esfera psiquica de los

pacientes.

Luego conforme fui reflexionando sobre esta idea entendi que, habia
aspectos muy contradictorios en todo el proceso de consejo y diagnostico
genético. Aspectos que por una parte chocan con el derecho a la informacion y
por otra con el derecho a no saber, la forma en la que las personas eligen
libremente si someterse a un proceso o no. Esto abarca desde la autonomia de
los pacientes, hasta procesos como la confidencialidad, y en este sentido en el
seno de esta investigacion también han ocurrido fendmenos que me han hecho
reflexionar, y que ponen de manifiesto la necesidad de este enfoque

antropologico.

Una de las entrevistas que concretamos era con un paciente
presintomatico, que siempre que me puse en contacto con él creia que yo a
través de mi entrevista lo iba a curar de la Enfermedad de Huntington. Por
motivos éticos tuve que desistir, y paré la entrevista, sin embargo dado el
cuadro delirante que mostraba estuve tentada a llamar a su médico y decirle
que probablemente la enfermedad habia iniciado y que si lo veia conveniente lo
citara para revaluarlo. Luego me paré y pensé que yo no tenia derecho a
irrumpir en su vida y en su proceso de enfermedad, porque en primer lugar él
me habia facilitado una informacion confidencial y en segundo lugar, porque él

no habia expresado en ningdn momento su deseo de ser revaluado.
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Reflexionando durante esta investigacion, me he dado cuenta de que los
profesionales meédicos tenemos una extraordinaria formacion en biologia,
fisiologia o anatomia, pero no nos preparan para afrontar este tipo de dilemas.
No se hace el suficiente hincapié en que nuestro ejercicio, tiene unas
consecuencias para los pacientes que trasciende lo meramente organico y que
se incrusta en las dimensiones sociocultural y subjetiva de la experiencia de

enfermar.

Con todo lo expresado anteriormente, quiero ilustrar los dilemas a los que
nos enfrentamos los profesionales sanitarios en el uso de las nuevas
tecnologias médicas, asi como el manejo de la informacion y la explicacion del

riesgo relativo en las decisiones que tomamos con nuestros pacientes.

Existen ademas otros aspectos que se tratan durante este trabajo tales
como el derecho a la propiedad intelectual del material genético humano, las
desigualdades en el acceso a las pruebas gendémicas o las controversias de
acerca de la reproduccion y la paternidad como motivo mas sensato en la

demanda del diagndstico presintomatico en la Corea de Huntington.

Creemos que hay muy poco abordaje cualitativo de nuestro objeto de
estudio, limitdndose a estudios de caso en contextos anglosajones. Por ello
parece adecuado y necesario realizar una investigacion, cuya principal
pretensioén es iniciar el camino para estudios futuros acerca de la tecnologia

genética y su impacto sociocultural.

El trabajo final de Master que aqui se presenta, se inscribe dentro de las
investigaciones cualitativas de tipo prospectivo o exploratorio. El principal
objetivo es realizar una aproximacién a las nuevas tecnologias médicas
genéticas, en el caso concreto de la Enfermedad de Huntington, de acuerdo a
la forma de trabajo en la Regi6on de Murcia, pero dando prioridad a aspectos
sociales y culturales, asi como la forma en la que los propios pacientes integran
y dotan de significacién simbdlica la informacion que se les facilita en la unidad

de diagndstico genético.

Para facilitar su integracion y poder abordar las complejidades de nuestro
objeto de estudio se ha dividido en varios capitulos y subcapitulos que abordan
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desde el origen de la medicina como ciencia racional, la posterior
sistematizacion de conocimientos médicos en un corpus teoérico a través del
método cientifico, hasta el advenimiento del desciframiento del genoma
humano y el desarrollo de pruebas especificas, asi como los requisitos de

acceso a dicha informacion.

El primer capitulo estd dedicado a la introduccién y la justificacion de

porqué realizar un estudio genético desde una perspectiva antropolégica.

El segundo capitulo comprende el marco tedrico, en él se desarrollan los
principales aspectos historicos de la medicina en cuanto a su faceta politica y
de ordenacion social. Se describen ademas procesos como la medicalizacién,
aspectos del discurso médico experto o la fragmentacion del discurso médico a

través de modelos alternativos y elecciones individuales.

Comprende este segundo capitulo segunda parte en la que se explica qué
fue y qué supuso el Proyecto Genoma Humano, asi como la aparicién de
nuevas categorias en la relacion médico- paciente o en la propia definicion y
clasificacion de lo que es un paciente segun el paradigma gendmico.
Abordamos aspectos como la influencia de los medios de comunicacion en la
transmision de este nuevo conocimiento, o las nuevas formas de construccion
social de la identidad en torno a rasgos genéticos, asi como procesos
transnacionales que tienen un impacto politico y econémico a nivel global. Por
altimo se dedica una tercera parte del capitulo a definir y explicar
genéticamente en qué consiste la Enfermedad de Huntington, cuéles son los
sintomas y la clinica, asi como los centros de referencia en nuestra comunidad
y la cartera de servicios que ofrece el Servicio Murciano de Salud en materia de

diagnéstico genético.

El tercer capitulo estd dedicado al material y la metodologia empleados
en el proceso de investigacion: la justificacién de la metodologia cualitativa en
las ciencias sanitarias, la descripcion de la técnica empleada, asi como los
meétodos y criterios empleados para contactar con los entrevistados. Se aborda
ademas el método seleccionado para realizar el analisis de los datos y por
altimo las dificultades y los aspectos éticos que nos han surgido durante la

investigacion.
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El cuarto capitulo comprende la construccion y el analisis de categorias
de estudio que se relacionan con nuestro marco conceptual, y en las que a
través del estudio de fragmentos de las entrevistas realizadas tratamos de

encontrar nuevas significaciones y vinculos con nuestra revision tedrica.

El quinto capitulo se dedica a la reflexion acerca de los principales hotpots
del marco tedrico y su interrelacion con los fragmentos estudiados. La
descripcion de ciertas realidades que estan ocurriendo en el ambito genémico,
y que deben ser analizadas en mayor profundidad en estudios futuros.

El séptimo capitulo concluye con los apartados de bibliografia y anexos.
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2. MARCO CONCEPTUAL
2.1. Labiomedicina occidental: procesos de medicalizacion y crisis

2.1.1. Origenes de la medicina occidental

Para poder analizar el origen de la medicina debemos retrotraernos al
nacimiento de las primeras sociedades humanas como es el caso de

Mesopotamia y Egipto.

En Mesopotamia en torno al afio 4000 A.C. aparecen las primeras
ciudades sumerias, siendo considerado como el nacimiento de la civilizacion
cuneiforme. Este hecho permitié poder preservar y transmitir los conocimientos
mas alla de la transmision oral. En este sentido uno de los primeros vestigios
de la medicina aparece en el Codigo Hammurabi hacia el afio 1800 A.C., donde
en trece articulos grabados en diorita se desgranan los deberes de los
meédicos, asi como las sanciones a las que seran sometidos estos en caso de
negligencia o mala praxis (Antillén, 2005: 14-16). En 1841 Layarde descubrio
en Ninive 30.000 tablas de escritura, alrededor de unas mil estan destinadas a
explicar los sistemas sobre los que se basa el modelo médico de Mesopotamia,
ademas del hallazgo de lo que consideramos como la primera receta médica.
El estudio de estos restos reveld que la medicina se hallaba muy incrustada en
la organizacion social, que consistia en una serie de tables y obligaciones
religiosas de las que iba a depender la salud del individuo. En este caso la
concepcion salud/enfermedad era profundamente religiosa.

En el mismo periodo en el Valle del Nilo otra civilizacién, la egipcia,
comienza a desarrollarse. Cabe destacar algunas caracteristicas particulares
de esta cultura en el ambito médico. En primer lugar la medicina era ejercida
por sacerdotes que dotan de simbolismo magico a la enfermedad como
sistema explicativo de las distintas etiologias (Opp. Cit. Antillén, 2005). Ademas
esta medicina fue desarrollando y adoptando técnicas quirtrgicas, como hemos
conocido a través de textos como el papiro de Edwin Smith, datado en el afio
1630 A.C. La principal importancia de dicho documento es la introduccion de
técnicas de embalsamamiento que incluyen descripciones anatomicas y

procedimientos quirdrgicos, por lo que se hace necesario un conocimiento
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especializado, ademas de una vocacion religiosa para el desempefio de la
ciencia médica. Otro de los grandes hitos de la medicina egipcia fue el
profundo conocimiento del aparato cardio-circulatorio (Arévalo et al, 1969).

Pero uno de los puntos mas importantes en este sentido, fue que la
medicina en Egipto se institucionalizé como un sistema de Salud Publica desde
la primera dinastia (3100-2900 A.C.), perfeccionandose hasta el punto de que
en la vigésima dinastia (1190-1070 A.C.) los trabajadores libres del faraén
disponian de seguro médico, pension o baja por enfermedad (Neuburger,
1915). A la civilizacion egipcia se debe la introduccion la figura del sanador (ut),
equivalente a nuestro actual enfermero y la aparicion de la primera mujer
meédico (Pheseshet) dedicada a la docencia y al examen de las aspirantes a
parteras. Asi pues la medicina en Egipto durante tres mil afios hace como un
arte magico-religioso y se desarrolla hacia la institucionalizacién bajo el control

estatal, convirtiéndose en una herramienta de gobierno.

2.1.2. De la Grecia Clasica a la llustracion: caracterizacion del temperamento

médico

En el afio 3000 A.C. también se produce en Creta, a partir de las

civilizaciones micénica y minoica, el nacimiento de la Grecia Clasica.

Uno de los principales elementos en el salto de la medicina a la
“precientificidad” es la doble estrategia de ejercer la praxis médica en dos
niveles: intervenciones en el cuerpo individual y en el cuerpo social,
entendiendo por cuerpo social (Scheper-Hughes & Lock, 1987) las
representaciones simbdlicas y reflexivas que se establecen entre naturaleza,
sociedad y cultura; y por otra parte, como cuerpo politico en cuanto a aparato

de control social y politico.

Para realizar este analisis nos apoyaremos en Michael Foucault (1926-
1984) como tedrico social y catedratico de Historia de los sistemas de
pensamiento en Collége de France, por su importante papel en el analisis de
los sistemas de poder. Sus principales aportaciones son los estudios del

ejercicio del poder dentro de las instituciones sociales, especialmente en el
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campo de la psiquiatria, la medicina o los sistemas de prisiones, conectando
aspectos de la cultura clasica con la modernidad. Su influencia es notable
como padre de los conceptos de biopolitica y biopoder, que se trataran mas

adelante.

Esto se abordara detalladamente para enmarcar el desarrollo historico de
las relaciones medicina/politica/sociedad, que actualmente se configuran de
manera bien distinta pero con similitudes, actualizandose en torno al paradigma
gendmico. La medicina tiene un doble significado que se concreta en un polo
de saber y en otro polo como institucién social, se trata de una racionalidad
cientifica que legitima sus actuaciones, las cuales se incrustan en lo que
autores como Rose (1997: 29-30) denominan tecnologias de lo social. Desde
mi punto de vista la medicina actual encaja perfectamente con la vision de
tecnologia social en el marco de la sociedad neoliberal: estrategias de
intervencion apoyadas sobre la base de teorias y probabilidades que dotan
legitimidad a los agentes estatales, constructos de conocimiento sobre la
conducta humana. También aparecen formas de reproduccion de
comportamientos y elecciones individuales que lo que persiguen es una
ciudadania autonoma (lo que denomina el autor “ciudadania activa” en
términos politicos) que sea capaz, a través de sus conductas del autocuidado,
todo ello fundamentado en el conocimiento de los expertos. Estos son las
figuras de autoridad que validan o censuran ciertas formas de conducirse uno
mismo. Estos elementos se han ido desarrollando desde la Grecia Clasica y
desplegandose en la concepcién de lo que denominamos biomedicina o

modelo médico hegemonico.

La medicina griega encaminada al cuerpo individual se enmarcé en lo que
hoy llamamos “el arte de curar”: una técnica, que busca lo que se conoce como
etiologia de la enfermedad, y una serie de actuaciones encaminadas al porqué
y cOmo actuar sobre la enfermedad con la finalidad de curar. Esto se trata de
sistematizar a través de numerosos tratados o escritos acerca del origen de la
enfermedad y el andlisis de la eficiencia de multiples tratamientos y
procedimientos, los cuales son comparables a lo que actualmente
denominamos “Medicina basada en la evidencia”. Este concepto deriva de la

concatenacion de la praxis meédica y la utilizacion de los mejores datos
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objetivos en el momento de ejecutar un juicio clinico. Para ello se usan datos
extraidos de ensayos clinicos controlados, meta-andlisis y revisiones
bibliograficas. En su desarrollo intervienen variables como la incertidumbre, las
fuentes de variabilidad y lo que se ha denominado “zonas grises” en la
evidencia. Esto ultimo hace referencia al umbral de validez en la toma de
decisiones médicas, y discute hasta qué punto es valido un determinado
precepto, sélo porque un numero elevado de expertos esté de acuerdo en que

es valido en si mismo.

El objetivo de la Medicina Basada en la Evidencia es que los usos y
practicas meédicas se fundamentan en datos cientificos y no en suposiciones o
juicios de valor, a través de las revisiones de literatura biomédica de impacto y
el método cientifico. Los aspectos mas controvertidos de este tipo de
movimiento serian la reduccién de autonomia del médico, la tendencia por
parte de los informes de las empresas farmacéuticas a abaratar costes de
salud y la importancia que se da mas a la informaciéon (datos, estadisticas,
conclusiones) que al propio proceso de la enfermedad en si (Gdmez de
Camara, 2003: 14-17).

La teoria del conocimiento de la enfermedad desde la medicina clasica
griega tiene una base racional, debido al “conato” de sistematizacion del
conocimiento. Por lo que se dejan de lado explicaciones o0 practicas
irracionales. Por ello se puede decir que se empieza a producir en el contexto
de la Grecia Cléasica el alejamiento de la esfera magico religiosa. En los textos
hipocréticos (Aforismos) se tiene en cuenta ya en ese momento que existen
entidades nosolégicas en las que no es factible un abordaje médico
satisfactorio, y que por lo tanto se califican textualmente como “incurables”. Lo
gue nos muestra esto es que existia una conciencia de las limitaciones de la
ciencia médica, que no estan inmiscuidas con lo sobrenatural y por lo tanto

pertenecen a la esfera humana.

Uno de los modelos explicativos en los que se apoy6 la medicina griega
fue la Teoria de los Humores, enunciada por Hipdcrates y que pervivié hasta la
Baja Edad media. La “intemperancia” (Lopez, 1985: 173) es la alteracion o

elevacion de un humor sobre los otros. Esto puede extrapolarse al concepto de
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enfermedad de nuestros dias, supone un equivalente rudimentario a nuestro
concepto de fisiologia, donde la enfermedad aparece cuando se producen
alteraciones en los mecanismos fisiolégicos que regulan el estado

homeostatico.

Hipocrates (460-336 A.C.) relacion6 dichos humores con caracteristicas
gue constituyen el temperamento, el cual diferia entre los individuos en funcion
de la elevacion de estos humores y la estacion del afio. De esta forma daba
explicacion al comportamiento de los individuos en virtud de la elevacion de la
sangre, flema, bilis negra y bilis amarilla resultando en tipologias sanguinario,
flematico, colérico y melancdlico. Sin embargo y pese a sus aportaciones en la
primigenia teoria de la personalidad, su carrera se centré6 mas en cOmo estos
humores actdan en la fisiologia asi como sus conclusiones en el @&mbito médico
propiamente dicho (Madera, 2011: 88-91). Platon (427-347 A.C.) sobre esta
teoria desarrollé una serie de relaciones entre los humores, el temperamento y
la entidad moral del individuo. El fil6sofo pone en duda la libertad del individuo
y relaciona las conductas con estos humores, por lo que deslocaliza la
autonomia del individuo, que pasa del plano consciente a la dependencia de
las formas de vida y sus influencias en los niveles humorales. La importancia
de esto es que supone el antecedente histérico de la aparicidon siglos mas tarde
de los grupos de riesgo y las tendencias a la enfermedad en funciéon de

determinadas conductas sobre las que la biomedicina va a actuar.

“Porque ningun hombre es malo voluntariamente; sino que los malos llegan a
ser asi debido a una disposicién mala del cuerpo, y la mala educacion; cosas
gue son desagradables pero que acontecen a cada hombre en contra de su
propia voluntad” (Pérez, 2005: 49).

Una caracteristica capital de la medicina clasica fue la diferenciacion
dicotdbmica entre naturaleza y ciencia, por lo que se aportaba una explicacion
racional acerca de como la naturaleza se ve alterada, provocando la
enfermedad. Lo que supuso que la enfermedad se pudiera analizar y
comprehender a través de lo que hoy conocemos como estudios post-mortem y
la hermenéutica o traduccion/interpretacion. Esto se aparta de los modelos

explicados anteriormente, asi como los de la medicina hebrea, hindd o china. Y
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de hecho, es esto lo que marca el primer punto de inflexion de la medicina
hasta transfigurarse en lo que actualmente conocemos como medicina

occidental.

Cabe subrayar que aparecen entonces una serie de preceptos
incrustados en formas de vida, recomendaciones morales asi como la vivencia
de la sexualidad (“austeridad sexual”) que Michel Foucault vincula con la salud,
las formas de concepcion e interpretacion de la vida y la muerte, asi como
nuevas formas de poder y dominacién del cuerpo, tecnologias que tendrian su
origen en el periodo clasico y que perduran hasta nuestros dias (Foucault,
2002: 22-25).

En la medicina clasica encontramos una orientacién “hacia las practicas
del si”, entendiendo como tales tanto las propias motivaciones subjetivas que
alientan conductas individuales como la transformacion de estas en
movimientos sociales mucho mas amplios, que bien podrian equipararse a los
modelos actuales de autogestion de la salud individual. Por lo que encontramos
indicios de que, en la praxis, la medicina en la Grecia Antigua se basé en una
serie de normas politico-éticas, muy relacionadas con lo que en nuestra era
hemos venido a denominar autogobierno y que tenian que ver con todo lo
relativo a la gestion del autocontrol en contraposicidn con los placeres que

afluyen de la propia corporeidad humana.

Estas normas o preceptos fueron interiorizados por los individuos a través
de sistemas de practicas, y determinaron las conductas y los modelos de
comportamiento y eleccion personal, a saber: la Dietética en lo relacionado con
el cuerpo, la Econdémica respecto al matrimonio, la Erética respecto a los
muchachos (en este sentido el autor se refiere a los comportamientos

homosexuales) y la Filosofia respecto a la verdad.

Esta forma de ejercer la medicina comprende la irrupcién de la propia
medicina en la esfera social. En este sentido se produce una doble vertiente de
un mismo rio: medicina como discurso de conocimiento y medicina que apela a
la conciencia del yo y practicas del self. A través de éstas la medicina actia
como tecnologia politica hacia el cuerpo social y el cuerpo individual. Sobre el

cuerpo fisico el ejercicio médico se orientaba a la curacién, pero las
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recomendaciones y prescripciones meédicas en cuanto a los habitos y formas
de vida tienen una funcion de ordenamiento social. Las recomendaciones en
torno a la Dietética y la Erotica en el cuerpo fisico tenian un reflejo en la
conducta social, haciendo a la sociedad mas gobernable a través de un
sistema normativo y sus exenciones individuales. La conducta individual se
modula, se interioriza y se reproduce con uno mismo y con los demas (nucleo
familiar, nucleo comunitario...) y esto sirve como forma de estructuracion de la

sociedad en términos de tradicion historica.

Este tipo de intervencion en dos niveles trascendié Grecia y se inmiscuyo6
en el Imperio Romano a través de sus influencias culturales, siendo adoptada
durante la época de Constantino por la moral cristiana y aportando un lugar de
inclusibn comun entre salud y religiébn, usando de nuevo el concepto de
“conducta” como influencia de salud/enfermedad/salvacion del alma. Dado lo
intimo de la union religion/Estado en este momento histérico, podemos
analizarlo como una forma de fiscalizacion por parte del Estado en la moral de
los individuos. La salud definida como una prueba irrefutable de virtuosidad y la
enfermedad entendida como castigo en el pecador, constituyen una nueva
forma de entender la conducta como vehiculo hacia la salvacion. Por tanto las
practicas en este momento adquieren un plano trascendente que a su vez
reproduce y aumenta la capacidad del Estado para gobernar el cuerpo social
(Foucault, 1976: 154-155).

Desde nuestra perspectiva de analisis tras la Edad Antigua, por lo
expuesto respecto al nexo medicina-religion que se establece bajo el
emperador Constantino, podemos afirmar que en occidente la medicina queda
embebida en el seno de las teocracias. Esta situacion se extenderd en el
tiempo durante la Edad Media, sin producirse grandes hitos cientificos en el
campo de la medicina. Para ilustrar esto Ultimo cabe destacar que, practicas
tan representativas de este momento como son la sangria terapéutica o la
“esponja soporifera” como procedimiento de rustica anestesia, tenian su base
“cientifica” en la teoria de los Cuatro Humores galénicos (Mendoza-Vega, 2003:
90).
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A partir del s. XVIII la medicina comienza un camino que se aleja de su
vocacion primitiva como ciencia al servicio de la curacion y emprende una linea
de control debido a la legitimidad que le otorgan sus conocimientos, que por
otra parte, dadas las caracteristicas socioecondmicas necesarias para Su
estudio y ejercicio, se ha asociado a diferentes élites sociales. No significa esto
que la medicina se concatenara con la politica siguiendo un plan perverso para
controlar a los individuos, sino que, dada la importancia de la disciplina y
sumado esto al momento histérico moderno, ésta tendié a reproducir y
promover los discursos dominantes en materia de normalizacion vy
reglamentacion de las conductas de la poblacion, especialmente bajo el influjo
de los nacientes Estados nacion.

A través de lo leido, esto se puede ver como una paradoja: en un lado lo
podemos racionalizar bajo la éptica de un proceso de continuidad socio-
politica cuyo antecedente aparece en la medicina grecolatina. Sin embargo en
discordancia con lo anterior podemos contemplar un proceso disruptivo, el
germen de lo que se ha estructurado hoy como la biomedicina occidental. Lo
novedoso en cuanto a las caracteristicas de la medicina de este momento se
refiere a la figura del médico como experto, al empleo del método cientifico
como herramienta de validez en su desempefio 0 a la estructuracién del

hospital en la época moderna tal y como hoy lo conocemos.

Es importante aclarar que no es el propdsito de este analisis acerca de la
Historia de la Medicina hacer un recuento en sentido clasico. Los hechos que
describimos como importantes lo son en la medida que nos permiten explicar el
antecedente del proceso dual curacion/control como fenémeno social que
integra la realidad actual que esta suponiendo individual y socialmente la

medicina genémica.

Siguiendo las consideraciones precedentes en todo este proceso subyace
una sutil pero progresiva despersonalizacion y la ruptura de las interrelaciones
clasicas entre los agentes de salud (médico, paciente y entidad nosoldgica). Si
histéricamente la medicina se ha encargado del tratamiento de enfermedades,
en las Ultimas décadas se ha producido la ruptura de este modelo con la

irrupcion de la medicina preventiva y la atencion primaria, donde se elimina de
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las relaciones clasicas la entidad nosologica y se llevan a cabo intervenciones

con anterioridad a que aparezca la enfermedad.

La medicina a partir del Renacimiento experimentd notables avances,
con la aparicion principalmente en Italia de numerosas facultades de Medicina,
lo que supuso una mayor “potencia intelectual” para la disciplina y el auge del
paradigma mecanicista como formula explicativa de las ciencias naturales en
general y el cuerpo humano en particular. La publicacion de la obra “De
Humanis Corpori Fabrica” en 1543 bajo la autoria de Vesalio, considerada
como una de las contribuciones a la Anatomia mas importantes desde los
tratados galénicos, vino a subsanar los errores anatdmicos que se arrastraban
desde la Grecia Clasica, ya que los estudios de autopsias estuvieron prohibidos
durante la Edad Media y, por ejemplo, se usaban como modelos anatomicos
animales como el cerdo para explicar entre otros la fisiologia femenina, dejando
tesis tan variopintas como que el utero femenino tiene siete celdas, entre otras
(Rubio, 2010).

Sin embargo la profesion médica no gozaba del prestigio actual, y no fue
hasta el s. XVIII que se legitimé debido a la consolidacion del método cientifico
y la sistematizacién de los conocimientos gracias a figuras como Isaac Newton,
Francis Bacon o Descartes entre muchos otros. Esto repercutira de lleno en el
desarrollo de la medicina moderna marcando varios hitos en este siglo; la
obtencion de la vacuna de la viruela por parte de Jenner y que supone el inicio
de las campafias de salud publica, el descubrimiento de la fisiologia cardio-
circulatoria por parte de Harvey o el descubrimiento y descripcidon por parte de
Willis de la estructura arterial cerebral que lleva su mismo nombre. Pero sin
duda alguna, el hecho que marcara un antes o después en la historia de la
medicina por sus implicaciones sobre la vida y la muerte de los individuos sera
la introduccién de la estadistica como herramienta para medir y cuantificar la

probabilidad de enfermedad.

En este contexto podemos afirmar que las caracteristicas definitorias de la
medicina de la llustracién, y que por tanto suponen un nuevo hito en los

axiomas de la ciencia médica, serian (Opp. Cit. Foucault, 1976):
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1. En primer lugar la figura del médico para a ser una figura de autoridad
social cuyo prestigio se basa en el saber y el conocimiento, pero con
capacidad a través del control de la enfermedad para desarrollar
estrategias de control social y normalizacion que ordenaran la sociedad. A
través de sus observaciones, éstas se plasmaran en politicas sanitarias
cuyos destinatarios son por una parte el individuo (cuerpo fisico) y por
otra parte la urbe, la comunidad, la masa poblacional (cuerpo social).

2. El nacimiento de la medicina social y las nuevas areas de actuacion:
alcantarillado, contaminacion, vertederos... Lugares sociales sobre los
que el médico aconseja en calidad de experto sobre su gestion. Esto a su
vez conllevé una mejora de las ciudades, una importante contribucion a la
Salud Publica y una disminucién de la morbilidad y mortalidad que tenia
un impacto muy positivo en términos econdémicos para el Estado.

3. En tercer lugar el médico, a través del mayor desarrollo de técnicas
quirargicas gracias al desarrollo de la fisiologia y la mejor comprension de
los sistemas organicos, tiene la posibilidad de perpetuar la existencia, por
lo tanto el hospital pasa de ser una morgue a ser un lugar de
“medicalizacion”: un lugar donde se llevan a cabo técnicas médicas y se
dispensan farmacos basados en un conocimiento cientifico. Cabe
destacar ademas la introduccién de la historia clinica, el registro de
enfermos, los datos y las estadisticas de enfermedad. En este sentido se
produce la creacién de un cuerpo de burdcratas que gestionan las
instituciones meédicas, esto es debido a la estrecha relacién ciencia
médica y Estado, resultando una relacién dinAmica donde en un lado el
proceso de burocratizacion supuso la incrustacion de la medicina en el
Estado Moderno, pero por otra parte supuso la aparicion de Sistemas
Estatales de Salud Publica o de la medicina social en la figura de Johann
Peter Frank (Rojas, 2004).

Es importante observar que a través de los registros de datos y
estadisticas que implicé el proceso de institucionalizacion hospitalaria, nace la
nocion de poblaciébn que es el objeto de estudio sobre el que trabaja la

estadistica.
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Esta idea tiene su antecedente histérico en la Edad Media a través de las
epidemias como la lepra o la peste bubdnica. En este momento comenzaran a
realizarse intervenciones como la cuarentena y los aislamientos o la adopcién

de medidas de higiene, observando una disminucién de la mortalidad.

En el s. XVIII la posibilidad que brindé el desarrollo de la estadistica por
parte de Louis, y que se concret6 en el s. XIX con la Epidemiologia de mano de
Vellermé en Francia o Farr en Inglaterra, significo la posibilidad de intervenir
sobre los procesos vitales de los individuos a través de la regulacion de
nacimientos, muertes, salud general o el propio impacto del entorno en la
salud. Es aqui donde encontramos el nivel de intervencidon sobre el cuerpo
social, y cémo las intervenciones individuales tienen una respuesta en este
nivel social con repercusiones directas para el Estado liberal. En este sentido la
medicina ofrecia conocimiento estratégico sobre los resortes vitales de la
poblacidn, y es esto lo que le permite ejercer su poder valiéndose de tratados,
informes, encuestas y estadisticas sobre los que se apoyan sus estrategias y
decisiones dando lugar a lo que denominamos “biopolitica” (Foucault, 2007: 40-
41).

Todos estos progresos en el campo de la medicina supusieron por un
lado la posibilidad de curar entidades hasta entonces incurables, y la capacidad

de prolongar la vida de las personas a través del acto quirdrgico en concreto.

Sin embargo esto contrajo una nueva dimensidén del riesgo y de las
relaciones médico-paciente. De forma que aquellas intervenciones quirdrgicas
gue se realizaron con anestesia, pero donde el factor antisepsia dejaba mucho
gue desear, acabaron en sepsis y muerte. Con ello, lo que quiero ejemplificar
es que el avance en la medicina supone a la vez iatrogenia, y que en ciertas
circunstancias, la medicina no sélo cura sino que también puede resultar en
enfermedad para sus pacientes. Esto queda intensamente relacionado, si no es
el antecedente, de los procesos de medicalizacion que se produjeron durante el

s. XXy que contindan su vigencia actual.

Evidentemente la medicina siempre ha presentado la ambivalencia de
poder matar y curar, pero lo que debemos extraer es que, hasta la llustracion,

la concepcion de muerte por acto médico estaba referida a las negligencias
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bien por omisién, bien por desconocimiento. Con la aparicion del método
cientifico la medicina se legitima a través de analisis matematicos y la
comprobacion sistematica de sus teorias, esto la convierte en irrebatible porque
se enarbola como conocimiento y habilidad haciéndola dificilmente irrefutable a
través del concepto de probabilidad y que se equipara con la “evidencia
moderna” (Hawking, 1995: 38-40). Casualmente uno de los aspectos mas
influyentes en el paradigma médico actual, como método de trabajo para

garantiza una buena praxis, es el de “Medicina Basada en la Evidencia”.

Sin embargo autores como lllich en Némesis Médica (1975: 25-29)
destacan lo que se convino en llamar iatrogenia positiva: el dafio no se produce
por falta de habilidades o competencia del médico, sino que dentro de las
terapias con las que se aborda la enfermedad, éstas dan lugar a una serie de
efectos secundarios. En este sentido parece innegable relacionar todo esto
como nexo procesual de los fendmenos de screening y diagnostico genético,
asi como las consecuencias sociales e individuales que ha contraido el uso
extendido de estas tecnologias de genética en el momento actual. Si en la
Edad Moderna y Contemporanea la estadistica sirvio como elemento de
analisis de los padecimientos de mayor incidencia en la poblacién, cabe
preguntarse como el diagnostico genético se encuentra tan imbricado en el
cuerpo individual y como afecta al cuerpo social. Si histéricamente las
enfermedades de mayor incidencia eran las que tenian mayor preponderancia,

actualmente esto ha cambiado.

Ciertamente se estudian enfermedades de alta incidencia (trisomias) y
otras de elevada probabilidad (cancer colorrectal no adenomatoso y
Enfermedad de Li Fraumeni), pero ademas han entrado en escena
enfermedades raras (en Europa enfermedades cuya incidencia es menor al
0,05% de la poblacién), que puede parecer que se escapan de lo que hemos
llamado cuerpo social. Para autores como Rose, la posibilidad de eliminar la
enfermedad supone una suerte de eugenesia que, por supuesto, si que tiene
un impacto directo en la poblacién o en su concepto de ciudadania biologica
(Rose, 2007: 58-61). Y por supuesto, el costo de estas tecnologias es elevado,
pero la posibilidad de eliminar genealogias enteras de individuos con esta

enfermedad optimiza la inversion actual. Esto supone nuevas formas de
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intervencion sobre la poblacion que se definen incluso antes de que el cuerpo

individual exista.

2.1.3. Biopolitica y biopoder: sociedades reflexivas y sociedades de los

saberes expertos

Resulta ineludible, desde un prisma historico, llevar a cabo un analisis
teorico entre las sociedades reflexivas y las sociedades de saber experto, para
poder entender como se han estructurado las nuevas dialécticas que surgen
desde la medicina ortodoxa y como se interrelacionan con el ejercicio del poder

en las sociedades actuales.

Sociedad Reflexiva

La sociedad contemporanea reflexiva se define para Beck (1997: 201-
202), desde una corriente socioldgica critica con el postmodernismo, como el
paso a partir del s. XVIII de una primera sociedad industrial cuyo énfasis estaba
puesto en la produccién, el Estado, los roles y la verdad cientifica como dogma
de fe, hacia una segunda modernidad con aspectos tales como la
individualidad, la globalizacion o la inseguridad sistemética. El proceso de
primera modernidad iniciado con la Revolucion Industrial fue para el autor no
planificado, surgi6é sin tener en cuenta el propio proceso de modernizacion que
su actividad en si misma generaba riesgos no mesurables (Cohen & Méndez,
2000: 176-177; 187-189).

i~

Pero la “modernidad tardia” supone un ejercicio de introspeccion por parte
de la sociedad. Esta reflexion incluye aspectos como las convenciones
sociales, la disolucion de las tradiciones y las racionalidades que han
constituido para la sociedad un sistema de certezas, este ejercicio es lo que
implica que la sociedad colectiva e individual se dé cuenta de que sus
actividades generan riesgo y consecuencias no deseadas. Esto genera un

debate entre la rentabilidad de los procesos de modernizacion y la generacion
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de nuevos riesgos no calculados que conllevan una situacion de incertidumbre

en términos de supervivencia.

Se habla de una “autotransformaciéon” de la sociedad industrial cuyos
efectos son inseguridad, politizacién y la transgresion del espacio tipico que
antes estaba localizado en un éarea de soberania. Para ejemplificarlo
médicamente podemos hablar de la gripe aviar: las condiciones de explotacion
y produccion de la industria avicola produjeron el desarrollo de una enfermedad
que trascendio fronteras (deslocalizacion) y no solo tuvo un impacto en
animales/humanos, sino que produjo la caida de la bolsa (inseguridad), el lucro
de las empresas que desarrollaron la vacuna (seguridad) y una pandemia a
nivel global (inseguridad). Por otra parte se cuestionaron las formas de
produccion (cuestionamiento del desarrollo e introspeccion) y la gestion de
varios gobiernos a nivel mundial de dicha crisis (politizacién) (Beck, Giddens;
Lash, 1997: 17-23).

Dentro de las caracteristicas que expone Beck (1998: 85-90), del transito
hacia esta Sociedad Reflexiva (crisis de los metarrelatos que dotaban de
significado referencial social y desencantamiento colectivo, desvinculacion de
los individuos de las tradiciones y tendencia al individualismo o crisis
sociopolitica en detrimento del Estado y auge de los movimientos sociales), hay
dos rasgos capitales que estan intimamente ligados con el papel que juega la

medicina y en particular la genémica hoy en la sociedad.

— Por una parte la transicion de una sociedad donde la clase formaba la
conciencia de los individuos y que determinaba sus aspectos vitales a
través de sus facetas religiosas o profesionales o de pertenencia étnica;
hacia una sociedad donde los individuos a través de la reflexiéon sopesan
riesgos, se individualizan las decisiones que dan forma a su biografia.

— Otro rasgo diferencial es el cuestionamiento de la posicidbn que ocupa la
ciencia en la sociedad actual. Para el autor la ciencia deja de ser un
holding de verdad irrefutable que ha de competir con la individualidad de
las elecciones y la desconfianza social en los sistemas de verdades
absolutas demostradas cientificamente, los nuevos discursos de saber

profano y en definitiva con la configuracion de una nueva racionalidad
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social. La ciencia que ha trabajado con la duda sistematica, se cubre hoy
de ambivalencia y rompe las certezas absolutas. Por ello se propone un
nuevo enfoque cientifico en el que cobre mas peso el calculo del riesgo
futuro (precaucion) y las consecuencias no esperadas (Opp. Cit. Cohen &
Méndez, 2000).

Sociedad del conocimiento experto

La sociedad del “conocimiento experto” es propuesta por A. Giddens,

considerado como uno de los mas influyentes socidlogos contemporaneos a

través de su concepcion holistica de las sociedades en la modernidad.

La modernidad en esta sociedad de expertos tiene tres rasgos principales

(Giddens, 1993: 33-35): separacidbn entre el marco espacio tiempo,

“‘mecanismos de desanclaje” y apropiacion reflexiva del conocimiento o

autorreflexividad.

La separacion tiempo/espacio y los “mecanismos de desanclaje”,
entendidos como la separacion de las relaciones sociales de su contexto
y su incrustacion en marcos atemporales, supone que las practicas
sociales no se fundamentan en experiencias cotidianas que ocurren en un
lugar y un tiempo determinado, sino que las précticas individuales se
construyen en funcion de los discursos del conocimiento experto. Y a su
vez este discurso se sustenta sobre las instituciones estatales, cuya
legitimidad emana de la fiabilidad que produce en los actores sociales
(fiabilidad referida a la aceptacion de un discurso que no entiendo, pero
que acepto porque tengo fe en la fuente que lo produce). Esta relacion
entre saber experto y deslocalizacion espacio-temporal se reproduce a
través de las normas y exenciones que se aplican a la sociedad, que ésta
a su vez produce y que son a su vez los medios por los que ocurre su

reproduccion sistémica (Giddens, 1995).

La autorreflexividad supone en la modernidad un examen continuo de las
practicas sociales a través de la reflexion y se van permutando,

mejorando, en funcién de la nueva informacion que emana de los
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discursos expertos. En este sentido el conocimiento social se actualiza y
se mejora de forma constante, estando sujeto a revision. Esto produce
una circularidad del conocimiento: los expertos producen conocimiento a
través de andlisis e informes, que son agenciados por las instituciones y

organismos.

La reflexividad en Giddens (2001), tiene ademas una doble componente
en la conducta individual. Por una parte para dar sentido y racionalidad a
nuestra conducta nos amparamos en nuestros “almacenes de conocimiento”,
pero ademas esta razon del porqué actuamos de una determinada forma debe
de ser reconocida por los demas (“conocimiento mutuo”) y por tanto legitima su
conducta. Esto supone que la sociedad sea inestable debido a la constante
producciéon de nuevos conocimientos, y a su vez esta reflexion que hace la
sociedad sobre si misma supone una forma de reproduccion de este modelo

basado en el discurso experto (Opp. Cit. Giddens, 1993).

En conclusion, las sociedades del conocimiento de Giddens pasan por un
proceso de desarticulacion que se produce prominentemente a través de la
simbologia y el nacimiento de la figura del “experto”. Sobre esta ultima
descansa la fiabilidad y la responsabilidad de disminuir el impacto del riesgo en
la existencia de los individuos que conforman la sociedad moderna. Podemos
extrapolar que en la cimentacion de la sociedad, los expertos médicos
producen material y conocimiento cientifico que luego pasa de arriba abajo a
través de la divulgacion. Lo interesante en esta interrelacion es la forma en la
que dicha informacion afecta los modos de vivir de las personas hacia las que
se proyecta, y en el caso concreto de la medicina gendmica, dada su
complejidad toman un papel determinante los discursos expertos. Un ejemplo
del “desmembramiento” son las campafas contra el VIH en Africa (Nguyen,
2005): las intervenciones humanitarias para dispensar farmacos
antirretrovirales desbancan las politicas locales y estas actuaciones biomédicas
comprenden procesos transnacionales mas amplios en los que entran en juego
el discurso cientifico de las farmacéuticas, organizaciones no gubernamentales
y Organos politicos internacionales, pero que ordenan las formas de vida

locales.
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En este sentido Beck cree que este sistema de expertos que rige la
sociedad moderna se apoya demasiado sobre férmulas inadecuadas para el
abordaje de las probleméticas de nuestro tiempo. Las nuevas practicas y usos
de la ciencia a través de la duda metddica estarian generando mas
ambivalencia y no estaria consiguiendo dar una respuesta satisfactoria

generando mayor incertidumbre.

En mi opinion ambos tipos de sociedad conviven en la realidad actual: por
una parte encontramos que se ha producido una crisis de la medicina ortodoxa,
gue se siente desilusionada por los efectos adversos o la incapacidad de la
ciencia médica para dar respuesta a sus padecimientos. La basqueda de otros
conocimientos alternativos y su eleccién en el tratamiento de la enfermedad,
asi como el pluralismo asistencial son el reflejo de esta modernidad reflexiva de
Beck.

Sn embargo el desarrollo de la medicina genética y los avances
producidos a raiz de la secuenciacion del Genoma Humano han devuelto a la
medicina un metadiscurso biologicista. Esto supone que a través del
conocimiento experto, el cuerpo social reflexiona e interioriza dicho discurso,
otorgandole fiabilidad y adecuando su actuacion a este nuevo discurso
biomédico. Esto ultimo se relaciona con el funcionamiento de las sociedades de
conocimiento, ilustrando la dualidad social en la que se encuentra embebido el

discurso médico actual.

Biopoder y biopolitica

La biopolitica es definida como “una estatizacion de los bioldgico”
(Foucault, 2003a). Esta es la sentencia con la cual se concreta la nueva forma
de poder, y las nuevas practicas politicas como explicacién satisfactoria al
agenciamiento del ejercicio de la medicina como nuevo dispositivo de control
estatal en el s. XVIIl. Desde una perspectiva histérica, para Foucault el poder
residia en el soberano que podia decidir sobre la vida y la muerte, el cual era
ejercido a través del castigo fisico y la subyugacion del cuerpo. Esto es lo que

conocemos como la metafora de la guerra.
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Si bien, a patrtir del s. XIX el castigo se va difuminando y pasa de la esfera
publica al ambito privado, las cérceles y psiquiatricos pasan a encontrarse
veladas, a diferencia de las ejecuciones en la plaza publica, tan habituales
durante la Edad Media. Ello conllevd por otra parte la aparicion de nuevos
paneles de expertos con legitimidad para intervenir sobre la forma y practicas
en que debian concretarse los nuevos tipos de castigo moderno (expertos en

criminologia, psiquiatria...).

Podemos enunciar que el poder y la dominacion se deslocaliza de una
figura bien delimitada y pasa a reconstruirse a través de las nuevas retoéricas

cientifistas, siendo muy importante el concepto de poblacion.
El poder observa dos planos que se superponen en este momento:

1) Como elemento de dominacién y control sobre la vida y la muerte de

los individuos (Anatomopolitica).

2) El poder ejercido mediante dispositivos de saber que son empleados
como nuevas formas de control de la sociedad moderna. Estos
dispositivos no actian sobre el individuo concreto sino sobre la
poblacién, estableciéndose un feed-back entre poblacion y gobierno

(Biopolitica).

El poder en la biopolitica emana directamente de la eclosién de la
estadistica. En este sentido con el advenimiento de la estadistica aplicada en la
segunda mitad del s. XVIII surge una nueva perspectiva en la concepcion de la
politica y la economia, aportando nuevas formas de abordar en términos
matematicos la demografia de las sociedades (procesos como la salud y
enfermedad, nacimientos y defunciones). Esto tiene un impacto econémico
estatal, por lo que el aparato politico comprendi6 que a través de
intervenciones en la salud de la poblacién podian reducirse aquellos procesos
vitales nocivos, afectando directamente a los procesos de productividad
humana (alcantarillado, vacunacién, campafias de higiene en paritorios). Para
Foucault (2003b), dentro de las problematicas econdmicas y politicas, la
novedad en las formas de ejercicio de poder es el surgimiento de la nocion de

“‘poblacion”. De ésta se extraen conceptos como nhacimientos, mortalidad,
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enfermedad, productividad, crecimiento de la poblacién y distribucion de
recursos. Es importante destacar el sexo como tema primordial en los trabajos
foucaultianos, porgue es el nexo que conecta individuo y poblacién, asi como
moral y reproduccion en términos demograficos. Para el autor, la raiz sobre la
que actua el biopoder es el sexo, que organiza y regula la poblacion y la
economia, pero existen otros aspectos donde el biopoder actua utilizando como

herramientas la prescripcion o el consejo médico.

Este hecho dio lugar a nuevos mecanismos que concatenaron la medicina
como ciencia y la politica como elemento de poder. Los analisis de poblacion
dieron lugar por una parte a la ampliacion de conocimientos: entender la
realidad de la enfermedad y la dualidad vida/muerte a través de un modelo de
causalidad y probabilistica. Entonces la medicina amplié sus conocimientos, y
estos fueron legitimados a través de lo que hoy entendemos como método
cientifico. Sin embargo esto conllevé también procesos de control sobre la
poblacion, ya que los procesos de enfermedad, asi como los nacimientos o las
defunciones, tienen un impacto en la economia de los Estados Modernos. El
Estado comprendié entonces que si se actuaba sobre ciertos habitos o0 modos
de vida estas estadisticas podian modificarse e impactar directamente sobre la

economia y la riqgueza del pais.

Aparece asi el concepto de “gubernamentalidad”, segun el cual el Estado
elaborara una serie de programas de intervencion amparandose en el
conocimiento de los “expertos” como forma de legitimacion, y de las
instituciones, como forma de sometimiento para instaurar finalmente un
régimen de normalizacién, que como ya he comentado anteriormente es una

de las caracteristicas del modelo médico facultativo.

Las gubernamentalidades, desde el marco foucaltiano, se refieren a la
forma de actuar, de “gobernar” sobre la propia conducta y sobre la de otros en
un contexto socio-histérico determinado. El andlisis arroja una vision polarizada
del concepto en el que juegan un papel preponderante las racionalidades

politicas y las tecnologias de gobierno (Grinberg, 2007).

Las racionalidades politicas son actualizadas y redefinidas por autores

como Rose y Miller (1992) como discursos proteicos dotados de significacion
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instantanea en los que se representa intelectualmente la idea de poder. Estas
racionalidades no son normativas, sino que segun Garland (1997) surgen como
practicas Optimas de procesos de resolucién de problemas, y luego, pasan a
ser interiorizadas e imitadas por el resto de la poblacion. Es decir, estas
practicas que en principio no actian como politicas, se incrustan en las formas

de conducirse y en las “practicas del yo” de los individuos de una sociedad.

Su autoridad no es del todo visible, y ello hace que no esté tan
intimamente ligado a la politica como el concepto de gobernabilidad. Este
concepto es mucho mas versatil y puede aplicarse a todos los campos en los
gue se ejerce el poder y, mas concretamente, yo lo trabajo como escenario de
cambios en las conductas individuales y sociales para referirme a los nuevos
discursos y formas de introspeccion que surgen a raiz de las nuevas logicas de

la medicina molecular actual.

Se va a producir una sumision porque el individuo, aunque elige
libremente, se encuentra mediatizado por un grueso de informacion que altera
Sus propias percepciones y su sistema de significados referenciales. Pero este
sometimiento del que hablo no tiene un caracter punitivo per se, sino que esta

mas enfocado a modular las conductas de la masa poblacional.

Esto se lleva a cabo a través de la concienciacién de que determinadas
conductas son mas deseables que otras, y es aqui donde aparece también un
esbozo del concepto de riesgo, tal y como lo concebimos en la actualidad. Lo
revolucionario del concepto desde el punto de vista politico es que, aunque
supone una forma de poder que actia sobre la conducta colectiva, el referente,
lo que nos planteariamos a priori como mecanismo y sujeto agente de ese

poder, no seria el Estado.

Al referirnos a “tecnologias de gobierno” estamos definiendo lo que seria
la parte practica del ejercicio del poder, a través de todo el corpus de
conocimientos que ya hemos explicado anteriormente. Se refiere a la parte mas
visual del poder, que sin embargo se incrusta en las practicas cotidianas. Para
Foucault puede ser cualquier cosa: la arquitecténica de los edificios, los
informes de divulgacion tipo Metroscopia o0 la inculcacion de habitos y la

modulacion de conductas en la escuela (Marinis, 1999).
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De una forma muy rudimentaria podemos sintetizar que las estadisticas
arrojaban datos sobre la vida, la muerte y la enfermedad que debian ser
modificados para hacer la poblacion mas gobernable. Se intervendrd sobre la
ciudad, en el contexto de la Revolucidén Industrial, y se reestructuraran las
urbes, las campafas de cuidado, todo ello encaminado al aumento de la
proliferacion de la vida. Para el autor la poblacién se hace gobernable en la
medida en que legitima el poder del Estado a través de estos discursos de
salud y enfermedad (expertos), que entiende, es beneficiosa para ella. Por ello
valida sus directrices y las reproduce. Cuando hablamos de biopoder nos
referimos exactamente a eso, la fiscalizacion por parte de las instituciones
estatales sobre la existencia de los individuos en virtud de obtener beneficios

en términos de soberania y eficiencia sobre el capital humano (Foucault, 2000).

Distintos autores han revisado esta vision del poder, desde la perspectiva
foucaultiana de la biopolitica, y hablan entonces de “biopower’. Tomando la
idea de que el poder del soberano reside en su capacidad de ejercer la muerte
sobre la vida de los subditos, algo que Foucault denomina Anatomopolitica en
el s. XVIII, éstos sostienen que el biopoder desde el s. XIX hasta nuestro
momento actual consiste en practicas encaminadas al “dejar morir” y al dejar
“vivir’ como mecanismos para regir la vida. En este sentido el biopoder seria la
capacidad de “generar vida”, y este es uno de los aspectos que conforman lo
que llamamos “Welfare State” o “Estado de Bienestar”. La legitimidad y
credibilidad, la soberania del Estado radica en como puede afrontar
emergencias como plagas y epidemias o en qué niveles se encuentran sus

tasas de mortalidad infantil, por ejemplo (Mendieta, 2007).

Este biopoder alna tres elementos que se ensamblan. Por una parte, las
discursivas biologicistas actuales, que no sélo se circunscriben a la acepcion
biolégica de la palabra, sino que ademas toman un cariz sociolégico y
reproducen la percepcién de riesgo en la sociedad. Un segundo elemento, que
serian estrategias de intervencion y practicas sobre la poblacién en nombre de
la salud, las cuales se apartan de los discursos ilustrados y adoptan los
alegatos de las nuevas realidades emergentes en materia de salud, a saber, la
genética aunando aspectos de morbilidad, raza y eugenesia (Rabinow & Rose,
2006).
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Por ultimo, la incorporacion de modos de subijetivizacion, segun los cuales
los individuos que componen la poblacion actuan a la luz de estos discursos de
salud, pero desde su libertad individual. Se ha de observar que siempre
subyacen formas de autoridad donde existe actualmente un gran pluralismo y
donde la mayoria presenta “pruebas” de que su discurso se valida
cientificamente. Cuando hablamos de libertad, nos referimos en este contexto a
“‘libertad” para seleccionar y reproducir aquellos discursos que se identifican
mas con la propia subjetividad individual. Surgen entonces conceptos como la
“biosocialidad” de Rabinow y la “individualidad somatica” de Rose para referirse

al comportamiento de esta ciudadania.

Para estos autores el biopoder tiene un carécter procesual historico-
genealdgico. Con ello nos referimos al método genealdgico como herramienta
de analisis del proceso de transformacion de la sociedad (los cambios que se
produjeron en sus estructuras politicas y socioecondémicas). El biopoder no
surge de un bloque dominante, sino que se ha visto azotado en su desarrollo
por grandes regulaciones globales durante el s. XIX que propulsaron el
desarrollo del biopoder: Revolucion Industrial y una serie de archipiélagos de
Sostén que esta contrajo para promocionar la salud, como son las instituciones
médicas, los seguros laborales, etcétera. Asi pues la aparicion de “las bajas
laborales” o “enfermedades por exposicion”, o la eclosion de nuevas formas de
obligacion social como son los “seguros de responsabilidad civil”, produjeron
una transmutacion econdémica y politica entre la sociedad y el Estado, en la
cual la medicina tomé gran protagonismo como mediadora de la conflictividad

social desde un papel de experto.

Estos elementos que ya describe Foucault, son para Rabinow y Rose
(2006) el antecedente histérico del concepto de gubernamentalidad como
modelo de intervencion, ya que para ellos la ciencia presenta rasgos esenciales
de esta nueva forma de control: discursos de verdad, el poder del conocimiento
y la ética en relacion con la vida del individuo. En este sentido Foucault apunta
que el biopoder se relaciona con el cuidado de uno mismo (a través de las
distintas formas de gubernamentalidad) ya desde la época greco-romana, y
gue éste controla también al entorno de individuo, ya que a su vez se ocupa del

cuidado de aquellos a los que se debe (Foucault, 1984). El control estaria

42



encaminado a la intervencion en las conductas de los individuos para dirigirlas
hacia el autocuidado, pero ¢como hacer que los individuos interioricen dichas
practicas? Es aqui donde aparece el papel de la ciencia como discurso de
verdad: cuando el experto habla lo hace a través de una dialéctica que se
construye en términos de probabilidad. “Si Ud obra de una determinada forma
en sus habitos, lo mas probable es que tenga una salud y por tanto una vida

plena, o al contrario.”

El antecedente de todo esto lo encontramos en un proceso que se inicia
en el s. XVIll y que continda hoy, en pleno s. XXI, donde los Estados nacién,
tomando conciencia de la dificultad de mantener el orden territorial de forma
continua, ejercieron su soberania agenciandose una serie de movimientos
sociales y activismos que sirvieron como continuacion de ese poder discontinuo
postmoderno, pero cuya legitimacién no emana del Estado. El poder, en forma
de soberania, se descentralizd del Estado, y tiene representaciones tan
variadas como la medicina, la filantropia o el movimiento feminista. Hablamos
de un proceso de “autonomizacion del poder”’ experto y de los discursos de
verdad que se elaboran desde diversos ambitos, y que no se encuentran

parapetados en el Estado.

En esta linea los autores anglo-foucaultianos argumentan, tomando como
prototipo la profesion médica, que desde la Segunda Guerra Mundial han
emergido numerosos paneles de expertos que dan lugar a colegios
profesionales, comités de bioética y centros nacionales de estudios
demograficos. Es importante el nuevo concepto de “ciudadano” que definen en
el marco de la globalizaciébn, y que incorpora una nueva nocién de
sujetos/objetos globales, configurada en base a deberes y obligaciones en
términos de preservacion de salud. Podemos afirmar que la vision del biopoder
como una concatenacion entre discursos cientificos de verdad, estrategias de

intervencién y formas de sujetificacion, se produjo y validd hasta el s. XIX.

Con el acaecimiento del s. XX estos mecanismos se revisaron y
perfeccionaron, tomando los Estados un papel central, alejado de la
deslocalizacion de una porcion de la soberania. En este sentido se construyo

una red de servicios sanitarios que transcendieron la consulta del facultativo y
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entraron en nuevos campos, como es el caso de las viviendas o las camparfas
de prevencién. Por supuesto los regimenes liberales pronto encontraron otros
aspectos sobre los que actuar y simultdneamente reordenar y neologizar el
discurso welfarista sobre las atribuciones y competencias del Estado en

materia de bienestar.

De esta forma aparecen nuevos rasgos en el paradigma médico del s. XX
como son la Medicina Basada en la Evidencia (Universidad de Marc Master,
1960) o la Promocion de la Salud dentro de las competencias de la disciplina
(Sigerist, 1941) asi como la aparicion en 1974 del Informe Lalonde en cuyas
conclusiones observan ‘el estilo de vida” como factor mas importante en las
tasas de mortalidad. Ademas, incrustadas en las politicas de salud, se llevaron
a cabo politicas territoriales de control de inmigracién y se validaron practicas
de esterilizacion forzosa en paises como Alemania, Estados Unidos o Japon en

pro del mantenimiento de la salud en determinadas areas.

Asistiamos al nacimiento de lo que hoy conocemos como Medicina
Preventiva y la Salud Publica. Uno de los ejes mas controvertidos hoy de la
medicina preventiva es que, el hecho de encontrarse incrustada en la esfera de
la Salud Publica, permite que sus escenarios de actuacién trasciendan a las
personas como sujetos de enfermedad, e impacten o condicionen directamente
tomas de decisiones de gobiernos y politicas estatales. De esta forma podemos
afirmar que la medicina se agencia atribuciones de gobernabilidad sobre los
individuos hacia los que se dirige.

Un ejemplo de como la biopolitica tiene un equivalente en el pasado s.
XX, para visualizar las nuevas formas de soberania, seria una revision de las
practicas eugenésicas y la concepcion “neo-racista” que se produjo bajo los
regimenes totalitarios de nazismo y el estalinismo. Para ellos el poder en este
escenario se basdé mas en las convenciones sociales, la interiorizacién de los
discursos histéricos de exaltacion de raza o clase y las obligaciones reciprocas

que ellos definen como “economia moral” (Op. Cit. Rabinow & Rose, 2006).

Esta idea podemos vincularla en el paradigma gendmico con la
desigualdad en el acceso a las intervenciones preconcepcionales. La gendmica

elabora un futuro muy prometedor en cuanto a la posibilidad de eliminar ciertas
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enfermedades, en muchos casos patologias asociadas a grupos étnicos por
sus particularidades genéticas. Por desgracia estos tratamientos son costosos
y dificiles de afrontar para una economia de clase media-baja, especialmente
en aquellos paises en los que el sistema sanitario es de caracter privado. Esto
pone sobre la mesa nuevas desigualdades y aspectos bioéticos, en cuanto al
acceso, salud o calidad de vida de estos colectivos en términos de

marginalidad y exclusion.

En el marco socioeconémico actual en el cual nos hallamos, resulta muy
dificil no introducir nuevos conceptos como “bioeconomia” en los que los
procesos de salud se manifiestan en términos de capital y que se relaciona
intimamente con la eclosion de los nuevos paradigmas cientifico-moleculares.
En este sentido la bioeconomia puede entenderse como el desarrollo del
ambito econdémico integrado en la propia evolucién biolégica del ser humano,
en este sentido podemos aportar ejemplos como la patente de secuencias
gendmicas en la actualidad o el desarrollo de todo un arsenal de tecnologias
encaminadas al estudio y explotacion del genoma, nuevos aspectos de los que

se reviste la biopolitica en el s. XXI.

2.1.4. Modelo Médico Hegemodnico, Alternativo y de Autoatencion

Sobre la base de las ideas expuestas encontramos que la medicina
evolucion6 en un proceso histérico hacia lo que se ha venido a definir desde la
Antropologia como el “Modelo Médico Hegemonico”. Para ello tomaremos la
division de modelos médicos de Eduardo Menéndez Spina, antropélogo
argentino afincado en el Centro de Investigaciones y Estudios Superiores en
Antropologia Social (CIESAS) de Meéxico, posiblemente uno de los pocos
tedricos actuales de la Antropologia médica de origen no anglosajéon, cuyos
trabajos se han sustentado en la integracion de la medicina y la antropologia
social a partir de la produccion de estudios médicos interdisciplinares. En este
sentido utilizaremos su division teorica de los sistemas sanitarios como modelo
explicativo de las diferentes formas de atencion sanitaria en funcion de las
fuentes de cuidado. El autor diferencia y clasifica la atencion sanitaria en:

Modelo Médico Hegemédnico, Modelo Subordinado y Modelo de Autoatencion.
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El Modelo Médico Hegemonico se basa en el conjunto de practicas y
conocimientos generadas por el desarrollo de la medicina cientifica a finales del
s. XVIIl y que consiguié dejar al margen las formas de abordaje y préacticas
culturales tradicionales como forma de entender la enfermedad para unificar
esta vision y estrategias, de forma que soélo se concibe una forma posible o

valida de abordar la enfermedad.

Es interesante apuntar que con el auge del capitalismo y los procesos de
globalizacion, asi como la supremacia del estilo de vida occidental, algunos
autores consideran desde la antropologia que, pese a la configuracion del
modelo biomédico o hegemonico, se han elaborado formas de atenciéon que
denominardn subalternas a dicho modelo. Asi podemos hablar del modelo
médico alternativo subordinado y del modelo de autoatencion.

Modelo Médico Alternativo o Subordinado

El modelo alternativo se refiere a las practicas -culturales que
histéricamente se han empleado en el abordaje de la enfermedad de forma
eficaz, pero de las que no se ha podido demostrar una relacién causativa en

términos estadisticos.

Simultaneamente encontramos aqui otras practicas incluidas de forma
ecléctica entre las que destacaremos tanto modelos orientales de elevada
complejidad intelectual (acupuntura y medicina ayurvédica), como practicas
que se combinan con el simbolismo religioso y entre las que encontramos

practicas ocultistas o la dianética (Menéndez, 1992).

Evidentemente el contenido médico que rige esta categoria es,
heterogéneo y poco unificable con la pretension de elaborar rasgos generales.
Ahora bien, podemos decir que lo que sitla estas practicas bajo la categoria de
subalterna es que, por una parte, desde la Optica del modelo hegemodnico se
han tachado de “no cientificas”, tratando de estigmatizar y desprestigiar dichas
practicas. Esta relacién denota un elevado grado de ambivalencia, ya que por

otra parte la biomedicina revisa estadisticamente estas practicas,
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agenciandose aquellas que pueden explicarse a través de sus tesis
(Perdiguero, 2006).

Modelo de Autoatencioén

El modelo de autoatencion se refiere a aquellas practicas en materia de
salud que son dispensadas por el propio individuo o alguien en relacion directa
con éste (por ejemplo: los padres de un nifio), pero que no las realiza un

profesional de la medicina como tal.

A la luz de lo leido, este modelo es intrinseco al ser humano y se puede
relacionar en términos de instintos, como supervivencia o maternidad, por lo
gue podemos decir que, este modelo constituye los cimientos tanto del modelo
hegemdnico como del modelo subordinado y que, en cualquier caso,
transciende los criterios de “cientificidad y evidencia” con los que se bareman

los otros dos (Menéndez, 2003).

Caracteristicas del Modelo Médico Hegemonico

Sobre la base de las ideas expuestas citaré algunas caracteristicas
definitorias de lo que hemos venido a denominar como biomedicina o0 modelo

meédico hegemonico:

1) Biologicismo

2) Ahistoricidad

3) Asocialidad

4) Individualismo

5) Analisis del proceso nosolégico como fenémeno disruptivo.

6) Salud equivalente a normalidad y normalidad equivalente a estadistica.

7) Pragmatismo (sobrevaloracion de la paliacion de los sintomas).

8) Asimetria en la relacibn médico- paciente basada en criterios de
conocimiento y racionalidad.

9) Medicalizacion de procesos cotidianos.
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10) Racionalidad cientifica como modo de dar validez a sus actuaciones y
a su vez desacreditar las practicas que no pertenecen a él.

11) Concepcion organicista de la enfermedad y separacion del todo por la
parte.

12) Busqueda de verdades absolutas y dogmas cientificos.

13) Infravaloracién de la influencia de la subjetividad en los procesos
morbidos (Op. Cit. Menéndez, 1992).

2.1.5. Biologicismo, ahistoricidad y asocialidad: mecanismos de legitimacion

del modelo médico hegem&nico

No abordaremos aqui todos y cada uno de estos aspectos de forma
extensa, sin embargo destacaremos aquellos que, dada su importancia, nos
ayudaran a comprender este proceso de conversion de la medicina de agente
de salud, hasta el momento actual en el que ha aumentado su protagonismo

como elemento de control politico y de gran influencia social e individual.

Por su preponderancia, como eje nuclear de la biomedicina comenzaré
por el biologicismo, esto es, la fundamentacion tedrica sobre la que se basa el
paradigma. Resulta de capital importancia subrayar que el elemento nuclear del
modelo médico ortodoxo es el biologicismo, y que bajo él se circunscriben otros
aspectos definitorios como la concepcidon mecanicista del ser humano, la
asimetria en la relacion médico o paciente y la concepcién de la salud en
términos de normalidad estadistica (Garcia, 2004). De acuerdo con nuestro
objeto de estudio, la gendmica, paradigma biologicista, ocupa una posicion
preponderante. No hablamos ya de pacientes sino de secuencias de DNA
errébneas y cromosomas mal apareados. La realidad que explica el modelo se
puede interpretar (en términos reduccionistas) al margen de la realidad

persona/paciente.

La explicacién a esto se basa en el hecho de que la biologia se esta
usando como elemento de objetividad cientifica por una parte y como ente que
configura el papel de lo que Beck y Giddens delimitan como “la figura del

experto” (Opp. Cit. Beck et al. 1997) y que se concreta en individuos o grupos
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de individuos que tienen un conocimiento sobre un tema, en este caso la
medicina, y en los cuales confiamos con la finalidad de disminuir el umbral para
un riesgo determinado (por ejemplo: un mecénico que nos arregla el coche, lo

volvemos a coger porque le damos fiabilidad a sus conocimientos).

Este rasgo es a su vez es lo que define las relaciones desiguales entre el
médico y la comunidad. El es el que tiene los conocimientos y, por tanto, los
individuos sienten que no pueden cuestionar las recomendaciones que el
médico hace, las cuales influyen de forma directa en los comportamientos, asi
como en el desempefio de la vida privada y las practicas cotidianas de los

individuos.

De manera que el biologicismo aporta racionalidad cientifica a los juicios
meédicos, y en esta interrelacion también es muy importante el concepto de
“plausabilidad biologica” definido por Bradford Hill en 1965, en el seno de la
bioestadistica. Se define como el mecanismo por el cual, el fendbmeno
estudiado se corresponde con el conocimiento cientifico existente sobre la
fisiopatologia de la enfermedad que tratamos de explicar. La existencia de
plausabilidad biolégica en un estudio médico implica causalidad, y por ende,
explica por qué ocurre una entidad mérbida de forma satisfactoria (Suérez &
Pérez-Cardona, 2004).

Aungue el modelo médico hegemadnico tenga muchas mas caracteristicas,
ésta es la principal, todas las demas se subordinan a ella. EI peso del
“biologicismo” puede ser comprobado de forma sencilla al analizar los planes
de estudios de las facultades de medicina occidentales, donde la mayor carga
tedrica se encuentra incrustada en las materias de ciencias naturales y la

formacion del juicio y pensamiento cientifico.

Esto ultimo es importante si observamos que la respuesta que da este
modelo a la nocién de enfermedad es mediante el analisis de normalidad en
términos de fisiologia. Pero deja de lado factores como las significaciones
culturales y los aspectos psiquicos, es decir, no tiene en cuenta la subjetividad

individual.
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Ahistoricidad

Otra caracteristica que define el modelo es la “ahistoricidad”, esto puede
inferirse rapidamente si nos fijamos en los estudios epistemoldgicos que, salvo
limitados casos como el del Framingham (Ruiz, 2012), que es un estudio
prospectivo iniciado en 1948 y que continla en la actualidad, en general, el
seguimiento de los pacientes y los controles es demasiado corto. Y esto resta
protagonismo a otras esferas del enfermo de caracter psiquico y social, como
podrian ser por ejemplo su situacién laboral, estado animico, etcétera,
centrandose Unicamente en aspectos biologicos y moleculares (atomicistas) de

fendbmeno morbido.

La ahistoricidad podemos observarla en relacién a lo anterior porque para
el pensamiento de este arquetipo, las enfermedades se explican en primer
lugar como un fendbmeno natural que responde a una serie de modelos
explicativos basados en “evidencias” y probados “estadisticamente” (Lazzaro,
2015).

Asocialidad

Tienen muy poco protagonismo los factores sociales o individuales del
sujeto, y esto también ocurre en términos de potencia cientifica. Cuando
gueremos realizar un estudio médico para poner a prueba nuestra hipétesis,
entre las variables mas universalizadas encontramos el sexo y la edad, ambas
biolégicas y no modificables. Muy pocos estudios se construyen con variables

como el estatus, la remuneracioén o la satisfaccioén en el ambito laboral.

Es facil deducir que el corpus tedrico sobre el que trabajamos es
“biologico” y por lo tanto cada vez hay menos espacio para lo social, y por
ende, cada vez resulta mas dificil introducirlo en el panorama cientifico de la
medicina facultativa. Todo esto ha quedado reservado a un concepto que es el
de la medicina social, y que se origina como respuesta al modelo médico
hegemonico. La asocialidad es otra caracteristica, que consiste en obviar la
condicion social de los enfermos. Para ilustrar las repercusiones de este hecho,

propondremos simplemente las enfermedades profesionales, preguntandonos
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hasta qué punto resulta vinculable con el estatus y su lugar en la escala social
(Menéndez, 1985).

En este sentido la asocialidad y la ahistoricidad resultan paraddjicas, ya

gue en el momento en el que quedan definidas por el autor en el contexto de la

Atencion Primaria, se produjeron una serie de manifiestos y respuestas, desde

el mismo modelo médico ortodoxo. Un ejemplo claro resulta en la Conferencia

de Alma Ata (1978: 2-4), que en su punto VII aduce:

(1)

La atencion primaria sanitaria:

Refleja las condiciones econdmicas y socioculturales, asi como las
caracteristicas politicas del pais y de sus comunidades, desarrollandose a
partir de ellas, y esta basada en la aplicacion de los resultados apropiados
de la investigacion social, biomédica y de servicios sanitarios, asi como en

la experiencia sobre salud publica.

(2) Se dirige hacia los principales problemas sanitarios de la comunidad, y para

3)

ello, proporciona y promueve servicios preventivos, curativos y

rehabilitadores.

Incluye como minimo: educacion sobre los problemas sanitarios mas
prevalentes y los métodos para prevenirlos y controlarlos; promocion sobre
el suministro de alimentacién y de correcta nutricion; adecuado suministro
de agua potable y saneamiento basico; asistencia maternal e infantil,
incluyendo la planificacion familiar; inmunizacion contra las principales
enfermedades infecciosas; prevencion y control de las enfermedades
endémicas locales; apropiando tratamiento de las enfermedades comunes

y los traumatismos, y provision de los medicamentos esenciales.

(4) Implica, ademéas del sector sanitario, a todos los sectores relacionados y a

diferentes aspectos del desarrollo nacional y comunitario, en particular, la
agricultura, los animales de labranza, la industria alimentaria, la educacion,
la vivienda, los servicios publicos, las comunicaciones y otros sectores, y
solicita los esfuerzos coordinados de todos estos sectores, y solicita los

esfuerzos coordinados de todos estos sectores.
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(5) Requiere y promociona un autodesarrollo comunitario e individual al maximo
posible, con participacion en la planificacién, organizacién, desarrollo y
control de la atencion primaria sanitaria, haciendo un uso mas completo de
los recursos locales y nacionales y de otros recursos disponibles; y para
finalizar, desarrolla, a través de una formacién apropiada, la habilidad de

las comunidades para participar.

(6) Deberia mantenerse por sistemas de interconsulta integrados, funcionales y
mutuamente apoyados, con vistas a una mejora progresiva e integrada de

la atencion sanitaria para todos, y dando prioridad a los méas necesitados.

(7) Se desarrolla a niveles locales y a niveles de apoyo, mediante los
profesionales sanitarios, incluyendo a los meédicos, enfermeras,
comadronas, auxiliares y asistentes sociales, en lo que corresponda, asi
como los tradicionales y necesarios médicos de cabecera, correctamente
formados social y técnicamente para ejercer como un equipo sanitario a fin

de responder a las necesidades sanitarias expresadas por la comunidad.

Si analizamos en detalle este punto, en el seno de una declaracién cuya
tematica principal era dar visibilidad en el plano de la salud a factores
socioeconémicos, y a diferencias en los accesos a los servicios sanitarios,
encontramos que en el subpunto 1 se recoge la necesidad de tener en cuenta
condiciones sociales, culturales y realidades politicas, asi como las
conclusiones de la investigacidon social. Pero a continuacion enumera una serie
de ambitos de actuacion que exceden el consultorio tipico de la medicina
ortodoxa: “la agricultura, los animales de labranza, la industria alimentaria, la

educacion, la vivienda, los servicios publicos, las comunicaciones...”.

Asi, en el momento actual de los escenarios en los que participa la
medicina facultativa en nuestra sociedad, podemos delimitar varias
atribuciones: por una parte actuaciones preventivas y curativas, luego
actuaciones de control y legitimacion, en ultimo lugar describimos funciones la

funciones econémico-funcional.

Para Menéndez las actividades de control y legitimacion, que daran lugar

al proceso de medicalizacion, asi como las econémico-funcionales hacen que
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la medicina transcienda lo que seria un ente ideoldgico para convertirse en un
aparato de poder politico. Cuando hablamos de actividades de control y
legitimacioén, nos referimos de nuevo a que a través del conocimiento médico
emanan una serie de normas y exenciones que la poblaciéon adopta, y que dan
lugar a la “normalizacion”, la incrustacion de la poblacion en estandares y
percentiles de normalidad. La normalizacion también puede relacionarse con la
realizacion ciertas practicas, muchas actualmente en desuso, que se han
llevado a cabo sobre entidades no nosoldgicas per se: extirpacion de
amigdalas desde 1930, cesareas desde 1960 o promocién de lactancia artificial
desde 1950. Otros mas recientes son la diagnosis de trastornos de déficit de
atenciéon o hiperquinesia en el ambito pediatrico. Cabe destacar que las
intervenciones no se realizan desde una entidad politica o de control, sino que
mas bien revisten consejos 0 directrices en términos de
conservacion/mantenimiento de la salud, asi como de curacion (Menéndez,
1988).

Cabria preguntarse como ya he reiterado, cdmo y en qué momento la
medicina se transmuta en elemento de poder y ordenamiento social. Qué
procesos histéricos facilitaron esta realidad y cual fue el proceso por el que los
Estados modernos se agenciaron la ciencia médica y la transformaron, en
términos sociopoliticos y econémicos. No obstante el proceso es complejo, y en
la actualidad asistimos a toda una multiplicidad de formas de atencién
alternativas o pluralismo médico. Este atiende a la vision cultural y las
creencias de los actores que en ella participan, no estando exentas de

ideologia.

En este sentido es importante resaltar el protagonismo que han
acaparado, siendo incluso analizado por la Estrategia OMS 2002- 2003 sobre
medicina tradicional, donde asume la variabilidad de sistemas asistenciales
(Goémez & Palacios, 2009).

Se hace obligado en este analisis acerca de los usos y practicas médicas,
realizar un abordaje desde la Antropologia Médica, que pueda dar respuesta a
los nuevos escenarios en los que la biomedicina se encuentra y asume las

practicas subalternas.
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2.1.6. Medicalizaciéon y emergencia de la Antropologia Médica

Dada la prominencia en nuestra sociedad occidental del Modelo Médico
Hegemonico, especialmente en el diagnostico genético, se abordaran aqui las
consecuencias sociales derivadas del ejercicio de este modelo. Considerando
muy importante el andlisis de los procesos de medicalizacion desde una
perspectiva antropolégica, entendiendo que bien pueden visualizarse como una
contra-respuesta al proceso totalizador que alcanzé el citado modelo en el
pasado siglo, junto con la praxis de terapias subalternas. Sin embargo
encuentro que la irrupcién de la genémica supone de un nuevo giro biologicista
que revisa y actualiza los aspectos y procesos mas caracteristicos de la

medicina ortodoxa.

El proceso de medicalizacion yuxtapone las relaciones entre las entidades
salud/enfermedad/poder. Se producen por los vinculos entre la racionalizacion
del discurso médico, es decir la justificacién de las actuaciones en base a la
consecuciéon de un bien que seria la preservacion de la salud o la curacion de
la enfermedad a través de la ética. Otro factor del proceso medicalizador ha
sido la modernizacion socioeconémica que ha dado paso a procesos de
complejizacion social, secularizaciéon de lo politico reflejada en nuestras
democracias occidentales, burocratizacion para dar respuesta a la nueva
estructura sociopolitica, ademas de la incrustacion en un modelo capitalista que
convierte en bien de consumo las demandas de la sociedad. Esto se ha
reflejado en la realidad médica a través de procesos de tecnologizacion y
superespecializacion, y en ese sentido la ciencia médica acepta que a través
de la tecnologia se obtendran avances y respuestas incuestionables en materia
de salud (Rillo, 2008).

Estos avances han contribuido al abordaje exitoso de un gran nimero de
enfermedades antes proscritas, sin embargo el progreso no es “desarrollo
puro”, sino que ha puesto sobre la mesa nuevas problematicas. Para Mcintyre
(Collier & Lakoff, 2005), esta razén tecnoldgica no esta vinculada a un contexto
social o cultural especifico, tiene un caracter desarraigado de las

particularidades de la sociedad sobre la que se utiliza, pero que entra en
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confrontacion con la realidad humana y, de nuevo, pone sobre la mesa
aspectos como las nuevas técnicas de reproduccién humana o el diagndstico

preconcepcional.

Estas cuestiones suponen, por ejemplo, la gestion poco responsable de
las nuevas tecnologias, el control creciente y manipulacion por parte de las
companiias farmacéuticas o la falta de participacion por parte de los pacientes
en sus propios procesos nosolégicos. En el caso de las enfermedades
genéticas, existen exenciones sobre la informacion al paciente, lo que supone

una sensacion de falta de control acerca de la propia existencia.

Foucault delined los comienzos de los procesos de medicalizacion en el s.
XVIII con la aparicion de una figura de autoridad médica, el analisis de la
enfermedad desde un discurso “de verdad” mecanicista, la transmutacion del
hospital en un espacio de medicalizacion colectiva y la introduccion de
burécratas como mecanismo de gestion en el hospital. Hablamos por tanto de
una institucionalizacion de la medicina, que se hace Estado a través de la
regularizacién y expedicion de titulos oficiales o la creacion de espacios
oficiales de atencion para ejemplificar el proceso por el cual la medicina dej6 de
ser un oficio liberal y se convirtio, de hecho, en una agencia del Estado
Moderno (Foucault, 1980).

Autores como lllich hablan de “yatrogenia social” para definir este
fendbmeno, para ello ejemplifica las formas de concebir la salud y la medicina
por parte de la poblacion estadounidense durante la década de los sesenta. Lo
que podria concretarse en una fe ciega hacia la medicina: ampliacion de la
cartera de servicios médicos, posibilidad de injertos o trasplantes asi como la
esperanza de una disminucion del consumo de recursos sanitarios del pais si

se conseguia disminuir las principales tasas de enfermedad.

Hacia la mitad de la década de los setenta esto se contraponia con la
realidad, y los estadounidenses habian tomado conciencia de que la salud
depende de factores sociales como el aire, el entorno laboral y la posibilidad de
desarrollar enfermedades profesionales. También pudieron comprender que el

desarrollo econdmico en el que se encontraban inmersos potenciaba los
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efectos nocivos del ambiente, especialmente en las clases mas bajas, el

lumpen.

lllich (Opp.Cit. 1975) creia que esto seria el acicate de una “antimedicina
social”, cuando los individuos tomaran conciencia absoluta de que los
tratamientos médicos no so6lo no curaban sino que ademas enfermaban, o tal
vez cuando observaran que, a pesar de que cada afo las partidas en sanidad
eran mas elevadas, las tasas de morbilidad no sélo no decrecian, sino que
aumentaban por dotar de significado y actitud médica a aquellas situaciones de
la vida que en realidad no lo tienen (maternidad, paro o abulia). La
medicalizacion era explicada asi como parte de los excesos de los sectores
econémicos fruto de los procesos productivos e industriales, que también
salpicé a la medicina, sobredimensionandola. La solucibn que se propone
seria, ahora si, la limitacion de los recursos y de la produccion en el ambito

médico.

Pero tras reflexionar sobre lo anterior, estimo que se trata una revolucion
social que no se ha producido en términos violentos o radicales, pero que se
acrecienta en el momento actual, desarrollandose en base a modelos de

atencion alternativos, a la sombra de la medicina ortodoxa.

El proceso de medicalizacion encuentra un sustrato estupendo sobre los
cimientos de la globalizacion, la divulgacion de su produccion cientifica a través
de las redes de la cibernética y la introduccion hoy mas que nunca en cada uno
de los aspectos de nuestra vida diaria. La super especializacion ha
contravenido en una visién parcial, del érgano mas que de la enfermedad. Y
por otra parte la visibn compartimentada de la enfermedad, bajo canones
artificiales, que determinan procedimientos diagndésticos virtuales. Esto se aleja
de la vision holistica y de la interrelacion salud/enfermedad como un continuum
que propone actualmente la antropologia de la salud (Collier & Ong, 2006).
Existen cada vez mas voces que acusan al sistema médico de promover un
mayor consumo de recursos médicos, a través de la atencion a procesos no
catalogados en términos fisiolégicos como enfermedad. Pero también de
aumentar a través de esto el niumero de enfermedades que padece la

sociedad.
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Para ello se ampara en el método cientifico como marcador de validez en
el imaginario social, en este sentido, a menudo olvidamos que se trata sélo de
un paradigma que puede caer o ser sustituido por otro en cualquier momento
pero, si tenemos en cuenta a Popper, resulta que no es irrefutable, s6lo que
hasta el momento no ha sido rechazado. Hay que tener presente que, ademas
de la metodologia empleada para la producciéon de estas ldgicas, existe una
dualidad entre sus hallazgos y su autoridad como institucion. Siguiendo la
optica foucaultiana (Foucault, 2001), diferentes sociedades tienen diferentes
discursos de verdad, en el caso de la sociedad occidental la verdad se
centraliza bajo el discurso cientifico y la institucion médica que la produce. Pero
dicha verdad se produce y transmite controlada por los mecanismos politicos y
econdémicos (obsérvense la cantidad de estudios financiados por capital de
empresas farmacéuticas o la explotacién de la informacion por parte del sector
privado en el Proyecto Genoma Humano). Estas dialécticas estan ligadas a
sistemas de poder, que a su vez establecen un feed-back entre institucion
meédica y resto de instituciones politicas y econdmicas, de forma que la validan,

amplifican y consolidan.

El reto del médico hoy es comprender si existe una posibilidad de cambio
en las estructuras que mediatizan los discursos de verdad, no a través de un
cambio en la concepcion de los destinatarios de su discurso, sino actuando
sobre los aparatos de produccion de su discurso (Caramés, 2009). Cabe afiadir
qgue la racionalidad cientifica, al erigirse como el metadiscurso verdadero,
fuente de objetividad que analiza la realidad al margen de ideologias u
opiniones individuales, se interpreta en el momento actual como la realidad
misma. Y de ello emana su poder, aunque si que esta cargada de intereses
particulares y parciales en virtud de la mediatizacion econdmica a la que ya me
he referido. En el caso particular de la gendmica, la informacién contenida en el
DNA es un constructo teérico que tiene su equivalente en la realidad, pero que
no es algo fisico que se parezca a la manera en la que hemos concebido la

realidad hasta este momento.

En discrepancia con los argumentos del Modelo Médico Hegemaonico
surge la Antropologia médica, que ya en sus origenes a finales del s. XIX

desde el darwinismo social, realiz6 aportaciones a la disciplina médica. Sin
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embargo su ruptura con las ciencias naturales, y su inclusién dentro del ambito
de las ciencias sociales supuso un divorcio entre ambas disciplinas hasta

finales de los afos sesenta.

La Antropologia especializada en el &mbito médico trata de abordar la
dimensién social y relativa a los procesos historicos que se haya en la raiz de
la enfermedad, los cuales han sido ignorados por el modelo médico ortodoxo.
Entre los acontecimientos intelectuales que marcaron una linea de reflexividad
entre la medicina y la antropologia, Martinez (2008) apunta algunos aspectos
por los que en la década de los cincuenta la metodologia médica sufre un viraje

hacia la metodologia de las ciencias sociales. Estos podrian ser:

- La aparicidn de los estudios sobre el impacto del aislamiento social y la
psicopatologia en la distribucion de la esquizofrenia realizados por la
Escuela de Chicago. “La carrera moral del paciente mental” (Goffman,
1984) supondré el estudio de la influencia de los contextos sociales en
las enfermedades consideradas organicas.

- El florecimiento de los analisis de personalidad y cultura.

- Las aportaciones en la configuracion de la corriente etno-médica de
Rivers y Clement a través de la clasificacion de la enfermedad como un
sistema de magia y tabues.

- La instauraciébn a partir de los afios cuarenta de programas de
prevencion y el auge de las politicas de salud publica a través de

organizaciones internacionales como la OMS.

En cualquier caso la separacion de la medicina y la antropologia dio lugar
a lo que se ha denominado folklore médico, pero también dejé un espacio muy
alentador ocupado por la medicina social. Estos, a la postre, son los medios a
través de los cuéles el modelo subalterno se rearma en contra de las teorias

del modelo hegeménico.

En este sentido, la medicina social a finales del s. XIX aparecié como
contrarrespuesta a la biomedicina, poniendo en duda el protagonismo
concedido a la biologia y cuestionando la asocialidad en el proceso maérbido.
Pese a lo prometedor de su discurso, que aunque mantenia los principios de

causalidad también encontraba motivos dinamicos entre lo social y lo biologico,
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no llegd traspasar las fronteras de paradigma cientifico establecido. Grothjahn
afirmé que "la higiene social es una ciencia normativa al tratar los habitos
higiénicos entre grupos de personas viviendo en las mismas condiciones
espaciales, temporales y sociales; y que, como ciencia descriptiva, intentara
con la estadistica, la economia y la politica conformar un pensamiento cientifico
integral” (Ocafia, 1993:49). Sus actuaciones se centraron en las enfermedades
mas frecuentes (a las que concedié mayor importancia social), las situaciones
en las que aumenta su incidencia y el estudio demografico de la etiologia social

de las enfermedades.

Pese al uso de la palabra social y el intento interdisciplinar de la corriente
higienista social, su praxis continu6 basandose en demasiados datos y
estadisticas. No transcendié del paradigma cientifico médico, por lo que el uso
de la palabra social no fue suficiente para darle un lavado de cara a la
disciplina y hacerla mas holistica. Lo que destaca otro rasgo caracteristico: la
medicina facultativa no se siente comoda utilizando modelos ajenos a su

disciplina (Comelles & Martinez- Herndez, 1993).

Atendiendo a todo lo expuesto, la Antropologia Médica defiende el
historicismo y la socialidad de los procesos morbidos. Estos se fundamentan en
la aparicion de las “dimensiones sociales del enfermar” abordando los motivos
sociales que envuelven la enfermedad. Esto supuso dejar de lado la dualidad
cartesiana que oponia “disease” (enfermedad organica o cuerpo) e “illness”
(experiencia subjetiva de enfermar o mente), estableciendo Twaddle (1981) la
dimension “sickness”, que aborda las representaciones simbdlicas del proceso
de enfermar. Sickness comprende aspectos como la concepcién de la propia
enfermedad por parte de los demas y los procesos de estigmatizacion que
pueden llegar a suponer ciertas enfermedades en determinados entornos

sociales.

En todo este contexto, entendemos que la Antropologia de la Salud a
través de su cosmovision y de las dimensiones culturales de la enfermedad,
aporta respuestas satisfactorias a fenémenos como el alcoholismo o el
consumo de sustancias toxicas, alli donde la empiria y el tratamiento biomédico

no se sustentan bajo la l6gica del discurso hegemoénico. Ademas define la crisis
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en los sesenta del modelo biomédico a través de hechos como el aumento de
la iatrogenia inducido por el aumento de su demanda y praxis, el fracaso de los
planes de salud para el Tercer Mundo iniciados en la década de los cuarenta,
el aumento de las tasas de morbilidad en los paises del Primer Mundo pese a
la implantacién del modelo biomédico o el inconformismo-frustracion social ante
una medicina capaz de paliar los sintomas y de descubrir la etiologia de la
enfermedad, pero que no llegd a conseguir aportar calidad de vida a los

enfermos crénicos (Opp. Cit. Comelles & Martinez- Hernaez, 1993).

En mitad de este escenario critico se produce en 1978 la concrecidon de
doce puntos en la Conferencia de Alma Ata, donde se pretendia extender
globalmente el concepto de Atencion Primaria y definir las funciones de los
agentes implicados en los procesos de salud (profesionales sanitarios, politicos
y multinacionales), dando respuesta asi a la demanda de una mayor
participacion de la ciudadania en la gestion de la salud, bajo el lema “Salud
para todos en el afio 2000” (Opp. Cit. de Aima Ata, 1978).

Entre las principales aportaciones, redefinieron el concepto de salud y lo
catalogaron como un derecho humano, abordaron la salud como un proceso
socioecondémico embebido en el Nuevo Orden Econdmico Internacional,
definieron el marco de actuacion de la Atencion Primaria e incorporaron
aspectos como la vacunacion, la planificacion familiar y el control del agua o los

alimentos.

Sin embargo este proyecto no se llegd a concretar, reprochando sectores
criticos la existencia de falta de voluntad médica y politica. Se adujo ademas
gue sblo se aumentd la brecha entre las diferencias en cuanto atencion

sanitaria entre ricos y pobres.

Retomaré aqui las ideas de lllich (Opp. Cit. 1975) acerca de una
contrarrevolucion de la ciudadania contra el sistema médico ortodoxo. En
realidad es algo que desde la conferencia de Alma Ata, incluso mucho antes,
esta ocurriendo, y cuyo culmen esta siendo la concepcion médica New Age,
gue se desarrolla a partir de la Ayurveda o el Reiki, entre otros. Todo esto
ocurre en un proscenio de contestatarismo, cuestionamiento de la autoridad

debido al fracaso de la politica en todos sus ambitos (economia, salud,
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educacion), caida del Estado de Bienestar y sustitucion por politicas de corte
neoliberal que buscan autorresponsabilizarnos de nuestra salud (y de los
costos por ella generados). Esto ha aumentado el valor de la experiencia
individual y lo trascendental de la subjetividad, enraizandose intimamente con
las tesis de la modernidad reflexiva de Beck (Opp. Cit. Beck, 1992). Se puede
inferir como el discurso médico cientifico estd siendo cuestionado, y las
elecciones individuales se realizan poniendo en juego discursos de

conocimiento popular o la propia vivencia intima.

Resulta paradodjico que si bien a lo largo de todo el texto he ido
determinando las formas en las que la medicina ortodoxa esta ordenando
nuestra existencia, debamos concluir que los mismo mecanismos por los
cuales se valida su discurso (sobre produccion y sistematizacién del corpus de
conocimientos, y posterior divulgacion), sea también el mecanismo por el cual
las personas comienzan a reconsiderar la veracidad de éste y a dar validez a
sus formas particulares de interpretaciébn y elaboracién abstracta de sus
padecimientos, asi como las formas de afrontamiento alternativas (Opp. Cit.
Beck, 1998) que parecen configurarse en torno a los modelos de “sociedad

reflexiva”.

No es el proposito de este trabajo juzgar la efectividad o validez de las
distintas practicas médicas, aunque esta pluralidad asistencial si que esta
produciendo una crisis del modelo biomédico debido en gran parte a las
posibilidades de la economia de la informacion. Entra en juego aqui la
definicion de “biocomunicabilidad” (Briggs & Hallin, 2010) como conjuntos de
normas y reglas que atafien a la produccién y circulacion del conocimiento

médico experto hacia la poblacion en materia de salud.

Asi por ejemplo encontramos que durante la pandemia del HIN1 la
ciudadania apel6 sus derechos de salud, a la vez que exigia sistemas de redes
de vigilancia globales en nombre de la seguridad. En esta ocasién se generé
una concepcién ambivalente del virus, por una parte la OMS elevaba
diariamente los niveles de alerta por gripe porcina y los Estados se proveian de
millones de dosis de Tamiflu, mientras en debates televisivos o blogs de

expertos se decia que la mutacion del virus no habia sido tan grave como en
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otras crisis anteriores. Todos los actores interactuabamos en torno a logicas
contradictorias: se hacian campafias de vacunacion a los sectores de riesgo,
pero desde las facultades de ciencias sanitarias se nos instaba a los
profesionales a no vacunarnos. Como si se estuviera buscando un equilibrio
entre un estado de alerta, concepcion de riesgo, pero a la vez se intentara
evitar caer en la histeria colectiva. En este sentido la revista Times afirmd que
“sin los medios de comunicacion el publico seria peligrosamente inconsciente
del brote de gripe porcina, pero sin la sobresaturacion y exceso de cobertura
por parte de la red de alta velocidad y las televisiones por cable, el puablico no
estaria tan histérico.” La informacion era enviada desde todas las direcciones:
el presidente Obama, los periodistas, blogs y articulos en la web... En este
sentido cabe destacar la disrupcion de los mecanismos clasicos de divulgacion
de los discursos de verdad, asi como la fragmentacion y multiplicidad de éstos.
El acceso al conocimiento es en el momento actual es el tecleo de una
enfermedad en Google o Yahoo (Briggs & Nichter, 2009). Otros autores
ejemplifican este cambio en la transmision de discursos de saber experto, a
través de las nuevas formas de television que teatralizan las terapias
psiquiatricas, que relativizan y fragmentan los distintos discursos de salud
(Col6n, 2007). En esta misma linea hay voces que apuntan que la
naturalizacion y visualizacion en términos de teatralidad de las terapias, incluso
de la enfermedad, son el subterfugio de engranajes de control social a través

de la identificacion o la alerta.

La sobreproduccion de informacién biomédica y su transmisién a la
sociedad a través de los medios de comunicacién supone una nueva forma de
racionalidad, a través de la cual los individuos modulan su conducta de acuerdo
con los nuevos avances de la medicina. Por otra parte, pone de manifiesto las
diferencias sociales en la configuracion del marco neoliberal, ya que el acceso
a dicha informacion no es homogéneo, para Breilh (Briggs, 2006) este hecho
traspasa lo comunicacional y se concreta en el status social: las posibilidades
de acceso a dicha informacién suponen posibilidades en cuanto al uso de dicha

informacion, posibilitando “un poder simbdlico” para quien la recibe.

Los medios de comunicacion (Briggs & Hallin, 2007) actian de hecho

como mecanismos tecnolégicos de la biopolitica, que a traves de sus
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atribuciones educativas e informativas son capaces de penetrar en la
construccion de la subjetividad y autorregular las conductas del cuerpo social,
esto es la “gubernamentalidad”’. Esta biocomunicabilidad influye en las nuevas
formas de asociacionismo o la formacion de identidades colectivas
(biosocialidad), en torno a un problema de salud. Las caracteristicas que
redefinen el pensamiento y las demandas de esta nueva ciudadania y
ordenacion biosocial serian (Palacios & Navas, 2013) la disrupcion y la
diversidad de discursos validados en torno a la salud (pluralismo asistencial),
cuya produccion se relaciona con la facilidad de acceso a todo tipo de
informacion. Esto también redefine la figura y la autoridad de los expertos, asi
como las actuales relaciones que se establecen entre los gobiernos y las
instituciones sanitarias (procesos de privatizacion que a su vez excluyen a una

parte de la ciudadania o a individuos foraneos).

Cabe destacar aqui los procesos de “exacerbacion de lo individual”
reflejados en las practicas del yo, cuyo discurso se nutre de las nuevas fuentes
de conocimiento y repercute en cOmo gestionamos nuestro propio cuidado y el
de los que nos rodean. Los medios de comunicacion estan participando
activamente en la creacion de lo que Rose (Barry et al. 1996) define como
‘ciudadano activamente responsable” a través de discursos que nos
responsabilizan directamente de nuestra salud. Esta idea se engarza con las
tesis de Coldn sobre la “teatralizacion de la enfermedad”, ya que los medios de
comunicacién vinculan su informacibn a aspectos con los cuales nos
identificamos. El reconocimiento por parte de nuestra subjetividad de dichas
l6gicas, permite la interiorizacion del mismo, mediatizando nuestros procesos
de toma de decisiones individuales, y actualizando los mecanismos de

perpetuacion de las formas de biopolitica contemporanea.

2.2. Laemergencia del paradigma genético/molecular: expectativas y
peligros

2.2.1. Proyecto genoma Humano vy la metamorfosis del paradigma médico

En 1990 se inicia el Proyecto Genoma Humano, que consisti6 en una

investigacién cientifica cuyo objetivo principal era el mapeo completo y la
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secuenciacion del DNA humano. Se identificaron los alrededor de 25000 genes
que estructural y funcionalmente se hallan en los 23 pares de cromosomas
humanos. Dicho proyecto se doté con 3000 millones de dolares, y el plazo

inicial era completar la secuenciacion en septiembre de 1995.

En el afio 2001 surge la publicacion por parte de Nature y Science de la
secuenciacion definitiva del genoma humano con mas de un 99% de fiabilidad.
No se consiguié finalizar hasta en el afio 2006, cuando gracias a la
colaboracion de dos equipos y el uso de dos técnicas diferentes, se completo la
secuenciacion del dltimo cromosoma humano. El investigador principal fue el
Dr Francis Collins, quién dirigié el grupo publico. Por otro lado, la empresa
Celera Genomic se encargd de un grupo de iniciativa privada, siendo ésta la

primera en concluir el proceso de mapeo.

El trabajo se planific6 en tres lineas principales que consistieron en
(Pierce, 2009):

1) Conseguir desarrollar y perfeccionar los métodos de secuenciacion y

analisis molecular y la secuenciacion de DNA:

2) Cartografiar el genoma, tal y cdmo hacemos con un mapa geografico, de
forma que una vez ordenados los clones de DNA obtenidos se pudieran

secuenciar.

3) La secuenciacion del genoma mediante los clones de DNA con una
tolerancia de inferior de un error por cada 10000 pares de bases

estudiadas.

El proceso necesario para proceder a la secuenciacién consiste, en
primer lugar, en generar una cifra de clones de DNA que sean capaces de
aparearse con la region problema. Posteriormente estos clones se secuencian
y ensamblan para, finalmente analizar los pares de bases que conforman la
secuencia obtenida. A través de nueva tecnologia informéatica (biotecnologia) y
de la genética molecular se pueden identificar los genes que se localizan en

dicha secuencia.

La secuenciacion del DNA emple6 dos técnicas diferentes:
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— La técnica “top-down”, o método Sanger que consiste en el uso de
didesoxinucledtidos que no tienen uno de los grupos hidroxilo, de forma
gue cuando uno de éstos nucledtidos se incorpora a la cadena, la
hebra de DNA no puede continuar elongandose ya que necesita un
extremo 3’ para poder afadir el siguiente nucleétido, y asi continuar su
elongacion (Solari, 2004). Esta técnica fue la que llevo a cabo el grupo
dirigido por el Dr Francis Collins desde la estrategia publica.

— La técnica utilizada por Celera Genomic fue la estrategia “Botton- up”
gue consiste en secuenciar al azar todo el genoma sin necesidad de
realizar una cartografia previa, por lo que resulta un método mas
eficiente. Para ello se fragmentan los cromosomas humanos de forma
aleatoria, se clonan y se observa la cantidad de marcas fisicas que
presentan. Los DNAc (fragmentos de DNA clonado) que tienen varias
marcas compartidas son aquellos que se solapan estructuralmente, por
lo que posteriormente pueden ordenarse dichas marcas, y de este
modo proceder a estudiar su secuencia (Virgili & Toabada, 2006).

2.2.2. Dimensiones bioéticas del Proyecto Genoma Humano: acerca de los

derechos humanos del genoma v la creacion del ELSI

Por supuesto, la culminacion satisfactoria de este proyecto ha tenido en
primer lugar una serie de impactos directos, tanto positivos como negativos y
ha sido una empresa cargada de aspectos polémicos y controversias éticas
desde el principio. Esto se puede deducir a través de la redaccién en el afio
1997 por parte de la UNESCO (afios antes de que el PGH se hubiera
concluido), de la “Declaracion Universal sobre el Genoma Humano y los
Derechos Humanos”. Y también por la creacion del “Ethical, Legal and Social
Implications Research Program” (ELSI), por parte del Instituto Nacional de
Investigacion del Genoma Humano, de Estados Unidos en 1990 (Santos,
2004).

La Declaracion Universal sobre el Genoma Humano se compone de 25

articulos dénde se abordan aspectos tales como:

- Ladignidad humanay el genoma.
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- Los derechos de las personas como elementos contenedores de genes.

- Los proyectos e investigaciones sobre el genoma y el derecho universal

de todas las personas a acceder a la informacién que de él se extrae.

- La regulacién legal del futuro ejercicio cientifico con el genoma, asi

como los aspectos éticos que se derivan de su desciframiento.

- La difusion y solidaridad entre Estados, para que este conocimiento

cientifico sea universal, haciendo factible resolver el abordaje de
enfermedades genéticas y padecimientos hasta el momento poco

estudiados por su origen gendémico.

Cabe destacar el Articulo 5 (DUPGH, 1997):

“(@) Una investigacion, un tratamiento o un diagndstico en relacién con el

genoma de un individuo, sélo podra efectuarse previa evaluacion rigurosa
de los riesgos y las ventajas que entrafie y de conformidad con cualquier

otra exigencia de la legislacion nacional.

(b) En todos los casos, se recabard el consentimiento previo, libre e informado

(d)

de la persona interesada. Si ésta no esta en condiciones de manifestarlo, el
consentimiento o autorizacion habran de obtenerse de conformidad con lo
gue estipule la ley, teniendo en cuenta el interés superior del interesado.
(c) Se debe respetar el derecho de toda persona a decidir que se le informe

o no de lo resultados de un examen genético y de sus consecuencias.

En el caso de la investigacién, los protocolos de investigaciones deberan
someterse, ademas, a una evaluacién previa, de conformidad con las

normas o directrices nacionales e internacionales aplicables en la materia.

(e) Si en conformidad con la ley una persona no estuviese en condiciones de

expresar su consentimiento, solo se podra efectuar una investigacion sobre
su genoma a condicidon de que represente un beneficio directo para su
salud, y a reserva de las autorizaciones y medidas de proteccion
estipuladas por la ley. Una investigacién que no represente un beneficio
directo previsible para la salud sélo podra efectuarse a titulo excepcional,

con la mayor prudencia y procurando no exponer al interesado sino a un
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riesgo y una coercidn minimos, y si la investigacion estd encaminada a
redundar en beneficio de la salud de otras personas pertenecientes al
mismo grupo de edad o que se encuentren en las mismas condiciones
genéticas, a reserva de que dicha investigacion se efectie en las
condiciones previstas por la ley y sea compatible con la proteccion de los

derechos humanos individuales.”

Este articulo supone, en mi opinién, la antesala de la realidad en la que
nos encontramos en la actualidad. En 1997, los organismos internacionales ya
eran conscientes de que el Proyecto Genoma Humano supondria mucho mas
qgue cualquier otro avance cientifico aislado y estaba intimamente ligado a un
cambio en las concepciones sociales del riesgo. Esta nueva tecnologia
consistia en la posibilidad de obtener informacién sobre nuestra fisiopatologia
directamente de nuestro DNA, y lo méas importante: esa informacién no se
referia s6lo a un padecimiento actual. Esto ponia sobre la mesa una
constelacién de posibles patologias a desarrollar a lo largo de nuestra vida que
venian directamente codificadas en nuestros genes, y era posible que la

sociedad no estuviera del todo preparada para recibir dicha informacion.

El otro articulo importante que me gustaria exponer aqui, y que

desarrollaré mas adelante, es el Articulo 6:

“Nadie podra ser objeto de discriminaciones fundadas en sus
caracteristicas genéticas, cuyo objeto o efecto seria atentar contra sus
derechos humanos vy libertades fundamentales y el reconocimiento de su
dignidad.”

Esto suponia el preludio de debates tan vigentes como la discriminacién o
las nuevas formas contemporaneas de segregacionismo y xenofobia. Por lo
que fue el principal acicate para que se fundara el ELSI (Ethical, Legal and
Social Implications Research Program) en el afio 1990. Las principales
competencias de este programa fueron (Collins, Patrinos et al. 1998): estudiar
las fuentes de financiacion de los futuros estudios genéticos, el analisis de
como efectuar la introduccién de la tecnologia genética en los sistemas de
Salud Publica, plantear las relaciones gen/ambiente en contextos no

hospitalarios y explorar las nuevas perspectivas bioéticas. Una ultima atribucion
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importante era el estudio de la comprension/uso de la informacion genética,
aspectos étnicos/raciales y distribucion de frecuencias de uso de los servicios

de gendmica y su impacto sociopolitico y econdmico.

Desde el inicio del proyecto los cientificos ya detectaron que era probable
que la informacién desvelada fuera usada de forma negativa, por tanto era
necesario entender y dar respuesta a los posibles dilemas que podia generar
esa informacién en la sociedad globalizada. En relaciéon a lo anterior se han
sucedido los ejemplos de malas précticas a este respecto. En Inglaterra, donde
existio desde 1995 un gran vacio legal respecto a las técnicas de biologia
molecular, incluidas las técnicas de clonacibn humana, las compafias
aseguradoras comenzaron a implantar pruebas genéticas para el contrato de
sus polizas (Miralles, 1997). Pero el impacto debemos valorarlo especialmente
en aquellos paises que no tienen cobertura sanitaria publica, y en las nuevas

formas de discriminacion en el acceso a los recursos disponibles.

2.2.3. El derecho a la propiedad intelectual del DNA humano

Otra de las problematicas que ha contraido la secuenciacion del genoma
humano ha sido la demanda de patentes intelectuales por parte de algunas
comparniias privadas. Surge la disyuntiva de si el marial genético es propiedad
de alguien o es susceptible de ser inscrito en un registro de propiedad
intelectual. La postura de la UNESCO es rotunda en su primer articulo de la
Carta de los Derechos Humanos y del Genoma, exponiendo que el Genoma
Humano es patrimonio de la humanidad y por tanto no puede ser expuesto a la
mercantilizacion. En este sentido se cuestiona también la forma, ya que una
patente se concibe como (Bergel, 1993) “un invento, algo innovador y creativo,
con aplicaciones practicas en la actividad econémica y que no vaya contra la
moral y el orden publico”. La biotecnologia ofrece lagunas legales acerca de
qué puede llegar a ser un invento, tal es el caso de los alimentos transgénicos
y las patentes. No obstante la patente de una secuencia descifrada en el seno
del PGH no sélo no aporta nada novedoso, sino que su descubrimiento se ha

basado en los trabajos previos de Whatson y Crick (1953).
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Encontramos una postura antagonica en Estado Unidos, dentro de un
marco de liberalismo econdmico. Debemos tener presente que el Proyecto
Genoma salio adelante gracias a tecnologia e inversion del sector privado. En
la actualidad, Celera Genomic (la firma que financié el PGH) afirma que, los
genes no son equiparables a cualquier forma de vida ni a la vida misma. Y
anade que los genes no son patrimonio exclusivo del ser humano, ya que son
compartidos por multitud de seres vivos, por o que en su opinibn no hay
conflicto ético ni legal. De forma que para ellos los genes representan
simplemente una informacion que debe ser protegida, ya que se ha extraido
con capital privado. De acuerdo con estos argumentos, la Oficina Nacional de
Patentes de EEUU (Bergel, 2013) equiparo las patentes de moléculas de DNA
con las de moléculas quimicas de uso industrial. Los argumentos que esgrimio
fueron que la patente “al inventor original’ devolveria parte del capital invertido
y estimularia a los investigadores a trabajar alrededor de esa patente.
Produciendo por un lado una concepcion “material” del gen, y por otra parte
restando protagonismo al investigador, dando un papel central al inversor como

protagonista de la patente.

Esto plantea otro nuevo debate ético, y delinea los aspectos al hablar de
una revolucion en el escenario, y en las formas de concebir el conjunto
medicina/ salud/ enfermedad por parte de esta nueva “ciudadania biolégica”.
Otros ejemplos son casos de cientificos europeos que han tomado muestras de
DNA de poblaciones indigenas y con un mero trdmite han conseguido
patentarlo. Sea como fuere, la realidad es que actualmente varias empresas
multinacionales dedicadas a la medicina y farmacogendémica han solicitado
formalmente la patente de mas de 10000 secuencias de DNA humano. Por
supuesto esto esta muy vinculado al futuro desarrollo de terapias génicas,
especialmente en el ambito de ciertas enfermedades raras, siendo estas
compafias las que fijaran los precios y por tanto el acceso a estos tratamientos
(podemos recordar ejemplos como el Sovaldi) (Aparisi- Miralles, 2002).
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2.2.4. La Medicina Gendmica: aplicaciones del proyecto genoma humano

El desciframiento del cddigo genético humano ha supuesto el surgimiento
de un nuevo campo de actuacion dentro de la disciplina médica, dando lugar al
desarrollo de la Medicina Genémica. Esta se define como “el uso rutinario de
los métodos de analisis gendmico directo de DNA con la finalidad de mejorar la
atencion médica (...) con capacidad de predecir y prevenir diversas
enfermedades comunes como el cancer o la hipertension” (Lisker, 2004). Cabe
destacar que el campo de estudio de la gendmica se encontrd circunscrito
durante muchos afios al espectro de la investigacion cientifica, siendo muy
costosa tanto en tiempo como en dinero. En la Ultima década, la secuenciacion
del genoma permiti6 a la genética trascender, para aplicarse a secuencias
especificas de pacientes y determinar su significado fisioldgico o patoldgico, de
forma rapida y sencilla, instalando el laboratorio en el medio intracelular y
pudiendo actuar directamente sobre las instrucciones depositadas en el nucleo.
Esto ha incrementado los campos de aplicacion de esta subdisciplina, siendo
uno de los principales pilares del crecimiento de la medicina en el futuro. Estos
avances de la medicina gendmica han tenido un impacto muy positivo y
revolucionario en la escena de la medicina del s. XXI, dentro de las bondades
que ha aportado el desciframiento del cédigo genético humano, y por ende, de

la medicina gendmica encontramos (Vidal, 2001):

¢+ El desarrollo de bases de datos con toda la informacion de las
secuencias del DNA humano, con las que se podran comparar
rapidamente y resolver problemas que afectan directamente a la

estructura y funcion celular (Por ejemplo OMIM).

¢+ Nuevas formas de identificacion, como el desarrollo del documento de
identidad genético que pueden tener implicaciones en las nuevas formas

de orden y legalidad.

+ Posibilidad de determinar secuencias predisponentes al desarrollo de
ciertas patologias, dénde su temprana detecciébn pueda suponer un
beneficio frente al inicio y evolucion de éstas. También se ha apuntado a
gue estas mismas secuencias podran servir para seleccionar ciertas

aptitudes, por ejemplo en una entrevista laboral.
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+ Posibilidad de curar ciertas enfermedades a través del desarrollo de

terapias génicas especificas.

+ Posibilidad de seleccion de gametos, es decir, selecciébn de material
genético sano en individuos portadores para evitar pasar la enfermedad
a la descendencia. En este sentido algunas voces hablan de practicas
eugenésicas, aunque esto se ha concretado en el presente en las

nuevas formas de “diagnéstico genético preconcepcional’.

Esto ha puesto de manifiesto una serie de aspectos deontoldgicos y
legales que deben ser abordados. Es inevitable hacer un ejercicio de
reflexividad acerca de qué esta ocurriendo, acerca de las nuevas realidades
gue estan experimentando los colectivos sanitarios y de pacientes. Asi como
de la emergencia de una nueva ciudadania biolégica o “biosocialidad” que se

siente con obligaciones y exenciones sobre su salud/ enfermedad.

2.2.5. Medicina gendmica y nuevas dimensiones del concepto de riesqo vy

enfermedad

Si observamos las directrices que proponia la UNESCO en los usos y
practicas derivadas de la informacion del genoma, destaca el derecho universal
al conocimiento. Es este sentido, se afirma que la informacion debe ser
accesible para que el mayor nimero de personas posible se pueda beneficiar
de ella. Uno de los puntos importantes para esto ha sido la creacién de paginas
webs donde una persona con minimos conocimientos puede acceder a todo un
banco de secuencias DNA, son ejemplos de esto OMIN, Genome Database o
Genbank.

Aparecen atributos de este nuevo escenario como es el de la
“biocommunicability” o biocomunicabilidad, que es una de las herramientas del
biopoder contemporaneo. Esta biocomunicabilidad (Briggs & Nitcher, 2009)
permite crear escenografias donde interrelacionan la biosocialidad, la figura de
los expertos y los poderes politicos estatales. Esta nueva forma de comunicar
los discursos cientificos ha sido posible gracias a Internet y a la formacion de la

aldea global. Siendo la red un lugar de conciencia comun, un imaginario
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colectivo contemporaneo que funciona como el “sistema nervioso” de la

sociedad.

Siguiendo esta linea autores como Rose (Rose, 2001), explican que el
desarrollo de la genética tiene un papel central en las nuevas concepciones de
riesgo por parte de la sociedad, asi como una serie de consecuencias éticas y
sociales que exceden el ambito biomédico y se han colocado en el centro de la
politica y la opinion publica. llustra esto a través de la discusion sobre la
propiedad intelectual de tejido humano o de los genes, asi como en la legalidad
y el cédigo penal. El dualismo normalidad/patologia, que clasicamente habia
regido el paradigma médico hegemodnico, se transmuta en estrategias de
probabilidad y concrecién de cuanto de posible es que tengamos esto o
desarrollemos aquello. Esto coloca en la escena médica actual conceptos
como “paciente presintomatico” o “consejo genético” como nuevos actores de
esta realidad. Surge asi la posibilidad de que el dafio pueda ser corregido o
administrado, nos encontramos ante una economia politica de la vida y del

riesgo.

Esto se sostiene sobre las tesis de que, en el panorama de la genémica
actual, la biopolitica concede un protagonismo capital a la concepcion de
riesgo. De esta forma distingue tres formas principales de riesgo (Rose, 2001):

habitats de riesgo, grupos de riesgo e individuos de alto riesgo.

Riesgo Habitat: segun el cual se identifican y gestionan los factores de
riesgo asociados al ambiente, como fue caracteristico del s. XIX en torno al
nacimiento de la Salud Publica. Se contemplan aqui las practicas y usos
politicos encaminados a disminuir la mortalidad y la morbilidad, a través de
modificaciones sobre la contaminacién, el alcantarillado. Incluso la arquitectura

y distribucion de los hogares o los planes urbanisticos de las ciudades.

Grupos de riesgo: esta légica se implanté a finales del s. XIX y ha
seguido vigente en el momento actual. Se trata de la delimitacion de perfiles de
riesgo en torno a variables probabilisticas y epistemologicas. Algunos ejemplos
los encontramos en las tablas ponderales pediatricas o las tablas de riesgo
cardiovascular de Framinghan, dando legitimidad a las practicas de la medicina

preventiva en torno a tres mecanismos de actuacion: intervenciones
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preventivas en aquellos individuos que presentan un T- score de alto riesgo a
través de lo que llamamos hoy “cambios en los habitos de vida”. El segundo
tipo de forma de control se encuentra en el campo de la conducta: tras un
episodio violento inicial, ciertos individuos pueden someterse a un estrecho
control para contrarrestar una futura conducta delictiva, o un padre con rasgos
encuadrados en perfil de abusador sexual puede ser sometido a una prision
preventiva si confluyen informes o testimonios acerca de esto. El tercer
mecanismo de inspeccion de los grupos de riesgo se refiere a nuevas practicas
de marginaciéon. Una vez construido un perfil de riesgo, los que presentan dicho
perfil son excluidos de beneficios o servicios a los que, si es posible, el acceso
de aquellos individuos que no presentan dicho perfil. Esto supone la exclusion
en el acceso a un determinado puesto de empleo, la realizacion de una péliza

de seguro o incluso a una vivienda.

Es importante subrayar que la inclusion de individuos en grupos de riesgo
en base a criterios probabilisticos no es infalible, pudiendo darse el caso de
falsos positivos y negativos. Y su traduccion respecto a riesgo clinico en
términos genéticos se traduce en la vulnerabilidad, la realidad de que el
individuo porta secuencias genéticas defectuosas. Esto implica también la
posibilidad de actuar sobre esos grupos a través de una suerte de violencia
biolégica, mediante la seleccibn de poblaciones o directamente practicas
eugenésicas. Y a su vez modifica indefectiblemente la concepcion fija de la
enfermedad, el destino bioldgico de los seres humanos ya no es inamovible y
por lo tanto la realidad genética dota de dinamismo las posibilidades de
abordaje. Se puede actuar directamente sobre los co6digos que rigen la
enfermedad y estos discursos prometen incluso eliminarla. La “normalidad” que
desde el s. XVIII ha promovido la medicina ortodoxa ya no es un estado que
alcanzar o mantener, sino que es posible actuar sobre él, mejorarlo y
reproducirlo de forma sisteméatica a través del discurso molecular. Pero también
es importante entender que incluso en enfermedades genéticas fijas, como es
el caso de la Enfermedad de Hungtington nos movemos en un modelo de
probabilidades, e incluso cuando el diagndstico supone el desarrollo inevitable
de la enfermedad; no podemos determinar como, cuando y en qué estadio de
gravedad.
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Individuos de alto riesgo: este grupo lo configuran, en especial, aquellos
individuos que presentan susceptibilidades genéticas incorregibles, y que se
ven inmersos en un circuito de exclusion. Para ello Rose se vale de ejemplos
como el aborto terapéutico por malformacién o la castracion quimica en
individuos que presentan rasgos de propension hacia la violencia sexual.
Incluso en algunos estados de EEUU, un individuo documentado mediante test
sobre esto, al que se le ofrece la terapia quimica y la rechaza, en un juicio esta
situacion de no eleccidn podria ser considerada como un agravante, y acabar

en pena de muerte.

En relacion a la irrupcion de la gendmica y la construccion de nuevos
discursos se extrae que la medicina ha dejado de ser anatomia vy fisiologia,
pues en nuestros dias el milagro de la genética se engendré gracias a la
bioinforméatica y al desarrollo de is6topos, contadores de centelleo y
espectrometros de masas. El nuevo idioma de la medicina se nutre de
acepciones como codigo, secuencia o informacién. En palabras del Nobel
Walter Gilbert, la naturaleza humana se limitaria a una suerte de individuo que

saca un CD del bolsillo y dice “He aqui el ser humano que soy yo”.

Y es por este salto conceptual en la forma de ver al ser humano, que pasa
de estudiarse como un cuerpo capaz de enfermar, a una proteina con una
funcién defectuosa. Rose (2001) hace una critica a la equiparaciéon de un gen
con el proceso de enfermedad, de lo que se deduce una nueva forma de
concepcién simbdlica de la enfermedad para la sociedad de la genética. Por
ello afirma que el desarrollo de la gendmica no ha sido s6lo un gran evento

cientifico, sino también tecnoldgico y politico.

2.2.6. El consejo genético: la urgencia de contener el impacto de la informacion

El Consejo genético surge como figura mediadora en la transmision de los
resultados de pruebas de diagndstico genético a los pacientes. La informacion
genética es considerada y regulada juridicamente en Espafia como cualquier
otro tipo informacion médica (Jiménez, 2006), aunque si que se tiene en cuenta

que tiene implicaciones especiales que se sitian entre el derecho a la
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confidencialidad del paciente y los intereses particulares de terceros. Esta
singularidad de la informacién genética se debe a su capacidad de prediccion,
incluso en individuos asintométicos que no presentan sintomas. Tras las
pruebas de diagnostico genético, la informacion obtenida abarca aspectos
como (Casabona, 2002) la herencia de enfermedades
monogénicas/poligénicas, rasgos étnicos o estado de salud fisica y psicologica,
que van a afectar tanto a la esfera psiquica del paciente como a sus relaciones

sociales (desde la reproduccion electiva a sus relaciones sociales y familiares).

El consejo o asesoramiento genético supone el traspaso de informacion
meédico paciente, aunque algunos tratados de genética médica lo definen como
“‘un proceso educacional” (Delgado, 2009). Se produce tras la realizacion de
estudios o pruebas citogenéticas, en el contexto del posible o establecido
padecimiento de una enfermedad hereditaria, o también para el estudio de

transmision y planificacién preconcepcional.

Son indicaciones del consejo genético (Opp. Cit. Pierce, 2009):

v Existencia de una enfermedad hereditaria en la familia (caso prototipo E.
de Hungtinton).

v Estudio de progenitores con un hijo que tiene una enfermedad genética,
defecto congénito o anomalia cromosdmica.

v Gestante afiosa (recomendaciones de asesoramiento genético si mayor

de 35 afnos).

Pareja consanguinea (primos, hermanos).

Pareja con dificultades para concebir.

Gestante que ha tenido una exposicion a teratdgenos.

DN N NN

Ambos progenitores son portadores de una enfermedad recesiva.

La finalidad del Consejo genético es que la recepcion de dicha
informacion sea lo menos trauméatica posible para el paciente y familia. Un
rasgo fundamental del Consejo Genético es no ser directivo, lo que implica
aumentar la autonomia del paciente y respetar el sistema cultural, asi como la

discrepancia de valores entre médico y paciente.
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Sin embargo existen otros aspectos del Consejo Genético como son el
derecho a saber, y el derecho a no saber (Rasmussen & Alonso, 2002). De
forma que existen consultas estatales en paises como Austria que realizan
cribados para el Sindrome de Li-Fraumeni o para el cancer colorrectal no
polipdsico hereditario, de forma muy rutinaria (Hadoth, 2011). Cabe ahora
preguntarse, ¢CoOmo pueden ejercer los pacientes el derecho a no querer
saber? En este sentido, la explicacion del caso austriaco se basa en una
cuestion de ahorro: es mucho mas barato realizar una prueba genética que los
seguimientos radiologicos e instrumentales (normalmente de unos veinte afios
hasta el desarrollo de la enfermedad) y se reconoce la idea de una
“medicalizacion de la gendmica”. Cuando la enfermedad es grave o las
probabilidades de sufrirla son elevadas, las preguntas acerca de sus
preferencias de eleccién asi como la autonomia en la toma de decisiones se
dejan de lado. Ademas se anima a los pacientes a que hablen con sus
familiares directos para que sepan que pueden estar afectos, es por ello que
parece que el derecho “a saber’ y “a no saber”, asi como el caracter no
directivo, son los puntos mas fragiles de cuantos dilemas éticos plantean los

estudios genéticos.

Una de las problematicas que encontramos ya en la definicion de Consejo
Genético, es que la atencién se centraliza en “la informacion” que se transmite,
en detrimento de la figura del paciente. Esto puede extraerse de manuales de

formacién médica:

- “El consejo genético es un proceso dinamico centrado en la informacién

genética” (Gretacos, 2007).

- “El consejo genético es un proceso comunicativo mediante el que se le
transmite a los aconsejados toda la informacién necesaria para que

conozcan su enfermedad (...)” (Tamames & de Vega, 1997).

- “Consejo genético es el proceso por el cual los pacientes o sus parientes
con riesgo de una enfermedad de caracter hereditario son advertidos de

las consecuencias de padecer una enfermedad” (Harper, 1990).
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- “El Consejo o Asesoramiento Genético es un proceso de comunicacion
gue se realiza en el ambito del acto médico, en el cual se entrega
informacion acerca de las caracteristicas de las afecciones genéticas,
los riesgos de ocurrencia y de recurrencia y los impactos familiares que

ellas producen” (Santos, 2004).

En este sentido, creemos que tal vez el consejo genético ha desplazado
demasiado su atencion sobre las bases bioldgicas de la patologia genomica.
Organismos sanitarios internacionales como el “American Advisory Committee
on genetic testing” en 1998, y la “American Society of Clinical Oncology” en el
afio 2003, recomendaron un abordaje multidisciplinar que incluyera la figura de
psicologos y trabajadores sociales, haciendo hincapié en la conveniencia de
realizar un seguimiento psicoldégico a los pacientes sometidos a pruebas de
diagnéstico genético (Gil, 2005). El consejo genético proyecta una serie de
incognitas bioéticas, que transcienden la biologia y la medicina, por lo que
deberian ser analizadas a través de una perspectiva transdisciplinar que
integre ademas la Antropologia y la Psicologia (Opp. Cit. Santos, 2004). En
este sentido Stehr (2004) sostiene que: "la I6gica de control" contemporanea se
promulgé a través de la ética de la sesion de consejo genético y los registros y
bases de datos de la sociedad del riesgo. La transformacion es también un
poderoso discurso comercial que subraya la novedad y la conveniencia de la
nueva genética”. Esto significa que la légica del discurso biotecnoldgico a
través de la légica econdmica, legitimada en la figura de las multinacionales
farmacéuticas esta operando a través de politicas transnacionales (Palacios et
al, 2013) que se relacionan mucho con la idea de desmembramiento de
Giddens (Opp. Cit. Giddens, 1993). Estas formas de intervencién trabajan a un
nivel superior al de los Estados, ordenando la sociedad mundial a través de
tecnologias médicas globales desde una légica econdmica que supera la légica
politica. Otro ejemplo de ello son los trabajos de Scheper-Hughes (2000)
acerca del trafico de organos en el marco global: los 6rganos migran desde los
paises de sur hacia los paises del norte, y el acceso al érgano queda
restringido a aquellos individuos que pueden permitirselo; una forma de

ordenacion econdmica “del vivir y el morir” que implica a pacientes, cirujanos,
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donantes y vendedores. Que ademas supone una economia politica del

sufrimiento y de la esperanza.

Para Fischer (2005) toda la nueva semiologia que envuelve el discurso
genético, tanto en sus elementos fundamentales como en la tecnologia
biologica que se ha desarrollado, supone el desarrollo de nuevos significados
sociales (Bielh, 2001). La explicacion radica en que la especificidad de la
informacion genética envuelve una serie de caracteres que cimentan la
identidad social del individuo (etnia, enfermedad, diferenciacién sexual, rasgos
de conducta), que se pueden equiparar a la escala social de Pierre Bourdieu
(Bourdieu, 1997). En este mismo sentido, Novas (2006) afirma que “la mayoria
de los que articulan y actian sobre sus esperanzas en biomedicina
contemporanea, tienden a ser de color blanco, de clase media, educados y
altamente capaces de movilizar las redes sociales tanto en persona como a
través del medio de la Internet”. La inclusion en un determinado espectro de las
clases histéricamente ha significado “tener acceso a”, “procesos de exclusion”,
‘excelencia” o “marginalidad” que se traducian en desigualdad social. En el
momento que un perfil genético pueda llegar a suponer nuevas formas de
racismo ultrasofisticado, desigualdad en el acceso a las intervenciones médicas
gendmicas por razones econdmicas o la creacion de perfiles excelsior en
funcion de rasgos genotipicos, se estardn cumpliendo estas tesis que hablan
de informacién genética como elemento de control social. Y es este punto el
gue concreta porqué y para qué se ha creado la figura del Consejo genético,
dentro de la necesidad de mesurar los impactos psicosociales generados por

dicha informacion.

2.2.7. El paciente presintomatico: nuevas identidades a propdsito del

diagnéstico genético

Los avances de la medicina gendmica han redefinido las dimensiones
categoriales de lo que significa ser paciente y sus atribuciones morbidas. El
significado de la palabra paciente segun la Real Academia de la Lengua incluye
‘persona que padece fisica y corporalmente, y especialmente quien se halla

bajo atenciéon médica”y ‘persona que es o va a ser reconocida médicamente”.
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Estas acepciones se corresponden con la dimension “disease” de padecimiento

biolégico y lesion fisica (Garcia, 1994).

Sin embargo la capacidad predictiva que posee la informacion genética
sobre futuros eventos moérbidos, junto con el desarrollo de la medicina
preventiva a través de modelos como “la historia natural de la enfermedad”
(Comienzo Bioldgico > Diagnostico Precoz Posible > Diagndstico Clinico
Usual > Recuperacién/incapacidad/Muerte) (Sackett et al, 1989) han
derivado en la aparicion de la figura del “paciente presintomatico” en el

contexto de la medicina genética.

El diagndstico presintomatico genético se define como (Martinez y
Martinez, 2005) “el que se le da a un individuo asintomatico que se encuentra
en riesgo de desarrollar una enfermedad hereditaria como la Enfermedad de

Huntington, enfermedades neurodegenerativas o cancer”.

Subyacen aqui una serie de particularidades que diferencian la diagnosis
clasica de las nuevas categorias y significados del acto y juicio clinico
genomico. El proceso diagnéstico clasico en el ejercicio de la medicina
presenta como principal objetivo el descubrimiento de la etiologia de una
enfermedad, encaminado a su tratamiento y donde los efectos del diagnéstico
implican a un Unico individuo. Las consecuencias del diagnéstico genético
abarcan a la genealogia familiar, y esto supone que el objeto de estudio pase
de la persona a la familia (Casado & Gonzalez- Duarte, 1999). Esto también se
extiende al diagnéstico prenatal y post natal, donde coexisten aspectos
bioéticos importantes como son la informacion y toma de decisiones de los
futuros padres o, en el caso post natal, la urgencia de intervenciones y
busqueda de agentes génicos o teratbgenos como factores etioldgicos. Surge
el concepto de “enfermo como poblaciéon” (Grande, 1999), el médico ha de
tener en cuenta que por cada paciente aparecera una subpoblacion de
familiares que comparte DNA con el caso indice y se veran expuestos a esta
tecnologia médica como posibles “casos asintomaticos” o “portadores”, en

virtud de la transmisibilidad del material genético.

No podemos dejar de tener en cuenta que la propia definicion habla en

términos de riesgo, y por tanto salvo en el caso de que detectemos una
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mutacion directa en un gen, estamos hablando en términos de probabilidad.
Por tanto es importante tener en cuenta que una alteracién genética puede ser
condicion predisponerte, pero no absolutamente necesaria en el contexto de
desarrollar una determinada enfermedad (Salleras, 1985). En esta linea
algunos genistas, conscientes del impacto de su labor (sobre todo en el caso
del diagnostico prenatal), abogan por explicitar de forma clara a los padres “la
relatividad del riesgo, construido sobre modelos probabilisticos”y “no asesorar,
Si esto genera ansiedad a la familia” (Cidre, 2008: 11). Estos aspectos dibujan
en el horizonte nuevas formas de ejercer el rol de paciente que se elaboran a
través del diagndstico presintomético, prenatal o preimplantacional. Dentro de
las relaciones tradicionales rompe la figura cladsica de paciente: ¢Qué es
realmente un paciente? Una persona que viene sin enfermedad pero que

pretende realizarse un cribado genético... 4 Es un enfermo? 4 Es un paciente?

Simultaneamente se produce un aumento de la asimetria médico
paciente, debido a la informacion que se le facilita (que ocupa un lugar central y
desplaza al paciente), y en base a un discurso de conocimiento cientifico que
se valida de forma semejante a las teorias de Giddens sobre las “sociedades
de saber experto” (Giddens, 1997). Este apunta a la centralidad del riesgo
como acicate en la aceptacion de los discursos expertos por la sensacion de
seguridad que producen en el cuerpo social, siendo éstas una de las promesas
del diagnéstico genético: la certeza de poder acabar con la incertidumbre de los
individuos que se someten al test genético en la Enfermedad de Huntington y
“darle la oportunidad de tomar decisiones sobre su posible descendencia y
opciones de vida: asegurarse una posicion economica o hacer una carrera.”
(Opp. Cit. Rasmussen & Alonso, 2002).

El discurso médico en términos de “brindar oportunidades” supone que la
sociedad deposita sus expectativas (incluso cuando porta una mutacién) en
gue ésta sera resuelta a través del corpus tedrico que configuran las nuevas
tecnologias médicas y construyen la biopolitica actual, dando lugar a lo que
Novas ha denominado “economia politica de la esperanza” (Feixas, 2013).
Pone de manifiesto ademas el polo politicista en el que se incrusta la medicina
gendmica a través de la conservacion y el cuidado de la vida, participando de la

corriente ecoldgica y de la “tecnocracia politica” como fuente de biopolitica

80



(Novas, 2013). La significacion de esto es que el paradigma genomico traspasa
lo meramente facultativo y establece un dialogo politico que atna discursos del
conocimiento, las practicas y la generacion de nuevos problemas derivados de
esta neotecnologia médica que deben ser solventados. La promesa de la
deteccidn antes del desarrollo de una enfermedad que se manifestara con toda
seguridad, excede el ambito de la medicina preventiva ya que no existen
actuaciones que eviten su aparicion y éste es uno de los puntos principales del
debate bioético en torno al diagnéstico presintomatico (Plumed et al. 1998,
Opp. Cit. Casabona, 1995): nos preguntamos si es ético o incluso util informar
de la existencia de una enfermedad que no tiene cura en base a un test
molecular. ¢Qué aporte positivo supone esta informacion en el caso de la
Enfermedad de Huntington? En este sentido las implicaciones éticas y legales
aun son inmensurables: por una parte se ha reportado la elevada frecuencia de
suicidio en casos de pacientes con test positivo para Enfermedad de
Huntington, en el otro lado alteraciones psicologicas como la depresién y la
tendencia al aislamiento social post diagnéstico (Mastromauro et al, 1987.
Vaillant, 2000). Los aspectos legales suponen un futuro incierto en el sector
privado (puestos de trabajo, seguros sanitarios privados o pdlizas de vida) muy

probablemente querra acceder a nuestra informacion genética.

Todo lo anterior nos lleva a una reflexion acerca de “la carrera moral del
paciente presintomatico” y el protagonismo del diagndstico genético en la
construccion de la “biosocialidad”. “La carrera moral del paciente psiquiatrico”
(Goffman, 1984) supuso una aproximacion desde el Interaccionismo Simbdélico
al estudio de la dimension sickness (Opp. Cit. Garcia, 1994), estudiando la
representacion social y politica (procesos de estigmatizacion) del paciente
psiquiatrico. En esta obra el paso de “prepaciente” a “paciente” produce una
merma de sus competencias como adulto libre y de su autogobierno,
depositandose dicha responsabilidad, racionalidad y autonomia en la figura del
facultativo. Desde la Escuela de Chicago se proponen una serie de etapas que
devienen en una expropiacion de derechos/autonomia, que podemos equiparar
con la “carrera moral” del paciente presintomatico. Cuando un paciente
presintomatico se sitlia enfrente del experto, pierde en cierto modo su

autonomia y en cierto modo su construccion identitaria de si mismo, porque el
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experto posee para Rose (Navon, 2011) la “mirada molecular”. En este sentido
el experto tiene potestad para reedificar la identidad del enfermo al margen de
factores fenotipicos, centrandose sélo en la informacion de su genoma para
clasificarlo categdricamente. Influyen ademas los neologismos incrustados en
el discurso gendmico (secuencia, southerm, microsatélites, delecciones,
inversiones, aneuploidias cromosOmicas y sexuales), que establecen un
proceso de comunicacion en dos niveles asimétricos. Dichos términos al
margen de la confidencialidad o del derecho a no saber exceden el acto médico

tradicional y no suponen una mera decision de salud.

Es una informacion que impacta directamente en nuestra construccion del
yo, que condiciona nuestra percepcién de nosotros mismos y la de los demas.
Esta analogia me parece oportuna porque entiendo que la esfera psiquiatrica
ha sido la mas importante durante el SXX en todo lo referido a las
subjetividades, el individualismo e incluso las practicas del si (self-practices)

foucaultianas.

Ahora bien, el conocimiento sobre si mismo que puede aportar la
medicina genémica, asi como las nuevas categorias de paciente que induce
generan un tsunami psiquico en los pacientes. En este sentido los trabajos
etnograficos de Konrad (Konrad, 2005) con grupos de pacientes de
Enfermedad de Huntington ilustran que el estatus de presintomatico o “pre-
paciente” en el caso de este tipo de enfermedades genéticas (herencia fija o
autosdmica dominante) incluye toda una constelacion de aspectos éticos y
existenciales: decidir si realizar la prueba, esperar resultados y en caso de que
éstos sean positivos determinar (si no lo hemos hecho ya), cdmo organizar
nuestra vida. Casarnos o tener hijos, posibilidad de herencia de la mutacion si
ya tenemos hijos, dudar si deberiamos hacer estas pruebas a ellos también.
Este maremagnum de dudas afecta especialmente a la faceta de reproduccion-
paternidad, donde recientes estudios de caso (Leontini, 2010), afirman que,
aunque las decisiones de reproduccion se encuentran muy mediatizadas por
aspectos como la cultura o las creencias, la concepcion de riesgo no deviene
de estas esferas sino del conocimiento experto. Sus resultados apuntan la
dificultad de separar estas decisiones cuando el individuo posee conocimiento

cientifico sobre su enfermedad. Esto supone que la validez que otorgamos al
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metadiscurso gendmico se coloca por encima de la propia subjetividad o
creencias religiosas. Y se apoya en las tesis de Rabinow y Rose (Kerr, 2003),
donde se expone el concepto “ciudadanos genéticos” para explicar como el
paradigma genomico condiciona nuestras vidas (formas de vida bioldgicas), y
adquiere gran preponderancia en nuestra esfera de autogobierno y toma de

decisiones de la vida cotidiana.

2.2.8. Grupos de ayuda mutua vy biosocialidad en el contexto genémico

La formacion de grupos de ayuda mutua es un fenbmeno relativamente
joven, que tuvo sus origenes en la | Guerra Mundial mediante la asociacion de
heridos de guerra como respuesta a la incapacidad y saturacién del sistema
sanitario para dar respuestas a sus problematicas psiquicas. Las préacticas de
estos grupos en la primera mitad del SXX no eran exactamente las que
conocemos hoy, sino que mayoritariamente estaban presididas por figuras
médicas (Sentis, 2004): Pratts y “los grupos de encuentro”, Moreno y “el
psicodrama”, Lazell y “el método de analisis grupal”’, Adler y Dreikurs sobre
“alcoholic counselling” o la publicacion de “Psicologia Grupal y Andlisis de Ego”
en 1922 por parte de Freud. Paradojicamente, esto no ocurria en “Alcohdlicos
Andénimos”, siendo quizas el paradigma de grupo de ayuda mutua. En este
sentido los actuales grupos de ayuda mutua presentan caracteristicas
diferenciales con estas primigenias “terapias de grupo” descritas desde el
ambito médico, principalmente el hecho de ser sistemas informales de ayuda
donde todos los miembros presentan un problema que los une, sin existir
diferencias de estatus grupal por motivos de conocimiento o clase (Martinez et
al, 2014).

Para aclarar conceptualmente esta diferencia observaremos las
conclusiones de Lieberman (Lieberman & Montgomery, 1988) a propésito de
los grupos de ayuda mutua y las terapias grupales. En primer lugar las
relaciones que se establecen en el seno de un grupo de ayuda mutua no tienen
una finalidad terapéutica en sentido biomédico, las tecnologias empleadas para
el afrontamiento de sus problemas no estan protocolizadas (informales). A

diferencia de la terapia de grupo no hay cabida para el papel de experto, todos
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los componentes del grupo ayudan y son ayudados en términos de solidaridad
mecanica (Durkheim, 1987). Y por ello la distancia y los limites entre miembros
se diluyen, ya que éstos comparten un problema comudn, que se exalta y
enfatiza continuamente. En las asociaciones de ayuda mutua se comparten
experiencias personales sin juzgar y al margen de conocimientos biomédicos:
consisten en la elaboracion del relato de nuestra propia subjetividad que sirve
de conocimiento a los otros integrantes del grupo, desde nuestra reflexividad

acerca del problema que nos une.

Esto es visto por algunos autores (Soriano, 1998. Navarro & Pino, 2005)
como el fracaso de la medicina ortodoxa que se pretende como Unica forma de
resoluciéon de los problemas generados en el contexto de la salud y la
enfermedad, y por otra parte estos mecanismos sociales ponen de manifiesto
las propias debilidades de los mecanismos del Sistema de Bienestar. Pero aun
cuando subyacen estas criticas, en mi opinion el discurso subjetivo y el valor de
la experiencia personal puede contribuir a enriquecer el discurso biomédico de
estos padecimientos, asi como la generacion de nuevas formas de abordaje
gue contemplen las dimensiones sociales e individuales de la enfermedad o el

diagnéstico en el caso gendmico.

En sentido gendmico, Rabinow (Opp. Cit. Rabinow & Rose, 2006; Tutton,
2009; Tutton, 2012) nos habla de biosocialidad al contemplar la dimensién de
las implicaciones éticas y politicas del diagnostico genético. En este sentido
afirma que en el presente siglo se esta produciendo (y continuard) la
construccion de nuevas identidades sociales que se concretan en la
construccion de grupos de ayuda mutua y apoyo de enfermedades por parte de

individuos que comparten unas determinadas caracteristicas genéticas.

Mas que un fracaso del paradigma biomédico en cuanto a discurso de
conocimiento absoluto, a mi juicio se trata de un fracaso social que podemos
ver en la desestructuracion del enfermo en las dimensiones Disease, lliness y

Sickness.

Si nos retrotraemos al andlisis de la medicina griega (Opp. Cit. Foucault,
2002), encontramos ya una voluntad de someter la naturaleza que se observa

en las tecnologias médicas del periodo clasico: nos referimos al empirismo y la
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episteme que suponen el antecedente historico que posteriormente ha dado
lugar al discurso biolégico actual. En el ambito gendmico la “aleteia” y la
voluntad de la ciencia de dominar la naturaleza tiene su punto de referencia en
los trabajos de Gregor Mendel y la enunciacion de sus leyes genéticas
(Mendel, 1965). Los procesos de modernizacion tecnoldgica permitieron
grandes avances en la comprensién del funcionamiento de la naturaleza desde
el ndcleo celular: destacan los estudios de Friedrich Miescher al conseguir
aislar la molécula de DNA (1869), el enunciado de Alfred Hersey y Marta Chase
en 1952 sobre el DNA como elemento constitutivo de los genes o la afirmacion
en 1953 de Francis Crick y James Whatson de la estructura doble hélice del
DNA humano (Oliva, 2004. Opp. Cit. Pierce, 2009) y que tiene su cénit tras la

consecucién del Proyecto Genoma Humano en 2006.

Lo que trato de poner de manifiesto es que, a través de ese anhelo de
comprender y controlar la naturaleza, se han ido obteniendo logros en el campo
de la medicina que, sin embargo, lejos de acercarse a la sociedad, han
supuesto un reexceso de biologicismo en el metarrelato cientifico del ser
humano. Se han ignorado las dimensiones sociopoliticas (Sickness) y
subjetivas (lliness) del proceso de enfermedad, construyendo paradojas como
el “illness whithout ill” y produciendo categorias de dificil clasificacion como
“presintomatico” (Opp. Cit. Konrad, 2005). Y se ha elaborado un discurso
explicativo gendmico acerca de la naturaleza en general y el ser humano en
particular, de tal sofisticacion que trascienden lo meramente fisico. Incluso la
“mirada molecular” de Rose se asemeja mas al esoterismo del chaméan que a lo
que ha estructurado y ordenado el discurso médico tradicional. Ese nivel de
abstraccion sumado a la conciencia de riesgo a la que se enfrenta el paciente
genético hace por un lado que se aferre al discurso experto (consejo genético),
y por otra la elaboracion y reproduccién de sistemas alternativos de
conocimiento de su enfermedad, basados en su experiencia (racional y animal)
y que se plasman a través de la biosocialidad en los ambitos del

asociacionismo y los grupos de ayuda mutua.
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2.3. Enfermedad de Huntington: diagndstico en Murcia hoy

2.3.1. Mecanismos moleculares en la Enfermedad de Huntington

La Enfermedad de Huntington es una enfermedad genética autosomica
dominante, cuyo gen se encuentra en la proximidad del telémero del brazo p
del cromosoma 4. El mecanismo patogénico (Tasset et al. 2009) se basa en la
expansion de tripletes de citosina, adenosina y guanosina (CAG) que codifican
la sintesis del aminoacido glutamina en un locus especifico. La afectacion se
produce en una proteina denominada Huntingnina y que se expresa en un
elevado numero de tejidos. Esta proteina estructuralmente posee un segmento
poliQ a partir del residuo 17 que se continda con un segmento de repeticiones
del aminoacido prolina en el extremo N- terminal. Dicho segmento presenta
entre 9 y 35 repeticiones del triplete CAG. El nUmero de aminoacidos que la
componen es de 3144 y tiene una masa molecular de 350 Kilo Dalton. El gen

que la codifica se encuentra en el brazo corto del cromosoma 4 (4p 16.3).

Gene without Non-mutated Healthy neuron
Huntington’s disease  Huntingtin protein

/ Under 35 41'”
S CAG repeats 1"-':
Increased . 'l
CAG repeats

|

Gene with Mutated Neuron
Huntington’s disease ~ Huntingtin protein degeneration

/A

l
l

Fuente: (Eurostemcell, 2013)
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Se han identificado proteinas homologas en otras especies como
Drosophila, y aunque su papel es desconocido en la actualidad, debido a la
baja homologia que presenta respecto a otras proteinas, alcanza altas
concentraciones en cerebro y testiculo. Se expresa de forma constitutiva y
aparece en numerosos compartimentos celulares como el reticulo

endoplasmatico y el aparato de Golghi.

Se ha demostrado que la proteina Huntingnina aparece formando parte
del complejo proteico dinactina, que ordena estructuralmente los microtubulos,
e interactuando con elementos como la beta-tubulina. Por ello se ha llegado a
sugerir que participa en procesos de transporte y ensamblaje del citoesqueleto
de dichas estirpes celulares. La proteina también juega un papel en el
transporte neuronal y la apoptosis por clatrina, como neurotransmisor post
sinaptico, teniendo un papel protector en el estrés oxidativo neuronal y de lo
gue se infiere el mecanismo por el cual la proteina anormal produce la necrosis

de las neuronas estriadas medianas.

El nimero de tripletes determina la gravedad de la enfermedad, de forma
que en la proteina original hay 34 tripletes y en la enfermedad aparecen mas
de cuarenta. Cuando la enfermedad aparece con una expansion de entre 36 y

39 tripletes CAG hablamos de penetrancia incompleta.

Eoansic
<27CAB 27- 35 CAG 36- 33 CAG - ng;::;::;s

Sano Sano alelos Afectn Afectn
inestables Penetrancia Incompleta
<1% riesgo expansion 60% riesgo desarrollo
patnldgica descendencia simiomas a los B3 afios

Fuente: Elaboracion Propia a partir de (Ramos el at. 2012)

Este hecho supone un cambio en la fisiologia de la proteina, cuyas
expansiones de glutamina generan una relacion hidrofébica que da lugar a la
precipitacion y pérdida de la funcion proteica. Dichos precipitados se acumulan

en organos diana, siendo el mas habitual el cerebro, afectando principalmente
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a los nucleos basales del encéfalo. En términos anatomo-patoldgicos la
enfermedad se caracteriza por la necrosis de las neuronas espinosas medias,
gue contienen GABA y sustancia P y encefalina, divididas en dos poblaciones,
desempefiando un papel importante en el comportamiento (Nieuwenhuys,
2009). El cerebro de un individuo afecto va a presentar una atrofia cortical que
variara en funcion de la cantidad de agregados, siendo muy caracteristica en
estudios post mortem la observacion de atrofia del cuerpo estriado y
afectdndose de forma principal el ndcleo caudado. A nivel bioquimico los
neurotransmisores GABA y la enzima glutdmico descarboxilasa, acetilcolina,
sustancia P y encefalina se encuentran reducidas en los ganglios basales, al
contrario que el lactato que permanece elevado (Vonsattel et al. 2008).

MRI/T2w PET/D1r

le§i0n de
ndcleo
caudado

lesion de
putamen
anterior

lesion de
putamen
posterior

Fuente: (De la Vega & Zambrano, 2002)

Durante el estudio de la enfermedad se ha descrito un proceso de
“anticipacion genética” el cual consiste en que dentro de un mismo arbol
familiar en el que aparece la enfermedad, esta se desarrolla mas temprano en
cada nueva generacion. Cabe destacar que ademas se ha podido establecer
una relacién inversa entre el mayor niumero de tripletes y la aparicibn mas
precoz de la enfermedad. Esto puso sobre la mesa que la raiz de la
enfermedad era el proceso de elongacion de tripletes, y por tanto era de capital
importancia determinar en qué momento o bajo qué circunstancias se producia

la expansion de tripletes.
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Los estudios en la Enfermedad de Huntington (Solari, 2004) parecen
corroborar que la elongacién ocurre en la linea germinal masculina, durante el
proceso de meiosis paterna. En esta misma linea se ha descrito que, en las
muestras espermaticas estudiadas de pacientes con enfermedad de Huntington
la elongacion de tripletes CAG es extremadamente variable y, en la linea
somatica, la longitud de la zona expandida permanece estable a pesar de que
ocurran multiples divisiones. Ademéas el estudio de la linea germinal femenina
determind que en el caso de las mujeres el area de expansion es inestable
pero no existe tendencia al aumento de tripletes CAG. Se ha determinado que
a partir del desarrollo de mas de 35 tripletes se desarrollan los sintomas de la
enfermedad, aunque se han descrito algunos casos en los que la elongacion es
maxima y la aparicién de sintomas minima. Por otra parte la enfermedad con
mayor frecuencia en la poblacion de Africa del Sur, siendo la poblacion menos

afectada la oriental.

2.3.2. Aspectos Clinicos de la Enfermedad de Huntington

La enfermedad de Huntington, conocida coloquialmente como “Baile de
San Vito”, es (Snell, 2007) una entidad fundamentalmente neurodegenerativa,
de herencia autosdbmica dominante y cuya clinica conjuga la corea o discinesia,
que consiste en la aparicion de movimientos involuntarios en las porciones mas
distales de los miembros libres. También se acompafa de una constelacion de
trastornos neuropsiquiatricos que afectan a la esfera cognitiva y conductual.
Los ultimos estudios avalan una distribucibn homogénea de la enfermedad a
nivel global sin diferencias de sexo. La prevalencia es de entre 5y 10 casos por
100.000 habitantes, aunque es menor en paises del este de Asia. Su incidencia
da lugar a la apariciéon de entre 1 y 4 casos nuevos al afio por millén de

habitantes.

La enfermedad suele aparecer alrededor de los 35 afios, aunque

podemos clasificarlas en tres tipologias clinicas:

— Enfermedad de Huntington clasica, desarrollada entre los 35 y 40

anos.
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— Enfermedad de Huntington Juvenil que se caracteriza por un inicio
anterior a los 21 afos de edad. En dicha variante, también conocida
como “de Westphal”, aparece un deterioro acinético y espastico. Ademas
aumenta la gravedad de todos los sintomas que acompafian la
enfermedad. Los cuadros psiquidtricos son también mas agudos y

floridos en este caso.

— Enfermedad de Huntington Senil que aparece después de los 55 afios
en la que se producen sintomas coreicos como tales y la evolucién es

mas progresiva.

Entre las principales manifestaciones clinicas, destacan al inicio los
trastornos motores que comienzan siendo leves. Estos se caracterizan por la
alternancia de tics nerviosos y movimientos de agitacion que progresivamente
se van haciendo mas ubicuos, afectando principalmente al equilibrio durante la
marcha (Sobrino et al. 2007).

La sintomatologia se desarrolla en la forma clasica en la edad adulta,
tiene un periodo de evolucién medio de unos 18 afios tras su diagnostico. Los
signos mas frecuentes son los motores en alrededor del 60 % de los casos, en
el 15% son alteraciones del comportamiento y ambos signos se dan en un
cuarto de los pacientes. Aunque la enfermedad se ha identificado siempre con
los trastornos motores, los sintomas y signos psiquiatricos suelen aparecer en
mas del 95 %, pudiendo esta sintomatologia aparecer precozmente e incluso

anteceder a la neuroldgica.

Los pacientes evolucionan hacia la aparicion de disfunciones en cuanto a
la realizacion de las actividades de la vida cotidiana. No es infrecuente la
espasticidad, acinesia o bradicinesia y la marcha parkinsoniana. La disfuncién
motora en la enfermedad se observa por la incapacidad de dar un apretén
continuo de manos (aprieta de forma alternante por lo que lo que se asemeja a
un apreton de ordefiamiento”) o la pérdida de la funcién extensora de los
miembros superiores. En la EH juvenil (Arango-Lasprilla et al. 2003) es muy
relevante la aparicion de movimientos oculares anormales, especialmente de
tipo sacadico. También resulta de suma importancia los trastornos psiquiatricos

en estos pacientes, cuya prevalencia oscila entre un 35-70 % aunque entidad
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nosologica varia y nos suele desencadenarse de forma pura. Es decir, los
trastornos psiquiatricos que aparecen se componen de sintomas psicoticos,
esquizoides, maniacos-depresivos, histridnicos, trastornos expansivos de la
conducta sexual, abulia y apatia, asi como fobias entre otras muchas
entidades. También aparecen hiperreflexias y trastornos del lenguaje como
disartria. Y otros como trastornos maniacos, paranoides, delirios, trastornos de
la libido y déficits de atencion. Algunos autores refieren también que con menor
frecuencia aparecen crisis de agresividad, tentativas de suicidio y cuadros

esquizoides o paranoides (Rodriguez et al. 2013).

2.3.3. El diagnéstico genético en la Enfermedad de Huntington

El diagndstico genético puede llegar a presentar relatividad en cuanto al
riesgo real de desarrollar enfermedades genéticas, sobre todo en el caso de las
enfermedades poligénicas (necesidad de presencia de mas de una mutacion
que implica mas de un gen). Sin embargo existe consenso de la validez y
fiabilidad de los test moleculares en el caso de la Enfermedad de Huntington,
Sindrome de X Frégil, Fibrosis Quitica, Hemocromatosis, Factor V Leiden o la
Enfermedad de Duchenne. Las enfermedades prototipicas de estudio genético
serian la Enfermedad de Huntington y la Fibrosis Quistica, surgiendo los
primeros test de screening para ambas entidades en la década de 1980
(Jiménez et al. 2003). La deteccion de portadores presintomaticos se ha
convertido en una realidad en nuestro momento gracias a los avances en
medicina molecular, aunque ha dado lugar a nuevos escenarios ético- legales
gue necesitan de un abordaje multidisciplinar, aumentando el protagonismo del
afrontamiento psicolégico en las fases primigenias (Opp. Cit. Rasmaussen &
Alonso, 2002).

Dentro de las pruebas moleculares que aparecen en el contexto de la
deteccién de portadores encontramos la reaccion en cadena de la polimerasa
(PCR), como la prueba mas extendida en la determinacion del aumento de
tripletes CAG. Sin embargo no resulta satisfactoria cuando los pacientes
presentan un numero elevado de tripletes porque las regiones teloméricas del

cromosoma suelen presentar una elevada proporcibn de secuencias

91



citosina/guanina, y ello dificulta la amplificacion de la PCR. Para evitarlo se han
introducido sustancias como el dimetilsulfoxido y el glicerol entre otros. Aunque
tampoco ha resultado satisfactoria debido a que el DNA tratado tiene un tiempo
de migracion mayor que el DNA intacto, lo que en términos de diagndstico
supone una sobrevaloracion del numero exacto de tripletes CAG. Ademas la
visualizacion de este DNA mediante técnicas de tincion convencional resulta
dificil porque la introduccion de estos elementos, especialmente en el caso de
los analogos de base produce una distorsion de su estructura quimica y por

ende su estudio mediante técnicas de inmuno fluorescencia.

Una alternativa prometedora estd siendo la de aunar el diagnéstico
mediante PCR con el uso de iniciadores fluorescentes y analizarlos
posteriormente por técnicas de electroforesis capilar en secuenciador. La
introduccién de la Southerm PCR permite el uso de iniciadores radiactivos y
posteriormente el producto obtenido puede ser estudiado a través de

autorradiografia (Rosales-Reynoso & Barros-Nufiez, 2008).

Como he apuntado estos métodos de screening genético son aplicables a
portadores presintomaticos, es decir, personas que no presentan sintomas de
la enfermedad pero que por el grado de elongacién que presenta su material
estudiado la desarrollardn en el futuro. En este sentido el diagnéstico
presintomatico implica la asuncion de desarrollar una grave enfermedad
incurable en la actualidad, en el caso de que el test sea positivo. Todo ello
conlleva un grave impacto psicoldgico y social que no esta del todo claro cémo
ha de ejecutarse. Se ponen sobre la mesa aspectos como quién debe
someterse a la prueba, a qué edad y por supuesto la confidencialidad del
proceso. No obstante parece que hay consenso en el contexto cientifico
(Salamanca-Gomez, 1997) de que la prueba, desde una visiéon ética absoluta
s6lo debe realizarse en aquellas personas que se encuentren en riesgo y que
decidan someterse a ella de forma consciente, libre y voluntaria. La cuestion de
la confidencialidad es de importancia nuclear en todo el proceso, pues la
difusion de dicha informacion puede dar lugar a procesos de exclusion y

estigmatizacion a través de dificultades sociales, laborales y familiares
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A pesar de los aspectos controvertidos es absurdo negar la importancia
de este tipo de test en términos biomédicos en enfermedades que presentan
mutaciones inestables como la Corea de Huntington. Siendo capital el estudio y
seguimiento de genealogias completas ya que en los Ultimos afios se esta
postulando la posibilidad de que ocurran amplificaciones silenciosas, esto es,
sin manifestaciones fenotipicas aparentes, pero que no se cumplen y por tanto
la opinion actual de los expertos genistas es que deben ser estudiadas de

forma individual.

En este sentido la medicina genética asevera que (Cuenca & Morales,
2004) cuando aparece un caso indice (un paciente con una mutacion inestable
en el caso de la EH), el diagndstico presintomético es necesario para analizar
el grado de padecimiento, la forma de transmision y grado de penetrancia de la
enfermedad y en caso de ser portador cuales son los riesgos en la concepcion
futura. Estas mismas voces afirman que el screennig molecular da respuestas y
tranquilidad a los familiares que no heredaron la mutacion y por tanto otorga

una nueva oportunidad de recanalizar sus planes vitales.

Ademas el diagnoéstico exacto de la mutacion por técnicas moleculares
puede ayudar a corregir el diagndstico de presuncién de un elevado nimero de
pacientes, asi como ubicar qué genes seran los estudiados con mayor
probabilidad de acierto en términos de juicio clinico. Estos argumentos son muy
controvertidos, lo que ha dado lugar a un cisma dentro del dmbito médico;
algunos sectores afines a la psiquiatria (Lauterbach, 2002) ven necesaria la
implantacion de métodos de analisis psiquico ya que en su opinion, puede ser
peor la incertidumbre del diagndstico presintomatico y por ello se estan
instaurando dentro de los protocolos de screening genético actual (Opp. Cit.
Rasmussen & Alonso, 2002).

2.3.4. Diagndstico genético en Murcia hoy

En la actualidad la Region de Murcia cuenta con una unidad de

diagndéstico genético en el Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, cuya
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maxima responsable es la Dra. Encarna Guillén Navarro, uno de los ocho

genistas especialistas que trabajan en el territorio espafiol.

El centro de Bioquimica y Genética clinica tiene como principal funcion la
prevencion, deteccion y estudio de enfermedades genéticas incrustadas en los
campos de la Citogenética, la Genética Bioquimica y Molecular, asi como el
estudio de enfermedades metabdlicos en tres laboratorios que trabajan a través

de tres programas asistenciales:

- Estudio de anomalias cromosdmicas (Trisomia 21, 13y 18)
- Estudio de enfermedades hereditarias del metabolismo (Anexo I)

- Estudio de enfermedades por alteraciones moleculares (anomalias

genéticas)

El diagndstico genético en la Region de Murcia en nuestros dias se lleva a
cabo bien por programas de screening neonatal, donde se diagnostican
enfermedades congénitas de manifestacién tardia, cuyo diagndstico temprano
puede disminuir el impacto de secuelas neurolégicas y déficit cognitivos. Este
procedimiento se lleva a cabo a través de andlisis de sangre (prueba del talén)
y orina en todos los recién nacidos de nuestra comunidad autonoma. O bien se
llevan a cabo estudios especificos en base al juicio clinico tras la aparicién de
un conjunto de signos y sintomas que pueden inscribirse bajo una determinada
entidad nosoldgica. En general, se consideran enfermedades raras por su baja
frecuencia (inferior al 0,05% poblacién) y la importancia de su diagndstico se
centra mas en la gravedad de la enfermedad y la posibilidad de que se
transmita a través de la herencia. En este segundo grupo se inscriben los

procedimientos diagndsticos de la Enfermedad de Huntington.

El protocolo de deteccion y diagnéstico de Enfermedad de Huntington
comienza con el descubrimiento de un caso indice y la oferta de estas pruebas
a los familiares de primer grado. No obstante, se realiza una primera consulta
donde se informa de la enfermedad y las posibilidades de diagnéstico,
explicando con claridad la posibilidad de que el test sea positivo y el impacto

gue conllevaria en la cotidianidad del paciente.
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Posteriormente aquellos pacientes que deciden someterse a las pruebas
diagnosticas se les informa nuevamente de las caracteristicas de la
enfermedad y las pruebas. En esta fase aquellos que continlan queriendo
someterse a las pruebas se les hace una consulta con el psicélogo de la
Unidad de Genética y se valora el estado cognitivo del paciente, la madurez y

la capacidad de afrontamiento ante el posible diagnéstico.

Es importante destacar que si estas pruebas no se superan
satisfactoriamente el proceso se paraliza y no se realiza el diagndstico
presintomatico, ya que es posible que el estrés al que se somete al paciente
suponga un mayor desequilibrio psiquico. Ademas una vez que se han
realizado la toma de muestras y estudio al paciente, se cita en la consulta para
comunicarle los resultados. Estos resultados deben darse personalmente al

paciente, nunca se facilitan por via telefénica o por carta.

En caso de que el paciente una vez realizadas las pruebas cambie de
opinién, no se le comunicaran sus resultados ya que, como he subrayado
anteriormente, lo mas importante en este proceso, al margen de los resultados,
es que el paciente se encuentre preparado y desarrolle estrategias de
afrontamiento ante un posible diagndstico positivo.

También es importante la posibilidad de diagnéstico genético
preimplantacional. Para ello se realiza un tratamiento de fecundacién in Vitro y
posteriormente tras 72 horas de division, se analiza un blastébmero a través de
una biopsia embrionaria manteniéndose los embriones en cultivo hasta el
conocimiento del resultado de la prueba. El objetivo de la prueba es transferir a
la madre uUnicamente los embriones que no presenten la anomalia genética
(Matesanz & Sanchez-Garcia, 2010). El Servicio Murciano de Salud ofrece
actualmente la posibilidad de realizar este procedimiento incluso a aquellas
personas con alto riesgo de padecer la enfermedad y que no se han realizado
las pruebas. En este caso las pruebas se realizan sin dar informacion del
diagnéstico a la pareja, pero con la certeza de que los embriones implantados
no desarrollaran la enfermedad en el futuro. Todo ello conlleva una serie de
reflexiones éticas y legales, cuya ejecucion se ampara en el comité de bioética

para el estudio individual de cada caso. Esto pone de manifiesto la importancia
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de los nuevos aspectos éticos y legales que han irrumpido en el panorama
médico en la dltima década, y por tanto el auge de la configuracion de equipos
interdisciplinares que realicen un abordaje integral de este tipo de pacientes,
gue sobrepasan la forma de gestion clasica de la enfermedad (Opp. Cit. Gil,
2005; Opp. Cit. Santos, 2004).
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3. MATERIAL Y METODOS

3.1. Justificacién de la estrategia metodoldgica: investigacion cualitativa

en salud

Tradicionalmente el estudio de las ciencias de la salud ha sido abordado
desde el método cuantitativo, bajo un enfoque positivista hipotético-deductivo
cuyo principal objetivo es aportar un conocimiento objetivo de la realidad. Esto
se corresponde con los fundamentos mas biologicistas del proceso de
enfermedad, la dimension “disease” como elemento explicativo en las hipotesis

gue se investigan desde dicha metodologia.

Apunta Engel (1978) que el uso Unico y prominentemente cuantitativo
deja de lado aspectos como la dimension social y politica (sickness) y las
formas en las que el enfermo reconfigura y dota de significacion su propio
sufrimiento de la enfermedad (illness), centrandose la biomedicina en la
enfermedad organica de forma independiente a las otras dimensiones del

fendomeno nosoldgico.

La introduccién de la metodologia cualitativa en ciencias de la salud,
especialmente desde el &rea de la enfermeria (Garcia & Martinez, 1996), toma
su legitimidad a través de la capacidad de analisis de las experiencias sociales:
aporta descripciones y respuestas sobre la realidad alli donde los métodos
cuantitativos se muestran insuficientes. En el estudio de ciertos objetos de
salud humana, la ciencia puramente biolégica se ampara en modelos relativos
como la probabilistica, ignorando aspectos tan intrinsecos a la naturaleza del
hombre como el plano de los valores y creencias o0 su propia subjetividad. Esto
es, el estudio de aspectos de la realidad que no son mesurables ni pueden
ponerse a prueba a través de mecanismos de validez y fiabilidad, el habito
social y los significados simbdlicos que determinan la configuracién subjetiva
del ser humano respecto a un determinado acontecimiento. Nos referimos a la
enfermeria, por ser una de las principales areas que adoptd la metodologia

cualitativa en contextos biomédicos en nuestro pais.
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Por otra parte la eleccion del método de abordaje de objeto de estudio
debe cefiirse a los aspectos que definen la investigacion que se va a realizar
(Cook & Reichardt, 1986). Nuestra investigacion trata de explorar la dimension
psicosocial y politica de los modernos métodos de diagnostico genético, por lo
que la metodologia cualitativa nos permite el disefio de un estudio que pueda
abordar la complejidad social del fenédmeno, permitiendo un ejercicio de
reflexion acerca del material tedrico recopilado y su interrelacion con las
observaciones etnograficas, extrayendo las vivencias subjetivas de un

fragmento social a través del enfoque procesual (Flick, 2004).

Afirma Alvarez-Gayou (2003) a proposito del estudio de las ciencias
naturales a través de la investigacion cualitativa que “al determinismo y al
mecanicismo que prevalecieron en la fisica y la astronomia de los s. XVII al s.
XIX deben agregarse ahora los procesos estocasticos, la pluralidad de causas,
la organizacion jerarquica de gran parte de la naturaleza, la emergencia de
propiedades no anticipables en sistemas complejos y otros aspectos derivados
no solo de las ciencias biolédgicas, sino también de las ciencias sociales, como
la economia, la politica y la historia.” En relacién con lo expuesto, el abordaje
cualitativo resulta muy pertinente en relacion al estudio del proceso de
instauracion del paradigma genético, para establecer vinculos en cuanto a los
aspectos no esperados del proceso (dimensiones bioéticas y repercusiones
sociales y subjetivas), asi como de las consecuencias histéricas (politicas y
econdémicas) globales que a su vez han determinado el ejercicio médico actual
y las nuevas formas de relacién entre facultativo y paciente. En este sentido los
materiales que analizamos se aproximan al concepto “cientifico” de validez, en
cuanto que la experiencia humana posee lo que Gadamer (2006) denomina
“experiencia de verdad’, que esta relacionada con las construcciones
abstractas del individuo y que se plasman a través de sus narrativas en la
explicacion de qué significa para él, desde su subjetividad, el proceso que esta
experimentando y que es nuestro objeto de estudio. Explica también desde su
actualizacion de la hermenéutica filosofica el valor de la interpretacion de las
palabras (movilizando su enfoque desde los textos filoséficos a los hechos
sociales), por lo que las criticas del método cualitativo desde las ciencias

experimentales radicarian para él en un error conceptual: los objetivos de cada
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estudio son diferentes y por tanto la metodologia empleada no puede ser la
misma. Cuando efectuamos técnicas de investigacion cualitativa (grupos de
discusion, entrevista abierta, observacion participante...) obtenemos un
material que reordenamos en forma de textos, que posteriormente analizamos
desde una hipoétesis (una idea preconcebida) y que, en virtud de que se
aproxime o aleje de ella, nuestro estudio se va reformulando, siendo esto una

caracteristica del método cualitativo: su proteicidad.

La justificacion del abordaje de los procesos de enfermedad a través del
estudio de la percepcion de la realidad la encontramos ya en la filosofia clasica.
Epicuro, Ciceron y Lucrecio (Robien & Xirau, 1926) afirmaron que el origen
primigenio de la estructuracion de nuestro pensamiento es la forma en la que
percibimos, y que nuestras percepciones no pueden ser erroneas ya que
incluso nuestra propia racionalidad se forja a través de dichas sensaciones. Por
tanto nuestras representaciones abstractas serian imposibles sin la realidad
que percibimos como sujeto agente en su produccién. Si nos adentramos en
algo tan humano como el padecimiento y la morbilidad, encontramos una
diversidad de concepciones y representaciones individuales de la enfermedad,
que traspasan lo meramente biol6gico, y que tienen su fundamento en la

individualidad y la propia cultura en la que se inscribe el actor.

Se pretende entonces mas que la explicacién y demostracion etimoldgica
de los procesos de salud/enfermedad, el andlisis de categorias subyacentes al
fendbmeno como las elecciones individuales, las conductas/mecanismos de
afrontamiento y los aspectos que influyen en su forma de vivir dicho proceso. El
enfoque cualitativo pone el acento sobre la trascendencia social de los avances
en materia de salud, fragmentando y luchando con la medicina ortodoxa como
sistema Unico de pensamiento en el &mbito de las ciencias bioldgicas humanas
(Amezcua & Galvez, 2002). Para ello nos preguntamos cuales son las
consecuencias para la persona y qué comportamiento esta produciendo en el
actor; como cuerpo fisico y a su vez como parte algo mucho mas amplio, la
respuesta del cuerpo social. Siguiendo esta misma linea, Villasefior (2001: 10)
realiza una definicibn operativa del significado del método cualitativo y su
inclusién en las ciencias sanitarias: “La investigacion cualitativa es una sintesis

del método cientifico que reune la cualidad y su medida; privilegia las
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percepciones individuales y los determinantes sociales, y abre un nuevo
espacio a la creatividad de los investigadores del fendmeno salud y

enfermedad (...).”

El andlisis de la realidad genémico-molecular en el campo médico (como
discurso de conocimiento por una parte y como transformador de practicas en
la otra) a través de dicha metodologia nos parece adecuado, debido a la
importancia que ha tenido, en términos de revolucion social y cientifica; y ya
gue apenas ha sido explorado desde esta perspectiva, entendemos que por lo
reciente de su generacion e introduccion en la practica médica. Los aspectos
que, creemos, pueden enriguecer el discurso gendmico y la comprension del
proceso social del que forma parte los encontramos en los rasgos diferenciales
de este tipo de investigacion (Huberman & Miles, 1994):

- El andlisis se realiza a través del contacto con las formas de vida
cotidianas, poniendo atencién a aquellos elementos que a priori

pudiesen parecer triviales.

- El foco de atencion se fija en el contexto donde ocurre el fenémeno:
reglas, prescripciones, prohibiciones y excepciones que rigen el
funcionamiento social en torno a nuestro objeto y que dan lugar a lo

qgue se ha denominado la “visién holistica” del método cualitativo.

- Através de un proceso de escucha activa y empatia, dejando de lado
las propias convicciones, el investigador trata de captar las
percepciones intimas de los actores que participan/vivencian el

fendbmeno de estudio.

- La transcripcion del relato de los actores, siempre manteniendo la
veracidad y originalidad, permite al investigador a través del estudio
de fragmentos la comprension de la realidad y la clarificacion por
parte de los propios actores de aquellos aspectos que para el

investigador no quedan despejados.

- Se tiene en cuenta que, la forma en la que los actores elaboran sus
narrativas, las expresiones que usan o la actuacion en determinadas
situaciones, estan cargadas de significados simbdlicos en la

explicacion de un fenébmeno social.
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- Se admite que en el material extraido coexisten multiplicidad de
explicaciones de la realidad que se estudia, sin embargo el
investigador ha de discernir cuales son las mas convenientes por
motivos de “consistencia interna”. Nos referimos a “consistencia
interna” en relacion al grado en la que los items de una herramienta
metodoldgica se correlacionan entre ellos y con el objeto de estudio
(Campos- Arias & Oviedo, 2008)).

- Se emplean pocos elementos de medida o escalas, siendo el

investigador “el elemento de medida”.

- Los procesos analiticos se hacen en base a palabras, como conjuntos
de datos, que pueden agruparse en categorias de significados mas

amplias.

Dentro de la realidad genética, si concebimos los procesos de
enfermedad y diagndstico genético como un “padecimiento”, encontramos que
este término sobrepasa la dimension orgénica, haciendo referencia a un
proceso, mas que a un hecho aislado: la historicidad del fendmeno de
enfermar. El padecimiento es definido para Mercado-Martinez et al. (1999),
como un fendmeno social cambiante y subjetivo del que participan los
pacientes y su red de apoyo social a través de sus percepciones, estado
animico y sentimientos. Forman parte de este proceso de elaboracion subjetiva
las sensaciones fisicas y las modificaciones corporales y sensoriales que
acompafan a dicha entidad nosolégica, produciendo un escenario social que, a
Su vez, interacciona con los actores que participan de él. Para adentrarnos en
toda esta red de significaciones e imaginarios sociales consideramos que la
forma més adecuada es a través de la metodologia cualitativa, ya que existen
aspectos abordados en este trabajo como el asociacionismo, la biosocialidad o
la biocomunicabilidad; que emanan fuertemente del concepto de
‘representacion colectiva”. Entendiendo “representacién colectiva” como la
forma en la que fragmentos del cuerpo social se organizan en funcién de un
conocimiento compartido, que a su vez mediatiza las conductas individuales y
las relaciones con otros integrantes de dicho fragmento social, que se agrupa
ante un determinado fenébmeno compartido (Durkheim, 2000). La aproximacion

en términos explicativos a estos aspectos, consecuencia de la emergencia del
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paradigma molecular, es dificil a través de un abordaje positivista, haciéndose
factible a través del empleo de la metodologia propuesta. Esto lo podemos
observar a través de las conclusiones de Hueso Montoro (2006: 50) acerca de
la necesidad de una lectura en clave social de los procesos salud/enfermedad
en contextos clinicos: “La representacion social induce al sujeto a posicionarse
ante su enfermedad y ante el modo de atenderla y manejarla; si los
profesionales de la salud no indagan sobre esa representacion se corre el
riesgo de no entender en su totalidad el proceso, de modo que es posible que
Sus propias representaciones no coincidan con la de los enfermos y su red
social, o lo que es lo mismo, que la enfermedad del paciente no coincida con la

enfermedad del profesional’.

Pero en este proceso de aproximacion a lo social resulta de gran
importancia la fundamentacion tedrica, a través de la busqueda bibliografica
gue nos muestre el estado de los conocimientos y posterior construccion de un
marco conceptual que dote de “cohesion interna” nuestra empiria (Arias, 1999).
El propdsito del marco tedrico es la sistematizacion de los discursos cientificos
previos acerca de nuestro objeto de estudio. Esto es, la estructuracion de forma
inclusiva, de los conocimientos y teorias que han abordado nuestro objeto de
estudio para poder dotar nuestras hipétesis de coherencia y sentido. En el
presente trabajo se ha realizado una busqueda bibliografica que ha consistido
en la consulta de bases de datos de ciencias de la Salud: Scielo, Cuidatge,
Biblioteca Cochrane Plus, MedLine, Pubmed, GenBank y LILACS (Literatura

Latinoamericana y del Caribe en Ciencias de la Salud).

El grueso de la argumentacion tedrica antropologica se ha realizado a
través de la consulta de materiales docentes del titulo Licenciatura
Antropologia Social UCAM, la orientacién y sugerencias del director del trabajo
y la consulta de fuentes directas (a través de articulos o capitulos de
monografias) en el caso de Michael Foucault, Emile Durkheim, Erving Goffman,
Nikolas Rose o Paul Rabinow, dada la importancia de sus teorias en el
desarrollo del presente marco tedrico. En dicha revisibn se ha tratado de
aportar el mayor numero de visiones respecto a nuestro objeto de estudio, sin
embargo, éste presenta gran complejidad social: discursos expertos, pacientes,

definiciones meédicas, nuevas formas de agrupacion, patrones religiosos y de
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creencias, aspectos socioeconomicos y politicos o la propia dimension ética del
problema de estudio. Sumidos en esta voragine de datos, hemos decidido dar
un enfoque histérico que pueda explicar los antecedentes que se han
producido tanto en la medicina como en el método cientifico, las visiones
antropoldgicas y los principales puntos de controversia que existen en la
actualidad y que se incrustan en procesos transversales como la globalizacién
o las ldgicas politicas contemporaneas. Este hecho hace que la naturaleza del
estudio sea definida como prospectiva o exploratoria, sin tratar de dar
respuesta a dichos fenomenos sino de describirlos en virtud de la riqueza que

pueda aportar a futuros trabajos socio-sanitarios.

3.2. Técnica de investigacion: la entrevista semiestructurada

En el abordaje de nuestro estudio, la técnica seleccionada ha sido la
entrevista semiestructurada, utilizando preguntas abiertas que tratan los
principales puntos sobre los que queremos incidir, pero permiten a los actores
la elaboracion y expresion de sus opiniones o creencias en la descripcion de

nuestro objeto (Martinez & al. 1999).

Dentro de la metodologia cualitativa la entrevista se concibe como una
conversacion entre entrevistado que excede las formas de comunicacion
cotidiana, no es un mero intercambio de ideas sino un instrumento que
construye conocimiento. La entrevista en Ciencias Sociales queda enmarcada
como (Kvale, 2011) “el propdsito de obtener descripciones del mundo de la vida
del entrevistado con respecto a la interpretaciébn del significado de los
fendmenos descritos”, siendo este punto el que la diferencia de la entrevista de
investigacion periodistica. Pese a sus posibles inconvenientes (fundamentacion
en datos verbales, engafos y distorsiones tipicas de la comunicacion verbal,
divergencias de los actores entre su discurso y sus actuaciones o la dificultad
en la construccion del discurso por parte del actor en virtud de la mayor o
menor riqueza y fluidez verbal), la eleccion se baso en la consideracion de que
la entrevista constituye una herramienta basica en el estudio de aspectos

sociales: la capacidad de crear una atmoésfera confortable que sirva como
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aliciente a la expresion libre de los actores y que éstos expresen sus juicios y

creencias a través de sus concepciones intimas (Pulido & al, 2007).

La causa de que la modalidad de la entrevista sea el de semiestructurada
radica en los preceptos de forma que enuncia Atkinson (Valles, 2004) sobre la
practica de entrevistar. En primer lugar la relacion directa entre interés, empatia
y escucha activa en los resultados obtenidos, y en segundo lugar que el nivel
de estructuracion en la entrevista se correlaciona inversamente con el grado de

eficiencia en la inferencia de la realidad.
En este sentido se disefiaron tres tipos de entrevista:

- Entrevista enfocada a perfil experto (Anexo Ill).

- Entrevista enfocada a paciente de consejo genético que se ha
realizado la prueba de cribaje genético para Enfermedad de Huntington
(Anexo II).

- Entrevista enfocada a paciente de consejo genético que ha decidido no
realizarse o recoger la prueba de cribaje genético para Enfermedad de

Huntington (Anexo II).

3.3. Sujetos a entrevistar

La seleccion de los sujetos a entrevistar se basé en un informante clave
experto en el &mbito de la medicina gendmica y mis propios contactos en el
desempefio del trabajo de enfermeria en la Unidad de Genética y Diagndstico
Fetal del Hospital Virgen de la Arrixaca de Murcia.

A través del informante clave, se accedi6 a la figura de un psicélogo

especialista en procesos de consejo genético en el ambito clinico.

Se accedi6 ademas a dos pacientes que habian pasado los test y se
habian realizado el diagndéstico genético siendo uno de ellos positivo y otro

negativo para el test molecular de Huntington.

La cuarta persona con la que se contactd, fue a través del paciente
entrevistado que se habia realizado la prueba y que nos facilitd el contacto de

su familiar.
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Por motivos éticos que se expondran en el apartado pertinente, no fue
posible la realizacion de las entrevistas al paciente con test positivo ni al

familiar del paciente entrevistado.

Documentacion de las entrevistas (Gehrig et al. 2014)

Entrevista perfil experto Entrevista perfil paciente
Edad: 38 afios Edad: 61 anfos
Sexo: femenino Sexo: masculino

Lugar Entrevista: El Palmar (Murcia) | Lugar Entrevista: La Manga del Mar

Fecha: 18/11/2014 Menor (Murcia)
Estado civil: casada Fecha: 27/07/2014
Nivel de formacién: Doctor Estado civil: casado

Nivel de formacién: Educaciéon Basica

Cabe destacar aqui la dificultad de encontrar candidatos a la entrevista
debido a que la Enfermedad de Huntington es una de las catalogadas como
“‘enfermedades raras”, con una incidencia inferior al 0,05% de la poblacion en
Europa. En el caso de Espafia esto se traduce a una incidencia de 4 a 6
habitantes por millon/afio. Otro aspecto importante es el hecho de que la
enfermedad implique una  neurodegeneracion que desemboca
irremediablemente en cuadros psiquiatricos y que, por motivos tanto éticos
como de “consistencia interna”, dichas narraciones no sean validas para su
estudio. Por ultimo especificar que la seleccion de la Enfermedad de
Huntington como marco para contextualizar el diagnéstico genético, se hizo en
funcién de la certeza en torno al riesgo de desarrollar la enfermedad en

términos de plausabilidad biologica.
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3.4. Andlisis de las entrevistas

El analisis de las entrevistas se ha realizado siguiendo el método de
andlisis de material recogido en investigacion cualitativa propuesto por Taylor y
Bogdan (1987).

Este tipo de analisis implica el ejercicio de tres fases:

Fase 1. En esta fase se descubren e identifican los principales temas y se

configuran los conceptos y planteamientos que se identifican con éstos.

Fase 2. Esta etapa se realiza tras la recogida de informacion, en este
caso las entrevistas, codificando los datos mediante categorias de analisis
y profundizando en la comprension de los aspectos que van emergiendo
del tema sobre el que estamos trabajando

Fase 3. Esta Ultima etapa supone la revision de los datos y la
interpretacion de los mismos de acuerdo con el contexto que
investigamos. En esta fase surgen temas derivados de los principales y
deben reorganizarse a reorganizarse de acuerdo con los primeros. Se han
de separar los datos sobrantes para reinterpretarlos e incluirlos en nuevas
categorias, una vez integrados hay que realizar un nuevo analisis del
material trabajado, ademas de un ejercicio de reflexividad sobre los
aspectos positivos y negativos (Opp. Cit. Gehrig et al. 2014), para poder
comprender mejor la subjetividad de los participantes, asi como de

nuestro objeto de estudio.

Cabe destacar que nuestro trabajo asi como la metodologia se ha
desarrollado con caracter exploratorio, de forma que permitiera poner a prueba
los conceptos que hemos trabajado en nuestro marco conceptual. Este trabajo,
supone entonces, una primera fase de analisis que trata de descubrir y

construir posibles categorias que permitan desarrollar el estudio en el futuro.
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3.5. El proceso de investigacidn: aspectos éticos

En el desarrollo del proceso de investigacion, para garantizar la
confidencialidad y la legalidad de los procedimientos de obtencion de datos, se
ha obrado de acuerdo a la Ley Organica 15/1999 de 13 de diciembre de
Proteccion de Datos de Caracter Personal, asi como la Ley 41/2002 de 14 de
noviembre Basica Reguladora de la Autonomia del Paciente y de Derechos y
Obligaciones en Materia de Informacion y Documentacion Clinica.

Todos los datos que aqui aparecen han sido autorizados libremente a su
publicacion por parte de los entrevistados. Dos entrevistas han sido
desestimadas por cuestiones éticas: un paciente que accedio a realizarse la
entrevista mostré sintomas de no encontrarse en pleno uso de sus facultades

psiquicas. El otro contacto decidié no participar finalmente.

En este sentido cabe destacar la magnitud de los aspectos éticos del
objeto de estudio, que ya se han abordado en el marco conceptual asi como el
proceso de confidencialidad, que toma gran protagonismo en este trabajo.
Encontramos que trabajamos con datos personales que, como en cualquier
estudio antropologico, deben manejarse siempre de forma cuidadosa. Sin
embargo también hay que tener en cuenta que trabajamos con pacientes,
personas que estan amparadas por el derecho sanitario. Ademas hay que
observar que el acceso a estos pacientes se ha hecho en un contexto
hospitalario, desde mi rol de enfermera/estudiante de medicina. Es por todo ello
gue se ha cuidado de forma extrema la forma de plantear e informar del estudio
a los pacientes, dejando claro que no era un estudio médico, y que por tanto no

aportaria nada a su salud.

Este aspecto fue importante en la entrevista desestimada por motivos de
salud, ya que el paciente creyd siempre que traté de contactar con €l que la
entrevista, en realidad, era un acto meédico a través del cual yo iba a poder

curarle.

Asi en virtud de lo expuesto, afirmamos que todos los datos personales

gue se facilitan en este trabajo han sido autorizados a través de consentimiento
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informado por los participantes y que se ha respetado el acceso a informacion

clinica confidencial.

3.6. Objetivos

Objetivo principal: realizar una aproximacion al analisis del impacto de las
formas emergentes de diagndstico en la biomedicina actual,
concretamente el consejo genético, como parte de la construccion social

de nuevas concepciones publicas sobre el riesgo y la prevencion.

Objetivo secundario 1: Detectar la configuracion de nuevos aspectos en la
cultura médica, que conectan el conocimiento tecnolégicamente
evidenciado con el manejo del padecimiento de los pacientes, a través de
la observaciéon etnogréfica de contextos clinicos analizando las narrativas

desde la perspectiva del experto y del paciente.

Objetivo secundario 2: Analizar las experiencias y marcos interpretativos de
los pacientes frente a la deteccion a través del consejo genético de la
Corea de Huntington, para profundizar en la dimension moral de la

experiencia del sufrimiento y la percepcion del riesgo en salud.

Objetivo secundario 3: Explorar la constitucion de nuevas formas de
biosocialidad, formas colectivas y alternativas de transaccion de cuidados
y atencidén, o concepciones no expertas sobre la Corea de Huntington y
sus efectos en la vida de quienes lo padecen o pueden padecerlo,
fundamentalmente desde el contacto con asociaciones y/o colectivos de

personas diagnosticadas con dicha patologia.
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3.7. Abstract

The aim of this research is to conduct an analysis of the new forms of
current genetic diagnosis, whose antecedent is genome deciphering in 2003,
and the subsequent boom of genetics techniques. This fact has led to new
forms of bio-power that directly hit the lives of social subjects. This determines a
new conception of reality and vital perception of healthy/disease dimension,

within the social imaginary of the new millennium.

For this purpuse, we will explore the life experiences of presymptomatic
patient with Huntington's chorea and expert genetic counseling, using open

interview methodology.

Thus, we will try to comprehend the way biomedicine affects the most
intimate of these patients vital plots and risk conception. Besides, considering
Foucault's conceptual development, we will try to approach new forms of

biosocial micro-politics.

This ties in with the idea that starting from a number of specific biological
assumptions, and by the use of the new genetic techniques, prototypes based
health clichés each real, potential and ideal (WHO, 1946) have been

substantiated. All this through a social health project than began in mid-century.

In the new socio-health framework no doubt of the importance of mutual
help groups (SHGs), in the context of development and self-management of
morbid own experience. This new reality blurs the real potential/predictive risk

versus pathology classical limits.

Keywords: Genetics, Biopower, Genetic Screening, Risk, Biosociality.
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3.8. Resumen

El proposito de esta investigacion es realizar una aproximacion analitica
acerca de las nuevas formas de diagnostico genético actual, que encuentran su
antecedente tras el desciframiento del genoma en el afio 2003 y el posterior

boom de técnicas genéticas de screening.

Dicha realidad ha dado lugar a nuevas formas de biopoder que impactan
directamente en la vida de los sujetos sociales, determinando asi una nueva
concepcion de la realidad vital y la percepcion del continuum salud/enfermedad

en el imaginario de la sociedad del nuevo milenio.

Para tal proposito, a través de la entrevista abierta se han explorado las
experiencias vitales de un paciente sometido proceso de diagndstico y consejo
genético y un experto en consejo genético. De esta forma trataremos de
realizar una aproximacion y comprehender como la biomedicina afecta a las
parcelas vitales mas intimas de estos pacientes, concepcion del riesgo y
siguiendo el desarrollo conceptual foucaultiano, aproximacion a las nuevas

formas de micro politica biosocial.

Palabras Clave: Genética, Biopoder, Diagndstico Genético, Riesgo y
Biosocialidad.
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4. ANALISIS DE DATOS

Uno de los aspectos centrales de este trabajo es la realizacion del
consejo genético en enfermedades de herencia monogénicas como la
enfermedad de Huntington y el “trato” que se le da a esa informacién tan
especial. Como se realiza y cuéles son los protocolos que se realizan o en qué
situaciones se dan los resultados y cuando se veta el acceso a ellos. Otro
aspecto importante de nuestro analisis es qué repercusiones tiene esta realidad

en unos pacientes los cuales presentan tendencias psiquiatricas.

Dadas las caracteristicas especiales y las implicaciones éticas y
socioculturales de las técnicas de diagndstico genético hemos fragmentado las
entrevistas, seleccionando aquellas partes que se relacionan con nuestro
andlisis. Estos fragmentos se agrupan en diferentes categorias que hemos
construido para poder extraer la maxima informacién y enriquecer el caracter
descriptivo de este estudio. Nuestro trabajo y el proceso metodoldgico tienen
por tanto un caracter exploratorio que nos permita poner a prueba nuestra
empiria, dentro de una primera fase de andlisis, de cara a una futura

prolongacion del estudio.

4.1. Consejo Genético

Nuestro entrevistado perfil experto se dedica de forma profesional al
consejo genético a través de tareas de evaluacion, apoyo y seguimiento
psicoldgico, por lo que nos detalla paso a paso como se realiza el consejo y

con qué finalidad.

En primer lugar explica que el consejo genético en Murcia se esta
enfocando mas al cancer y que, en el caso de nuestra enfermedad de estudio
no hay consenso en las intervenciones. Por otra parte explica que el consejo
genético se estd utilizando en la actualidad para enfermedades
neurodegenerativas, pero que hay muchos menos pacientes porque la

fiabilidad de la probabilidad de desarrollar una enfermedad neurodegenerativa
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es mas variable. Y esto determina que las personas no quieran someterse a

una prueba que no es del todo concluyente.

E: Mira de consejo genético lo que primero se ha hecho y si que hay mds psicélogos clinicos
trabajando es cdncer, con Huntington (H) es mds raro, de hecho gente que estd trabajando
todo el tiempo con H no tiene ni un protocolo establecido de la manera en la que se hace. Yo
lo que si que sigo en la unidad son como unos, unas normas de consenso que se hicieron con
familiares, con grupos de familiares... Consejo genético en la unidad no es solo para CdH es
extensivo a demencias incluso que tienen por lo menos, alguna determinacién genética. Lo
que pasa es que yo en demencias no he hecho ningun consejo, porque todos al final dicen que

no, no es tal la certeza como en las coreas. (Anexo IV pp. 172)

Nuestro participante experto continué describiendo la secuencia por la

gue ha de pasar el paciente, para acceder a los resultados:

Alli hay una psicdéloga clinica (...), neuropsicélogas que hacen evaluacion y hacen estimulacion

cognitiva.

Es muy excepcional que haya un paciente de Huntington, si hay una chica que lo pidio la familia
pero lo demds son pacientes nuestros de la unidad. Y luego hay tres neurdlogos, la jefa del
servicio, pero los que mds pacientes ven son los otros dos neurdlogos, y una de ellas es la que
lleva, normalmente los pacientes de Huntington... Entonces a nosotros para el consejo
genético, nos llega eh un familiar que no tiene sintomas, a veces algtn sintoma muy leve,
normalmente no tiene sintomas y el padre o la madre que ha desarrollado la enfermedad,

para hacerse la prueba por si la va a desarrollar o no.

Entonces lo que hacemos normalmente es que primero le ve la neurdloga, porque el
diagndstico se puede hacer sin la genética, con los sintomas, hace una exploracion
neuroldgica, valora lo que estd tomando y los sintomas y le explica lo que supone hacerse la
prueba. Eso es lo que es realmente el consejo genético, porque muchos pacientes que llegan

se lo han vendido como una analitica y esos es un desastre, horroroso... (Anexo IV pp. 173)

En este fragmento se describe el circuito que realizan los pacientes, a
través de la unidad de genética. Estos pacientes vienen porque tienen un
familiar de primer o segundo grado que ha desarrollado la enfermedad, y por lo

tanto desean descartar la amplificacion en su DNA. Esto es importante, ya que
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muchos conocen la significacion y relevancia de la enfermedad, asi como la

forma en la que acabaré su vida.

En primer lugar se lleva a cabo un exploracion neurolégica, de la que
puede sacarse un diagnostico clinico y que clasifica a los pacientes en
sintomaticos (exploracion neuroldégica positiva) o posible presintomatico (sin
analisis genético y sin sintomas). A continuacion los pacientes con exploracion
negativa se les ofertan el test molecular de Huntington y es ese punto, el
consejo genético como tal: explicarle que la informacion de la prueba supone,
en el caso de que sea positiva un viraje en su vida. Es muy importante destacar
esto ultimo, ya que como dice el experto a algunos pacientes, se les vende
como una analitica, pues el analisis en si implica Gnicamente una extraccion de
sangre. Pero las repercusiones psicosociales de esta prueba transcienden el

acto médico en sentido convencional.

Este proceso de introduccion de un individuo asintomatico en el circuito
de consejo genético se corresponde con la experiencia de un paciente que se

realizé las pruebas y cuyos resultados salieron negativos.

F: ¢Quién le oferté o como se enterd Ud. de que podia hacerse la prueba de la Corea de

Huntington?

P:” Pues esto empezo hace dos afios, porque yo tengo dos tias que tienen esta enfermedad y
también la padece mi madre, entonces a raiz de la enfermedad de mis tias que estdn en
Canarias yo conoci esta enfermedad. O sea, yo desconocia que existia esta enfermedad hasta
24

que una de mis tias que vivia en Canarias, se, sus hijos se las diagnosticaron los médicos...”

(Anexo V pp. 199).

Asi una persona que desconoce su situaciéon de riesgo, es informada por
los familiares y decide iniciar el proceso para someterse a las pruebas de la
Corea de Huntington. Es importante el hecho de que muchos pacientes
desconocen la enfermedad, y qué significa el hecho de tener un test positivo.

En este sentido el experto expone que:

E: “El consejo genético es muy, muy util, la neurdloga le explica en qué cosiste, que si se lo
hace y sale positivo al 50% es probable que lo vaya a desarrollar o no. Después de que ella lo

ve y hace toda esa exploracion, entonces lo veo yo, el mismo dia o intentamos que no pase
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mucho tiempo, es una cita a la que le damos prioridad o la adelantamos, lo veo yo y qué hago
yo con ellos; a la consulta tiene que venir siempre acompaiiado de un familiar o si no tiene
familiar un vecino, alguien que le va a acompaiiar en todo el proceso, tanto en la entrevista,
en la recogida de informacion, como cuando se va a hacer el test, como cudndo va a recibir el

diagndstico.” (Anexo IV pp. 173)

La utilidad del consejo genético es para el experto, su caracter de certeza.
El segundo paso para aquellos pacientes que quieren continuar el proceso y
someterse a la prueba es una entrevista psicologica y unos test psiquiatricos.
El experto nos explica que este proceso debe realizarse siempre con una
segunda persona de referencia “que lo acompafie en todo el proceso”.
Textualmente la ley 41/2002 del 14 de noviembre de autonomia del paciente en
su Articulo 7 sobre el derecho a la intimidad del paciente: “Toda persona tiene
derecho a que se respete el caracter confidencial de los datos referentes a su
salud, y a que nadie pueda acceder a ellos sin previa autorizacion amparada
por la Ley”. Sin embargo, en el caso del consejo genético en la Region, para
poder iniciar los tramites para someterse a la prueba y poder acceder a los
resultados se hace necesario un tercero que participara de dicha informacion
personal, lo queramos nosotros o no. Es importante destacar el hecho de que
el enfermo tenga que venir acompafiado y que supone lo que llamabamos
“carrera moral del paciente presintomatico” (Opp. Cit. Goffman, 1984: 136-140).
En este sentido la figura del acompafante es una especia de tutela de lo que
Goffman definia como “prepaciente” y que implica un primer paso hacia la

exencion de responsabilidad simbdlica del paciente.

“En la entrevista, a mi, todas las entrevistas al mismo tiempo me gusta que sean
acompanados y luego cada uno por separado, te da mucha informacion y a veces incluso de
la toma de conciencia que hay de la enfermedad porque le pasa un poco como alguno de
nuestros pacientes que alguno te viene dando literalmente saltos y te dice que viene a hacerse

la prueba a ver si tiene o no, dando saltos en la silla.” (Anexo IV pp. 174)

En este fragmento encontramos que el tercero que participara del proceso
diagnéstico no soélo obtendra informacién personal del paciente, sino que
ademas facilitara aquella que el psiquiatra o psicélogo le solicite. Nuestro

experto fundamenta la necesidad de entrevistar a un tercero, para que ahonde
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en informacion que el paciente no te daria abiertamente, para poder contrastar
su estado de salud mental y descartar que se haya iniciado la enfermedad en
un plano psiquiatrico, ya que la enfermedad auna movimientos coreicos y

clinica neuropsiquiatrica.

“Muchas veces informacion que no te dan abiertamente, o porque le han quitado importancia
o por tabu o porque es algo asi, socialmente no estdé muy bien visto y es algo que hay que
rastrear. En la entrevista suelo hacer, de todas, siempre un drbol genealégico, no tanto por la
genética sino porque puede darme informacion del nucleo de convivencia, vinculacién con
otros familiares, eh, la red social que tienen, si es mds o menos estable... Los trabajos que
han tenido o no. Rasgos de personalidad previos que se los pregunto al acompafiante porque
el paciente nunca se va a definir como no sé, depresivo, impulsivo o algo asi. Lo va a hacer el
otro. Antecedentes psiquidtricos, eso seguro si o si, y directamente relacionado con el consejo
genético les pregunto que con qué se han quedado de lo que les han explicado el neurdlogo o la

neurdloga y ellos hasta donde han indagado.”(Anexo IV pp. 174)

La entrevista aborda todo tipo de aspectos intimos, cabe remarcar que
existe una tendencia cultural de la medicina, sobre todo en el ambito
psiquiatrico, a identificar ciertos tipos de vida o “malos habitos” con
desequilibrio psiquico. Es en este sentido en el que usamos la teoria
foucaultiana acerca del biopoder y las biopolitcas como fuente de
normalizacion: nucleo familiar estructurado o desestructurado, red social como
mecanismo de identificacion de “grado de sociabilidad” (vida social como
mecanismo de normalidad), trabajos y rasgos de personalidad para elaborar un
perfil “patolégico o normal”. Se trata de elementos que configuran una forma de

vida “socialmente aceptada”, “ordenada” o “estable”.

“A veces ellos no te dan tanta informacion y el familiar o acompanante te la va a dar seguro.
A lo mejor se lo ha callado, siempre quieren mostrar una imagen un poco mds deseable de la
que tienen, eso se suele ver en los test, porque ademds de la entrevista yo les paso test. En
combinacion con la entrevista que yo hago luego, la informacion del familiar y estos test ahi

saco unas conclusiones...” (Anexo IV pp. 175)

En este sentido una parte del perfil que determinara el acceso a los
resultados lo realiza la otra persona que entrevista el experto, por lo que cabe

tener en cuenta la propia subjetividad del acompafante entrevistado asi como
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preguntarse acerca de la fiabilidad en un proceso tan relevante. Un tercer
aspecto incluye los test con los que se trata de delimitar y encuadrar un perfil
tipo, que sea congruente con las conclusiones extraidas de la informacion

facilitada por el paciente y el familiar.

E: Normalmente o es apto porque no tiene antecedentes psiquidtricos, estd en un momento
bueno y tiene una buena red de apoyo y demds y el motivo de hacerse la prueba es sensato,
realista, no estd fantaseando y tiene una informacion concisa, yo veo que si que se lo han

explicado y ademds lo ha entendido.

O no es apto, radical, radical, pocos, no tantos, no sé, cudnto la entrevista sea mds en detalle
y tu tengas mds informacion se hace mucho mds fdcil. Hay algunos que directamente no es el
momento ideal para hacer la prueba... No sé, relacion de pareja inestable, ningun punto de

apoyo, historia de depresion y ademds tratamiento actual... (Anexo IV pp. 176)

Con los resultados el experto decide si el paciente esta preparado para
recibir dicha informacién. Tal y como afirma el experto, los criterios para definir
si el paciente debe recibir la informacién son: no tener historial psiquiatrico,
tener una buena red de apoyo social y que el motivo de realizarse la prueba
sea “sensato”. Esto supone a priori una exclusion de aquellas personas que
tienen problemas psiquiatricos, aun cuando la ley sanitaria ampara el derecho a
la informacién clinica. Esto podria delimitar otro nuevo ambito de discriminacion

en cuanto a los individuos con problematicas psiquicas.

Cuando hablamos del discurso biomédico en cuanto a su faceta
fiscalizadora de la vida individual, nos referimos a situaciones que se asemejan
a ésta: “el motivo de hacerse la prueba es sensato”. Nos preguntamos qué es
sensato y para quién, de esto se desprende que un motivo sensato es un
motivo “normal”. deseo de reproduccién, eliminacién de la enfermedad de
raiz... Encontramos aqui otro rasgo de la biomedicina: la necesidad de
encuadrar en términos de normalidad no sélo las entidades nosolégicas, sino
también las motivaciones subjetivas de los individuos. En este sentido los
profesionales se amparan en el principio de no maleficencia, que se antepone
al de autonomia por los riesgos que conlleva, en algunos casos, conocer esta

informacion. Pero creemos que la decision de no dar la informacion, supone
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igualmente un punto de disrupcién en la biografia del paciente, que puede

suponer “desequilibrio” antes o después en su vida.

Recuerdo un chico muy joven, eh dafio cerebral adquirido. Tuvo un traumatismo
craneoencefdlico de pequefio con retraso mental asociado a eso e incluso en alguna ocasion
habia verbalizado que si él tenia lo mismo que su padre se quitaba de en medio. jVamos!
Mas claro... No apto. Y hay alguno que lo que le pongo en las conclusiones es que aplace la

decision, que reflexione un poquito mds, que espere un tiempo y que dentro de un tiempo...

P: Eso es, perddn, ieso es lo mas importante a la hora de decidir si es apto o no? Por

ejemplo... ¢El tema del suicidio?
E: Si.
P: ¢Como el factor mas...?

E: “Yo creo que el consejo genético de hecho se hace, mucho, mucho, en parte por el riesgo
de suicidio que hay. Porque cuando llega el resultado, claro, si no han pensado realmente lo
que significa, que aqui pone positivo y que vas a desarrollar la enfermedad... (...) Entonces no
es ni siquiera un impulso el decidir el suicidio, o sea es algo que pueden llegar a planificar; y
la otra opcidn es aplazar la decision. Que no es el mejor momento, se han juntado varias
cositas tal, no sé qué... Los veo yo, que les vamos dando la informacidon y entonces van
tomando conciencia de lo que van a hacer y dicen, lo veo dudoso... Entonces recomendamos
pues aplazar y dentro de un tiempo volvemos otra vez para que no sea asi. Si no viene un

familiar o un acompaiante yo no hago ningun informe.

Siempre necesitamos la entrevista, la informacion de alguien, que ademds te dé garantias de
que va a seguir el proceso porque, luego, la prueba, una extraccion de sangre sin mds y ya

estd. No hay mds. (Anexo IV pp. 174- 177)

El entrevistado desvela aqui lo que explicaban Jiménez (Opp. Cit. 2006) y
Casabona (Opp. Cit. 2002) acerca del caracter especial de la informacién
genética y de su capacidad predictiva, y del impacto psicolégico de la misma.
Como apuntdbamos es una informacion que no sabemos qué consecuencias
puede tener para el paciente al que se le revela, y por tanto la decision de
guitarse la vida y el suicidio toman un protagonismo central en los aspectos a
destacar del proceso genético. La responsabilidad que se resta al paciente

gueda repartida moralmente entre el experto que realiza el informe y la persona
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que acompafia. Por otra parte se pone de manifiesto aqui el grado de
tecnologizacion que ha alcanzado la medicina, ya que una prueba tan
reveladora puede realizarse Unicamente en un proceso similar a un analisis
corriente. Este aspecto es ademas muy relevante en cuanto a la facilidad de su
oferta y por tanto, al riesgo de realizar un uso irresponsable de esta tecnologia

médica.

E: “Los resultados vienen, nunca se dan por teléfono aunque nos insistan hasta la saciedad,
tiene que venir alli y los resultados llegan a su historia y se los damos juntos el neurélogo y

yo en la consulta. En ese momento se le dice si ha sido positivo o negativo.” (Anexo IV pp. 177)

El penultimo escalon del proceso, tras la analitica y la secuenciacion del
DNA problema, es la recepcion de los resultados. En este sentido la
informacion se facilita personalmente por motivos de confidencialidad por una
parte y para observar como es la reaccion, para valorar un posible seguimiento

psicoldgico o psiquiétrico.

E: Aqui las reacciones pueden ser de todo tipo: hay gente, la gran mayoria por lo menos de lo
que yo he visto, se hacen la prueba pensando que va a salir positivo y esos estdn mejor
preparados porque si luego sale que no... Pero si sale positivo es como... Vale. Es lo que me

esperaba.

De todos los que yo he visto, siempre lo que yo hago es que en ese mismo momento cuando le
estoy dando los resultados, la informacion estd demostrado que se quedan con un 30% de lo

que estds diciendo, no se enteran de nada porque es muy impactante. (Anexo IV pp. 177)

El entrevistado describe aqui cobmo son las reacciones de los pacientes
respecto al diagnéstico, que contrariamente a lo que pudiera parecer, son
reacciones mesuradas y con un buen “afrontamiento”. Sin embargo esta
afirmacion parece estar sesgada, ya que nos encontramos ante individuos que
han demostrado en test psicométricos su resiliencia: poseen Optimos

mecanismos de afrontamiento.

E: Entonces lo que yo hago es a los dos o tres meses les doy una cita si o si. Si no vienen a la
consulta yo los llamo por teléfono. Porque no sabes si es que estdn super felices, sea positivo
0 negativo y ya se han olvidado de la EH para siempre, o es que estdn ahi, no sé, ya han

elaborado la informacion, ya han organizado medio qué hacer, qué no y estdan hechos polvo.
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Yo si o si siempre a la fecha que hemos puesto la consulta si no vienen los llamo. Con algunos
s6lo con esa consulta, los veo, se lo han hecho, se lo tenian muy trabajado presionando y
demads. Valoro un seguimiento, los exploro un poco a ver como estdn. (...) Y normalmente sélo

con esa consulta estd bien, alguno si lo contindo. (Anexo IV pp. 177-178)

Esto contrasta con la entrevista del paciente que se realizo las pruebas, y
que afirma que no ha tenido contacto con los profesionales

psicologos/psiquiatras de la unidad.

F: ¢A Ud. le proporcionaron algun tipo de apoyo psicolégico? ¢ Alguna visita con la psicdloga de

la unidad después? No en los test de antes de la prueba...

P: No, no tuve ningun contacto. Es que ha sido una cosa muy rapida y muy sencilla.
F: ¢Y no ha tenido Ud....?

P: No, no, y se ve que como estaba predispuesto no necesité na. (Anexo V pp. 203)

Este seria el dltimo paso del consejo genético en Enfermedad de
Huntington, en el contexto de la Regién: un seguimiento psicolégico. En este
sentido encontramos de nuevo racionalidades del discurso médico, que buscan
una intervencion para que el duelo o el afrontamiento se hagan en términos de

“normalidad psiquica”.

P: ¢Y desde tu punto de vista, juega la atencidn psicolégica un papel muy importante en todo

este tema (consejo genético) de la Corea de Huntington?

E: Si, lo veo porque de todos los pacientes que nosotros hemos visto (en consejo genético),
ninguno ha hecho ningun intento de suicidio ni nada asi. Y tampoco son tantas consultas si lo
veis. Y lo que mds es una informacion clara, veraz, también un poco mides cudnto sabes tu y
hasta dénde quieres saber dentro de que ya si hay cierta informacion que le tienes que dar,
eso es asi. Y eso les hace tener mucho mds control sobre lo que van a hacer, sobre su vida,

sobre lo que van a decidir y demds. (Anexo IV pp. 179- 180)

Encontramos nuevamente la recurrencia en el discurso de la tematica del
suicidio, como elemento principal para “valorar” cual es el papel del discurso
psicoldgico en las repercusiones del diagnostico genético y su utilidad. Por otra
parte se infiere la centralidad de la informacion en el proceso, asi como la

limitacion que existe en cuanto a la cantidad, la “dosificacion de la informacién”.

119



Por otra parte esa informacion, que es certeza, sirve para planificar la vida de
dichos pacientes y “darles el control”. Esta afirmacion se parece mucho a la de
“darle la oportunidad de tomar de decisiones sobre su posible descendencia y
opciones de vida (...)” (Opp. Cit. Rasmaussen & Alonso, 2002).

P: Todo en el fondo gira en torno a una informacién que es posible que queramos saber o no

nos venga bien saber, o algo asi...

E: Claro, pues si, al fin y al cabo es informacién. Una informacion que ellos la pueden valorar a
veces como una catdstrofe o como un privilegio porque tu no estds libre de que te pase
cualquier cosa al salir ahi, a la puerta de tu casa. Pero ellos si saben, eso que muchos, que el

resto no tenemos ni idea. Y ellos si saben en cierto modo lo que les va a ocurrir. (Anexo IV

pp.180)

En este fragmento el experto reitera la centralidad de la informacién en el
proceso de consejo genético, asi como la certeza que supone saber que ellos
“probablemente” moriran de Huntington. Esto pone sobre la mesa una paradoja
de certezas y nuevos riesgo, saberse con la certeza de “elevado riesgo” de
desarrollar esta enfermedad supone a su vez nuevos riesgos, o al menos,

nuevas formas de concebir el riesgo en su existencia. Y continda:
P:Y eso lo puedes gestionar bien o mal, ¢No?

E: Claro, pero tu lo valoras en esa entrevista, con la informacion que te estd dando, la
informacion que da el que acompafia... Normalmente es gente que lo va a manejar bien, que
es responsable de hacerlo porque tu ya les has hecho una valoracion. Si no preguntas nadie
te va a decir “no es que intenté no sé cudntas veces quitarme la vida”... O tuve una depresion

de no sé cudnto y me tiré no sé cudnto sin salir, me tomé pastillas”.

No te lo van a contar y ademds son pacientes que vienen adrede a buscar eso. Entonces
también te estdn diciendo “me veo capaz al menos, o lo que creo o lo que entiendo que es la

informacion que voy a recibir.” En ese sentido lo ponen un poquito mds fdcil.

P: Pero para vosotros es una responsabilidad también, porque esta de por medio el suicidio, to

eso...

E: Si, si. Me da mucha seguridad el tiempo para entrevistar y demds, y en la unidad si. La

verdad es que necesitas ese tiempo y la entrevista con otra fuente. (Anexo IV pp. 182)
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Aqui encontramos de nuevo alusiones al tipo de personas que pueden
recibir la informacion “responsables”, “que hacen un buen uso de la
informacion”... Se dota de significado moral la conducta e incluso la
personalidad de los individuos, decidiendo en términos de ética si son validos o
no para recibir esa informacion, sometiéndose su posible respuesta a la

informacion a juicios de moralidad.

F: Ahi entonces lo que pasa es que queda en suspenso como se trabaja en el resto del hospital
(relativo al derecho de informacién), porque, normalmente en el resto de servicios la
informacidn al paciente se da si o si, viene en nuestro codigo deontoldgico (médico vy

enfermero)...

E: Asi, asi. Te sorprenderia, te sorprenderia cudnto. La informacion es poder, pero siempre
valorando antes. Estos claro, me lo ponen fdcil porque viene de ellos, la demanda esta ahi,
ya te estdn pidiendo. Pero a lo mejor en muchos otros servicios, sitios, no te la estdn pidiendo
¢Cudnto sabes y hasta donde quieres saber? No es tanto tiempo, con el paciente y con alguien
de confianza de él a solas, porque muchas veces junto con él no te va a querer esa informacion.

Y ufffff... Son detalles tan...

Claro, si tu no conoces a nadie de toda la gente que viene a la consulta, no sabes nada de

ellos. Y atrds tienes una historia asi, vete tu a saber.

Un rato, cinco o diez minutos con un familiar, con un acompanante que suele ser siempre el

mismo que viene con él, te da una informacion clave para saber hasta dénde puedes llegar.

Pero en muchos sitios no se da informacion y eso desde luego no te permite planificar nada
en tu vida, futuro, si es algo asi tan trascendente, como la incertidumbre. No, no sabes.

(...)(Anexo IV pp. 180- 181)

Pa: (Sobre la informacion de su proceso) En este caso concreto a mi me explicaron muy bien
lo que habia, si lo queria hacer, si no lo queria hacer, si era voluntario. Que tenia que pasar
unas pruebas psicoldgicas... Y yo tuve siempre una informacion muy directa y muy clara. Y

tomé la decision, pero siempre ser tu.
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Yo estoy muy contento con la informacion que he recibido, con el tratamiento y el diagndstico
de la Seguridad Social, y creo que son personas muy bien, muy bien preparadas. Si, porque no

todos los puestos saben decirte las cosas. (Anexo V pp. 207)

En este sentido encontramos de nuevo las limitaciones en cuanto a la
informacion. Tanto en términos legales como deontoldgicos, los enfermeros o
meédicos tenemos la obligacion de informar al paciente de los procedimientos
que se le van a realizar, asi como de su informacion en materia de salud en
funcion de nuestras competencias (el enfermero puede dar menos informacion,
circunscrita al ejercicio de su profesion). El entrevistado afirma que en el ambito
de la medicina muchas veces no se informa, y para él la diferencia entre el
proceso de informacién en el consejo genético y el resto de procesos meédicos
es que la demanda parte de los propios pacientes, que vienen a llevarse esa
informacion, que es futura, y por tanto exime de darla tal como si fuese una

enfermedad organica.

Ahondando sobre el perfil de las personas que estan preparadas para

recibir el diagndstico:

E: Yo... La chica mds joven que vi (En consejo genético) tenia veinte y tantos, pero la cabeza

perfectamente amueblada...
F: Y hubo que darle el diagndstico... é?

E: Si, bueno. Eso fue... Esa la vi con una pediatra arriba en genética. Yo ya me imaginaba que
lo iba a encarar bien, por la entrevista que habia tenido con ella, con su marido y demads.
Pero es que hasta nos sorprendimos y todo la pediatra y yo porque, va y como “vale muy bien,
yo ya lo sabia, pues ahora tengo que hacer esto, esto y esto otro porque yo voy a tener hijos

sanos”.

Me da una cosa, y al tiempo creo que ni la cité, le dije directamente que la llamaria por
teléfono. Estupenda, su vida igual que siempre, llevaba una guarderia ella... Sus mismas
amistades, con su pareja todo estupendo, ya habian empezado un proceso para quedarse
embarazada y demds. Era increible, lo tenian, tan, tan claro... Muy claro, muy claro... (Anexo IV

pp. 189)

Encontramos caracteristicas como direccionalidad, como capacidad de

tomar una serie de decisiones encaminadas a determinar la propia vida,
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capacidad de afrontamiento y un “motivo sensato” cobmo es el hecho de tener
hijos sanos. De alguna forma esto se concreta en la capacidad de continuar

con tu vida, casi como si hada hubiera ocurrido.

P: Y digamos que en tu trabajo se circunscribe como al previo y una vez que existe un

diagndstico los dejas... ésalvo algun caso...?

E: Algun paciente se sigue si. De hecho se da esa posibilidad, a los dos o tres meses sea
positivo o negativo hay una consulta, si no viene, teléfono. En funcion de como yo los veo en
esos meses les doy mds citas. Eso en el consejo genético, y si es paciente... Algin paciente
sigo. De hecho sigo a una chica que es joven, treinta y tantos tiene. Pero ella ya estoy en el
limite de que ya me voy a quedar con la cuidadora, con la madre. Porque ella ya estd perdiendo

un poco el contacto con la realidad, pero previo a eso si la he estado viendo mucho tiempo, si.

P: ¢Y hasta donde se puede alargar? Por ejemplo si ahora te quedas con la cuidadora, ¢Hasta

dénde se puede alargar la relacién?

E: Nosotros alli hasta que el paciente fallece e incluso a veces algun paciente ya fallecido, y
segun como valores y tal. Alguna consulta después se le da para evitar un duelo patoldgico o
alguna cosa que se atasque porque, si viene alguno como paciente después, que no tiene
demencia ni nada, lo que tiene es un sindrome del cuidador de estar ahi quince afios haciendo
sdlo eso. Sin ningun tipo de interés o vinculo con el mundo y no tiene nada pero fisicamente

agotado, agotado. (Anexo IV pp. 191)

La ultima fase del consejo genético se concreta en atencion psicoldgica
en presintomatico, y seguimiento del paciente y el cuidador una vez que éste
inicia los sintomas psiquiatricos y deja de ser consciente de lo que le rodea. No
obstante este proceso del consejo genético en nuestra region, excede las
relaciones clasicas médico paciente y se alarga aportando mecanismos de
afrontamiento, después incluso del fallecimiento. Observamos también que las
repercusiones del diagnostico tienen un impacto en el entorno, y que la
persona que probablemente acude a la entrevista como acompafante puede

acabar siendo objeto de esta atencion psicoldgica.

Sobre el posible impacto psicolégico negativo del diagnostico
presintomatico y la crudeza de la informacion en el proceso de afrontamiento

nos comenta:
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E: “Lo importante yo creo que es que nosotros intentemos hacer el menor daiio posible ante

ese diagndstico de enfermedad... jQué no te estdn diciendo que es una gripe!

Hay que hacer el menor dafio posible y que no sea un cambio tan radical en su vida y dar un

poco de esperanza.

No es falsa porque tu eres muy veraz y le estds dando toda la informacion. Nuestros informes

de demencias son asi, son super amplios y muy en detalle.

No estds engafiando, pero eso también te lo dicen muchos pacientes y familiares, de no dejar
las cosas sélo en el diagndstico: “Ud. tiene esto”, si, pero... (Qué cosa puedo hacer con eso
aparte del tratamiento que me ha puesto? {Qué otra cosa puedo hacer? Esa esperanza, esa

alternativa, esas otras opciones la valoran un monton.

La informacion es algo sencillo, no cuesta dinero y no es algo complejo que haya que pedir. Y
arregla mucho, mucho malestar que nosotros no vemos en la consulta. é Cudnta gente se va
de la consulta y te dice “me fui a no sé dénde y he estado una semana malisimo”? Eso no lo
vemos nosotros, ese rato tan desagradable... Y te puedes equivocar y que a ti te pase eso, pero
que te pase las menos posibles de las veces y que sea algo excepcional que no puedes
controlar... Pero sabiendo que sucede esto... Puffff, poner cierto remedio.” (Anexo IV pp. 193-

194)

Esta afirmacion pone de manifiesto que, desde el ambito experto existe
conciencia de que el diagnéstico genético presintomatico puede generar
ilatrogenia. Y parece que la contrarrespuesta puede ser un discurso de
optimismo, lo que para Novas (Opp. Cit. 2013) (Opp. Cit. Feixas, 2013) suponia
una economia politica de la esperanza. La genética ha producido problemas
colaterales que se han de solventar, y para compensarlos ofrecemos
esperanza. Esa esperanza se alimenta del discurso experto, y a su vez lo
reproduce generando expectativas a problematicas que en la actualidad no se
han resuelto. Por otra parte encontramos la frase” “Ud. tiene esto”, si, pero...
¢ Qué cosa puedo hacer con eso aparte del tratamiento que me ha puesto? ¢Qué
otra cosa puedo hacer?”, que queda sin concluir porque enseguida el
entrevistado salta al discurso de la esperanza, esa es una critica importante al

consejo genético en Enfermedad de Huntington. ¢Qué pueden hacer los
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pacientes con esa informacion de que van a desarrollar una patologia letal en

el futuro si actualmente es incurable?

Sobre las repercusiones del diagnéstico genético en la vida cotidiana

nuestro entrevistado paciente:

F: ¢Y su vida hubiera sido diferente si no hubiera podido hacerse esa prueba?
Pa: No, no, no, si no me la hago hubiera seguido viviendo igual.

F: Si pero quizas hubiera vivido con mds angustia o mas...

Pa: No porque, a ver, lo que tienes lo tienes y te sale cuando te sale. No puedo vivir con
angustia, vivir con miedo y en la cdrcel no se puede vivir. Entonces estar pensando... También

me puede salir mafiana un cdncer. No, angustia la justa. (Anexo V pp. 204)

En contraposicion a lo que exponen los teoricos, e incluso la entrevista del
perfil experto el paciente afirma que su vida no cambid, ni hubiera cambiado,
haciendo gala de esa resiliencia a la que parece que los test psiquiatricos dan
prioridad. Sin embargo hay que destacar que sus resultados fueron negativos,

por lo que en realidad su vida no ha cambiado.

F: ¢Usted cree que las pruebas pueden en ocasiones ser mds negativas que positivas porque
por ejemplo a lo mejor lo que me dice de su familiar, que hay gente que se abstrae de las
pruebas y puede seguir viviendo, y puede que haya gente que se va, que o hace las pruebas y
vive con incertidumbre... ¢ Entonces considera que las pruebas pueden resultar negativas para

ciertos pacientes en ciertos momentos?

Pa: No, yo creo que no, que no. Yo creo que es que cada persona somos, somos uno. Entonces
como le afecte a uno o le afecte a otro, no... No tiene la misma, la misma valoracion, la

misma... El mismo punto de vista. (Anexo V pp. 205)

A ver, yo no fui valiente, yo fui, yo fui pensando en otras personas (sus hijas), entonces a lo
mejor si me paro en frio tranquilamente... Pero decidi, tomé la opcion. Fue todo tan rdapido
que no me dio tiempo, a, a pensarlo y a madurarlo, a decir “pues no me gustaria saberlo”: No

me dio tiempo, 0 sea, no, no, no llegé ese momento nunca.

F: Quizas si se hubiera dilatado mds...
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Pa: Si se hubiera dilatado en el tiempo a lo mejor..., A lo mejor hubiera tenido mds tiempo de
pensar lo de, pero la verdad es que como tu dices se ha acabado bien, entonces dices “pues
bueno, mira, tomé una decision acertada”. Pero si, puede ser, hubiera pensado mds. (Anexo

V pp. 205)

El entrevistado reproduce el discurso de la pluralidad y la subjetividad. Sin
embargo no cree que pueda llegar a ser negativo, porque como €l expone no
fue por él sino pensando en sus hijas. Y por otra parte se siente satisfecho,
quizas porgue ha eliminado la incertidumbre de poder padecer la enfermedad.
Pero es importante observar una contradiccion entre el testimonio del paciente

y el del experto:

E: “Me gusta saber cudnto tiempo han estado pensando, reflexionando sobre hacerse la
prueba. No es lo mismo “no es que tuve una consulta hace un par de meses con no sé quién y

me ha dicho “oye ¢ Por qué no te haces esto para ver si tienes o no?””

La gran mayoria lleva desde que sabe que tiene el diagndstico el familiar, un par de afios, tres

anos, incluso cinco afios valorando si hacer o no hacer, hacer o no hacer”. (Anexo IV pp. 175)

F: Y éNo le han hecho hincapié en que la prueba era una cosa relevante, que debia pensarse

muy bien si hacérsela o no?

Pa: Lo tenia, lo tenia muy claro y muy asumido y muy decidido. iEs que ha sido muy rapido! Ya,
ya, ya. Por eso te digo, ha sido tan rdpido que no te da tiempo... Y cuando; yo esperaba los
resultados para... iMe parece que para el mes de marzo de 2016! Y me llamaron al mes y

cuando me llaman dije “Alfonso la has cagao” porque si ya... (Anexo V pp. 204- 205)

El aspecto del periodo de reflexién sobre la prueba queda en suspenso en
el caso de nuestro paciente, nos habla de un mes desde que toma la decisién
hasta que recibe el resultado. El mismo verbaliza que “iEs que ha sido muy rdpido!
Ya, ya, ya. Por eso te digo, ha sido tan rdpido que no te da tiempo...” Este aspecto resulta
interesante, porque en este caso concreto se ha perdido la componente de la reflexién acerca
del impacto de la informacidon, mas teniendo en cuenta que éste paciente en concreto
ignoraba la enfermedad poco tiempo atrds. Sin embargo el experto afirma que él (este
paciente ha pasado por su unidad) tiene muy en cuenta el tiempo que se esta reflexionando y
que, es del orden de afos. En este sentido el consejo genético muestra algunos lapsus que

podrian ser una de las principales fuentes de iatrogenia.
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4.2. Derecho a saber y derecho a no saber

La regulacion acerca del derecho a la informacion, y el respeto al derecho
a no saber son dos aspectos clave en los procesos de consejo y diagnostico
genético. Esto aparece reflejado en el Articulo 5 de la Declaracion Universal de
los Derechos Humanos y del Genoma, encontrando que es uno de los puntos

mas fragiles del proceso y uno de los mas controvertidos.

E: “(...) yo en demencias no he hecho ningtn consejo, porque todos al final dicen que no, no

es tal la certeza como en las coreas.

Y cuando tu dices pues igual te sale que si pero no quiere decir que lo vayas a desarrollar o
no, entonces la gente dice “¢Para qué voy a hacer eso? Entonces lo que hacemos
normalmente es que primero le ve la neurdloga, (...) le explica lo que supone hacerse la
prueba. Eso es lo que es realmente el consejo genético, porque muchos pacientes llegan que

se lo han vendido como una analitica y esos es un desastre, horroroso...

Algunos incluso llegan que se ha hecho la analitica en otro sitio, y entonces después se ha
enterado de lo que iba a hacer y ha venido corriendo un familiar, “por favor no ensefiarle
ningun resultado a mi madre o a mi padre, porque es que no quiero que, que no, que no, que
ya ha tenido algun intento de suicidio antes”, alguna historia de cuadro depresivo y en fin, un

desastre. (Anexo IV pp. 172)

Encontramos que los pacientes, a menudo expresan no querer saber y
rechazan la prueba, cuando el test no va a ser concluyente. Por otra parte
observamos aqui que en algunos lugares no se informa bien al paciente de lo
gue significa hacerse la prueba, y muchos pacientes deciden llevarla a cabo sin
ser conscientes de las repercusiones. Se observa aqui otro aspecto ético del
consejo y diagnostico genético: cuando se hacen las pruebas con un
consentimiento informado, pero sin el proceso de control... jEs posible
éticamente no dar los resultados porque lo pide un tercero? En este sentido el
experto define el proceso como un desastre, porque la informacion hay que

darla. Otro ejemplo del dilema ético del derecho a saber:

P: Y esa predisposicion (a conocer el diagndstico), en cierto modo éevita que a lo mejor se

convierta en lo contrario? Por lo que decia Fuensanta... Duelos anticipados...
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E: “Claro, claro que si... El chico, el chico que os he contado le dijeron en una consulta de
neurologia, no le dieron el diagndstico pero sabian por la clinica y demds... Y venga a indagar.
La estudiaron y estuvieron un afio o asi, que si posiblemente tenia H... Y en una de esas
consultas le plantean hacerse la extraccion. Pero se plantea como una analitica sin mds...
“Oye, éTe quieres hacer esto?” Y la paciente siempre acompariada por su hijo (el chico), y se
lo hace.. Y cuando él empieza a indagar, a leer, a mover papeles, diagnosticos,

motivaciones... ¢Esto qué es?

Y viene a la consulta y nos dice que por favor, que no le demos el resultado a su madre.
(...)Pues ese chico horrorizado, muerto de miedo... Y que el diagnéstico no, que no, que no y
que él tampoco queria saber. Claro, era como de sopeton que me doy cuenta de lo que estoy
haciendo. No habia hecho ningun trabajo previo de elaborar eso, lo que suponia esa
informacion. (...)Ellos siguen viniendo a la consulta (...) Todos los afios, y esta sefiora siempre
sigue viniendo, pero sin poner diagndstico, es increible. Recuerdo que la vi hace un mes o asi y
se cayo en la consulta y todo de lo mal que estaba. Esa rigidez, esa corea... Por el suelo. Y el

hijo que no, que no, que no quiere saber.
F: Pero si esta ya en capilla...

E: Si, si. Y en todos los informes: diagndstico trastorno del movimiento. No quiere verlo, es

impresionante, estd negado totalmente. Si, si, si.”(Anexo IV pp. 182- 183)

Esta practica de realizar las pruebas sin consejo previo parece que nace
de la divergencia entre los médicos clinicos (neurdlogos) y los propios médicos
genistas, ya que como manifesto la experta al principio de la entrevista no hay
un protocolo establecido. Esta falta de comunicacién da lugar a situaciones tan
penosas como la descrita, donde nuevamente la falta de informacion previa
lleva a un tercero a demandar que no se facilite esa informacién, poniendo al
profesional sanitario en un serio dilema ético. Por otra parte observamos que el
derecho a no saber se salvaguarda, a través de la practica del uso de
diagndsticos genéricos o descriptivos, que no ponen nombre propio a la entidad
nosologica y que se usan cuando los pacientes desarrollan un mecanismo de
negacion absoluto. Esto supone un gran avance en cuanto a la salvaguarda del

derecho a no saber, y al propio equilibrio mental del paciente.

E: “Directamente relacionado con el consejo genético les pregunto que con qué se han quedado

de lo que les han explicado el neurdlogo o la neurdloga y ellos hasta dénde han indagado.
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Si han buscado en Internet, si no, a veces lo que conocen es lo que les han contado no sé qué
familiar de lo que tenia su madre o su padre y son tantos aios... O a veces también lo que
conocen de la enfermedad es lo que tuvo su madre y a lo mejor luego no se parece en nada a lo
que va a tener él. Como si o si no tienen todos los sintomas, puede variar. Habra que ver hasta
qué punto sabe o no sabe y con qué se ha quedado de lo que le han dicho. (...) éCudnto sabes
y hasta donde quieres saber? (...) Pero en muchos sitios no se da informacion y eso desde
luego no te permite planificar nada en tu vida, futuro, si es algo asi tan trascendente, como
la incertidumbre. No, no sabes. Y todo el mundo va a lo cémodo, a Internet, todo el mundo, ya
directamente es algo que a veces pregunto. “¢Has buscado en Internet?” Lo primero, van
directos, han visto un diagnédstico, alguna frase y ahi sacan ellos informacién. Y claro la

informacion siempre hay que limitarla un poco.” (Anexo IV pp. 181)

El experto indaga para ver si conocen la enfermedad, ya que en base a lo
que conozcan se puede continuar informando. Por otra parte, cuanto mas
hayan indagado supone que tienen un interés mayor en la enfermedad y por
tanto, su deseo de saber es mayor. No obstante destaca la importancia de ver,
cuanto comprenden en realidad del proceso, a través de lo que ellos han
percibido sobre el discurso de la neuréloga. Por otra parte Internet ha dado
acceso incontrolado a los diagnésticos, y esto ha supuesto, en cierto modo,
una “democratizacion” del acceso a la informacion. Lo cual dificulta mucho el
proceso de ‘limitar la informacion” a los pacientes, actualizando viejas
controversias de la medicina sobre lo ético de dar o no dar informacién. Los
profesionales esgrimen para “limitar la informacién” que puede suponer un
impacto negativo o que el paciente no esté preparado para afrontar dicha
informacion. Sin embargo los colectivos de pacientes argumentan que la Ley
sanitaria 41/2002 del 14 de noviembre refleja el derecho a la informacién y el
acceso por parte de los pacientes a los datos médico que se reflejan en su
historial clinico. Encontramos aqui otra afirmacién del participante experto

sobre la facilitacion de la informacion:

E: “Y hay gente que es muy feliz sin saber, es que no es una cosa si o no, no es blanco o negro.

Hay gente que es feliz, super feliz.
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Tienes la obligacién (de informar) por ejemplo en demencias, en los circuitos que hace el
neurdlogo, y aunque lo vemos los demds le va a devolver el informe escrito y la informacion a él
”

(el paciente). Luego, no hace falta regodearte en tienes esto o te va a pasar esto y demds.

(Anexo IV pp. 193)

F: éconsidera que ha tenido suficiente apoyo e informacién por parte de los médicos, digo

médicos porque son los mas representativos del sistema este, en su proceso?

Pa: Lo justo, me han informado de lo que es, y ha sido una informacion muy escueta. Muy
sencilla, pero que, que yo la asimilé y dije una enfermedad mental que si la tengo y es genética
llegara el momento que la, que la sufra. No sé si antes o después, pero ya estd. (Anexo V pp.

204)

La anterior afirmacion asevera nuevamente el pensamiento experto de
que la informacion debe ser limitada, por sus especiales caracteristicas y por
otra parte la necesidad de respetar el derecho a no saber. La respuesta del
paciente también es congruente con el discurso experto, se le administré una

informacion justa, directa, escueta y muy sencilla.

En la entrevista con el paciente de consejo genético encontramos algunos

aspectos mas a destacar en este sentido:
F: Entonces Uds., pero Uds. se lo dicen los familiares, ¢O les llama el médico?

Pa: No, no, ellos hacen su vida y yo la mia. Pero es que como yo tengo dos hijas. Eh, es que yo
tengo dos hijas y mi madre ahora enferma, pues yo decido hacerme la prueba. Simplemente

por eso.
F: Ud. sabe que en ese momento Ud. puede echarse para atras...

Pa: No, no, no. Yo eso no lo sabia.

F: Ah, éNo se lo comunicaron?

Pa: Cémo queria hacerlo eh... Ni lo pregunté. Y si me lo informaron no lo recuerdo.

F: Pues es que resulta que Ud. cuando va a la consulta... O sea esto es libre y le pasarian unos

test psicoldgicos...

Pa: Si, lo sé, lo sé
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F: Se los pasarian y entonces luego a Ud. se le suele decir que Ud. puede, Ud. tiene todo el
tiempo para echarse para atrds, no es que una vez que se hace la prueba esta obligado a saber

el resultado...

Pa: La verdad es que si me lo dijeron no lo recuerdo, yo creo no. No me acuerdo de aquello

porque como estaba dispuesto a saber lo que habia. Lo tenia claro.

F: Y yo queria preguntarle, ¢{considera mejor o peor el efecto psicolégico que puede tener la

prueba en los pacientes? O sea el coste psicoldgico por el que pasa, Ud....
Pa: éDe si la tiene o no la tiene dices...?
F: Claro, antes de saber, el coste de saber.

Pa: Yo creo que depende mucho de las personas, de la actitud de la persona, por el saber que
la tienes. Creo que tienes que vivir una incertidumbre de... Yo creo que te tienes que analizar
mucho mds porque si, porque si te vuelves un poco manidtico o tienes cosas a lo mejor piensas
que pueda ser relacionadas con la enfermedad o la verdad es que no lo sé, no lo sé... La verdad
es que tomé esa decision, la acepté y no pensé nunca... Si la iba a tener o no la iba a tener, a

lo mejor fui un poco inconsciente, un loco o un poco infantil. (Anexo V pp. 199- 201)

En relacion con el derecho a saber y no saber, una vez iniciado el proceso
el paciente deber ser consciente de que éste no es irreversible y se puede
parar cuando él decida. Incluso puede llegar a la consulta el dia de los
resultados y expresar su deseo de no recogerlos, esto es importante tanto en el
plano del principio de autonomia del paciente como en la proteccion del
derecho de no saber. La finalidad de esto es minimizar el impacto psicologico y
los problemas que se derivan del proceso genético. En este sentido se pone de
manifiesto lo que ya hemos considerado anteriormente, que en ocasiones no
se da el tiempo de reflexion necesario y por otra parte que el paciente debe

conocer este derecho a rechazar la informacion si lo considerase oportuno.

E: “En combinacion con la entrevista que yo hago luego, la informacion del familiar y estos test
ahi saco unas conclusiones. Normalmente o es apto porque no tiene antecedentes
psiquidtricos, estd en un momento bueno y tiene una buena red de apoyo y demds y el
motivo de hacerse la prueba es sensato, realista, no estd fantaseando y tiene una

informacion concisa, yo veo que si que se lo han explicado y ademds lo ha entendido.
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O no es apto, radical, radical, pocos, no tantos, no sé, cuanto la entrevista sea mds en detalle
y tu tengas mds informacion se hace mucho mds fdcil. Hay algunos que directamente no es el
momento ideal para hacer la prueba... No sé, relacion de pareja inestable, ningiin punto de

apoyo, historia de depresion y ademds tratamiento actual... (Anexo IV pp. 175- 176)

Encontramos aqui un choque entre el derecho a saber y no saber: los
pacientes que entran en el circuito de consejo genético en realidad si que
desean saber, pero en funcibn de sus rasgos y su situacion vital esta
informacion no se facilita libremente. Es probable que esto se relacione con
uno de los apartados del Articulo 5 de la Declaracion de los Derechos
Universales del Genoma: Una investigacion, un tratamiento o un diagnostico en
relacion con el genoma de un individuo, so6lo podra efectuarse previa
evaluacion rigurosa de los riesgos y las ventajas que entrafie y de conformidad
con cualquier otra exigencia de la legislacion nacional. En este sentido
encontramos que el derecho a saber se subordina al impacto psicologico que
pueda generar la enfermedad, pero también nos preguntamos si a una persona
inestable de por si, la incertidumbre y la imposibilidad de saber no puede

empeorar su situacion y sus propios rasgos y tendencias.

E: “Los veo yo, que les vamos dando la informacion y entonces van tomando conciencia de lo
que van a hacer y dicen, lo veo dudoso... Entonces recomendamos pues aplazar y dentro de un
tiempo volvemos otra vez para que no sea asi. Si no viene un familiar o un acompanante yo no

hago ningun informe.” (Anexo IV pp. 177)

En este proceso el experto, a través de las reacciones y el lenguaje
corporal valora dar o no la informacion. Se observa que mostrarse dudoso
acerca de la recepcion de la informacion puede ser un motivo para postergar la

decision y no facilitar dicha informacién.

E: “Los resultados vienen, nunca se dan por teléfono aunque nos insistan hasta la saciedad,
tiene que venir alli y los resultados llegan a su historia y se los damos juntos el neurdlogo y yo

en la consulta. En ese momento se le dice si ha sido positivo o negativo”. (Anexo IV pp. 177)

Esta formula de comunicacion de resultados tiene como finalidad
salvaguardar la confidencialidad del paciente (cualquiera puede llamar a la

unidad haciéndose pasar por el propio interesado), y por otra parte medir las
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reacciones y valorar un seguimiento psicolégico o psiquiatrico para evitar

aspectos como el suicidio o la depresién mayor.

Sobre el derecho a saber y no saber, un aspecto claro son las técnicas de
diagnostico preimplantacional, y la posibilidad de seleccionar gametos sanos
mediante una técnica ciega en la que los progenitores eligen seleccionar y
llevar a cabo el proceso de implantacion del embrion sin saber si tienen la

amplificacion de Huntington o no.
En este sentido:

F: Y por ejemplo, cuando se hace... Porque nos explicaron en clase de genética que hay una, en
los embarazos, se puede hacer una seleccién de 6vulos sanos pero también se puede hacer
incluso con un proceso de ciego... Que no se sepa el diagndstico si es presintomatico y elegir, e

ir a la unidad...
E: Si, si, si.
F: ¢Esto no es un problema?

E: Hay controversia, hay de hecho centros en Espafia en los que si o si el progenitor, el que
estd enfermo tiene que saber si lo tiene o no tiene. Porque claro las implicaciones que va a
tener en el cuidado de ese bebé sano. El bebé va a estar sano pero tu si lo tienes con treinta y
con cuarenta vas a estar con sintomas y demds, éestds preparada? ¢Sabes que vas a tener
ese bebé que se va a quedar sin padre o sin madre? Que al otro le va a suponer también

muchos cambios, doble responsabilidad... ( Estds dispuesto a eso o no?

Y no, en algunos centros si la madre o el padre tiene la enfermedad antes de tenerlo tiene que

saberlo, en otros puede hacerlo.

E: Pero aparte de esa connotacién yo me referia mas al impacto para el propio paciente
porque si tu tienes, esto es una informacién que estd, no estd, es un poco tabu. O sea la doy,
no la doy. Pero ahi (en el diagnostico preconcepcional) estamos trabajando con que hay una
informacidn, que puede ser positiva. Estamos como mas expuestos a esta informacién al no

saber.

E: Ya, ¢ pero como?
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F: Si tu vas a hacerte una seleccidn y no sabes, es como el proceso que tu dices (querer saber o

no querer saber), pero es que ya estas muy expuesto a la informacion.

E: Pero eso te refieres al que va a hacerse eso para tener un bebé sano y no sabe si lo tiene no,
éno? Si, eso es una incertidumbre total, si. Lo tienes que tener muy claro porque si no, no es
muy aconsejable. Pensando si vas a poder dedicarte a ese hijo o no al 100%. Hay que
pensarlo muy bien, muy bien. Yo estoy mds porque sean conocedores de si lo son o no lo son
y con eso adelante con las consecuencias. Pero tener esa informacion, en este caso si, es mejor

saber. (Anexo IV pp. 189- 190)

Encontramos en primer lugar que no hay una legislacion clara sobre si
debe tener conocimiento o no el progenitor que puede presentar la
amplificacion. De nuevo surge otro dilema ético, y es si debe prevalecer el
derecho a no saber a la responsabilidad y decision de ser padre. Esto tiene una
serie de implicaciones en el cuidado y mantenimiento del hijo que viene, y por
otra parte no permite la valoracidn del riesgo que supone asumir una
paternidad si es probable que en diez afos vayas a desarrollar una enfermedad

que a su vez supone una carga de cuidados y dedicacion extra.

Por otra parte la realizacion de dicho proceso implica que las personas
gue se van a someter a una implantacion, estan muy cerca de la informacion y

es probable que esto les afecte negativamente en la esfera psiquica.

4.3. Aspectos clinicos y psiquiatricos de la Enfermedad de Huntington

Uno de los aspectos que mas dificulta el proceso de consejo genético en
la enfermedad de Huntington es la afectaciéon de la esfera psiquica. Uno de los
rasgos de la enfermedad es el desarrollo de cuadros psiquiatricos que abarcan
un amplio espectro de entidades (manias, delirios, compulsiones) y que hay
que diferenciar, durante el proceso de consejo de si son rasgos aislados de
personalidad o pueden ser achacables al desarrollo de la enfermedad. De ello
se extrae ademas la disyuntiva de si se debe dar el diagnéstico cuando
aparecen indicios psiquiatricos de la enfermedad y de si se debe dar el

diagnostico a las personas que al margen de la enfermedad presentan rasgos
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de inestabilidad psiquica de forma aislada. Hasta donde llega el derecho de a

la informacién, y cuan moral es supeditarlo al principio de no maleficencia.

Se exponen a continuacion fragmentos en relacion a la esfera psiquica en

el proceso del consejo y de la Enfermedad de Huntington:

E: Algunos incluso llegan que se han hecho la analitica en otro sitio, y entonces después se ha
enterado de lo que iba a hacer y ha venido corriendo un familiar, “por favor no ensefarle
ningun resultado a mi madre o a mi padre, porque es que no quiero que, que no, que no, que ya
ha tenido algun intento de suicidio antes”, alguna historia de cuadro depresivo y en fin, un

desastre. (Anexo IV pp. 173)

Observamos que los antecedentes psiquiatricos toman una importancia
capital en el proceso de diagndstico, y que el experto los refiere en su
entrevista como factor predisponerte a que el proceso de informacion sea

inadecuado.

E: (Sobre la entrevista psicoldgica para el acceso a los resultados) Entonces la entrevista que
yo hago es una entrevista de psicologia normal y corriente. Eh, yo vuelvo a preguntar, yo
desgloso los antecedentes médicos en médicos y psiquidtricos, los vuelvo a preguntar otra
vez. Y preguntas directas acerca del suicidio, consumo de toxicos, cualquier cosa. (...)Rasgos
de personalidad previos que se los pregunto al acompafiante porque el paciente nunca se va
a definir como no sé, depresivo, impulsivo o algo asi. Lo va a hacer el otro. Antecedentes
psiquidtricos, eso seguro si o si, (...). Paso una escala de depresion de Beck porque incluye un
item especifico que habla del suicidio directamente. A pesar de que yo lo he preguntado
directamente quiero que quede por escrito, que no hay ideas de suicidio ni planteamientos en

ese sentido.

Una escala de ansiedad, estado y rasgos. Normalmente cudnto de nerviosos son y en ese
momento en concreto en el que van a plantearse hacer la prueba como estdn de nerviosos o
no. Tienen sintomas fisicos y también psiquicos, de rumiacion, preocupacion y demads... Luego
le paso un tercero que es un inventario de personalidad, les paso el MCMI. Puffffffff... Es muy
variopinto, puede descartar desde rasgos patoldgicos, ansiedad, depresion, trastornos
psicoticos y demds... Hasta estilos de vida. Luego rasgos de personalidad: mds perfeccionista,
hiperresponsabilidad, obsesividad... Ese la mayoria me suelen hacer un perfil tipico que es que

quieren mostrar una imagen mds deseable de lo esperado. (...) (Anexo IV pp. 175- 176)
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F: Pero esas conductas autodestructivas (el suicidio) también estan asociadas a la demenciao a

lo orgdnico a nivel de Huntington? O sea, ¢Hay un patrén tipo de conducta?

E: A veces hay sintomas sutiles que no son los movimientos y que ya desde muchos afios atrds,
antes de que comience a manifestarse la enfermedad estdn ahi: cambios en la conducta,
también a nivel cognitivo... En las valoraciones psicoldgicas lo ven. Si, hay un enlentecimiento,
hay problemas de memoria que no son a lo mejor problemas tan evidentes al inicio como los
de un paciente con demencia. Si, ya hay ciertas quejas de problemas de concentracion y demds.
(...) Y a lo mejor no es tan evidente pero en una exploraciéon con un neurdlogo o en un test y

tal, y empiezas a hablar con el familiar y tal, y dices buff...

Tiene ya cosillas, rasgos obsesivos, delirios y alucinaciones no es tan comun aunque puede
pasar... Pero la apatia y perseverar, eso es muy tipico. El perder iniciativa, querer... Estdn
como pasotas y eso se interpreta a veces por la familia por vagueria, “es que estd vago”, con
nuestros pacientes nos pasa... “Estd vago, no hace nada”. Claro y es otra historia. Y el
perseverar, en los pacientes con H, eso si es mds frecuente verlo, incluso alguno tener
obsesiones y compulsiones con el orden, con el lavado de manos o con una idea fija que
puede ser cualquier tonteria. Y r que r, pum, pum... Frontal, ahi, se quedan fijos en eso.”

(Anexo IV pp. 182- 183)

Encontramos de nuevo que un aspecto determinante en el proceso de
consejo genético es la existencia o no de rasgos psiquiatricos, asi como ciertas
conductas socialmente no aceptadas (consumo de toxicos, estilos de vida) que
en el discurso médico se han relacionado tipicamente con rasgos como la
impulsividad o la irresponsabilidad. La situacion del paciente entrevistado no se

adapta a estas descripciones:

F: Y el tiempo que estuvo Ud. con esta incertidumbre y se va a hacer las pruebas y tal... Ud. en

su salud psicolégica o psiquiatrica tuvo algo de depresidn o insomnio...
Pa: (Se rie a carcajadas) Que va, no, no nada de eso.
F: Es Ud. duro...

Pa: No, no soy duro. Lo que pasa es que vamos a ver, yo soy, tengo una pequefia empresa
entonces el dia a dia es muy intenso, no te da tiempo a estar pensando, a recrearte en

pequeias cosas, tonterias.
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Entonces también tenemos una vida familiar importante. Una vida familiar muy activa.
Entonces cuando no tienes un tema pues tienes otro. Cuando no participas en algo con tus

amigos, estd tus hijos, estdn los otros... jEs que tengo una vida...! (Anexo V pp. 205- 206)

Las respuestas del paciente deben ser analizadas desde una doble
perspectiva, por una parte es probable que al ser negativo para el test no
tuviera rasgos psiquiatricos, ademas de que como €l describe tenia una red de
apoyo importante. La respuesta “no te da tiempo a recrearte en pequefas
cosas, tonterias” puede ser fruto de un caracter despreocupado o bien que el
paciente no tuviese conciencia de la magnitud de la informacion. Pero también
hay que tener en cuenta la afirmacién del experto de expresar en los test
previos una imagen deseable, y por tanto puede que el paciente no haya
expresado en realidad como se sintid, porque eso podria interpretarse como un
rasgo negativo o de debilidad en la concepcidn social clasica de los fenébmenos

psiquiatricos.

El propdsito de estas pruebas desde el perfil experto parece doble: por
una parte separar patologia psiquiatrica aislada de patologia atribuible al propio
proceso de la Enfermedad de Huntington. Por otra parte, observar mecanismos
de afrontamiento, de adaptacion o desadaptacién y aspectos disfuncionales en
la personalidad que puedan maximizar el impacto de la recepcién de la

informacion acerca de su diagnéstico.

Respecto al perfil tipico parece razonable pensar que si alguien hace una
entrevista para obtener un beneficio (una informacién en este caso) se muestre
complaciente y deseable para el interlocutor, no parece que esto sea un rasgo
patolégico sino mas bien una respuesta humana adaptativa. Una cuestion que
toma especial relevancia, y que los estudios (Opp. Cit. Mastromauro et al, 1987.
Vaillant, 2000) del proceso diagnostico de esta enfermedad ponen de manifiesto
es la tendencia a cuadros depresivos y especialmente al suicidio. Encontramos

referencias a esto en el discurso experto:

E: Yo creo que el consejo genético de hecho se hace, mucho, mucho, en parte por el riesgo de
suicidio que hay. Porque cuando llega el resultado, claro, si no han pensado realmente lo que

significa, que aqui pone positivo y que vas a desarrollar la enfermedad...
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Hay gente que si, que claro. Porque ha vivido la enfermedad y es una enfermedad tan penosa y
tan larga, tan dura... Eh, saben perfectamente cdmo empieza, cudl es todo el tiempo de estar
en cama, muuuuucho tiempo, y cudl es el final. Entonces no es ni siquiera un impulso el decidir
el suicidio, o sea es algo que pueden llegar a planificar; y la otra opcion es aplazar la decision.

(Anexo IV pp. 175- 176)

E: (sobre la entrevista psicoldgica) Si no preguntas nadie te va a decir “no es que intenté no sé
cudntas veces quitarme la vida”... O tuve una depresion de no sé cudnto y me tiré no sé

cudnto sin salir, me tomé pastillas” (Anexo IV pp. 181)

P: (Y desde tu punto de vista, juega la atencidn psicoldgica un papel muy importante en todo

este tema (consejo genético) de la CH?

E: Si, lo veo porque de todos los pacientes que nosotros hemos visto (en consejo genético),
ninguno ha hecho ningun intento de suicidio ni nada asi. Y tampoco son tantas consultas si lo

veis. (Anexo IV pp. 179)

Las referencias al riesgo de suicidio son constantes durante la entrevista
al experto, que diferencia el acto de suicidio como impulso, a la respuesta ante
una amenaza que excede los mecanismos de afrontamiento. No queda muy
claro si el suicidio es fruto de una respuesta desadaptativa al estrés de verse
expuesto a una informacién dificil de asimilar, si es debida al conocimiento de
la enfermedad y sus consecuencias (caso de familiares cuidadores) y por tanto
fruto del miedo y la desesperacion, o bien si se trata de un rasgo psiquiatrico
tipico del cuadro que provoca la propia enfermedad.

Aparecen ademas otros aspectos psiquiatricos que se exponen aqui con
la finalidad de aportar un poco de luz a las conductas y situaciones que se

producen fruto de la degeneracion neuronal:

E: Por cambios en la conducta y asi me llamé la atencion (otro caso) un chico también joven.
Ese no es, no es consciente eh? Lo hemos visto un monton de veces y él sigue pensando eh,
que venia a hacerse el estudio para ver si tenia lo mismo que tuvo su madre, que segun él es

Alzheimer... Y de ahi que no lo saques, ese estd fatal, fatal, fatal...

Perseverante en este tema y demds, y en cada una de las entrevistas que teniamos y lo
veiamos él sigue r que r. Ya se ha hecho el test, ya han salido los resultados y demds y que

sigue pensando esa idea; que lo que su madre tuvo fue Alzheimer y él no es tan consciente de
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su deterioro, pero éste tiende a obsesionarse con ciertas cosas y una muy curiosa que si no la

hablo con la pareja no me entero...

Llevaba con la pareja casado seis meses, muy poco tiempo, pero la conocia de mucho tiempo

atrds. El tema de la comida el paciente actuaba como una anoréxica, igual, igual, igual.

Escondiéndose en el bafo, haciendo abdominales, de hecho la pareja queria que
trabajdsemos el tema de que aplazase el trabajo. El era ingeniero y le habian acomodado el
puesto, tenia un montdn de facilidades pero queria dejarlo. Y el motivo y la estrategia de que
continuara, ademds de que esté ocupado, habia un motivo mds importante, él no sabe que yo
lo sé, pero con su pareja si que lo habia trabajado. Y es que si se queda solo en casa, este se va
a estar haciendo footing, comiendo... Quitando cualquier cosa que él considere que tiene grasa,
que... Bueno, bueno, una cosa... Y encontrdrselo a escondidas pesdndose, igual en su casa que

en casa de alguien que van a visitar, no lo pueden controlar. (Anexo IV pp. 186- 187)

Observamos en primer lugar lo que el experto define como una
perseverancia respecto al diagnostico, y la no aceptacion, sin embargo de
nuevo no queda muy claro si la perseverancia responde a la naturaleza de la
enfermedad o es fruto de un mal mecanismo de afrontamiento. Por otra parte
aqui surge la importancia de realizar una entrevista al acompafante, asi como
la dificultad del experto para recabar informacion ya que el entrevistado afirma
que si no hubiera hablado con la pareja del paciente no se habria enterado. Se
describen comportamientos perseverantes y compulsivos, que parecen muy
tipicos de la enfermedad y que dificultan la convivencia familiar y social por

parte de estos enfermos.

A veces luchando contra los sintomas porque todas esas enfermedades, lo peor es cuando
afecta a la psique. Muchos familiares te dicen incluso: “no es que lo desee pero si estuviera en
cama me seria mucho mds fdcil. Yo el trabajo no me cuesta, yo eso lo saco fdcil; asearlo,
vestirlo, cambiarlo... Pero esta lucha de estar en su mundo y tengo que estar rebatiéndole

todo el rato qué hacer.” (Anexo IV pp. 192)

Aparece aqui otra muestra de las dificultades por parte del ambito familiar
para sobrellevar la enfermedad en términos psicolégicos. La dificultad para
afrontar la fragmentacién del yo psiquico, y la sensacién de que la persona que

tenemos delante no era la que conociamos:
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E: La madre de esta chica tan joven (una paciente que anteriormente sufrio la enfermedad el
padre) cuando era esposa siempre me cuenta una anécdota: todos los dias el paciente se
montaba en el coche en el garaje y ahi se podia tirar horas e incluso un dia entero y ella le
bajaba la comida y todo. Que se montaba en el coche y que se iba, y no lo arrancaba ni nada,
y estaba ahi esperando no sé, y ella alli acompaidndole hasta que se le pasaba otra vez esa

idea y volvia otra vez a casa.
F: Es un machaque psicolégico...

E: Mucho, mucho, mucho, mucho... Pero si estdn delirantes o alucinando o si tienen esa idea
ahi, eso es completamente incorregible. Da igual lo que digas o lo que plantees, da igual, es un
discurso circular, no tiene sentido. Es estar esperando ahi hasta que se le pase, un machaque...

La verdad es que si. (Anexo IV pp. 192)

Pero estd claro que hay casos que te llegan mds; gente joven, circunstancias que dices “Dios
qué injusticia! ¢ Cémo puede pasar esto? Es penoso la verdad, claro, claro, claro que si. Gente
que nosotros vemos que empieza el paciente a venir normal y tiene una conversacion
coherente, y lo vas viendo un ano y otro... De eso que te lo encuentras en el pasillo y notas
por su mirada, y el gesto, y la conversacion que tiene que no sabe quién eres, es que no sabe

quién eres! Eso es como... (Anexo IV pp. 197)

Parece que los principales rasgos que afloran en el espectro psiquiatrico
son las fijaciones, manias, compulsiones y la perseveracién. Otro aspecto
importante es el tema del suicidio, que a diferencia de los rasgos expuestos, no
esta tan clara su atribucion a la naturaleza de la enfermedad. No obstante
todos estos sintomas afectan de forma muy dura al nacleo familiar, y mas
teniendo en cuenta que el entorno del paciente puede ser paciente
posteriormente como se explicaba a través del concepto “enfermo como
poblacién” (Opp. Cit. Grande, 1999). Esto hace que algunos de los futuros
pacientes tengan una experiencia previa con la enfermedad y podria explicar
gue se activen intrinsecamente mecanismos de afrontamiento disfuncionales
tales como el suicidio o el aislamiento que supone el diagnéstico, asi como el
rechazo a la informacién. En la entrevista realizada al paciente encontramos
referencias al proceso mérbido de su madre (que padece la enfermedad) y en

como esto se vive y se elabora en el contexto familiar:
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F: &Y respecto a la enfermedad Ud. que espera del futuro?
Pa: Es que no sé si tiene cura, si es una enfermedad que se puede tratar...
F: Ahora mismo el tratamiento es paliativo.

Pa: Por eso te digo, como es genética... Yo lo tinico que digo es que estamos en un momento
que ya mi madre se le olvida hasta donde estdn las llaves de la luz. Entonces eso, no es que

] i ue dices, “ ia, u i u |
te deprima sino que dices, “{Madre mia, lo que ha sido y lo que es!”

De ser una persona activa, vital, que cocinaba, fregaba, ha criado tres hijos, ha mantenido una

casa... Ahora se sienta en un sillon y ala, a esperar que pase el dia...
F: Eso da mucho miedo, el hecho de poder ver...

Pa: Lo que da mds es mucho cabreo, rabia, uno debe llegar y morirse y que se acabe. O sea,
entiende, mi suegra tuvo Alzheimer y mi suegro tuvo microinfartos... Y la verdad es que ves
personas con esa actividad que tenian, verlos en una silla y esperar que pase el dia. Te

deprime, te cabrea, te... De lo que éramos y a donde llegamos. (Anexo V pp. 208)

Encontramos por un aparte que la conducta de la madre se corresponde
con las descripciones del experto en cuanto al pasotismo y la abulia de los
pacientes de Huntington. Por otra parte encontramos también una desconexion
de la realidad, olvidos... La respuesta que esto genera en el entorno es
frustracion y rabia, el fragmento “uno debe llegar y morirse y que se acabe” se
parece mucho a lo que el experto afirmaba que le verbalizaban los pacientes
acerca de que lo pero era estar luchando continuamente con el aspecto
psiquico de la enfermedad, y que era preferible que estuvieran encamados al

machaque psicolégico.

Por todo lo expuesto, el consejo genético para diagnéstico de la
enfermedad se complica al tener que analizar también rasgos psiquiatricos que
surgen como parte de la enfermedad, que afectan al entorno y que dificultan la
minimizacion del trauma que supone dicha informacion y que es una de las

principales pretensiones del diagndstico genético.
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4.4. Motivacién y finalidades en la demanda de diagndstico genético

Otro aspecto destacable en el consejo genético es la motivacion de la que
parte la demanda del analisis, asi como del uso que se va a hacer de dicha
informacion en el contexto de la Corea de Huntington. Algunos fragmentos ya
estudiados muestran el protagonismo que tiene la justificaciéon de porqué quiere
conocer el diagndstico un determinado paciente, y algunos de los aspectos que
se validan desde el discurso experto son: motivos sensatos, realistas, no

basados en fantasias...

La reproduccidon como nucleo duro de la toma de decisiones por parte de
los pacientes en el contexto de la Enfermedad de Huntington la encontramos
también en la revisién bibliografica, donde los estudios de Leontini (2010)
apuntan a la centralidad de la reproduccion respecto a la toma de decisiones
sobre el hecho de hacerse las pruebas. Esto lo exploramos desde la
perspectiva del experto y del paciente que se somete a las pruebas las
motivaciones que existen detrds de la demanda, asi como el beneficio o

prejuicio en el contexto de afrontar la informacion.

E: La gran mayoria lleva desde que sabe que tiene el diagndstico el familiar, un par de afios,
tres afios, incluso cinco afios valorando si hacer o no hacer, hacer o no hacer. La motivacion de
porqué hacer, eso es fundamental, una motivacion sensata es “quiero planificar mi dia a dia,
no voy a hacer grandes cambios. Esto simplemente... O planificar un embarazo normal y

corriente.

Muchas consultas del consejo genético son esas, quieren tener descendencia y saben que... Si,
eso me parece un avance buenisimo, buenisimo, poder cortar ahi de raiz la enfermedad. Eso lo

valoran muchisimo. (Anexo IV pp. 175)

E: (Sobre las reacciones de los pacientes que dan positivo en el test) Y otros positivos que ya
venian con la idea asi, pero muy bien, muy bien. No sé, segun. Los que se plantean que por
tener hijos, esos mejor, eso es mucho mejor porque tienen un objetivo muy claro y saben que
a partir de ellos la enfermedad ya se acabd. Eso tiene un sentido muy, muy... lo valoran un

monton. (Anexo IV pp. 175)
E: La chica mds joven que vi tenia veinte y tantos, pero la cabeza perfectamente amueblada...
F: Y hubo que darle el diagndstico... ¢ ?
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E: Si, bueno. Eso fue... Esa la vi con una pediatra arriba en genética. Yo ya me imaginaba que lo
iba a encarar bien, por la entrevista que habia tenido con ella, con su marido y demds. Pero es
que hasta nos sorprendimos y todo la pediatra y yo porque, va y como “vale muy bien, yo ya

lo sabia, pues ahora tengo que hacer esto, esto y esto otro porque yo voy a tener hijos sanos”.

Me da una cosa, y al tiempo creo que ni la cité, le dije directamente que la llamaria por
teléfono. Estupenda, su vida igual que siempre, llevaba una guarderia ella... Sus mismas
amistades, con su pareja todo estupendo, ya habian empezado un proceso para quedarse
embarazada y demds. Era increible, lo tenian, tan, tan claro... Muy claro, muy claro... (Anexo

IV pp. 188- 189)

F: Entonces Uds., pero Uds. se lo dicen los familiares, éO les llama el médico?

-No, no, ellos hacen su vida y yo la mia. Pero es que como yo tengo dos hijas. Eh, es que yo
tengo dos hijas y mi madre ahora enferma, pues yo decido hacerme la prueba. Simplemente

por eso.
Y éPor qué decidié hacerse la prueba?

-Pues mira, porque tengo dos hijas, y una estd casada y la otra es militar. Entonces queria
que ella supieran si la tenian o no, que se hicieran ya las pruebas ellas si querian. Sobre todo

la casada.

Claro, Ud. entonces, lo hizo por... (Asiente) Al margen de lo que pudiera suponer en su vida

saber mas...
-Si por mis hijas, sélo por mis hijas. Por la casada, eso es... (Anexo V pp. 199-200)
Si Ud. tuviera que volver a tomar la decisién... ¢ Qué haria?

Si, lo volveria a tomar... La volveria a tomar, porque, por mis hijas. Por ejemplo la mayor, si
quiere tener un hijo, y esa enfermedad la puede eliminar. Pensé que seria interesante. (Anexo

V pp. 201)

De los fragmentos expuestos se extrae que una de las motivaciones mas
importantes para realizarse las pruebas es la reproduccién y la descendencia.
La entrevista al experto valida como motivo sensato el deseo de reproduccion y

la posibilidad de eliminar la enfermedad de raiz. Parece que el afrontamiento
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también es mejor cuando el objetivo de la informacion es tener hijos o descartar
la enfermedad en los hijos adultos. El relato del paciente se corresponde
también con esta realidad, el paciente refiere vehementemente que su principal
acicate y el Unico para realizarse la prueba fueron sus hijas, y los futuros
nietos. También la posibilidad de eliminar la enfermedad de raiz que se
encuadra dentro de los discursos de esperanza que aporta el estudio del

genoma, para contrarrestar el efecto negativo de la informacion.

4.5. Concepcion de riesgo en torno al consejo y al diagndéstico genético

Como ya hemos apuntado, la probabilidad en el ambito de la biomedicina
tiene un papel fundamental, pero en el caso de la gendmica es capital. La
concepcién del riesgo en torno a los designios de la informacion genética es
preponderante debido a la certeza, en el caso de algunas enfermedades como
la Corea de Huntington, de desarrollarla si existe un test positivo. El riesgo en
el &mbito genético, siguiendo los criterios de clasificacion de Rose (Rose, 2001),
se inscribiria en la categoria individuos de “alto riesgo” al comprender una serie
de anormalidades contenidas en el DNA de estos individuos. Algunos ejemplos

del protagonismo del concepto de riesgo en el consejo y diagndstico genético:

E: Y cuando tu dices pues igual te sale que si pero no quiere decir que lo vayas a desarrollar o

no, entonces la gente dice “éPara qué voy a hacer eso (el test molecular)?” (Anexo IV pp. 174)

Lo que se expone en esta reflexion es la relatividad del paradigma
gendmico, que se ordena en términos probabilisticos y que por lo tanto en
determinadas entidades no es infalible. Si no hay certeza absoluta de que se va
a producir una enfermedad, es probable que las pruebas genéticas no sean

adecuadas y solo generen incertidumbre.

E: En la entrevista, a mi, todas las entrevistas al mismo tiempo me gusta que sean
acompaiados y luego cada uno por separado, te da mucha informacion y a veces incluso de la
toma de conciencia que hay de la enfermedad porque le pasa un poco como alguno de
nuestros pacientes que alguno te viene dando literalmente saltos y te dice que viene a

hacerse la prueba a ver si tiene o no, dando saltos en la silla. (Anexo IV pp. 174)
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E: Me gusta saber cudnto tiempo han estado pensando, reflexionando sobre hacerse la
prueba. No es lo mismo “no es que tuve una consulta hace un par de meses con no sé quién y

me ha dicho “oye éPor qué no te haces esto para ver si tienes o no?” (Anexo IV pp. 175)

Por otra parte encontramos una ambivalencia en los criterios de
diagnéstico genético, por una parte como ya hemos visto, se pretende un
afrontamiento estoico del diagndstico; pero por otra parte se da mucha
importancia a que el paciente presente o desarrolle una “conciencia del riesgo”
de lo que implica acceder a esa informacion. Cuando el experto habla de
pacientes que estan dando saltos en la silla, lo interpretamos como que vienen
despreocupados o bien que han desarrollado sintomas y que eso no les
permite abordar la realidad. En el otro extremo estan los pacientes que han
hecho un ejercicio de reflexividad y que han elaborado la gestiébn de la
informacion que van a recibir. Y por supuesto que tienen una percepcion de los

riesgos que puede entrafar el acceso a dicha informacion:

E: Yo creo que el consejo genético de hecho se hace, mucho, mucho, en parte por el riesgo de
suicidio que hay. Porque cuando llega el resultado, claro, si no han pensado realmente lo que

significa, que aqui pone positivo y que vas a desarrollar la enfermedad...

Hay gente que si, que claro. Porque ha vivido la enfermedad y es una enfermedad tan penosay
tan larga, tan dura... Eh, saben perfectamente cdmo empieza, cual es todo el tiempo de estar

en cama, muuuuucho tiempo, y cual es el final. (...)

P: Todo en el fondo gira en torno a una informacién que es posible que queramos saber o no

nos venga bien saber, o algo asi...

E: Claro, pues si, al fin y al cabo es informacion. Una informacién que ellos la pueden valorar a
veces como una catastrofe o como un privilegio porque tu no estds libre de que te pase
cualquier cosa al salir ahi, a la puerta de tu casa. Pero ellos si saben, eso que muchos, que el
resto no tenemos ni idea. Y ellos si saben en cierto modo lo que les va a ocurrir. (Anexo IV pp.

176-177)

El consejo genético no solamente entrafia el riesgo de desarrollar una
enfermedad, sino que han aparecido nuevos riesgos en torno al consejo en
Huntington, como es la problematica del suicidio. Ese riesgo que existe, es

paraddjicamente certeza de cOmo sera nuestro final si no ocurre nada antes: lo
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explica el experto, “ellos si saben lo que les va a ocurrir’. Entendemos entonces
que lo que comienza como la angustia del sentimiento de riesgo, de
enfermedad y muerte, acaba con un grado elevado de certeza acerca de como
llegara el final. En este sentido el suicidio parece mas una respuesta

desesperada que un rasgo patoldgico de la propia enfermedad.

E: (...) Pues ese chico (que se habia realizado las pruebas) horrorizado, muerto de miedo... Y
que el diagndstico no, que no, que no y que él tampoco queria saber. Que desde que sabia lo
qgue se habia hecho tuvo que hacer un parén en los estudios, unos niveles de ansiedad

impresionantes, sin poder dormir y demas. (Anexo IV pp. 183)

El desarrollo de la tecnologia de diagndstico genético estd dando lugar a
nuevos riesgos como es el presente caso; cuadros de ansiedad e insomnio,
derivados de la incapacidad de los pacientes para enfrentarse a una
informacion absoluta en torno a su salud, su vida e incluso la forma en la que
vivira o morira. Estos dafios colaterales son fruto a su vez de una tecnologia
que probablemente ain no sabemos dominar y genera situaciones tan
contradictorias como la del chico que se horroriz6 y casi se muere de ansiedad
ante la informacién. Este hecho esta intimamente ligado a las tesis de Beck
(1998) y la sociedad reflexiva, en tanto en cuanto la ciencia en ciertos aspectos
esta generando mas duda y ambivalencia y en que la ciencia deberia enfocarse
mucho mas hacia el manejo de las consecuencias no deseadas, tal como

ilustra este fragmento.
El caso citado diverge de la experiencia del paciente entrevistado:

F: Y Ud. éEn qué momento, cuando Ud. se entera de la enfermedad y de que puede tenerla...

qué le cambia? ¢ Cdmo le cambia su vida?

Pa: No, no, a mi no me cambia nada. Porque fue todo muy rdpido eh... Desde que lo decidi
hasta que me hice la prueba pues pasaron tres meses o cuatro meses. Y como en la Arrixaca,
que es donde yo me la he hecho, tenian ya antecedentes de otra tia mia, pues en un mes o
aproximadamente me dieron el diagndstico. Y a ver, no me cambio mucho, no nos ha

cambiado nada la vida.

F: Pero el tiempo que Ud. estuvo decidiendo...
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Pa: Tenia una incertidumbre... Si la tengo... Si no la tengo... ¢éEn qué me puede afectar?
¢Cudndo me va a afectar? C6mo me va a afectar, solo eso pero no cambié nada. (Anexo V pp.

199)

El paciente verbaliza que el impacto que tuvo el proceso fue minimo
aunque esto es atribuible a la rapidez del diagnéstico y al hecho de ser un
paciente con un test negativo. Sin embargo el paciente otorga poca relevancia
al proceso, y s6lo admite incertidumbre instantdnea. Parece que la inseguridad
en estos procesos es un aspecto mas que hay que afrontar al iniciar dicho

proceso.

F: ¢Qué fue lo primero que pensoé cuando Ud. estaba en el proceso de hacerse las pruebas y
todo eso? Lo primero que le pasa por la cabeza cuando llega el punto de “bueno no sabemos si

lo tiene o no pero le podemos hacer una prueba....”

Pa: Sinceramente..., no te paras. Yo no me he parado a ver qué es lo que me podia ocurrir,
cambiar mi vida, la enfermedad, o... Lo demds. Simplemente decidi hacérmelo, lo que pasa
es que por mi condicidn... Yo soy cristiano practicante. Cuando tu crees entonces aceptas lo

que te venga, si.

Pero es que cuando lo sabes, ahora ya no tiene vuelta atras, lo tienes o no lo tienes, y si lo
tienes, lo antes posible... Porque si ves sintomas... No sé, en plan, de que te pongas raro, o de

gue tengas manias, o de que bueno, pues tu familia lo entiende y lo acepta. (Anexo V pp. 200)

F: éY en aquellos dias anteriores al diagndstico qué le pasd por la cabeza? ¢Alguna emocion

qgue Ud. recuerde?

Pa: No, no... Simplemente pues piensas que si lo tiene qué va a ser de ti, como vas a
reaccionar, con qué edad te va a salir... Piensas un poco, pero bueno como estas metido en el
proceso y luego en el trabajo y en el dia a dia, pues la verdad es que no te da tiempo. Lo que si,
lo pasas peor en el momento que te llaman para que vayas a recoger el analisis a recoger a

las pruebas.
F: ¢Como se vive durante el tiempo que uno espera los resultados? En todo ese tiempo...

Pa: Con un poco de, ay, un poco de angustia, pero bueno. Ya te digo, no mucha porque fue

un poco, muy poco tiempo y no, no dio mucho tiempo a pensar...

F: ¢Como fue el momento en que le dan el sobre con los resultados en la consulta?
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Pa: ¢COmo? Hombre fue como... Hasta que lo abres, y sabes que no tienes... Fue como un

pelin de... (Silencio)
F: éLo abre Ud. mismo?

Pa: Si, si, lo abri yo mismo el sobre. Iba con mi mujer y lo abri yo, si yo mismo. O sea, lo tenia,

lo tenia... Lo tenia asumido. Lo tenia claro lo que queria y lo hice.

F: éSe planteé planes o cosas que hacer? O decir “ya no voy a hacer esto”. ¢ Cémo afectd a su

vida?

Pa: No, no, (rie con una carcajada) no me planteé nada. No me planteo nada y te voy a decir
porqué. Mira, mi madre tiene 75 o 77 aios y mi madre lleva ahora mismo cuatro o cinco
afios enferma. Entonces yo me puedo plantear la vida, hacer planes, porque no sé cuando

me va a salir si lo tengo.

Pero ademas (rie de nuevo), también me he planteado que si no tengo Corea de Huntington
puedo tener mafiana Alzheimer o puedo tener otro tipo de enfermedad, aunque no sea
hereditario o congénito puede salir otro tipo de enfermedad, con lo cual la vida mia se

puede acabar...

F: &Y su vida hubiera sido diferente si no hubiera podido hacerse esa prueba?
Pa: No, no, no, si no me la hago hubiera seguido viviendo igual.

F: Si pero quizas hubiera vivido con mas angustia o mas...

Pa: No porque, a ver, lo que tienes lo tienes y te sale cuando te sale. No puedo vivir con
angustia, vivir con miedo y en la carcel no se puede vivir. Entonces estar pensando... También

me puede salir mafiana un cancer. No, angustia la justa. (Anexo V pp. 201-204)

De esta parte de la entrevista encontramos como denominador comun la
incertidumbre y destacamos la importancia de los mecanismos de
afrontamiento en la elaboracion del proceso y la gestion de la informacion. El
paciente expresa que es catolico y que tiene mucho trabajo y que por eso ha
podido evadirse del malestar que le han generado las pruebas. Al contrario que
los estudios de caso consultados, o el testimonio de la propia experta dénde se

le otorga gran trascendencia al proceso, nuestro entrevistado afirma que el
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proceso de consejo y diagnostico no tuvo ningun impacto o cambio en la
concepcion de su vida. Parece existir una tendencia a minimizar el problema y
a generalizar la concepcion del riesgo como dispositivo de afrontamiento, un
discurso del “nos puede pasar cualquier enfermedad y si no es ésta sera otra”.
Dada la existencia en el entorno del paciente de otros casos de Huntington asi
como miembros que no se han realizado las pruebas, decidimos indagar para
intentar observar otras formas de concebir el riesgo en la elaboracion del

proceso:

F: ¢Su familia hay mas casos que sepan?, aparte de los que ya saben, éque no quieran saber o

no se las haya hecho?
Pa: Ahora mismo que sepamos, que yo controle estdn mi madre y mis dos tias...
F: Me refiero, sus hermanos por ejemplo, que no sabe si se han hecho las pruebas.

Pa: El pequefio dice que se las ha hecho, vamos no sé si es verdad o mentira. Y el del medio no

se las ha querido hacer.
F: ¢Y esto en la familia qué supone a nivel psicolégico?

Pa: No se habla de eso, es un tabu por ejemplo. Verte ahi es ya como el que tiene Alzheimer
o... U otro tipo de enfermedad mental. Te sale y ahi esta, te voy a decir una cosa, afecta. Por
ejemplo el afio pasado nos juntamos la familia a comer, y él no vino, no vino porque no
quiere vernos. No quiere hablar del tema y no quiere hacerse la prueba. No quiere vernos.

(Anexo V pp. 202)

En el caso del hermano del paciente, encontramos una respuesta mucho
mas “desadaptativa”, evasion del problema y cualquier aspecto que pueda
relacionarse con este. En este sentido podemos encuadrar este tipo de
respuesta con los datos reportados en la bibliografia acerca de los procesos de
aislamiento que pueden surgir ante la incertidumbre de saber que existe el

riesgo de padecer la enfermedad.

A propdsito del impacto de la informacion, el experto coincide con nuestro
paciente en que se trata de relativizar, dentro de la certeza del futuro

padecimiento, las consecuencias y el diagndstico expone que:
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E: Ademds es algo que nosotros transmitimos cuando damos el diagndstico y es positivo.
“Bueno a ver, se estd investigando mucho el tema de y se saben aspectos que hace afios era
imposible como la posibilidad de tener una descendencia sana”. Y luego la edad de inicio es
variable, es relativa. No si o si que tu madre haya iniciado a los cuarenta y que tu lo vayas a
hacer asi, puede haber una tendencia pero como son excepciones, esto es como dar tiempo a

alguien que le han diagnosticado un tumor, épara qué? (Anexo IV pp. 193)

Lo que subyace en esta reflexion es la relatividad y la no infalibilidad, al
margen de que el discurso genético afirme categdéricamente que se va a
desarrollar una patologia, siempre existe un espacio a la incertidumbre. La
gendmica puede dar explicaciones satisfactorias a los mecanismos de
enfermedad y a su potencial letal, pero todavia no es capaz de predecir en qué
grado ni cuando. Por otra parte el discurso experto se viste de esperanza y
optimismo, fundamentandose en los avances pasados para aportar confianza y

seguridad frente a ese riesgo.

E: (Sobre el riesgo de hacerse el test molecular) Se puede ahorrar un sufrimiento extra, no
tiene sentido. Luego hay gente que se puede equivocar pero bueno, eso es parte de la
experiencia. A lo mejor es que no, que no, que no y que no, que no quiere saber y luego dice
“iAy si hubiera sabido!” pero quién no juega no se equivoca. Quién no decide también es mds

comodo, pero es otra opcion. (Anexo IV pp. 194)

Observamos en relacion con las afirmaciones del experto que los test
pueden servir para ahorrar angustia, aunque si salen positivos esta angustia
puede multiplicarse. Destaca ademas la forma en la que desde el discurso
experto se nos insta a saber y concienciarnos del riesgo. Seria lo que Rose
define como “ciudadania biolégica”, una logica que nace en la medicina
ortodoxa y que nos insta a responsabilizarnos de nuestra salud; en este caso
tomando las riendas de nuestras elecciones al decidir realizarnos un test
genético y eligiendo el conocimiento de nuestra salud fueren cuales fueren las

consecuencias.

Llegados a este punto de la entrevista nos preguntabamos como afecta la
concepcion de riesgo al experto, quién se pasa el dia observando casos y
decidiendo quién puede acceder a la informacion y quién no.

P: Luego también te acostumbras... {Te acostumbras hasta cierto punto?
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(Sobre la percepcidén del riesgo del experto)

E: Si, yo creo que todos tenemos la falsa creencia de ser sanos, que es mejor pensar asi; que
no nos va a pasar nada. Pero cuando estds en el hospital y ves tanto, tanto y tanto...Y
ademds yo voy preguntando siempre lo peor, es como si esto, esto es lo normal. De hecho a
veces mi defecto es que tiendo a minimizar muchas cosas. Yo no lo digo pero si lo pienso,

incluso para mi en mi vida...

iEso no es nada! Es que si no te estd pasando a ti algo en este momento, te estdn
diagnosticando o le estd pasando a otro en otra parte del mundo. Si lo miramos asi, y hay
tantas cosas. Y yo digo que hay muchas mds enfermedades que no se curan que las que se
curan. Intentamos llevarlo lo mejor que podemos: paliar sintomas y ya estd. Pero te ha tocado

a tiy me ha alegro no me ha tocado a mi. Es asi.
P: Menuda dosis de realidad...

E: Es asi, me puedo poner asi... “iQué bien! No me ha tocado! jNegativo...!” Ostras, pues en
ese mismo momento en la otra punta del mundo le ha tocado a otro. Si al final la enfermera
en la unidad decia, como trabajamos mucho en equipo pues comentamos mucho los casos. Los

miércoles por ejemplo hacemos sesiones clinicas juntas...

Pues la enfermera siempre dice: “Yo no sabia que a la gente le pasaban tantas cosas malas!”
Y yo digo que es porque no lo preguntamos, es porque no lo preguntamos. Pero es raro, salvo
alguien que tenga un tinte mds histérico y le guste contar y regodearse en sus penas, historias y

demds. (Anexo IV pp. 197-198)

Observamos que el experto relativiza su construccion del riesgo: afirma
que la percepcién de salud se basa en una “falsa creencia” y que “creemos que
no nos va a pasar nada”. De esta forma concibe la realidad como incertidumbre
y azar, donde la enfermedad puede ocurrir siguiendo patrones de aleatoriedad.
Este realismo exacerbado le hace tomar conciencia de las limitaciones de la
medicina. No obstante hay que tener en cuenta que “esa es su normalidad” y
gue su vision estd muy mediatizada por el andlisis de casos que en realidad
son muy poco frecuentes (inferior al 0,05% de la poblacién), por lo que su
interpretacion en este sentido se ve desvirtuada. La minimizacion de los
propios problemas, asi como la generalizacion del riesgo nos parece entonces

un mecanismo de afrontamiento ante el desasosiego que genera esta realidad.
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4.6. Discurso experto y medicalizacion en el diagndstico genético

Se ha descrito ya la realidad actual del ambito biomédico acerca del
proceso de medicalizacion y la importancia que adquiere el discurso experto
incrustado en la realidad genomica. La medicalizacion supone aqui la
importancia concedida a las explicaciones bioloégicas del fendomeno de
enfermar, como la forma en la que las personas conceden prioridad al discurso
experto e interiorizan las recomendaciones médicas a través de su confianza
en la ciencia médica. El discurso experto toma legitimidad a través de la
fiabilidad, se reproduce gracias a lo que Giddens define en el marco de la

sociedad de expertos, gracias a la circularidad de dicho conocimiento.

P: Pero para vosotros es una responsabilidad también, porque esta de por medio el suicidio, to

eso...

E: Si, si. Me da mucha seguridad el tiempo para entrevistar y demds, y en la unidad si. La
verdad es que necesitas ese tiempo y la entrevista con otra fuente. Te va a dar un apoyo y
preguntar las cosas sin ningun tipo de reparo. Eso también me lo ponen fdcil, porque ven al
psicélogo y ya de primeras es como... pufff!!! “iTe tengo que contar un monton de cosas!”
Como un confesionario o algo asi, llegan mds predispuestos que a otros especialistas.

Entonces se abren un poquito mds y te cuentan un montdn de cosas. (Anexo IV pp. 182)

Encontramos una predisposicidon de los pacientes, ante una autoridad
experta a revelar su propia subjetividad, probablemente por la confianza
depositada en su autoridad moral. La informacion que se transmite en una
consulta y que en este sentido se asemeja mucho, a las confesiones religiosas
en dos aspectos: por una parte “el secreto profesional” que tiene su equivalente
en el “secreto de confesion” y por otra, la entrega de nuestros secretos o
intimidades a la figura de autoridad de la cual esperamos una serie de
recomendaciones o prescripciones para solventar los dilemas que nos atafien
(una especie de absolucion). La entrevista de nuestro paciente también puso

de manifiesto estos aspectos:

F: ¢Esta Ud. satisfecho con el programa de cribado genético y con el sistema sanitario que le ha

atendido?
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Pa: Si, si. Yo siempre se lo digo a mis amigos, que yo con la Seguridad Social, estoy muy
contento con la Seqguridad Social. Y en este caso concreto a mi me explicaron muy bien lo que
habia, si lo queria hacer, si no lo queria hacer, si era voluntario. Que tenia que pasar unas
pruebas psicoldgicas... Y yo tuve siempre una informacion muy directa y muy clara. Y tomé la

decision, pero siempre ser tu.

Yo estoy muy contento con la informacion que he recibido, con el tratamiento y el
diagndstico de la Seguridad Social, y creo que son personas muy bien, muy bien preparadas.
Si, porque no todos los puestos saben decirte las cosas. Recuerdo la doctora que me lo dijo, me
lo dijo de una manera muy, muy... Sin decirme que no lo tenia empezé a prepararme, a
hablarme, hasta que no sabia ni siquiera si lo tenia o no lo tenia... Pero cuando, de una

manera muy amable, muy humana, si. (Anexo V pp. 206-207)

Observamos como el paciente deposita su confianza en el discurso de los
profesionales médicos que le atendieron, y por extension al sistema sanitario.
Su percepcion es que son personas muy bien preparadas, esto significa, con
amplios conocimientos y en los que él confié durante su proceso de consejo y
diagnostico. El entrevistado se mostr6 muy complaciente durante toda la
entrevista, aseverando que €l queria hablar para que la enfermedad se

conociese Yy la ciencia avanzara:

F: Ud. esta hablando, y es raro que la gente hable por lo que Ud. ha dicho antes, la gente

elabora un tabu de lo que ha pasado...

Pa: ¢Si? Pues si todo lo que vosotros aprendéis, lo que hagdis en las tesis y lo que hagdis en
los master... Todo eso al final nos beneficia a todos, porque tenéis mds camino, mds camino
andado y la sinceridad pues para tratar mainana a otras personas. Yo creo que es bueno. Yo
creo que es asi, o sea estamos manteniendo esta conversacion que en mi caso ha sido muy
positiva. Pero lo negativo de alguien me imagino que también os puede ayudar a ayudar a
esas personas. Porque casos como el mio dices, “bueno estd hablando desde que no lo tiene,
nada”. Pero si lo hubiera tenido, pues a lo mejor te hubiera aportado mds aqui... (Anexo V pp.

207)

El paciente contribuye asi al discurso de la esperanza, en el que la ciencia
se legitima a través de sus avances como solucion de la enfermedad. Su
predisposicién se explica a través del anhelo de contribuir al progreso en el

Huntington, de la esperanza de encontrar una solucion. En este sentido valora

153



a los futuros profesionales, como referentes de conocimiento y autoridad a los
que hay que permitir formarse, para poder dar una oportunidad al avance
cientifico del que hablamos. Y continuo:

F: No, no. Ud. aporta porque la importancia de esto es como se vive esto. Esto es lo que Ud.
ha vivido. Independientemente de que su final haya sido feliz, pero Ud. lo vivié: cogié el sobre

y lo abrié... (Y si alguien estuviera en su situacion Ud. lo animaria a hacerse la prueba?

Pa: Si, si, si. Si, o no solamente de esta enfermedad sino de cualquiera. Yo por ejemplo, por
ejemplo me he hecho las pruebas de, de la empresa y yo he pedido que me hagan los
tumorales de la prostata. é¢Por qué? Pues porque si lo tengo, a ver, si es que si lo tienes,
cuanto antes te lo analicen antes te... El alcance a lo mejor es menor, claro... éNo? (Anexo V

pp. 208)

La peticién de unas pruebas tan especificas por parte del paciente supone
de nuevo otro ejemplo de medicalizacién, asi como de interiorizacién del
discurso médico acerca de las actitudes de prevencién en cuanto a la
realizacion de cribados de poblacion de riesgo. Esto ademas toma especial
significado en su relacion con la conciencia del riesgo, de la posibilidad “de
coger a tiempo”, del “menor alcance”. Formas de reproduccion y circularidad de

los puntos calientes de la medicina actual.

A este respecto se le pregunto al experto acerca de la facilidad de acceso
a todo tipo de test genéticos (cancer, hipertension...) gracias al aumento de la
oferta por parte del sector privado y a la flexibilidad en los criterios de

realizacion:

F: Y un poco asi al margen de la corea, Ud. cree que las herramientas diagndsticas genéticas de
las que le hablaba, Ud. como psicdloga que esta en el medio... éCree que se estan tomando a

la ligera y se estan ofertando cosas a la ligera, que son mas iatrogénicas que otra cosa?

E: Claro que si, si se vende asi en plan como si fuera un concurso o algo asi, o cuando te
planteas la prueba como una analitica sin mds... No, no, no. Eso lleva debajo una
trascendencia, es muy importante, tienen que saber lo que van a pedir, lo que estdn
haciendo y para qué lo van a usar. A lo mejor yo no lo voy a usar para nada, entonces... ¢ Para

qué quiero saber cémo, cudndo y dénde me a ocurrir X cosa? (Anexo IV pp. 192)
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La respuesta del experto acerca de vender pruebas como si fuese el
premio de un concurso concuerda muy bien con las tesis de Colon acerca de la
teatralizacion de la enfermedad. Se remarca de nuevo la trascendencia de la
informacion que se va a descubrir/facilitar, asi como de los usos que se van a
hacer de esa informacion. El hecho de “tener que saber lo que se va a pedir”

supone un desconocimiento precio acerca del impacto de la enfermedad.

E: El chico, el chico que os he contado le dijeron en una consulta de neurologia, no le dieron el
diagndstico pero sabian por la clinica y demds... Y venga a indagar. La estudiaron y estuvieron
un afno o asi, que si posiblemente tenia Huntington... Y en una de esas consultas le plantean
hacerse la extraccion. Pero se plantea como una analitica sin mds... “Oye, ¢éTe quieres hacer
esto?” Y la paciente siempre acompafiada por su hijo (el chico), y se lo hace... Y cuando él
empieza a indagar, a leer, a mover papeles, diagndsticos, motivaciones... Esto qué es? (Anexo

IV pp. 182)

Encontramos aqui un ejemplo de uso irresponsable de la tecnologia, la
oferta de la informacion indiscriminada. La prueba en este caso se ofertd
“alegremente” sin tener en cuenta la relevancia de la informacién ni el impacto.
Entendemos que esta practica, asi, tal y como la narra el experto es iatrogenia
consecuencia de la excesiva medicalizacion de nuestro sistema sanitario. Otro
aspecto muy relacionado es la facilidad de acceder y contrastar los
diagnosticos a través de Internet, y que es una de las herramientas de

intercambio de informacidn entre expertos y legos en nuestro momento actual:

E: (Sobre la entrevista psicolégica y el conocimiento previo de la enfermedad) Si han buscado
en Internet, si no, a veces lo que conocen es lo que les han contado no sé qué familiar de lo que

tenia su madre o su padre y son tantos afios...

Y todo el mundo va a lo c6modo, a Internet, todo el mundo, ya directamente es algo que a
veces pregunto. “éHas buscado en Internet?” Lo primero, van directos, han visto un
diagndstico, alguna frase y ahi sacan ellos informacion. Y claro la informacién siempre hay

que limitarla un poco. (Anexo IV pp. 180- 181)

El experto afirma que todo el mundo accede a Internet para obtener
informacion de su proceso. Esto es un ejemplo de biocomunicabilidad, de como
las nuevas fuentes de conocimiento médico se han extendido a través de la red

y la difusién del discurso experto supone aspectos inesperados. Estos serian el
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acceso rapido y facil a todo tipo de informacién acerca de casi todo. El
problema es para el entrevistado, que dicha informacién llega y se dirige en
todas direcciones por lo que no hay manera de limitarla. Tampoco hay forma de
contrastar su fiabilidad, y por analogia de lo que ocurre en el diagnéstico

genético, de medir su impacto en los receptores.

E: Yo les digo “para tomar una pastilla es el dnico tratamiento que no necesitas motivacion”,

no necesitas estar bien, te la tomas y ya estd.

Para el resto de tratamientos que no te van a curar la enfermedad, pero te van a venir bien:
fisio, logopeda, hacer salidas y demds... Necesitas motivacion. Si no la tienes porque estds
deprimido, no haces otra cosa nada mds que estar rumiando todo el tiempo: cudndo te va a

llegar y tal, no sé qué, y lo que vas a dejar... Eso es...

La informacion es clave, nosotros hablamos mucho de un primer paso en las intervenciones y
es la psicoeducacion, sobre tu salud y tu enfermedad en general. Y eso te da un control que no
tienes. Esa incertidumbre de qué va a pasar o qué no, y obteniendo todo el mapa tu ya

decides. Y luego lo llevan mucho mejor. (Anexo IV pp. 184)

Esta afirmacién denota una critica a la medicina ortodoxa, que se centra
en paliar los sintomas a través del uso indiscriminado de farmacos. En el
contexto de esta enfermedad, a criterio del experto, seria necesario el abordaje
de otros aspectos que no son tratamientos farmacolégicos y que es necesario
abordar. No obstante, se desprende también el caracter normativo y moralista
de la medicina, instandonos a que nos sobrepongamos y tomemos las riendas
de nuestra enfermedad. En cierto modo se podria interpretar como “encontrarte
mejor es tu responsabilidad, a través de tus conductas y tus elecciones”, ese
podria ser un equivalente de lo que nuestro entrevistado define como

motivacion para encarar el proceso morbido.

Por otra parte observamos que el entrevistado define las intervenciones
psicoldgicas como un proceso de “educacion”, y esto denota la asimetria en las
relaciones médico/paciente. El experto habla de libertad de decision individual
en términos de conocimiento acerca de la propia situacion de salud, pero a su
vez, habla de procesos de educacion en cuanto a las elecciones y experiencias

de salud y enfermedad. Educar se define para la Real Academia como
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“desarrollar las facultades intelectuales/ morales de una persona”, “dirigir,
encaminar, adoctrinar”, “ensefar los buenos usos de cortesia/urbanidad” o
“adiestrar o perfeccionar los sentidos”. Esta expresion es un ejemplo de como
coexiste la contradiccion en el ambito médico: por una parte la libertad y
autorresponsabilidad sobre nuestros procesos de enfermedad y por otra las
directrices sobre cémo debemos tomar esas decisiones o encarar la
enfermedad. En la entrevista de nuestro paciente encontramos también rasgos
de esta “educacién médica” asi como la interiorizacién del discurso experto de

la medicina:

Pa: Por eso te digo, ha sido tan rdpido que no te da tiempo y cuando yo esperaba los
resultados para... iMe parece que para el mes de marzo de 2016! Y me llamaron al mes y

cuando me llaman dije “Alfonso la has cagao” porque si ya...

Entonces me explico la doctora en genética que, como tenia un familiar que se habia hecho
esas pruebas, eso, esa cadena genética ya estaba estudiada y sabian en que gen tenian que

mirar. Era mds fdcil, por eso ha sido ganar tanto tiempo. (Anexo V pp. 204- 205)

No podemos saber si el paciente sabe exactamente por qué su DNA se
pudo estudiar mas rapido o si entendia qué significaba que la cadena de DNA
estaba ya estudiada. Pero la introduccion en el vocabulario cotidiano de estos
términos, teniendo en cuenta que nuestro entrevistado tenia un nivel
académico basico, es muy sintomética en términos sociales. Denota como el
discurso médico ahonda en los individuos. Estos nuevos conceptos estan
siendo asimilados por los pacientes, que hablan de genes y de secuencias de
DNA. Podriamos decir que nos encontramos ante una actualizacion del

discurso medicalizador, y su interiorizacion y posterior reproduccion.

4.7. Dimensiones Sickness-lliness en el consejo y diagndstico genético

Esta categoria surge por la importancia que tienen ambas dimensiones en
el proceso salud/enfermedad, ya que en el contexto genomico tradicionalmente
se le ha dado prioridad a la dimension “disease”. La dimension “iliness” trata de
abordar los aspectos de la vida interior del enfermo respecto a su enfermedad:
como sufre o se siente y qué significado le da él a la enfermedad en términos

subjetivos.
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La dimension “sickness” se refiere al impacto sociocultural y politico de la
enfermedad, y en este sentido a la significacién que aporta la sociedad a una

determinada enfermedad y que genera respuestas sociales: apoyo, exclusion...

E: Y les pregunto mecanismos de afrontamiento cuando han estado sometidos a una
situacién asi, absolutamente estresante, dura y demds, cémo han reaccionado. (...)Aqui las
reacciones pueden ser de todo tipo: hay gente, la gran mayoria por o menos de lo que yo he
visto, se hacen la prueba pensando que va a salir positivo y esos estan mejor preparados
porque si luego sale que no... Pero si sale positivo es como... Vale. Es lo que me esperaba.

(Anexo IV pp. 177)

Esta afirmacion por parte del experto en el contexto de la entrevista previa
al diagnostico, pone de manifiesto la relevancia de la dimension subjetiva y
como esta puede influir en el éxito o fracaso del proceso de consejo genético.
Los mecanismos de afrontamiento son parte de la personalidad y el
temperamento de los pacientes, por tanto del ambito subjetivo, y el
afrontamiento éptimo a través de ellos del consejo genético, subraya la
importancia de la dimensién illness en el proceso de diagndéstico genético. Esto
lo podemos constatar a través de las tentativas de suicidio en el contexto del

Huntington:

E: Hay gente que si, que claro. Porque ha vivido la enfermedad y es una enfermedad tan
penosa y tan larga, tan dura... Eh, saben perfectamente como empieza, cudl es todo el tiempo

de estar en cama, muuuuucho tiempo, y cudl es el final.

Entonces no es ni siquiera un impulso el decidir el suicidio, o sea es algo que pueden llegar a
planificar; y la otra opcion es aplazar la decision. Que no es el mejor momento, se han juntado
varias cositas tal, no sé qué... Los veo yo, que les vamos dando la informacion y entonces van

tomando conciencia de lo que van a hacer y dicen, lo veo dudoso... (Anexo IV pp. 177)

El suicidio es una opcion que también surge de la dimension intima,
determinada por la forma en la que el individuo elabora el diagndstico y lo
afronta. En este sentido la informacién puede llegar a suponer una turbacion de
la esfera psiquica del paciente, y esto para el experto se manifiesta a travées de

la duda en la toma de decision de realizarse las pruebas.
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P: Todo esto lo que genera es un entramado de relaciones con los pacientes digamos, muy

diferente a lo habitual... {No?

E: (...) Tienes mds contacto con gente que no estd, no ha perdido el contacto con la realidad, es
gente normal como tiu y como yo a la que... BUM!! Le pasa un bombazo de estos y la manera

en la que lo afrontan o no, las reacciones que tienen y demds es muy interesante.

P: ¢Y desde tu punto de vista, juega la atencidn psicoldgica un papel muy importante en todo

este tema de la Corea de Huntington?

E: Si, lo veo porque de todos los pacientes que nosotros hemos visto, ninguno ha hecho
ningun intento de suicidio ni nada asi. Y tampoco son tantas consultas si lo veis. Y lo que mds
es una informacion clara, veraz, también un poco mides cudnto sabes tu y hasta donde quieres
saber dentro de que ya si hay cierta informacion que le tienes que dar, eso es asi. Y eso les hace
tener mucho mds control sobre lo que van a hacer, sobre su vida, sobre lo que van a decidir y

demads. (Anexo IV pp. 179- 180)

La definicion del experto del diagndstico como “un bombazo”, define hasta
qué punto puede ser problematico e inquietante para la salud mental de los
pacientes recibir la informacion. Por otra parte el suicidio vuelve a ocupar un
papel principal en su discurso, y el entrevistado considera que el éxito del
diagnéstico genético se basa en el hecho de que los pacientes no decidan
quitarse la vida. Ademas cree que la utilidad de éste radica en que los
pacientes tengan mucho mas control sobre su vida y sus decisiones debido a la
informacion que se les facilita. Un importante ejemplo de la gravedad e

influencia del diagndstico la encontramos en un caso que nos relaté el experto:

E: Curiosamente a la Unica chica que yo he seguido en el tiempo, ya no la veo fue negativo.
Tenia cuarenta y tanto afios y habia organizado toda su vida en funcion de que iba a ser

positivo.

(...)Eh, pues ella era... el padre habia sido el enfermo y ella era el sostén de la madre, del
hermano y todo... De la hermana enferma, y ella se habia organizado asi, desde pequéfiita.
Que esto le pasa mucho a los hijos de pacientes, la vida se les trunca porque empiezan tan
jovenes con la enfermedad! Y muchos sin haberse diagnosticado, sin reconocimiento, sin
ningun tipo de ayuda y cuando el padre, los ingresos fuera, al carajo (las altas), tienen que

buscarse la vida. Esta es una chica brillante, super inteligente y ella se habia dedicado a estar
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alli. Tuvo que dejar los estudios y trabajando en los almacenes de fruta y ese tipo de cosas.
Después, cuando pudo haber estudiado no lo hizo... jes que ella habia organizado segtn que
iba a ser positivo! jY qué va! Tenia pareja y demds pero no habia tenido hijos, ademds

cuarenta y tantos.

Bueno... Se queria separar de la pareja, habia buscado una pareja cuidadora, en el supuesto
de que ella iba a estar positiva. Pues bueno, bueno, casi se separa, una crisis ahi... Horroroso.

Ya, ahora estaba mejor. Y esa es la unica que yo he sequido, una que fue negativo.

Que claro, desde fuera dirds ¢ Como o qué reaccion ha tenido? ¢ Pero es para celebrarlo no? Es

negativo. Ufff... Nada.

Y otros positivos que ya venian con la idea asi, pero muy bien, muy bien. No sé, segun. Los que
se plantean que por tener hijos, esos mejor, eso es mucho mejor porque tienen un objetivo
muy claro y saben que a partir de ellos la enfermedad ya se acabd. Eso tiene un sentido muy,

muy... lo valoran un monton. (Anexo IV pp. 178-179)

Nos encontramos ante el caso de una paciente que habia elaborado y
planificado su existencia tal y como si fuera a desarrollar la enfermedad:
renuncio a tener hijos, a estudiar, se busc6 una pareja que la apoyara en ese
sentido... Cuando recibid la noticia de que no tenia la amplificacion su vida se
vino abajo, todo lo que habia construido y todo lo que habia rechazado hacer.
Esto pone de manifiesto las dimensiones illness (aspectos subjetivos) y
sickness (dimensiones politicas y sociales) de la enfermedad, cémo afecta el
diagnéstico y el consejo genético en la manera que organizamos nuestra vida o
en como tomamos las decisiones individuales. Aqui entran en juego la propia
concepcion de la enfermedad y otros aspectos muy relevantes como es la
decision de tener o no tener hijos, poniéndose encima de la mesa en términos

de riesgo. En esta misma linea:

E: Aqui las reacciones pueden ser de todo tipo: hay gente, la gran mayoria por o menos de lo
que yo he visto, se hacen la prueba pensando que va a salir positivo y esos estdn mejor
preparados porque si luego sale que no... Pero si sale positivo es como... Vale. Es lo que me

esperaba. (Anexo IV pp. 177)

Parece que aquellas personas que han trabajado y elaborado el posible

diagndstico aceptan mejor la enfermedad. Y segun el experto este grueso suele
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ser la mayoria de pacientes, pero entendemos que hay una seleccion previa
por criterios de resiliencia. Sobre los mecanismos y puntos de apoyo

preguntamos al entrevistado experto y al paciente:

P: ¢Y recuerdas o conoces algun caso de gente que sus creencias o rollo cultural o algo asi les

haya generado un peso diferente por pensamiento religioso, otra cultura...?

E: Todos los que hemos visto alli en consejo genético, todos son espanfoles. Y no, no, no, no. No
he visto yo diferencias ahi. Pero tampoco, es cierto, tampoco ahondamos ahi en creencias.
Normalmente la espiritualidad es otro apoyo, otra herramienta. Sl lo hay echas mano de
ello, claro. Si, si, si. Es otra fortaleza sin mds. Acompanado de religion... No, no, no, porque
siempre se te suelen diferenciar. “Yo prdctico o yo creo, yo creo en algo mds” y se apoyan

mucho en eso.

P: Al final es responsabilidad, como que tanto para vosotros como para ellos el qué hacer

cuando la reciban, en como les suele afectar a ellos...
E: (En que se hacen mds responsables dices?

P: Si.

E: Claro que si.

P: Y todo este proceso psicoldgico, éle puede afectar negativamente a la parte fisica de la

enfermedad? En plan que empeoren...
E: Pues no tener conciencia de, eso ayuda, sequro si o si.
P: ¢Y les puede empeorar?

E: No, al revés, a estar mejor. El ser mds consciente de tu deterioro es horroroso. Yo veo

pacientes con ELA (...)

La ELA la evolucidn es horrorosa, un afo, cinco afios y ahi si estdn conscientes todo el tiempo.
Eso si es horroroso, yo creo que es la peor enfermedad que he visto asi, desde el punto de vista

psicoldgico.

Cuando empecé en demencias tenia mis dudas con eso porque hay mucha gente que “ah
pues como no se enteran los pacientes, pues mejor”, eso que es el sentido comiun que

menciona la gente y demds, yo eso lo he constatado. (..) Entonces cuando no hay tanta
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conciencia de EH es mucho mejor, para el paciente y para el entorno. Y cuando lo entiendes eso

es fabuloso. (Anexo IV 180-181, 184- 185)

F: ¢Qué fue lo primero que pensé cuando Ud. estaba en el proceso de hacerse las pruebas y
todo eso? Lo primero que le pasa por la cabeza cuando llega el punto de “bueno no sabemos si

lo tiene o no pero le podemos hacer una prueba....”

Pa: Sinceramente..., no te paras. Yo no me he parado a ver qué es lo que me podia ocurrir,
cambiar mi vida, la enfermedad, o... Lo demds. Simplemente decidi hacérmelo, lo que pasa es
que por mi condicion... Yo soy cristiano practicante. Cuando tu crees entonces aceptas lo que

te venga, si. (Anexo V pp. 200- 201)

Pero es que cuando lo sabes, ahora ya no tiene vuelta atrds, lo tienes o no lo tienes, y si lo
tienes, lo antes posible... Porque si ves sintomas... No sé, en plan, de que te pongas raro, o de

que tengas manias, o de que bueno, pues tu familia lo entiende y lo acepta.

Pa: (...) A ver, yo no fui valiente, yo fui, yo fui pensando en otras personas, entonces a lo
mejor si me paro en frio tranquilamente... Pero decidi, tomé la opcion. Fue todo tan rdpido
que no me dio tiempo, a, a pensarlo 'y a madurarlo, a decir “pues no me gustaria saberlo”: No

me dio tiempo, o sea, no, no, no llegé ese momento nunca.

F: Es Ud. duro...

Pa: No, no soy duro. Lo que pasa es que vamos a ver, yo soy, tengo una pequeiia empresa
entonces el dia a dia es muy intenso, no te da tiempo a estar pensando, a recrearte en

pequeiias cosas, tonterias.

Entonces también tenemos una vida familiar importante. Una vida familiar muy activa.
Entonces cuando no tienes un tema pues tienes otro. Cuando no participas en algo con tus

amigos, estd tus hijos, estdn los otros... iEs que tengo una vida...!

F: Con una red de apoyo familiar y social importante...

E: Si, eso. Tengo muchos amigos, muchos conocidos. Y aunque ellos no sabian que yo me
habia hecho una prueba porque era una cosa, que bueno, no tenia mayor importancia.
Tampoco oculto nada, porque ellos saben. La mayoria de mis amigos saben que tengo a mi
madre, que tiene un problema que se llama Corea de Huntingnton. Y ahi, cuando te dicen “éeso
qué es? Yo digo, “Mira, te lo voy a definir entre el Parkinson y el Alzheimer, o sea se te va un

poco la cabeza y tienes movimientos. Y es mds o menos una cosa, una mezcla de las dos”.
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No, ni lo oculto ni nada, entonces me viene... Pero tengo muchos amigos a mi alrededor y

mucha actividad. (Anexo V pp. 206)

En el caso de la entrevista del experto, expresa que no ha habido grandes
diferencias culturales o religiosas de las personas que visitan el servicio de
genética para realizarse el test de Huntington, asi como el rol que juega la
religibn que no se tiene demasiado en cuenta. Por otra parte si que los
pacientes segun el experto elaboran su diagnostico y se responsabilizan de él,
esto encaja bien con la definicion de “ciudadania biolégica” de Rose. Por otra
parte existe una falta de conciencia fruto de la enfermedad, que el experto
considera que es positivo para disminuir las tensiones psiquicas. Sin embargo
de la entrevista con nuestro paciente, se extrae que mucha de su fortaleza
emana de sus creencias y que, él estad dispuesto a aceptar lo que venga

porque cree en Dios.

Dentro de los mecanismos de afrontamiento, el paciente entrevistado, que
ha tenido un proceso ejemplar en cuanto a la forma de elaborar y trabajar el
diagndstico, nos explica que mucho de ello se relaciona con la amplia red
social y el apoyo familiar que tiene. En este sentido el paciente no ha ocultado
nada, aunque segun la entrevista del experto hay pacientes que si que se

ocultan:

P:Y en general, éhay algun tipo de persona? O sea si piensas en la gente que pasa por delante

de tu mesa é¢Predomina algun tipo de gente? Por edad por ejemplo...

E: De pacientes de Huntington, de todo, de todo, de todo.

P: Todo tipo de clase social, todo tipo de...

E: Si, si, si. Obviamente menor nivel cultural y menor clase social un desastre.
P: ¢ Mas dificil?

E: Claro por la economia, por ufff... La rigidez, la manera de pensar, esconder incluso. Hay
muchos mds pacientes en toda la Region de Murcia de lo que te viene a la consulta y es que

algunos de ellos estdn como ocultos o algo, como que no se sepa y demds. (Anexo IV pp. 185)
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La edad para realizarse el diagndéstico es variable, no predominando una
edad en concreto y luego respecto a los rasgos socioeconémicos, el experto
explica que cuanto menor status socioecondémico el proceso suele
desarrollarse peor. Esto se explica para €l por las limitaciones culturales, para
entender la significacion de la enfermedad, asi como el estigma que existe en
contextos sociales excluidos de concebir la enfermedad psiquiatrica o “rara”
como un estigma. Respecto a las diferencias en la forma de afrontar la

enfermedad encontramos que:

E: Recuerdo una sefiora que vino, porque ella tiene mds de sesenta y tantos y quién tuvo la
enfermedad fue el padre también siendo muy mayor. Y vienen a la consulta porque el esposo
le nota un temblor sutil y ademds estd dudoso en la exploracion de la neurdloga y demds, y
alguna queja de concentracion y demds. Y salio positivo la sefiora, salio positivo... Mayor
edad, ha hecho su vida, los hijos independientes y demds, tuvo muy buena aceptacion.
Incluso, eh... Ella esta adquiriendo un estilo de vida mds saludable, haciendo gimnasia,

ocupdndose en cosas y demds. Valorando eso mds... (Anexo IV pp. 186)

Los jovenes, quizds esos son lo mds impactantes cuando son conscientes aunque sea por un
momento, del deterioro que van teniendo y demds. Si, eso es duro, es duro. Es que se dan...
Una chica, a ella la sigo cada vez menos...Yo mi primer paciente me lo voy quedando y al
familiar puntualmente, y ya estamos casi en la transicion esa de que ya casi me quedo con su
madre y a ella la veo y hablo de cosas triviales y demds, porque cada vez tiene menos

consciencia. Cuando ella estd consciente... pufffff

Se hace una bolilla, y en casa, porque se da cuenta. “No quiero ir a no sé dénde, no quiero ir
a no sé cudnto, me tiene que ayudar en el desayuno, me tienen que preparar la tostada, me

tienen que hacer la comida...” (...) (Anexo IV pp. 186- 187)

P: La edad es la principal forma entonces de afrontar el proceso... éSi tuviéramos que pensar

en los que viven peor y los que viven mejor, la edad es la principal diferencia?

E: Sibueno, la verdad es que yo diria que la edad. Porque cuanto mds mayor yo diria que mds
posibilidades de hacer su vida. Y lo hacen muchas veces, lo de hacer el consejo genético
pensando en sus hijos. Si lo ha tenido o no, si van a tener... Ya no tanto por ellos y te lo
plantean asi: “a mi me da igual, yo ya he hecho mi vida, ya he organizado...” Claro tener una
enfermedad asi a los sesenta y tantos o setenta, que es cudndo empieza la enfermedad es

casi como que tener otra cosa, ya no es tanto, es que el diagndéstico a un joven es muy, muy
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complicado. Porque ademads, le das el positivo y quiere decir que en torno a los cuarenta y
tantos puede empezar con la enfermedad y a lo mejor viene y tiene treinta... Pufff. Porque

mds jovenes no suelen venir. {(...)

P: Quizas el tema de que se sienten mas responsables como del resto de la familia...

Maternidad...

E: Pero no he visto tanta diferencia ahi, por lo menos de los consejos genéticos que yo he
hecho o he tenido. No he visto tanta diferencia, no, no. No te diria que ellas son mds
concienzudas o mds responsables que ellos, no. Paciente varon que viene y quiere saber, muy
responsable, muy con los pies en la tierra. Como si fuera igual madre que padre. A la hora de

decidir algo asi... (Anexo IV pp. 188, 190)

En este sentido, el experto explica que el factor mas determinante para un
buen afrontamiento de la enfermedad es la edad; peor afrontamiento cuando
mas joven y mejor afrontamiento cuando mas mayor. En realidad lo cierto es
gue esto podria relacionarse con la posibilidad de que los individuos mayores
ya han elaborado y planificado su vida, ésta se trunca menos y da lugar
ademas a situaciones tan paradojicas, como la de la sefiora de setenta afios
gue comenzo6 a cuidarse y hacer ejercicio. El impacto y la significacién en los
pacientes jovenes puede extraerse del fragmento: ““No quiero ir a no sé dénde,

no quiero ir a no sé cuanto, me tiene que ayudar en el desayuno, me tienen que

preparar la tostada, me tienen que hacer la comida...”.

Comprobamos como la enfermedad, durante los periodos de conciencia,
adquiere una significacion dramatica, alterando las dimensiones subjetivas e

individuales que fragmentan nuestra construccién individual.

Respecto a la mayor responsabilidad por parte de las mujeres que de los
hombres, a la hora de enfocar un diagnéstico genético, el experto lo niega y
dice que no existen diferencias significativas en cuanto a la concepcién de
responsabilidad entre género, pero que el proceso siempre es mas positivo
cuando la motivacion es el deseo de reproduccion o bien eliminar la
enfermedad de la linea familiar. Respecto a la importancia de la genealogia en
la enfermedad, le preguntamos a la experta si era habitual que acompafiantes,

se convirtieran con los aflos en pacientes en su consulta:
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F: Pero también ellos si son muy directos (parentesco) tienen altas probabilidades de tener la
amplificacidn. O sea, si tu cuidas a tu madre es probable que lo tengas y cada generacién mas

rapido.

E: Con los pacientes con Huntington vaya, ya ves. En el caso de esta chica la cuidadora es la
madre que a su vez cuidd al padre. Esta familia en concreto es extraordinaria, tienen un

apoyo entre ellos, una red ahi super buena. Y la madre, ahora entiende.

Aqui se dan muchos tropezones por no tener esa ayuda que en un momento dado viene muy
bien. Y que no tienen que ser extremos, a veces solo con informacion puntual. Ella muchas
cosas en las que tropezo con su esposo no las ha hecho con su hija. Claro y con el padre lo pasé
fatal, y el padre tenia mucha peor calidad de vida que ella. Todos son muy conscientes de lo
que hay, de la enfermedad que tiene la hermana y son muy realistas. Saben que no se va a
curar pero que ellos le pueden dar mucha mejor calidad de vida que tuvo su padre.

Prdcticamente sedado, sin poder hacer nada.

A veces luchando contra los sintomas porque todas esas enfermedades, lo peor es cuando
afecta a la psique. Muchos familiares te dicen incluso: “no es que lo desee pero si estuviera
en cama me seria mucho mads fdcil. Yo el trabajo no me cuesta, yo eso lo saco fdcil; asearlo,
vestirlo, cambiarlo... Pero esta lucha de estar en su mundo y tengo que estar rebatiéndole

todo el rato qué hacer”. (Anexo IV pp. 191-192)

Encontramos aqui que muchos pacientes han sido antes cuidadores, y
muchas veces aparece simultineamente mas de un caso en un mismo nucleo
familiar. Esto supone un aumento del sindrome del cuidador, y la pone de
manifiesto la necesidad de generar una red de apoyo que permita a estas
familias poder ayudar a sus familiares. La ayuda que necesitan parece mas
psicolégica que ayuda en las tareas cotidianas, y en este sentido la experta
afirma que los familiares van aprendiendo, que se cometen errores
(especialmente relacionados con los rasgos psiquiatricos de la enfermedad,
que luego a través del consejo y de la propia experiencia, se van abordando de

forma mas holistica.

P: Y tu como psicéloga, ¢Cambiarias algo? éCrees que hay cosas que se podrian hacer

diferentes?
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E: Pues si, en muchos servicios en los que se sabe por estudios, esta demostrado o avalado,
en los que hay influencia de lo psicologico, deberia ddrsele mucho mds valor, claro que si. Es
que se evitaria un montén de sufrimiento, no tiene sentido, no sirve para nada... Y claro, claro
que se podria hacer en un montdn de procesos que tienen que ver con la salud y el enfermar.

(Anexo IV pp. 195)

En esta ultima afirmacion el experto nos afirma que la influencia de la
esfera psiquica es primordial en este tipo de procesos, y que un abordaje mas
social y psiquico evitaria mucho dolor y sufrimiento. Este es quizas un aspecto
clave del consejo genético, la importancia de los aspectos psicologicos en

relacion con el diagndstico presintomatico.

4.8. Biosocialidad

Biosociality es un concepto que comprende las dimensiones sociales y
politicas de la biomedicina, asi como el impacto de ésta en la construccion de
la sociedad global. El consejo y diagndstico genético comprende una serie de
realidades (rasgos biolégicos, relaciones econémicas y politicas a través de
intervenciones, y elaboracion de los pacientes de la enfermedad de forma
subjetiva y social), que hacen que se establezcan nuevas interrelaciones y

mecanismos transnacionales, dando lugar a nuevas identidades.

La biosocialidad se reproduce a través de la biocomunicabilidad y la

bioeconomia, y se concreta en el presente estudio en el asociacionismo:

P: Pero en este caso concreto de la corea, algln aspecto que tu consideres que fue traumatico,

alguna manera de mejorar...?

E: Seguro que lo hay, seguro que lo hay. Iba a decir el asociacionismo, pero también depende
del..., la familia de esta chica tan joven que yo comentaba que ya casi estoy queddndome con
la madre... Ellas al inicio buscaron asociaciones, se juntaron y demds. Duraron cuatro dias,
dijeron que no, que no, que no, que juntarse ahi para ver na mds que penuria, cosas
horrorosas y familias destrozadas, decian que no les venia nada bien. Ellos querian buscar

normalidad, que ya sabian que no se iba a curar y lo que querian era adaptar eso a su realidad
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y no regodearse en esos temas... Y otra gente a la que le viene muy bien, lo ven como un

apoyo y ellos también se sienten utiles en ese enfermar. No sé, qué cosas...

P: Seria como por ejemplo, a lo mejor, cdbmo de base que surge ese movimiento de los propios

enfermos y de la familia, es complicado que desde lo publico eso se organice como un recurso.

E: Muy complicado, ademds normalmente la respuesta que se suele dar es que “es una

enfermedad muy rara y son muy pocos”, eso...

P: Pero si hay otros casos de enfermedades raras donde el asociacionismo es importante...

F: La ELA...

E: La ELA no tiene asociaciones en Murcia, pues a veces los de Esclerosis Multiple son los que
los acogen. Algun paciente nuestro con una demencia de estas rarisimas que tiene muchos

sintomas de parkinsonismo y demds estdn en una asociacion de Parkinson y los acogen, si.

P: Claro, ese factor seria, muy importante, el recurso de los grupos de ayuda mutua y todo

esto...

E: A algunos les viene muy bien, muy bien, muy bien. Esa sensacion. Te dicen ellos cuando
vienen que la estds comentando, le estds explicando y eso te dicen “es que no lo has visto y ya
lo conoces”, “es que me estds diciendo justo lo que ella hace, como ella se comporta y lo que
le esta pasando”. Que no es producto mio, es producto de escuchar a tantos que te lo estdn
comentando. Yo hago de sus palabras, las hago mias, en un grupo de gente que generalmente

estd viviendo la enfermedad, no que lo conoce... iQue lo vive! Puff se hacen unos grupos, una

union ahi, fuera incluso del contexto del grupo.

Es que estdn escuchando eso que no han podido contar a otra gente porque no lo entienden.
La madre de esta chica me decia a menudo eso, “es que tu cuentas cosas y no las entienden,

amr
I

porque te dan unos consejos, y te dicen unas cosas que no han entendido nada.” “iQue lo

lleve a no sé donde o le diga...! No, no me han entendido, no sabe lo que le estoy diciendo!”

Pero el que si vive la enfermedad, ahi si hay un apoyo. Ahi si se percibe mucho apoyo. Ya no
se ven raros y diferentes, es como la anécdota de todo el dia en el coche ahi sentado y le
llevaba el desayuno. A cualquiera le cuentas eso, y las caras eran como... (Qué me estd

contando esta sefiora?

F: No se entiende lo que tiene...
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E: Claro, claro, claro. Rarisimo, no se entiende pero él no me cuenta eso, el otro ve cosas de
mds alla y dices... “Ah, claro, claro”. Esto es nuestra normalidad. Necesitan apoyo, si, los

grupos son muy buenos. (Anexo IV pp. 195- 196)

Observamos en primer lugar que los grupos de ayuda mutua, para el
experto tienen un aspecto positivo, como es el hecho de que se sienten mas
apoyados. Sin embargo, existen pacientes a los que observar el deterioro o la
penuria de los pacientes no les resulta en un beneficio, sino que acrecienta su
angustia respecto a la enfermedad. Observamos que estos grupos son
informales, y quizas su principal utilidad es ayudar a conocer a los nuevos

pacientes y familiares como es la enfermedad y cdmo se va a desarrollar.

En este sentido observamos lo que Rabinow manifestaba como
construccion de identidades comunes en torno a un diagndéstico, aunque la
diferencia que observamos en este caso es que los grupos de identidad no se
construyen en torno a una caracteristica genética concreta, sino por similitud de
sintomas: por ejemplo los movimientos coreicos se parecen a los sintomas
motores del Parkinson, y éstos ultimos acogen a los enfermos de Huntington.
Si que se desprende la elaboracibn de mecanismos de construccion de
identidad y la emergencia de grupos de ayuda, pero hay que tener en cuenta la
limitacion de ser una enfermedad rara con muy baja incidencia, lo que limita la
teoria de Rabinow respecto a la genética, fundamentandose mas en
identificacion por sintomas. No obstante estos grupos suponen una iniciativa
particular que permite la vivencia de la enfermedad con el grupo y a través de

éste, dando apoyo a la esfera social del paciente.
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5. CONCLUSIONES

El advenimiento e inclusion de las técnicas de diagndstico molecular en la
deteccion de pacientes presintomaticos en la Enfermedad de Huntington, ha
supuesto un gran avance cientifico en el campo de la medicina, pero sus
consecuencias han traspasado aspectos sociopoliticos y econémicos como ya

hemos observado.

Tras el analisis del material obtenido, desde un enfoque exploratorio, se
han puesto de manifiesto una serie de aspectos que configuran esta nueva

realidad asistencial.

En primer lugar hemos definido y observado como se practica el Consejo
Genético en la Region de Murcia, en el seno del diagndéstico de la Corea de
Huntington. Uno de los puntos que mas nos llama la atencion es el papel
protagonista de la informacion. Desde una perspectiva antropoldgica, la
introduccién de la figura del consejo genético supone la ruptura de las
relaciones clasicas meédico-paciente, y en este caso parece que el proceso se
focaliza mucho mas en la informacion que en el paciente y en la forma en la
que esta informacién puede llegar a afectar psicolégicamente a los individuos

gue se van a someter al test.

Otro aspecto importante es el hecho de que la informacion no sea
facilitada, sin el paso previo de una serie de test psicolégicos que permitan
inscribir al paciente en una categoria de “mentalmente equilibrado”. Pero luego
hemos encontrado paradojas, como que esta prueba se oferte desde la
consulta de otros especialistas (especialmente neurologia), sin tener en cuenta
el impacto de la informacion. Creemos que esto responde a una falta de
comunicaciéon entre profesionales médicos de las distintas especialidades, y
ademas, de esto podemos extraer una falta de concienciacion por parte de los
propios médicos y de quienes participan o disefian esas tecnologias, de las
repercusiones que puede traer el uso indiscriminado de esta nueva tecnologia.
Esto pone de manifiesto la importancia dentro de la praxis médica de observar,
ademas de la tradicional categoria bioldgica-organica, las dimensiones de
elaboracion subjetiva del paciente y de significacion cultural y sociopolitica de
la enfermedad. En este sentido la medicina ortodoxa debe hacer un ejercicio de
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integracion de estas variables socioculturales y de las propias subjetividades

que estan en juego cuando se realiza el acto médico.

La patologia psiquiatrica resulta muy relevante en el contexto de la
Enfermedad de Huntington, y mucho méas en el proceso de Consejo Genético.
Nos surgen aqui dudas en cuanto a que no podemos determinar dado el
caracter prospectivo de este trabajo si la patologia psiquiatrica que se ha
comentado en las entrevistas se incluye dentro del propio trastorno neurolégico
de la enfermedad o son rasgos aislados que encuentran los profesionales que
realizan la valoracién psiquiatrica para determinar si pueden dar o no los
resultados a dichos pacientes. Estos aspectos podrian tratarse en mayor
profundidad en estudios futuros sobre el &mbito psiquiatrico en la Enfermedad
de Huntington.

En cualquier caso, nos preguntamos acerca de la dimension ética de
determinar si se da o no una informacién de salud a un individuo en funcién de
su historial psiquiatrico. Parece razonable pensar que, si existe riesgo de
suicidio, debe prevalecer el principio de no maleficencia. Sin embargo creemos
que la negacién de facilitar una determinada informacion a un paciente,
basandose en la existencia de un “episodio psiquiatrico” en su historial clinico
parece mas un lugar de exclusién y so6lo determina que se reproduzcan

conductas de estigmatizacion hacia este colectivo de pacientes.

Encontramos ademdas una prominencia del discurso experto, un nuevo
lenguaje en clave de DNA y secuencias que esta llenando la sociedad y que
hemos observado, los pacientes interiorizan y son capaces de reproducir. La
introduccién por otra parte de nuevas técnicas poco contrastadas, que se
ofertan a través de los medios de comunicacion o Internet, ponen de manifiesto
la “biocomunicabilidad” como mecanismo de difusion de los discursos de
conocimiento médico para usos divulgativos, que ademas se fragmentan y dan
lugar a lo que entendemos como “pluralismo asistencial” dotando a la
informacion de ambivalencia y expectativas errébneas en unos casos, Y
enriqueciendo los discursos médicos en otros. Por otra parte son un sintoma de
la renovacion del proceso medicalizador, probablemente la sociedad actual no

s6lo esta intentando resolver sus problemas a través de la conversion de éstos
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en problemas meédicos, sino que esta planteando ya la resolucion o el
conocimiento de problemas de salud inexistentes que se pondran de manifiesto
a través del uso de herramientas genéticas en los procesos médicos de

reproduccion y prevencion.

Esto supone ademas una concepcion del riesgo dual, en la cual parece
gue la genética aporta certeza sobre el sufrimiento de ciertas enfermedades
monogénicas como es el caso de la Corea de Huntington. Sin embargo se
produce la generacion de nuevos riesgos: riesgo de suicidio, riesgo de
depresion, riesgo de aislamiento... También hay que tener en cuenta, que
dentro del riesgo que pone sobre la mesa el analisis de nuestra informacion
génica, queda un espacio a la relatividad. Un espacio donde entra en juego la
probabilidad y el azar, podemos saber que vamos a desarrollar enfermedad de
Huntington pero no sabemos cémo, en qué grado de gravedad o cuando y por
tanto, no podemos mesurar este riesgo. En este sentido surge el dilema de si,
dado el momento actual, en el que la enfermedad no tiene cura ¢Se deberia
dar el diagndstico aun cuando sélo genera angustia y duelo, sin posibilidad de
tratamiento? Esto se podria responder quizas, a través de nuevos estudios que
profundicen en el valor que otorgan los pacientes presintomaticos al
conocimiento de la informacién, y en qué medida a ellos les resulta util o

trascendente para planificar su vida.

Un dltimo aspecto importante es el impacto social de esta nueva
tecnologia médica, y cdmo el diagnostico genético se integra en problematicas
mas globales como son las diferencias de acceso al tratamiento génico en
funcién de la clase social y la economia o el nivel sociocultural. La explotaciéon
del conocimiento obtenido a través de la secuenciacion del DNA humano por
multinacionales farmacéuticas o la patente de los derechos intelectuales de
fragmentos de DNA, son otros de los rasgos que interconectan el desarrollo de
la tecnologia genética con rasgos de la mundializacion, y que tal y como ocurre
en otros conflictos econdémicos y politicos a nivel global, s6lo manifiesta la
asimetria Norte-Sur y las diferencias entre los paises mas desarrollados y los

del Tercer Mundo.
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Podemos concluir que las herramientas de diagndstico genético han
supuesto un gran avance en términos cientificos y especialmente médicos. Sin
embargo creemos que el ejercicio de la medicina en nuestra sociedad
contemporanea, dentro de las especialidades gendémicas, debe centrarse mas
en la figura del paciente asi como tener en cuenta el derecho de éste a saber y
no saber. En este sentido los profesionales médicos deben entender los
aspectos socioeconémicos que rodean al proceso de consejo y diagnostico
genético, para poder dar respuesta a las problematicas que plantea la
subjetividad del paciente y, para anticipar y evitar los dafios inesperados y las

desigualdades que surgen en torno a él.
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7. ANEXOS

Anexo |

CARTERA DE SERVICIO DEL CENTRO DE BIOQUIMICA Y GENETICA CLINICA
UNIDAD TECNICA DE METABOLOPATIAS

A) Trastornos del metabolismo intermediario.

Estudios iniciales: Aminoacidopatias. Organicoacidurias. Defectos de la -oxidacion.
Acidosis lactica y defectos de la cadena respiratoria mitocondrial. Defectos de ciclo de
la urea: hiperamonemias. Enfermedades de deposito.

Galactosemia. Alteraciones metabolismo purinas.

Al. Aminoacidopatias:

Al.1. Hiperfenilalaninemia (HFA, PKU, BIOPT (BS), BIOPT(Reg)):

a) Fenilalanina, ratio Phe/Tyr por MSMS.

b) Aminograma por CIO (cromatografia intercambio iénico)

Al.2. Tirosinemia (TYR I, TYR I, TYR III):

a) Tirosina y fenilalanina por MS/MS (espectrometria de masas en tandem)

b) Aminograma por CIO

c¢) Succinilacetona por GC/MS Y MS/MS.

d) Deteccion de para derivados por Test NN ( test nitroso naftol)

Al.3. Enfermedad de Jarabe de Arce (MSUD):

a) Leucina, Isoleucina, Aloisoleucina y Valina por CIO.

b) Leucina+lsoleucina, Valina por MS/MS.

c) _[Ocetoacidos de cadena ramificada por GC-MS (cromatografia de gases-
espectrometria de masas)

d) a-Cetoéacidos por Test NDPH (test de 2,4 dinitrofenilhidrazina)

Al.4. Homocistinuria (HCY):

a) Homocistina por CIO.

A1.5. Hiperglicinemia no cetésica (NKHG):

a) Glicina (plasma y LCR) por CIO.

A1.6. Cistinuria:

a) Cistina, Lisina, Citrulina, Arginina por CIO.

b) Cistina por Test de Brandt.

Al.7. Otras Aminoacidopatias (MET, CIT-I, CIT-II):

a) Aminograma por CIO.

A2. Organicoacidurias:

A2.1. Acidura Glutarica (GA-I):
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a) Ac. Glutarico, Ac, 3-OH-glutarico por GC-MS.

b) Glutarilcarnitina por MS/MS.

¢) Aminograma por CIO.

A2.2. Acidurias Metilmalonica (MMA, MUT, Cbl A,B; Cbl C,D):

a) Ac. Metilmaldnico, Ac. Metilcitrico, Ac. 3-OH-propionico por GC-MS.

b) Propionilcarnitina, carnitina libre por MS/MS.

¢) Aminograma por CIO.

A2.3. Aciduria Propionica (PA):

a) Ac. Metilcitrico, propionilglicina, tiglilglicina por GC-MS.

b) Propionilcarnitina, carnitina libre por MS/MS.

¢) Aminograma por CIO.

A2.4. Aciduria Isovalérica (IVA):

a) Isovalerilglicina, 3-OH-isovalérico por GC-MS.

b) Isovalerilcarnitina, carnitina libre por MS/MS.

¢) Aminograma por CIO.

A2.5 Deficiencia de Biotinidasa (BIOT):

a) Ac lactico, Ac. Metilcitrato, Ac. 3-OH-propionico, Ac. 3-OH-isovalerico por GC-MS.
b) 3-OH-isovalerilcarnitina, tiglilcarnitina, carnitina libre por MS/MS.

c) Actividad de biotinidasa por test cualitativo.

d) Actividad de biotinidasa por test cuantitativo.

A2.5. Otras organicoacidurias (3-MCC, IBG, BKT, MAL, 2M3HBA, HMG, 2MBG):
a) Acidos orgéanicos y acilglicinas por GC/MS.

b) Acilcarnitinas por MS/MS.

¢) Aminograma por CIO.

d) a-Cetoéacidos por Test NDPH.

A3. Defectos de la B-oxidacion:

A3.1. Defecto de la Acil-Carnitina deshidrogenasa de cadena media (MCAD):

a) Ac. dicarboxilicos, hexanoilglicina, suberilglicina por CG-MS.

b) Octanoilcarnitina, carnitina libre por MS/MS.

c) a-Cetoacidos por Test NDPH.

A3.2. Defecto de la Hidroxiacil-Carnitina deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD):
a) Hidroxiacidos de cadena larga por GC-MS.

b) Hidroxiacilcarnitinas de cadena larga por MS/MS.

A3.3. Defecto primario de captacion de carnitina (CUD):

a) Carnitina libre por MS/MS.

A3.4. Otros defectos de la B-oxidacion (CACT, CPT-l, CPT-ll, GA-ll, M/SCHAD,
SCAD):
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a) Acilcarnitinas por MS/MS.

b) Acidos organicos y acilglicinas por GC/MS.

c) a-Cetoacidos por Test NDPH.

A4. Acidosis Léactica congénita y defectos de la cadena respiratoria mitocondrial:
a) Lactato y Piruvato.

b) B-Hidroxibutirato y Acetoacetato.

c) a-Cetoacidos por Test NDPH.

d) Acidos orgéanicos por GC/MS.

e) Aminograma por CIO.

A5. Defectos del Ciclo de la Urea (Hiperamonemias):

A5.1. Deficiencia de la Ornitina transcarbamilasa (OTC):

a) Aminograma (GIn, Cit) por CIO.

b) Deteccion acido orético u uracilo por GC-MS.

c¢) Citrulina por MS/MS.

A5.2. Acidemia argininosuccinica (ASL)

a) Ac. Argininosuccinico, citrulina y lisina por CIO.

b) Deteccion acido orético u uracilo por GC-MS.

A5.3. Otros defectos del ciclo de la Urea (NAGS, CPS, ASA, Arginasa):
a) Aminograma por CIO.

b) Deteccion acido orético y otros acidos organicos por GC-MS.

A6. Enfermedades de depdsito:

A6.1. Mucopolisacaridosis:

a) Mucopolisacéridos por electroforesis en acetato celulosa.

b) Glucosaminglicanos por DMB (azul de dimetileno)

A6.2. Oligosacaridosis:

a) Oligosacéaridos por TLC (cromatografia de capa fina)

A7. Otras patologias:

A7.1. Alteracién del metabolismo de las purinas. Deficiencia de adenilosuccinato liasa:
a) Deteccion de succinilpurinas por Test de SAICAR.

A7.2. Deficiencia de sulfito oxidasa:(deficiencia cofactor molibdeno):
a) Deteccién de sulfitos por sulfitest.

b) Sulfocisteina por CIO.

A7.3. Galactosemia;

B) Deteccién precoz neonatal de metabolopatias (cribado neonatal "prueba
talon")

B1. Hipotiroidismo congénito primario:
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a) Deteccién TSH por enzimoinmunoensayo (ELISA).

b) Deteccion T4 por enzimoinmunoensayo (ELISA).

B2. Aminoacidopatias:

a) Aminoacidos por MS/MS.

b) Aminoacidos por CIO.

B3. Organicoacidurias:

a) Acilcarnitinas por MS/MS

b) Acidos organicos y acilglicinas por MS/MS

B4. Alteraciones de la B-oxidacion mitocondrial de los acidos grasos:
a) Acilcarnitinas por MS/MS.

b) Acidos organicos y acilglicinas por MS/MS.

B5. Fibrosis Quistica IRT:

a) Deteccion de IRT por enzimoinmunoensayo (ELISA).

B6. Cistinuria:

a) Deteccion de Cistina por Test de Brandt.

b) Deteccion de Cistina por MS/MS.

B7. Deficiencia de Biotinidasa:

a) Actividad de biotinidasa por test cualitativo.

C) Asesoramiento Genético de las alteraciones detectadas. TECNICA DE CETICA
Cultivo celular

Cariotipo alta resolucién en sangre periférica

Cariotipo en piel, tejidos abortivos, sangre de corddn, otros
Cariotipo en liguido amniético

Cariotipo en vellosidad corial

Hibridacion in situ fluorescente (FISH):

a) Sindromes de microdelecion/microduplicacién (sondas locus especificas):
Sindrome Di George /VCFS

Sindrome Williams-Beuren

Sindrome Prader Willi/Angelman

Sindrome de Wolf-Hirschhorn

Sindrome de Cri-du-Chat

Sindrome de Miller-Diecker

Sindrome de Alagille

Sindrome de monosomia 1p36

Sindrome Rubinstein- Taybi

Sindrome de Sotos

Sindrome de Smith-Magenis
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Sindrome de microdelecién 22qter

Sindrome de Kallmann

Sindrome de microduplicacion 15911q13

Sindrome de Beckwith-Wiedemann por microduplicacion 11p15

Sindrome de de microduplicacion 22g11.2

Sindrome de microdelecion 17q11(NF1)

Microdelecion gen SRY

b) Alteraciones numéricas en mosaico (sondas centroméricas)

c) Caracterizacion anomalias estructurales (sondas de pintado cromosémico,
subteloméricas, BACs,etc )

d) Caracterizacion de cromosomas marcadores (sondas centroméricas, Acro-P,
pintado cromosémico, etc)

Diagnoéstico rapido aneuploidias (FISH interfase)

Cariotipo molecular (array-CGH)

Asesoramiento genético anomalias cromosémicasDAD TECNICA DE GENETICA
MOLECULAR

Sindrome X Fragil

a) Estudio de repeticiones CGG por PCR fluorescente en gen FMR-1

b) Estudio de alelos expandidos por TP-PCR (triplet repeat primed-PCR gen FMR-1

c) Andlisis de microsatélites por PCR fluorescente multiplex

d) Kit FRAXA

Prader-Willi/Angelman

.a) Andlisis de la metilacion MS-PCR (methylation specific- PCR)

b) Analisis de microsatélites por PCR fluorescente multiplex

Disomia Uniparental Cromosoma 7

a) Analisis de microsatélites por PCR fluorescente multiplex

Disomia Uniparental Cromosoma 14

a) Analisis de microsatélites por PCR fluorescente multiplex

Disomia Uniparental Cromosoma 15

a) Analisis de microsatélites por PCR fluorescente multiplex

Distrofia Miotonica de Steinert

a) Estudio de repeticiones CAG por PCR fluorescente en gen DMPK

b) Estudio de alelos expandidos por TP-PCR (triplet repeat primed-PCR) en gen
DMPK

c¢) Andlisis de microsatélites por PCR fluorescente multiplex

Distrofia Muscular de Duchenne/Becker

a) Analisis de microsatélites por PCR fluorescente multiplex
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c) Secuenciacion de exon/exones del gen DMD

d) Identificacion familiar por secuenciacion

e) Andlisis de deleciones/ duplicaciones por MLPA en gen DMD
Sindrome de microdelecion 22q11

a) ldentificacion de microdeleciones 22g11 por MLPA

Enfermedad de Alzheimer determinacién de alelos Apo E

a) Determinacioén de alelos Apo E

Cribado prenatal de aneuploidias cromosdmicas por QF-PCR

a) QF-PCR

Distrofia Oculo Faringea

a) Estudio de repeticiones CGC gen PABP2 (Exon 1)

b) Estudio mutaciones por secuenciaciéon del gen PABP2 (Exon 1)
Porfiria Aguda Intermitente (PAI)

a) Analisis mutacién (669-698) en gen HMBS

c) Secuenciacion completa gen HMBS

d) Identificacion familiar por secuenciacion HMBS

Acondroplasia

a) Estudio PCR mutacion (G380R) en gen FGFR3

b) Secuenciacién gen FGFR3

Ataxia de Friederich

Retraso Mental Inespecifico

Estudio deleciones y duplicaciones en regiones subteloméricas por MLPA
a) Telébmero estudio-MLPA

Deficiencia de 3hidroxiacil CoA deshidrogenasa de cadena larga

a) Andlisis mutacion Q510E por secuenciacion exon del gen LCHAD (Exo6n 15)
Deficiencia de Acil CoA deshidrogenasa de cadena media

a) Andlisis mutacion K304E por secuenciacion exon 11 del gen ACADM (Exén 11)
Fiebre Mediterranea Familiar estudio de mutaciones recurrentes en gen MEFV
a) Estudio de mutaciones recurrentes en gen MEFV

b) Secuenciacién gen MEFV

Infertilidad Masculina

a) Estudio microdeleciones de cromosoma Y por PCR multiplex

b) Estudio mutaciones frecuentes FQ

c) Secuenciacion exones CFTR asociados a infertilidad

Fibrosis Quistica (FQ)

a) Estudio mutaciones frecuenes FQ

b) Secuenciacion completa gen CFTR
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c) ldentificacion de la mutacion familiar por secuenciacion CFTR
d) Identificacion de deleciones/duplicaciones gen CFTR por MLPA
Displasia Ectodérmica (ED)

a) Secuenciacion completa del gen EDA

b) Secuenciacion del gen EDAR

c) Secuenciacion del gen EDARAD

d) Secuenciacién del gen p63

e) ldentificacion de deleciones/duplicaciones en los 4 genes por MLPA
f) Identificacion de la mutacion familiar por secuenciacion
Sindrome de Noonan mutacion por secuenciacion en gen PTPN11
a) Secuenciacion completa del gen PTPN11

b) Identificacion de la mutacién familiar por secuenciacion
Neoplasia endocrina multiple tipo | (MEN 1)

a) Secuenciacion completa del gen Menin

b) Identificacion de deleciones/duplicaciones por MLPA

c) ldentificacion de la mutacién familiar por secuenciacion
Neoplasia endorcrina multiple tipo 1l (MEN 2)

a) Secuenciacion completa del gen RET

b) Identificacion de la mutacién familiar por secuenciacion

Céancer de coldn hereditario no polipésico (HNPCC)

a) Secuenciacion completa del gen MLH1

b) Secuenciacion completa del gen MSH2

c) Secuenciacion completa del gen MSH6

c) Secuenciacion completa del gen PMS2

e) ldentificacion de deleciones/duplicaciones en los 4 genes por MLPA
b) Identificacion de la mutacion familiar por secuenciacion
Oligodendroglioma

a) Delecion 1p/19q por MLPA

Poliposis

a) Secuenciacion completa del gen APC

c) Secuenciaciéon completa del gen MYH

d) Secuenciacion completa del gen STK11

f) Secuenciacion exon 3 del gen CTNNB1

g) ldentificacion de la mutacion familiar por secuenciacion

e) ldentificacion de deleciones/duplicaciones por MLPA

Cancer gastrico difuso

a) Secuenciacion completa de gen CDH1
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b) Identificacion de la mutacién familiar por secuenciacion
Sindrome de Li Fraumeni

a) Secuenciacién completa del gen TP53

b) Identificacion de la mutacion familiar por secuenciacion
¢) Identificacion de deleciones/duplicaciones por MLPA
Sindrome de Von Hippel -Lindau

a) Secuenciacion completa del gen VHL

b) Identificacion de la mutacion familiar por secuenciacion
c) Identificacion de deleciones/duplicaciones por MLPA
Sindrome de Cowden

a) Secuenciacion completa del gen PTEN

b) Identificacion de la mutacién familiar por secuenciacion
Cancer colorrectal Inestabilidad de microsatélites (Fenotipo MSI)
a) MSI por PCR fluorescente multiplex

Céancer de colon

a) Secuenciacion gen KRAS (exones 12y 13)

Cancer de pulmon

a) Secuenciacion gen BRAF (coddn 600)

Extraccion y almacenamiento de ADN

a) Extraccion, valoracion y almacenamiento de ADN

b) Valoracion integridad ADN

Asesoramiento Genético

Andlisis Tejido Tumoral

Consultar otros andlisis sobre tejido tumoral

Otros servicios

Consultar otros servicios

Nota: Los resultados positivos son comunicados en menos de 24h tras su deteccion.
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Anexo |l
DISENO ENTREVISTAS PERFIL PACIENTE
ENTREVISTAS A PACIENTES (PARTE COMUN)

1. ¢Como se enterd o quién le ofertd la posibilidad de realizarse un cribaje
genético de EH?

2. ¢Como afecto esta realidad a su forma de concebir su vida a partir de ese
momento?

3. ¢Por qué decidi6 realizarse la prueba? / ¢Por qué decidié no realizarse la
prueba?

4. ¢Qué fue lo primero que pas6 por su mente ante la posibilidad de la
prueba?

5. ¢qué es lo que recuerda con mayor intensidad o que emocién define los
dias de reflexion previos a la decision?

6. ¢Cree que es positivo 0 negativo el efecto de la prueba a nivel psicolégico
para los pacientes presintomaticos?

7. ¢Situviera que volver a tomar la decision qué haria?

2° PARTE ENTREVISTA A PACIENTES QUE SE REALIZARON LA PRUEBA

8. ¢Qué le animo a tomar la determinacion de realizarse la prueba?

9. ¢Como vivio la espera de los resultados?

10.¢,Como vivié el momento en el que le dieron el sobre con los resultados?

11.¢Penso en algin momento en no recogerlos?

12..,Cémo ha afectado el diagnéstico de EH en su vida? ¢Qué planes ha
alterado o dejado de lado?

13.¢ Se arrepiente de haberse realizado la prueba?

14.¢;Cree que su vida hubiera sido diferente si no hubiera tenido esta
posibilidad? ¢ Valoracion subjetiva mejor/peor/porqué?

15. ¢ Ha tenido el suficiente apoyo e informacion por parte de los profesionales
sanitarios en su proceso genético?

16.¢Cree que el beneficio del screening es mayor que las consecuencias
psiquicas para los destinatarios de la prueba?

17.¢:Cbmo experimentd el afrontamiento tras el diagndstico?
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18.¢Qué repercusiones ha tenido esta posibilidad en su salud psiquica
(depresiones, anhedonia, distimia...)?

19.¢Qué beneficios/ riesgos cree que le ha aportado el diagndéstico genético
en su vida?

20.¢Qué es lo que mas ha echado en falta en su proceso de diagnostico? ¢Ha
echado en falta mas apoyo psicologico en su proceso de salud en el marco
biomédico?

21. ¢ Animaria a los posibles candidatos pacientes a realizarse la prueba?

22.¢Qué espera del futuro de la medicina respecto a su posible diagnéstico?

22 PARTE ENTREVISTA A PACIENTES QUE NO SE REALIZARON LA
PRUEBA O NO RECOGIERON LOS RESULTADOS DEL CRIBAJE
GENETICO

23.¢Qué motivd que no se realizase la prueba?

24.¢:Como ha cambiado su vida la posibilidad de saber con certeza que
padece la enfermedad?

25.¢Qué es lo peor de esta situacion actual?

26.¢Qué ha experimentado desde que sabe que existe la posibilidad de ser
diagnosticado hasta el momento actual (fases de suelo, sentimientos
emociones)?

27.¢Ha dejado de realizar planes o actividades a raiz de esta posibilidad?

28.¢,Se ha sentido coaccionado por el entorno familiar, amigos o por las
instituciones sanitarias tras su negativa de saber el diagndstico?

29. ¢ Cree que ha tenido el suficiente apoyo psicologico durante el proceso?

30.¢,Qué repercusiones ha tenido esta posibilidad en su salud psiquica
(depresiones, anhedonia, distimia...)?

31.¢,Se ha planteado en este tiempo reconsiderar su postura y conocer los
resultados?

32.¢Qué es lo que mas ha echado en falta en su proceso de diagnéstico?

33.¢,Cree que su vida hubiera sido diferente si no hubiera tenido esta

posibilidad? ¢ Valoracién subjetiva mejor/ peor/porqué?
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34.¢:Qué opina de las nuevas técnicas de diagnodstico genético? ¢Cree que
aportan mas ventajas o por el contrario mayor sensacidon de riesgo y

enfermedad subjetiva?
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Anexo |l
DISENO ENTREVISTA PERFIL EXPERTO

1. ¢Le parece que las nuevas formas de diagnéstico, como puede ser el
consejo genético, estdn cambiando la dindmica de la atencidén sanitaria y las

relaciones médico-paciente? ¢ Qué aspectos le parecen mas llamativos?

2. ¢Cual es la relevancia que otorga Ud. a la psicologia en el ambito de la
genética actual? ¢Se puede decir que la genética arroja informacion que no

estamos preparados para aceptar?

3. ¢, Como afectan las creencias/ personas que provengan de otra cultura en la

aceptacion de la enfermedad/ forma de afrontar la enfermedad?

4. ¢Cree que estas nuevas formas de diagnéstico suponen nuevas cargas de

responsabilidad para los pacientes que son diagnosticados?

5. ¢Cree Ud. que las nuevas formas de diagnostico genético en términos de
probabilidad generan en los pacientes mas ansiedad, duelos anticipados y
estrés en los pacientes que el impacto positivo que pueda tener sobre el

mismo?
6. ¢ Y en términos de salud?
7. ¢Y para los profesionales?

8. Usted trabaja con pacientes en este ambito, ¢Qué tipo de personas suelen
ser? ¢qué tipo de realidades o situaciones suele encontrar? ¢recuerda algun

caso gue le haya marcado especialmente?

9. En general ¢como gestionan las personas estas situaciones? ¢y las

familias?

10. ¢ Qué tipo de ayuda intenta ofrecerles? ¢ Cree que se estimula el desarrollo

de la autonomia por parte del paciente en la vivencia de esta experiencia?

11. ¢Cudl es la funcion exacta que Ud. desarrolla en el servicio de genética?

(asesoramiento, afrontamiento del diagndstico, apoyo psicosocial...)
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12. ¢Esta Ud. presente en todas las fases de actuacion de la unidad respecto
al diagnostico (Visita prediagndstico), apoyo psicosocial durante la espera de
resultados y preparacion al afrontamiento del diagndstico? ¢O Ud. interviene ya

sobre diagnadsticos validados?

13. A nosotros nos interesa concretamente el diagnéstico de la Corea de
Huntington ¢Qué puede decirnos sobre este diagndstico y las circunstancias

gue suele acarrear?

14. ;Qué es lo primero que le plantea un paciente que ha sido diagnosticado
de CH?

15. ¢Las intervenciones psiquicas van encaminadas a la gestion y la

proyeccion o a la elaboracion de un duelo?

16. ¢Ha notado Ud. un cambio en los ultimos afios en la forma de afrontar la
enfermedad por parte de los pacientes (mayor esperanza, expectativas en los

avances médicos/genéticos)?

17. ¢ Atiende Ud. pacientes pre- sintomaticos que estan esperando resultados?
¢,Cuadles son los criterios para comunicar o no un diagnostico a un paciente?
¢ Qué herramientas diagndsticas (test, entrevistas) son los que determinan la
intimidad del paciente?

18. ¢En el caso de la Corea de Huntington resulta mas relevante el abordaje/
ayuda psicolégica que el tratamiento biomédico técnico? ¢Las patologias
genéticas son mas susceptibles de un abordaje psicolégico que otras

patologias no genéticas?

19. ¢ Esta realmente integrada la ayuda psiquica (la psicoterapia) en el sistema
sanitario actual dentro del contexto del diagnostico genético? ¢Cree que hay
cosas que podrian hacerse de otro modo o mejorarse?

20. ¢Qué papel considera Ud. que juegan los grupos de ayuda en la vivencia
de la CH? ¢Como de necesarios los considera en la mejora de la calidad

psiquica de estos pacientes?

201



Anexo IV Transcripcion Entrevista Experto

La presente entrevista fue realizada el 18/11/2014 en el domicilio de la
persona entrevistada. En la realizacion de esta entrevista me acompafé y
ayudoé el Dr. Palacios. La entrevista apenas se estructurd, ya que el
entrevistado comenz6 su discurso y nos hablo acerca de casi todo lo que
planteaban nuestras preguntas sin necesidad de formularlas. No obstante, tras
el analisis de la entrevista considero que el discurso es demasiado direccional y
que hay aspectos, que en futuros trabajos deberian abordarse en profundidad.

*k*k

S: Si, si, si si, es lo que hago alli. Mira de consejo genético lo que primero se ha hechoy
si que hay mas psicélogos clinicos trabajando es cancer, con Huntington (H) es mas
raro, de hecho gente que estd trabajando todo el tiempo con H no tiene ni un
protocolo establecido de la manera en la que se hace. Yo lo que si que sigo en la
unidad son como unos, unas normas de consenso que se hicieron con familiares, con

grupos de familiares...

Consejo genético en la unidad no es sélo para CdH es extensivo a demencias incluso
que tienen por lo menos, alguna determinacidn genética. Lo que pasa es que yo en
demencias no he hecho ninguln consejo, porque todos al final dicen que no, no es tal la

certeza como en las coreas.

Y cuando tu dices pues igual te sale que si pero no quiere decir que lo vayas a

desarrollar o no, entonces la gente dice “¢Para qué voy a hacer eso?”

Pero con el H si, y entonces vienen muchos. Normalmente lo que solemos hacer, en la

unidad, no sé si sabes como esta distribuida...
F: Si, he trabajado alli.
S: éAh si? En la unidad de demencias?

F: En la unidad de demencias no, en la unidad de diagndstico genético en el hospital de

dia.
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S: Ah vale, me refiero a la unidad de demencias donde estoy yo. Alli hay una psicéloga
clinica que soy yo, neuropsicélogas que hacen evaluacién y hacen estimulacién

cognitiva.

Es muy excepcional que haya un paciente de H, si hay una chica que lo pidid la familia
pero lo demas son pacientes nuestros de la unidad. Y luego hay tres neurdlogos, la jefa
del servicio, pero los que mas pacientes ven son los otros dos neurdlogos, y una de

ellas es la que lleva, normalmente los pacientes de H...

Entonces a nosotros para el consejo genético, nos llega eh un familiar que no tiene
sintomas, a veces algun sintoma muy leve, normalmente no tiene sintomas y el padre
o la madre que ha desarrollado la enfermedad, para hacerse la prueba por si la va a

desarrollar o no.

Entonces lo que hacemos normalmente es que primero le ve la neurdloga, porque el
dx se puede hacer sin la genética, con los sintomas, hace una exploracién neuroldgica,
valora lo que estd tomando y los sintomas y le explica lo que supone hacerse la
prueba. Eso es lo que es realmente el consejo genético, porque muchos pacientes

llegan que se lo han vendido como una analitica y esos es un desastre, horroroso...

Algunos incluso llegan que se ha hecho la analitica en otro sitio, y entonces después se
ha enterado de lo que iba a hacer y ha venido corriendo un familiar, “por favor no
ensefiarle ningun resultado a mi madre o a mi padre, porque es que no quiero que, que
no, que no, que ya ha tenido algun intento de suicidio antes”, alguna historia de cuadro

depresivo y en fin, un desastre.

El consejo genético es muy, muy util, la neurdloga le explica en qué cosiste, que si se lo
hace y sale positivo al 50% es probable que lo vaya a desarrollar o no. Después de que
ella lo ve y hace toda esa exploracién, entonces lo veo yo, el mismo dia o intentamos
gue no pase mucho tiempo, es una cita a la que le damos prioridad o la adelantamos,
lo veo yo y qué hago yo con ellos; a la consulta tiene que venir siempre acompafiado
de un familiar o si no tiene familiar un vecino, alguien que le va a acompafiar en todo
el proceso, tanto en la entrevista, en la recogida de informacion, como cuando se va a

hacer el test, como cuando va a recibir el dx.
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En la entrevista, a mi, todas las entrevistas al mismo tiempo me gusta que sean
acompafiados y luego cada uno por separado, te da mucha informaciéon y a veces
incluso de la toma de conciencia que hay de la enfermedad porque le pasa un poco
como alguno de nuestros pacientes que alguno te viene dando literalmente saltos y te

dice que viene a hacerse la prueba a ver si tiene o no, dando saltos en la silla.

O sea no es una negacion como un mecanismo de defensa psicolégico, es algo
orgdnico, no tiene conciencia de que estd enfermo, de que tiene cambios en la
conducta, de que tiene esos movimientos anormales. Eso nos ha pasado también,

bueno es que es algo normal...

Entonces la entrevista que yo hago es una entrevista de psicologia normal y corriente.
Eh, yo vuelvo a preguntar, yo desgloso los antecedentes médicos en médicos vy
psiquidtricos, los vuelvo a preguntar otra vez. Y preguntas directas acerca del suicidio,

consumo de toxicos, cualquier cosa.

Muchas veces informacion que no te dan abiertamente, o porque le han quitado
importancia o por tabu o porque es algo asi, socialmente no esta muy bien visto y es
algo que hay que rastrear. En la entrevista suelo hacer, de todas, siempre un arbol
genealdgico, no tanto por la genética sino porque puede darme informacién del nucleo
de convivencia, vinculacién con otros familiares, eh, la red social que tienen, si es mas
0 menos estable... Los trabajos que han tenido o no. Rasgos de personalidad previos
gue se los pregunto al acompanante porgue el paciente nunca se va a definir como no
sé, depresivo, impulsivo o algo asi. Lo va a hacer el otro. Antecedentes psiquiatricos,
eso seguro si o si, y directamente relacionado con el consejo genético les pregunto que
con qué se han quedado de lo que les han explicado el neurdlogo o la neuréloga y ellos

hasta donde han indagado.

Si han buscado en Internet, si no, a veces lo que conocen es lo que les han contado no
sé que familiar de lo que tenia su madre o su padre y son tantos afios... O a veces
también lo que conocen de la enfermedad es lo que tuvo su madre y a lo mejor luego

no se parece en nada a lo que va a tener él.
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Como si o si no tienen todos los sintomas, puede variar. Habra que ver hasta que

punto sabe o no sabe y con qué se ha quedado de lo que le han dicho.

Me gusta saber cuanto tiempo han estado pensando, reflexionando sobre hacerse la
prueba. No es lo mismo “no es que tuve una consulta hace un par de meses con no sé

quién y me ha dicho “oye ¢Por qué no te haces esto para ver si tienes o no?””

La gran mayoria lleva desde que sabe que tiene el diagndstico el familiar, un par de
anos, tres afios, incluso cinco afos valorando si hacer o no hacer, hacer o no hacer. La
motivacion de porqué hacer, eso es fundamental, una motivacion sensata es “quiero
planificar mi dia a dia, no voy a hacer grandes cambios. Esto simplemente... O

planificar un embarazo normal y corriente.

Muchas consultas del consejo genético son esas, quieren tener descendencia y saben
que... Si, eso me parece un avance buenisimo, buenisimo, poder cortar ahi de raiz la

enfermedad. Eso lo valoran muchisimo.

Y les pregunto mecanismos de afrontamiento cuando han estado sometidos a una

situacion asi, absolutamente estresante, dura y demds, cémo han reaccionado.

A veces ellos no te dan tanta informacién y el familiar o acompafiante te la va a dar
seguro. A lo mejor se lo ha callado, siempre quieren mostrar una imagen un poco mas
deseable de la que tienen, eso se suele ver en los test, porque ademas de la entrevista

yo les paso test.

Paso una escala de depresidon de Beck porque incluye un item especifico que habla del
suicidio directamente. A pesar de que yo lo he preguntado directamente quiero que

guede por escrito, que no hay ideas de suicidio ni planteamientos en ese sentido.

Una escala de ansiedad, estado y rasgos. Normalmente cudnto de nerviosos son y en
ese momento en concreto en el que van a plantearse hacer la prueba cémo estédn de
nerviosos o no. Tienen sintomas fisicos y también psiquicos, de rumiacién,
preocupacion y demds... Luego le paso un tercero que es un inventario de

personalidad, les paso el MCMI.
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Puffffffff... Es muy variopinto, puede descartar desde rasgos patoldgicos, ansiedad,
depresion, trastornos psicoticos y demas... Hasta estilos de vida. Luego rasgos de
personalidad: mas perfeccionista, hiperresponsabilidad, obsesividad... Ese la mayoria
me suelen hacer un perfil tipico que es que quieren mostrar una imagen mds deseable
de lo esperado. En combinacién con la entrevista que yo hago luego, la informacion del
familiar y estos test ahi saco unas conclusiones. Normalmente o es apto porque no
tiene antecedentes psiquiatricos, estd en un momento bueno y tiene una buena red de
apoyo y demas y el motivo de hacerse la prueba es sensato, realista, no esta
fantaseando y tiene una informacién concisa, yo veo que si que se lo han explicado y

ademas lo ha entendido.

O no es apto, radical, radical, pocos, no tantos, no sé, cuanto la entrevista sea mas en
detalle y tu tengas mas informacién se hace mucho mas féacil. Hay algunos que
directamente no es el momento ideal para hacer la prueba... No sé, relacion de pareja

inestable, ninguin punto de apoyo, historia de depresion y ademas tratamiento actual...

Recuerdo un chico muy joven, eh dafio cerebral adquirido. Tuvo un traumatismo
craneoencefdlico de pequefio con retraso mental asociado a eso e incluso en alguna
ocasién habia verbalizado que si él tenia lo mismo que su padre se quitaba de en
medio. jVamos! Mas claro... No apto. Y hay alguno que lo que le pongo en las
conclusiones es que aplace la decisidn, que reflexione un poquito mas, que espere un

tiempo y que dentro de un tiempo volvemos a valorar.

(P) Eso es, perdon, éieso es lo mdas importante a la hora de decidir si es apto o no? Por

ejemplo... ¢El tema del suicidio?

- Si.

(P) Como el factor mas...

- Yo creo que el consejo genético de hecho se hace, mucho, mucho, en parte por el
riesgo de suicidio que hay. Porque cuando llega el resultado, claro, si no han pensado
realmente lo que significa, que aqui pone positivo y que vas a desarrollar la

enfermedad...
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Hay gente que si, que claro. Porque ha vivido la enfermedad y es una enfermedad tan
penosa y tan larga, tan dura... Eh, saben perfectamente cdmo empieza, cudl es todo el

tiempo de estar en cama, muuuuucho tiempo, y cual es el final.

Entonces no es ni siquiera un impulso el decidir el suicidio, o sea es algo que pueden
llegar a planificar; y la otra opcién es aplazar la decisién. Que no es el mejor momento,
se han juntado varias cositas tal, no sé qué... Los veo yo, que les vamos dando la
informacién y entonces van tomando conciencia de lo que van a hacer y dicen, lo veo
dudoso... Entonces recomendamos pues aplazar y dentro de un tiempo volvemos otra
vez para que no sea asi. Si no viene un familiar o un acompafante yo no hago ningun

informe.

Siempre necesitamos la entrevista, la informacién de alguien, que ademas te dé
garantias de que va a seguir el proceso porque, luego, la prueba, una extraccién de

sangre sin mas y ya esta. No hay mas.

Los resultados vienen, nunca se dan por teléfono aunque nos insistan hasta la
saciedad, tiene que venir alli y los resultados llegan a su historia y se los damos juntos
el neurdlogo y yo en la consulta. En ese momento se le dice si ha sido positivo o

negativo.

Aqui las reacciones pueden ser de todo tipo: hay gente, la gran mayoria por o menos
de lo que yo he visto, se hacen la prueba pensando que va a salir positivo y esos estan
mejor preparados porque si luego sale que no... Pero si sale positivo es como... Vale. Es

lo que me esperaba.

De todos los que yo he visto, siempre lo que yo hago es que en ese mismo momento
cuando le estoy dando los resultados, la informacidn estd demostrado que se quedan
con un 30% de lo que estds diciendo, no se enteran de nada porque es muy

impactante.

Entonces lo que yo hago es a los dos o tres meses les doy una cita si o si. Si no vienen a
la consulta yo los llamo por teléfono. Porque no sabes si es que estan super felices, sea

positivo o negativo y ya se han olvidado de la EH para siempre o es que estan ahi, no
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sé, ya han elaborado la informacién, ya han organizado medio qué hacer, qué no y

estan hechos polvo.

Yo si o si siempre a la fecha que hemos puesto la consulta si no vienen los llamo. Con
algunos sdélo con esa consulta, los veo, se lo han hecho, se lo tenian muy trabajado
presionando y demds. Valoro un seguimiento, los exploro un poco a ver como estan. Si
necesitan tratamiento o alguna cosa asi les damos continuidad nosotros. Sl es
farmacoldgico pues le indico su médico de cabecera, si no tiene sintomas no tiene

sentido y no va a ningun neurdlogo.

Y normalmente sdélo con esa consulta esta bien, alguno si lo contintdo. Curiosamente a
la Unica chica que yo he seguido en el tiempo, ya no la veo fue negativo. Tenia
cuarenta y tanto afios y habia organizado toda su vida en funcién de que iba a ser

positivo.
(F) Anticipacion...

- Si, entonces una chica super inteligente dedicada en cuerpo y alma. Son tres
hermanos, no X era la mayor o... No, ella era la mayor, la segunda era paciente nuestra
muy jovencita y desde muy jovencita con sintomas y el tercero era varén. Eh, pues ella
era... el padre habia sido el enfermo y ella era el sostén de la madre, del hermano y
todo... De la hermana enferma, y ella se habia organizado asi, desde pequeiiita. Que
esto le pasa mucho a los hijos de pacientes, la vida se les trunca porque empiezan tan
jévenes con la enfermedad! Y muchos sin haberse diagnosticado, sin reconocimiento,
sin ningln tipo de ayuda y cuando el padre, los ingresos fuera, al carajo (las altas),
tienen que buscarse la vida. Esta es una chica brillante, super inteligente y ella se habia
dedicado a estar alli. Tuvo que dejar los estudios y trabajando en los almacenes de
fruta y ese tipo de cosas. Después, cuando pudo haber estudiado no lo hizo... jes que
ella habia organizado seglun que iba a ser positivo! Y qué va! Tenia pareja y demas

pero no habia tenido hijos, ademas cuarenta y tantos.

Bueno... Se queria separar de la pareja, habia buscado una pareja cuidadora, en el

supuesto de que ella iba a estar positiva. Pues bueno, bueno, casi se separa, una crisis
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ahi... Horroroso. Ya, ahora estaba mejor. Y esa es la Unica que yo he seguido, una que

fue negativo.

Que claro, desde fuera diras ¢COmo o qué reaccidn ha tenido? ¢Pero es para celebrarlo

no? Es negativo. Ufff... Nada.

Y otros positivos que ya venian con la idea asi, pero muy bien, muy bien. No sé, segun.
Los que se plantean que por tener hijos, esos mejor, eso es mucho mejor porque
tienen un objetivo muy claro y saben que a partir de ellos la enfermedad ya se acabé.

Eso tiene un sentido muy, muy... lo valoran un montén.

(P) Todo esto lo que genera es un entramado de relaciones con los pacientes digamos,

muy diferente a lo habitual... éNO?

-Si, si, si, si, claro. La unidad en si es muy diferente. Yo siempre he trabajado en Salud
Mental, el psicélogo en Salud Mental tiene un papel muy... Es diferente a trabajar en
cualquier otro servicio del hospital. Todo el tema de la psicologia en la salud me
encanta, es como mas, no sé... Tienes mas contacto con gente que no estd, no ha
perdido el contacto con la realidad, es gente normal como ti y como yo a la que...
BUM!! Le pasa un bombazo de estos y la manera en la que lo afrontan o no, las
reacciones que tienen y demas es muy interesante. A mi me encanta psicologia de la

salud, si, si, si.

(P) ¢Y desde tu punto de vista, juega la atencidn psicoldgica un papel muy importante

en todo este tema de la CH?

-Si, lo veo porgue de todos los pacientes que nosotros hemos visto, ninguno ha hecho
ningun intento de suicidio ni nada asi. Y tampoco son tantas consultas si lo veis. Y lo
gue mas es una informacidén clara, veraz, también un poco mides cuanto sabes tu vy
hasta donde quieres saber dentro de que ya si hay cierta informacidn que le tienes que
dar, eso es asi. Y eso les hace tener mucho mds control sobre lo que van a hacer, sobre
su vida, sobre lo que van a decidir y demds. La informacién es clave, nosotros
hablamos mucho de un primer paso en las intervenciones y es la psicoeducacion,

sobre tu salud y tu enfermedad en general. Y eso te da un control que no tienes. Esa
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incertidumbre de qué va a pasar o qué no, y obteniendo todo el mapa tu ya decides. Y

luego lo llevan mucho mejor.

(P) Todo en el fondo gira en torno a una informacién que es posible que queramos

saber o no nos venga bien saber, o algo asi...

- Claro, pues si, al fin y al cabo es informacidn. Una informacién que ellos la pueden
valorar a veces como una catdstrofe o como un privilegio porque tu no estds libre de
que te pase cualquier cosa al salir ahi, a la puerta de tu casa. Pero ellos si saben, eso
gue muchos, que el resto no tenemos ni idea. Y ellos si saben en cierto modo lo que les

va a ocurrir.

(P) Y recuerdas o conoces algun caso de gente que sus creencias o rollo cultural o algo

asi les haya generado un peso diferente por pensamiento religioso, otra cultura...?

-Todos los que hemos visto alli en consejo genético, todos son espafioles. Y no, no, no,
no. No he visto yo diferencias ahi. Pero tampoco, es cierto, tampoco ahondamos ahi en
creencias. Normalmente la espiritualidad es otro apoyo, otra herramienta. S| lo hay
echas mano de ello, claro. Si, si, si. Es otra fortaleza sin mds. Acompanado de religién...
No, no, no, porque siempre se te suelen diferenciar. “Yo practico o yo creo, yo creo en

algo mas” y se apoyan mucho en eso.

(P) Pero son dos cosas distintas...

(F) Ahi entonces lo que pasa es que queda en suspenso como se trabaja en el resto del
hospital, porque, normalmente en el resto de servicios la informacidn al paciente se da

si o si, viene en nuestro cédigo deontoldgico...

-Asi, asi. Te sorprenderia, te sorprenderia cuanto. La informacion es poder, pero
siempre valorando antes. Estos claro, me lo ponen facil porque viene de ellos, la
demanda esta ahi, ya te estan pidiendo. Pero a lo mejor en muchos otros servicios,
sitios, no te la estdn pidiendo ¢Cudnto sabes y hasta dénde quieres saber? No es tanto
tiempo, con el paciente y con alguien de confianza de él a solas, porque muchas veces

junto con él no te va a querer esa informacidn. Y ufffff... Son detalles tan...
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Claro, si tu no conoces a nadie de toda la gente que viene a la consulta, no sabes nada

de ellos. Y atras tienes una historia asi, vete tu a saber.

Un rato, cinco o diez minutos con un familiar, con un acompanante que suele ser
siempre el mismo que viene con él, te da una informacion clave para saber hasta

dénde puedes llegar.

Pero en muchos sitios no se da informacion y eso desde luego no te permite planificar
nada en tu vida, futuro, si es algo asi tan trascendente, cdmo la incertidumbre. No, no
sabes. Y todo el mundo va a lo cdmodo, a Internet, todo el mundo, ya directamente es
algo que a veces pregunto. “éHas buscado en Internet?” Lo primero, van directos, han
visto un diagndstico, alguna frase y ahi sacan ellos informacién. Y claro la informacion

siempre hay que limitarla un poco.

(P) Al final es responsabilidad, como que tanto para vosotros como para ellos el qué

hacer cuando la reciban, en cdmo les suele afectar a ellos...

- ¢En que se hacen mas responsables dices?
(P) Si.

- Claro que si.

(P) Y eso lo puedes gestionar bien o mal, ¢No?

-Claro, pero tu lo valoras en esa entrevista, con la informaciéon que te esta dando, la
informacién que da el que acompafa... Normalmente es gente que lo va a manejar
bien, que es responsable de hacerlo porque tu ya les has hecho una valoracién. Si no
preguntas nadie te va a decir “no es que intenté no sé cuantas veces quitarme la
vida”... O tuve una depresidon de no sé cuanto y me tiré no sé cuanto sin salir, me tomé

pastillas”

No te lo van a contar y ademds son pacientes que vienen adrede a buscar eso.

Entonces también te estan diciendo “me veo capaz al menos, o lo que creo o lo que
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entiendo que es la informacion que voy a recibir.” En ese sentido lo ponen un poquito

mas facil.

(P) Pero para vosotros es una responsabilidad también, porque estad de por medio el

suicidio, to eso...

- Si, si. Me da mucha seguridad el tiempo para entrevistar y demas, y en la unidad si. La
verdad es que necesitas ese tiempo y la entrevista con otra fuente. Te va a dar un
apoyo y preguntar las cosas sin ningun tipo de reparo. Eso también me lo ponen facil,
porque ven al psicodlogo y ya de primeras es como... pufff!!l “iTe tengo que contar un

III

monton de cosas!” Como un confesionario o algo asi, llegan mas predispuestos que a
otros especialistas. Entonces se abren un poquito mas y te cuentan un montén de

Cosas.

(P) Y esa predisposicion, en cierto modo evita que a lo mejor se convierta en lo

contrario? Por lo que decia Fuensanta... Duelos anticipados...

- Claro, claro que si... El chico, el chico que os he contado le dijeron en una consulta de
neurologia, no le dieron el diagndstico pero sabian por la clinica y demas... Y venga a
indagar. La estudiaron y estuvieron un afio o asi, que si posiblemente tenia H... Y en
una de esas consultas le plantean hacerse la extraccidon. Pero se plantea como una
analitica sin mas... “Oye, ¢Te quieres hacer esto?” Y la paciente siempre acompafiada
por su hijo (el chico), y se lo hace... Y cuando él empieza a indagar, a leer, a mover

papeles, diagndsticos, motivaciones... ¢Esto qué es?

Y viene a la consulta y nos dice que por favor, que no le demos el resultado a su
madre. Historia de intentos de suicidio, alcoholismo en plan compulsivo, episodios de

depresiones, mala convivencia de estar enferma...

(F) Pero esas conductas autodestructivas también estan asociadas a la demencia o a lo

organico a nivel de H? O sea, ¢Hay un patrén de conducta?

- A veces hay sintomas sutiles que no son los movimientos y que ya desde muchos

afos atrds, antes de que comience a manifestarse la enfermedad estan ahi: cambios
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en la conducta, también a nivel cognitivo... En las valoraciones psicoldgicas lo ven. Si,
hay un enlentecimiento, hay problemas de memoria que no son a lo mejor problemas
tan evidentes al inicio como los de un paciente con demencia. Si, ya hay ciertas quejas

de problemas de concentracion y demas.

Pues ese chico horrorizado, muerto de miedo... Y que el diagndstico no, que no, que no
y que él tampoco queria saber. Que desde que sabia lo que se habia hecho tuvo que
hacer un pardn en los estudios, unos niveles de ansiedad impresionantes, sin poder

dormir y demas.

Claro, era como de sopetén que me doy cuenta de lo que estoy haciendo, No habia

hecho ningun trabajo previo de elaborar eso, lo que suponia esa informacion.

Ellos siguen viniendo a la consulta y la paciente viene siempre con este hijo porque
nosotros estamos dentro de una red de trabajo europea pero que se va a fusionar con
los EEUU, y que hacen distintos estudios. Uno de ellos la llaman REIS, es observacional
y se hace una consulta una vez al afio, con una parte funcional que ve la neurdloga,
una parte de alteraciones conductuales que ve la psicéloga y demds... Rasgos que con

frecuencia se asocian al H, y una parte cognitiva. Exploracion neuropsicoldgica.

Todos los afios, y esta sefiora siempre sigue viniendo, pero sin poner diagnéstico, es

increible.

Recuerdo que la vi hace un mes o asi y se cayd en la consulta y todo de lo mal que
estaba. Esa rigidez, esa corea... Por el suelo. Y el hijo que no, que no, que no quiere

saber.
(F) Pero si estd ya en capilla...

- Si, si. Y en todos los informes: diagndstico trastorno del movimiento. No quiere verlo,

’ ’

es impresionante, estd negado totalmente. Si, si, si.
(F) Muy jévenes?

- La paciente si, no llega a los sesenta. El chico no sé, no quiere saber, se niega en
rotundo vy; fijate lo que le ocurrié: parén en los estudios, sin dormir, fatal... Se puso

fatal...
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(P) Y todo este proceso psicoldgico le puede afectar negativamente a la parte fisica de

la enfermedad? En plan que empeoren...
-Pues no tener conciencia de, eso ayuda, seguro si o si.
(P) Y les puede empeorar?

- No, al revés, a estar mejor. El ser mds consciente de tu deterioro es horroroso. Yo veo
pacientes con ELA en otro ensayo que hay con terapia celular aqui en la Arrixaca. Se
hizo primero uno en 2007 y ahora una ampliacidn, ya no se reclutan mas pacientes en

seguimiento.

La ELA la evolucién es horrorosa, un afo, cinco afios y ahi si estdan conscientes todo el
tiempo. Eso si es horroroso, yo creo que es la peor enfermedad que he visto asi, desde

el puto de vista psicolégico.

Cuando empecé en demencias tenia mis dudas con eso porque hay mucha gente que “
ah pues como no se enteran los pacientes, pues mejor”, eso que es el sentido comun

gue menciona la gente y demads, yo eso lo he constatado.

Lo de la ELA es horroroso, un paciente consciente de su deterioro y el entorno

también. Hay algunos que lo llevan muy bien, muy bien. Increible, una cosa...
Pero los que lo llevan mal les afecta fisicamente, si, si, ya lo creo que si.

éDepresidn...? Pues si, estdn mas agotados, sienten mas fatiga y se cuidan peor. Yo les
digo “para tomar una pastilla es el Unico tratamiento que no necesitas motivacidon”, no

necesitas estar bien, te la tomas y ya esta.

Para el resto de tratamientos que no te van a curar la enfermedad, pero te van a venir
bien: fisio, logopeda, hacer salidas y demas... Necesitas motivacién. Si no la tienes
porque estads deprimido, no haces otra cosa nada mas que estar rumiando todo el
tiempo: cuando te va a llegar y tal, no sé qué, y lo que vas a dejar... Eso es... Entonces
cuando no hay tanta conciencia de EH es mucho mejor, para el paciente y para el

entorno. Y cuando lo entiendes eso es fabuloso.
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(P) y en general, éhay algun tipo de persona? O sea si piensas en la gente que pasa por

delante de tu mesa ¢Predomina algun tipo de gente? Por edad por ejemplo...
- De pacientes de H, de todo, de todo, de todo.

(P) Todo tipo de clase social, todo tipo de...

- Si, si, si. Obviamente menor nivel cultural y menor clase social un desastre.
(P) ¢Mas dificil?

- Claro por la economia, por ufff... La rigidez, la manera de pensar, esconder incluso.
Hay muchos mas pacientes en toda la Regién de Murcia de lo que te viene a la consulta

y es que algunos de ellos estdn como ocultos o algo, como que no se sepa y demas.

(F) Y por ejemplo épasa como en el Alzheimer? Porque la Dra Almagro en una
conferencia explicéd que los pacientes con Alzheimer cuanto mas nivel intelectual, la

enfermedad es mas llevadera y el deterioro mas rapido?

- Si, nuestros pacientes con nivel intelectual alto, la enfermedad inicia mas tarde si es

que tuviera que iniciar.

(F) y caen en picado...

- Eso justo, el declive va mas rdpido, menos tiempo.
(F) éY con la corea pasa parecido?

- Pues no te sé decir estudios que hagan mencion de eso. Creo que esta menos
relacionado, y luego eso, hay muchos pacientes que empiezan muy joévenes, muy
jovenes si. Y a lo mejor no es tan evidente pero en una exploracion con un neurdlogo o

en un test y tal, y empiezas a hablar con el familiar y tal, y dices buff...

Tiene ya cosillas, rasgos obsesivos, delirios y alucinaciones no es tan comun aunque
puede pasar... Pero la apatia y perseverar, eso es muy tipico. El perder iniciativa,

querer... Estdn como pasotas y eso se interpreta a veces por la familia por vagueria, “es
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gue estd vago”, con nuestros pacientes nos pasa... “Esta vago, no hace nada”. Claro y

es otra historia.

Y el perseverar, en los pacientes con H, eso si es mas frecuente verlo, incluso alguno
tener obsesiones y compulsiones con el orden, con el lavado de manos o con una idea
fija que puede ser cualquier tonteria. Y r que r, pum, pum... Frontal, ahi, se quedan

fijos en eso.

(P) Aparte del caso de la chica esta que nos contabas, recordabas asi de algiin caso que

te haya marcado mucho?
- A ver, por qué cosa? ¢ Por variopinto?

(P) Porque haya sido muy dificil, por el tipo de persona...No sé un caso que sea para ti

significativo, que tu hayas aprendido algo que no sabias antes...

- No sé, no sé... Dime por qué cosa que me pueda llamar la atencidn, es que cada caso
es tan variopinto... Recuerdo una sefiora que vino, porque ella tiene mas de sesenta y
tantos y quién tuvo la enfermedad fur el padre también siendo muy mayor. Y vienen a
la consulta porque el esposo le nota un temblor sutil y ademas esta dudoso en la

exploraciéon de la neuréloga y demas, y alguna queja de concentracién y demas.

Y salid positivo la sefora, salid positivo... Mayor edad, ha hecho su vida, los hijos
independientes y demas, tuvo muy buena aceptacion. Incluso, eh... Ella esta
adquiriendo un estilo de vida mas saludable, haciendo gimnasia, ocupandose en cosas

y demas. Valorando eso mas...

Los jovenes, quizas esos son lo mas impactantes cuando son conscientes aunque sea
por un momento, del deterioro que van teniendo y demas. Si, eso es duro, es duro. Es
gue se dan... Una chica, a ella la sigo cada vez menos...Yo mi primer paciente me lo voy
guedando y al familiar puntualmente, y ya estamos casi en la transicién esa de que ya
casi me quedo con su madre y a ella la veo y hablo de cosas triviales y demas, porque

cada vez tiene menos consciencia. Cuando ella esta consciente... pufffff
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Se hace una bolilla, y en casa, porque se da cuenta. “No quiero ir a no sé donde, no
quiero ir a no sé cuanto, me tiene que ayudar en el desayuno, me tienen que preparar

la tostada, me tienen que hacer la comida...”
(P) Es duro...

- Si, es durillo. Por cambios en la conducta y asi me llamé la atencidn (otro caso) un
chico también joven. Ese no es, no es consciente eh? Lo hemos visto un montén de
veces Yy él sigue pensando eh, que venia a hacerse el estudio para ver si tenia lo mismo
gue tuvo su madre, que segun él es Alzheimer... Y de ahi que no lo saques, ese esta

fatal, fatal, fatal...

Perseverante en este tema y demds, y en cada una de las entrevistas que teniamos y lo
veiamos él sigue r que r. Ya se ha hecho el test, ya han salido los resultados y demds y
gue sigue pensando esa idea; que lo que su madre tuvo fue Alzheimer y él no es tan
consciente de su deterioro, pero éste tiende a obsesionarse con ciertas cosas y una

muy curiosa que si no la hablo con la pareja no me entero...

Llevaba con la pareja casado seis meses, muy poco tiempo, pero la conocia de mucho
tiempo atras. El tema de la comida el paciente actuaba como una anoréxica, igual,

igual, igual.

Escondiéndose en el bafio, haciendo abdominales, de hecho la pareja queria que
trabajasemos el tema de que aplazase el trabajo. El era ingeniero y le habian
acomodado el puesto, tenia un montdn de facilidades pero queria dejarlo. Y el motivo
y la estrategia de que continuara, ademads de que esté ocupado, habia un motivo mas

importante, él no sabe que yo lo sé, pero con su pareja si que lo habia trabajado.

Y es que si se queda solo en casa, este se va a estar haciendo footing, comiendo...
Quitando cualquier cosa que él considere que tiene grasa, que... Bueno, bueno, una
cosa... Y encontrarselo a escondidas pesandose, igual en su casa que en casa de alguien

gue van a visitar, no lo pueden controlar.

(F) ¢éY esta es una problemadtica atribuible al Ho es una cosa...? Porque hay personas

que tienen rasgos...
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- El estaba muy preocupado con ese tema siempre, pero no hasta ese extremo. En fin,
eso es del H. Perseverando en ese tema como una anoréxica, igual, igual, igual... No se

ha dejado el trabajo, menos mal, ahi perdimos casi...
(F) Dias de vida...

- Si, jajaja. Claro es que manejas mucha informacién que ellos no saben que tu tienes y
entonces les propones hacer algo con X objetivo, pero el objetivo real es otro. Pero

bueno, al final el fin es bueno, entonces yo lo justifico.

(F) Pero de alguna forma, la autonomia del paciente... Buah, aqui se ve truncada

totalmente...

- Si, la va perdiendo, si. Cuando ya han cruzado la barrera de la que no son conscientes
de que tu hablas mucho mas con el familiar y a ti no le dejas decidir tanto en ese tipo
de cosas... Claro. Es que estaria en los huesecillos. Un desastre, la esposa estaba super
preocupada, éste se queda en casa sin ir al trabajo y yo sé lo que va a hacer toda la

mafana: gimnasia.

(P) La edad es la principal forma entonces de afrontar el proceso... éSi tuviéramos que

pensar en los que viven peor y los que viven mejor, la edad es la principal diferencia?

- Si bueno, la verdad es que yo diria que la edad. Porque cudnto mas mayor yo diria
gue mas posibilidades de hacer su vida. Y lo hacen muchas veces, lo de hacer el
consejo genético pensando en sus hijos. Si loa ha tenido o no, si van a tener... Ya no
tanto por ellos y te lo plantean asi: “a mi me da igual, yo ya he hecho mi vida, ya he
organizado...” Claro tener una enfermedad asi a los sesenta y tantos o setenta, que es
cuando empieza la enfermedad es casi como que tener otra cosa, ya no es tanto, es

gue el diagndstico a un joven es muy, muy complicado.

Porque ademas, le das el positivo y quiere decir que en torno a los cuarenta y tantos
puede empezar con la enfermedad y a lo mejor viene y tiene treinta... Pufff. Porque

mas jovenes no suelen venir.
(F) ¢No habéis tenido casos mas jovenes?
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- Yo... La chica mas joven que vi tenia veinte y tantos, pero la cabeza perfectamente

amueblada...
(F) y hubo que darle el diagndstico... ¢?

- Si, bueno. Eso fue... Esa la vi con una pediatra arriba en genética. Yo ya me imaginaba
que lo iba a encarar bien, por la entrevista que habia tenido con ella, con su marido y
demads. Pero es que hasta nos sorprendimos y todo la pediatra y yo porque, va y como
“vale muy bien, yo ya lo sabia, pues ahora tengo que hacer esto, esto y esto otro

porque yo voy a tener hijos sanos”.

Me da una cosa, y al tiempo creo que ni la cité, le dije directamente que la llamaria por
teléfono. Estupenda, su vida igual que siempre, llevaba una guarderia ella... Sus
mismas amistades, con su pareja todo estupendo, ya habian empezado un proceso
para quedarse embarazada y demas. Era increible, lo tenian, tan, tan claro... Muy

claro, muy claro...

(F) Y por ejemplo, cuando se hace... Porque nos explicaron en clase de genética que
hay una, en los embarazos, se puede hacer una seleccion de dévulos sanos pero
también se puede hacer incluso con un proceso de ciego.. Que no se sepa el

diagnéstico si es presintomatico y elegir, e ir a la unidad...

- Si, si, si.
(F) éEsto no es un problema?

- Hay controversia, hay de hecho centros en Espaia en los que si o si el progenitor, el
gue esta enfermo tiene que saber si lo tiene o no tiene. Porque claro las implicaciones
gue va a tener en el cuidado de ese bebé sano. El bebé va a estar sano pero tu si lo
tienes con treinta y con cuarenta vas a estar con sintomas y demas, ¢estas preparada?
éSabes que vas a tener ese bebé que se va a quedar sin padre o sin madre? Que al otro
le va a suponer también muchos cambios, doble responsabilidad... ¢Estas dispuesto a

€S0 0 no?
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Y no, en algunos centros si la madre o el padre tiene la enfermedad antes de tenerlo

tiene que saberlo, en otros puede hacerlo.

(F) Pero aparte de esa connotacion yo me referia mas al impacto para el propio
paciente porque si tu tienes, esto es una informacién que estd, no esta, es un poco
tabu. O sea la doy, no la doy. Pero ahi (en el diagnhostico preconcepcional) estamos
trabajando con que hay una informacion, que puede ser positiva. Estamos como mas

expuestos a esta informacion al no saber.
- Ya, pero cémo??

(F) Si tu vas a hacerte una seleccion y no sabes, es como el proceso que tu dices

(querer saber o no querer saber), pero es que ya estas muy expuesto a la informacion.

- Pero eso te refieres al que va a hacerse eso para tener un bebé sano y no sabe si lo

tiene no, no??
(P) Eso a nivel psicoldgico desgasta mucho...

- Si, eso es una incertidumbre total, si. Lo tienes que tener muy claro porque si no, no
es muy aconsejable. Pensando si vas a poder dedicarte a ese hijo o no al 100%. Hay
gue pensarlo muy bien, muy bien. Yo estoy mas porque sean conocedores de si lo son
o no lo son y con eso adelante con las consecuencias. Pero tener esa informacion, en

este caso si, es mejor saber.

(P) ¢Es muy distinto el proceso si hablamos de hombres o mujeres en el proceso de

afrontamiento?
- A ver, a ver. Yo no he visto tanta diferencia.

(P) Quizas el tema de que se sienten mas responsables como del resto de la familia...

Maternidad...

-Pero no he visto tanta diferencia ahi, por lo menos de los consejos genéticos que yo
he hecho o he tenido. No he visto tanta diferencia, no, no. No te diria que ellas son

mas concienzudas o mas responsables que ellos, no. Paciente vardn que viene y quiere
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saber, muy responsable, muy con los pies en la tierra. Como si fuera igual madre que

padre. A la hora de decidir algo asi...

(P) Y digamos que en tu trabajo como psicdloga se circunscribe como al previo y una

vez que existe un diagndstico los dejas, salvo algun caso...?

-Algun paciente se sigue si De hecho se da esa posibilidad, a los dos o tres meses sea
positivo o negativo hay una consulta, si no viene, teléfono. En funcién de cdmo yo los
veo en esos meses les doy mas citas. Eso en el consejo genético, y si es paciente...
Algun paciente sigo. De hecho sigo a una chica que es joven, treinta y tantos tiene.
Pero ella ya estoy en el limite de que ya me voy a quedar con la cuidadora, con la
madre. Porque ella ya estd perdiendo un poco el contacto con la realidad, pero previo

a eso si la he estado viendo mucho tiempo, si.

(P) ¢Y hasta dénde se puede alargar? Por ejemplo si ahora te quedas con la cuidadora,

éHasta dénde se puede alargar la relacién?

- Nosotros alli hasta que el paciente fallece e incluso a veces algin paciente ya
fallecido, y segin como valores y tal. Alguna consulta después se le da para evitar un
duelo patoldgico o alguna cosa que se atasque porque, si viene alguno como paciente
después, que no tiene demencia ni nada, lo que tiene es un sindrome del cuidador de
estar ahi quince afios haciendo sélo eso. Sin ningln tipo de interés o vinculo con el

mundo y no tiene nada pero fisicamente agotado, agotado.

(F) Pero también ellos si son muy directos (parentesco) tienen altas probabilidades de
tener la amplificacidn. O sea, si tu cuidas a tu madre es probable que lo tengas y cada

generacién mas rapido.

- Con los pacientes con H vaya, ya ves. En el caso de esta chica la cuidadora es la madre
gue a su vez cuidé al padre. Esta familia en concreto es extraordinaria, tienen un apoyo

entre ellos, una red ahi super buena. Y la madre, ahora entiende.

Aqui se dan muchos tropezones por no tener esa ayuda que en un momento dado
viene muy bien. Y que no tienen que ser extremos, a veces solo con informacién
puntual. Ella muchas cosas en las que tropezd con su esposo no las ha hecho con su

hija. Claro y con el padre lo pasé fatal, y el padre tenia mucha peor calidad de vida que
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ella. Todos son muy conscientes de lo que hay, de la enfermedad que tiene la hermana
y son muy realistas. Saben que no se va a curar pero que ellos le pueden dar mucha

mejor calidad de vida que tuvo su padre. Practicamente sedado, sin poder hacer nada.

A veces luchando contra los sintomas porque todas esas enfermedades, lo peor es
cuando afecta a la psique. Muchos familiares te dicen incluso: “no es que lo desee pero
si estuviera en cama me seria mucho mas facil. Yo el trabajo no me cuesta, yo eso lo
saco facil; asearlo, vestirlo, cambiarlo... Pero esta lucha de estar en su mundo y tengo

gue estar rebatiéndole todo el rato qué hacer.”

La madre de esta chica tan joven cuando era esposa siempre me cuenta una anécdota:
todos los dias el paciente se montaba en el coche en el garaje y ahi se podia tirar horas
e incluso un dia entero y ella le bajaba la comida y todo. Que se montaba en el coche y
que se iba, y no lo arrancaba ni nada, y estaba ahi esperando no sé, y ella alli

acompafidndole hasta que se le pasaba otra vez esa idea y volvia otra vez a casa.
(F) Es un machaque psicoldgico...

- Mucho, mucho, mucho, mucho... Pero si estan delirantes o alucinando o si tienen esa
idea ahi, eso es completamente incorregible. DA igual lo que digas o lo que plantees,
da igual, es un discurso circular, no tiene sentido. Es estar esperando ahi hasta que se

le pase, un machaque... La verdad es que si.

(F) Y en los ultimos afios, como ha habido muchos avances que, incluso hay cosas que
”n “"

son en plan, test que salen en “Diario Médico”... “Hagase un test de lo que sea”, “veasi

su futuro hijo... “Lo habra visto Ud. que es comun ahora.

éLa gente llega a la consulta con mas expectativas o esperanzas? ¢Piensa que pueden

haber terapias por una serie de ilusiones o fantasias?

- Si, pero los que van con ilusiones o fantasias son los menos, no es tan comun. La gran
mayoria son realistas con lo que hay y optan porque dar una buena calidad de vida es
una buena opcion. Pero, si, muchos de ellos claro. Ademas es algo que nosotros
transmitimos cuando damos el diagndstico y es positivo. “Bueno a ver, se estd
investigando mucho el tema de y se saben aspectos que hace afios era imposible como

la posibilidad de tener una descendencia sana”.
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Y luego la edad de inicio es variable, es relativa. No si o si que tu madre haya iniciado a
los cuarenta y que tu lo vayas a hacer asi, puede haber una tendencia pero como son
excepciones, esto es como dar tiempo a alguien que le han diagnosticado un tumor,
épara qué? Si luego hay excepciones ahi, siempre todas esas anécdotas que te cuentan
“le dijeron seis meses y miralo ahi lleva dieciséis afios. ¢Para qué vas a agonizar antes

de tiempo? Nada, nada.

(F) Y un poco asi al margen de la corea, Ud. cree que las herramientas diagndsticas de
las que le hablaba, Ud. como psicdloga que estd en el medio... (Cree que se estdn
tomando a la ligera y se estan ofertando cosas a la ligera, que son mds iatrogénicas

gue otra cosa?

-Claro que si, si se vende asi en plan como si fuera un concurso o algo asi, o cuando te
planteas la prueba como una analitica sin mas... No, no, no. Eso lleva debajo una
trascendencia, es muy importante, tienen que saber lo que van a pedir, lo que estan
haciendo y para qué lo van a usar. A lo mejor yo no lo voy a usar para nada, entonces...

¢Para qué quiero saber cémo, cuando y donde me a ocurrir X cosa?

Y hay gente que es muy feliz sin saber, es que no es una cosa si 0 no, no es blanco o

negro. Hay gente que es feliz, stper feliz.

Tienes la obligacién por ejemplo en demencias, en los circuitos que hace el neurdlogo,
y aungue lo vemos los demas le va a devolver el informe escrito y la informacién a él
(el paciente). Luego, no hace falta regodearte en tienes esto o te va a pasar esto y

demas.

Yo de hecho los veo después del diagnéstico. Segun el tipo de paciente, el grado en el
que esté, la reacciéon que haya tenido y demads. Igual luego sigo al familiar, o ve al
paciente una vez y no hablamos de su diagndstico. Hablamos de que viene a
mantenerse, a que no vaya a mas, porque no quieren saber mas. Si le van a suponer X
afnos que le quedan, sufriendo hasta que se pierde conciencia, con lo que tiene, con lo

que le va a pasar...

(F) Y entonces podemos decir a lo mejor que todas estas herramientas diagndsticas de

las que estamos hablando, porque ahora hay mucho cribado fetal, pero
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extraoficialmente no ya en la HUVA, sino en clinicas privadas y toda esa oferta... esa

herramienta sin soporte psicolégico o psiquiatrico... ¢Seria un poco peligrosa?

- Claro, todo con medida tiene su sentido y su légica. Hay gente que no le sirve para
nada, sélo para estar peor. Hay gente que no necesita tanta informacidn, pero eso en
una pregunta lo puedes tener... “éCuanto sabes?” Y ya telo estan diciendo y te lo estan
expresando, con sus gestos, la cara y todo. Se puede ahorrar un sufrimiento extra, no

tiene sentido.

Luego hay gente que se puede equivocar pero bueno, eso es parte de la experiencia. A
lo mejor es que no, que no, que nNo y que no, que no quiere saber y luego dice “jAY si

II'

hubiera sabido!” pero quién no juega no se equivoca.

Quién no decide también es mas cdmodo, pero es otra opcién. Lo importante yo creo
gue es que nosotros intentemos hacer el menor dano posible ante ese diagndstico de

enfermedad... iQué no te estan diciendo que es una gripe!

Hay que hacer el menor dafio posible y que no sea un cambio tan radical en su vida y

dar un poco de esperanza.

No es falsa porque tu eres muy veraz y le estas dando toda la informacién. Nuestros

informes de demencias son asi, son super amplios y muy en detalle.

No estds engafiando, pero eso también te lo dicen muchos pacientes y familiares, de
no dejar las cosas sélo en el diagndstico: “Ud. tiene esto”, si, pero... ¢ Qué cosa puedo
hacer con eso aparte del tratamiento que me ha puesto? ¢ Qué otra cosa puedo hacer?

Esa esperanza, esa alternativa, esas otras opciones la valoran un montén.

La informacidn es algo sencillo, no cuesta dinero y no es algo complejo que haya que
pedir. Y arregla mucho, mucho malestar que nosotros no vemos en la consulta.
¢Cuanta gente se va de la consulta y te dice “me fui a no sé dénde y he estado una
semana malisimo”? Eso no lo vemos nosotros, ese rato tan desagradable... Y te puedes

equivocar y que a ti te pase eso, pero que te pase las menos posibles de las veces y
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que sea algo excepcional que no puedes controlar... Pero sabiendo que sucede esto...

Puffff, poner cierto remedio.

(P) Y tu como psicéloga, ¢ Cambiarias algo? éCrees que hay cosas que se podrian hacer

diferentes?

Pues si, en muchos servicios en los que se sabe por estudios, estd demostrado o
avalado, en los que hay influencia de lo psicolédgico, deberia darsele mucho mas valor,
claro que si. Es que se evitaria un montén de sufrimiento, no tiene sentido, no sirve
para nada... Y claro, claro que se podria hacer en un montdén de procesos que tienen

que ver con la salud y el enfermar.

(P) Pero en este caso concreto de la corea, algln aspecto que tu consideres que fue

traumatico, alguna manera de mejorar...?

- Seguro que lo hay, seguro que lo hay. Iba a decir el asociacionismo, pero también
depende del..., la familia de esta chica tan joven que yo comentaba que ya casi estoy
quedandome con la madre... Ellas al inicio buscaron asociaciones, se juntaron y demas.
Duraron cuatro dias, dijeron que no, que no, que no, que juntarse ahi para ver na mas
que penuria, cosas horrorosas y familias destrozadas, decian que no les venia nada
bien. Ellos querian buscar normalidad, que ya sabian que no se iba a curar y lo que
guerian era adaptar eso a su realidad y no regodearse en esos temas... Y otra gente a la
gue le viene muy bien, lo ven como un apoyo y ellos también se sienten utiles en ese

enfermar. No sé, qué cosas...

(P) Seria como por ejemplo, a lo mejor, cdmo de base que surge ese movimiento de los
propios enfermos y de la familia, es complicado que desde lo publico eso se organice

COMO un recurso.

- Muy complicado, ademds normalmente la respuesta que se suele dar es que “ es una

enfermedad muy rara y son muy pocos”, eso...

(P) Pero si hay otros casos de enfermedades raras donde el asociacionismo es

importante...

(F) La ELA...
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- La ELA no tiene asociaciones en Murcia, pues a veces los de EM son los que los
acogen. Algun paciente nuestro con una demencia de estas rarisimas que tiene
muchos sintomas de parkinsonismo y demas estan en una asociacion de parkinson y

los acogen, si.

(P) Claro, ese factor seria, muy importante, el recurso de los grupos de ayuda mutua y

todo esto...

- A algunos les viene muy bien, muy bien, muy bien. Esa sensacién. Te dicen ellos
cuando vienen que la estds comentando, le estas explicando y eso te dicen “es que no
lo has visto y ya lo conoces”, “es que me estds diciendo justo lo que ella hace, como
ella se comporta y lo que le estd pasando”. Que no es producto mio, es producto de
escuchar a tantos que te lo estdn comentando Yo hago de sus palabras, las hago mias,
en un grupo de gente que generalmente estd viviendo la enfermedad, no que lo
conoce... jQue lo vive! Puff se hacen unos grupos, una unidn ahi, fuera incluso del

contexto del grupo.

Es que estdn escuchando eso que no han podido contar a otra gente porque no lo
entienden. La madre de esta chica me decia a menudo eso, “es que tu cuentas cosas y
no las entienden, porque te dan unos consejos, y te dicen unas cosas que no han

i

entendido nada.” “iQue lo lleve a no sé dénde o le diga...! No, no me han entendido,

I”

no sabe lo que le estoy diciendo

Pero el que si vive la enfermedad, ahi si hay un apoyo. Ahi si se percibe mucho apoyo.
Ya no se ven raros y diferentes, es como la anécdota de todo el dia en el coche ahi
sentados y le llevaba el desayuno. A cualquiera le cuentas eso, y las caras eran como...

¢Qué me esta contando esta sefiora?

(F) No se entiende lo que tiene...

- Claro, claro, claro. Rarisimo, no se entiende pero él no me cuenta eso, el otro ve
cosas de mas alla y dices... “Ah, claro, claro”. Esto es nuestra normalidad. Necesitan

apoyo, si, los grupos son muy buenos.
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(P) Pues yo no sé si queda algo mas que no venga en el guidn. Yo por ejemplo si que
tengo una y era ¢Como te defiendes tu? O sea porque al final ves un montdn de veces,

y al final sabes, ves como termina eso, ves el deterioro...

- Yo les doy mucha cancha por el tipo de pacientes y familias que son. Yo muchas veces
les doy... Vaya, en salud mental mantienes mucho mas la distancia. Aqui como es tanto

tiempo yo les digo “si te veo mds que a algun familiar mio”.
(P) Tu te deberas proteger...

- No sé como lo hago pero mi cabeza hace “ras- ras” por completo. O sea una cosa...

No sé cémo lo hago.

(P) Pero imagino que al final lo que te cuentan y el deterioro que tu ves es bastante

fuerte...

-Desde luego que hay cosas que te tocan un poco mas, hay situaciones... Yo creo que lo
fundamental es conocerte bien tu, tu historia atrds, como tu eres, las cosas que has
vivido... Porque cualquier cosa que surja en la consulta y a ti te haga quedarte un poco
en shock y demas tiene que ver con eso. Si tu lo tienes claro, tienes la mente abierta,
no te has cerrado a ningln episodio de tu vida, cosas que hayas vivido o lo que sea...

enseguida lo neutralizas.

Pero estd claro que hay casos que te llegan mas; gente joven, circunstancias que dices
“Dios qué injusticial ¢Como puede pasar esto? Es penoso la verdad, claro, claro, claro
gue si. Gente que nosotros vemos que empieza el paciente a venir normal y tiene una
conversacion coherente, y lo vas viendo un afio y otro... De eso que te lo encuentras en
el pasillo y notas por su mirada, y el gesto, y la conversacién que tiene que no sabe

quién eres, es que no sabe quién eres! Eso es como...
(P) Ya se haido...
-Si, si, si. Eso es verdad. No sé, serd como que también al final ya ves tanto...

(P) luego también te acostumbras... ¢ Te acostumbras hasta cierto punto?
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- Si, yo creo que todos tenemos la falsa creencia de ser sanos, que es mejor pensar asi;
que no nos va a pasar nada. Pero cuando estds en el hospital y ves tanto, tanto y
tanto...Y ademas yo voy preguntando siempre lo peor, es como si esto, esto es lo
normal. De hecho a veces mi defecto es que tiendo a minimizar muchas cosas. Yo no lo

digo pero si lo pienso, incluso para mien mi vida...

iEso no es nada! Es que si no te esta pasando a ti algo en este momento, te estan
diagnosticando o le esta pasando a otro en otra parte del mundo. Si lo miramos asi, y
hay tantas cosas. Y yo digo que hay muchas mas enfermedades que no se curan que
las que se curan. Intentamos llevarlo lo mejor que podemos: paliar sintomas y ya esta.

Pero te ha tocado a ti y me ha alegro no me ha tocado a mi. Es asi.

(P) Menuda dosis de realidad...

- Es asi, me puedo poner asi... “iQué bien! iNo me ha tocado! Negativo...! Ostras, pues
en ese mismo momento en la otra punta del mundo le ha tocado a otro. Si al final la
enfermera en la unidad decia, como trabajamos mucho en equipo pues comentamos

mucho los casos. Los miércoles por ejemplo hacemos sesiones clinicas juntas...

Pues la enfermera siempre dice: “Yo no sabia que a la gente le pasaban tantas cosas
malas!” Y yo digo que es porque no lo preguntamos, es porgue no lo preguntamos.
Pero es raro, salvo alguien que tenga un tinte mas histérico y le guste contar y
regodearse en sus penas, historias y demas. El resto del mundo no vas contando tu
vida por ahi, pero si te lo preguntan directamente si. Y si, ella decia eso, yo no sabia

que la gente...

(P) Y lo que no sabemos...

-Claro, claro, pero yo lo veo asi, es una tdmbola: que no te toca una cosa, pues te toca
otra. Igual esta el afortunado que es guapo, salud fabulosa, millonario... A ese le ha

tocado todo eso.

(P) La suerte... Bueno yo creo que ya esta, muchas gracias por participar.
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Anexo V Transcripcion Entrevista Paciente Test Neqgativo

La presente entrevista fue realizada el dia 27/07/2015 en el domicilio del paciente. A
diferencia de la entrevista anterior, el paciente contestaba con dificultad a mis
preguntas, no tenia un discurso estructurado. Pero si que aportd las principales claves
que nos dio ya la experta: motivos por los que hacerse la prueba, incertidumbre, red de

apoyo social y equilibrio mental.

F: Bueno esto va a ser una entrevista abierta y usted me responde lo que piense, en primer
lugar yo le quiero preguntar... ¢Quién le oferté o cémo se enterd Ud. de que podia hacerse la

prueba de la CDH?

-Pues esto empezd hace dos afios, porque yo tengo dos tias que tienen esta enfermedad y
también la padece mi madre, entonces a raiz de la enfermedad de mis tias que estan en
Canarias yo conoci esta enfermedad. O sea, yo desconocia que existia esta enfermedad hasta

gue una de mis tias que vivia en Canarias, se, sus hijos se las diagnosticaron los médicos.
Entonces Uds., pero Uds. se lo dicen los familiares, ¢O les llama el médico?

-No, no, ellos hacen su vida y yo la mia. Pero es que como yo tengo dos hijas. Eh, es que yo
tengo dos hijas y mi madre ahora enferma, pues yo decido hacerme la prueba. Simplemente

por eso.

Y Ud. ¢En qué momento, cuando Ud. se entera de la enfermedad y de que puede tenerla... qué

le cambia? éComo le cambia su vida?

-No, no, a mi no me cambia nada. Porque fue todo muy rdpido eh... Desde que lo decidi hasta
gue me hice la prueba pues pasaron tres meses o cuatro meses. Y como en la Arrixaca, que es
dénde yo me la he hecho tenian ya antecedentes de otra tia mia, pues en un mes o,
aproximadamente me dieron el diagndstico. Y la ver, no me cambié mucho, no nos ha

cambiado nada la vida.
Pero el tiempo que Ud. estuvo decidiendo...

-Tenia una incertidumbre... Si la tengo... Si no la tengo... ¢ En qué me puede afectar? ¢Cudndo

me va a afectar? Cbmo me va a afectar, solo eso pero no cambid nada.

Y éPor qué decidié hacerse la prueba?
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-Pues mira, porque tengo dos hijas, y una esta casada y la otra es militar. Entonces queria que
ella sabieran si la tenian o no, que se hicieran ya las pruebas ellas si querian. Sobre todo la

casada.

Claro, Ud. entonces, lo hizo por... (Asiente) Al margen de lo que pudiera suponer en su vida

saber mas...
-Si por mis hijas, sélo por mis hijas. Por la casada, eso es...

Vale, y ¢Qué fue lo primero que pensd cuando Ud. estaba en el proceso de hacerse las pruebas
y todo eso? Lo primero que le pasa por la cabeza cuando llega el punto de “bueno no sabemos

si lo tiene o no pero le podemos hacer una prueba....”

-Sinceramente..., no te paras. Yo no me he parado a ver qué es lo que me podia ocurrir,
cambiar mi vida, la enfermedad, o... Lo demas. Simplemente decidi hacérmelo, lo que pasa es
qgue por mi condicién... Yo soy cristiano practicante. Cuando tu crees entonces aceptas lo que

te venga, si.

Pero es que cuando lo sabes, ahora ya no tiene vuelta atrds, lo tienes o no lo tienes, y si lo
tienes, lo antes posible... Porque si ves sintomas... No sé, en plan, de que te pongas raro, o de

gue tengas manias, o de que bueno, pues tu familia lo entiende y lo acepta.
éLareligién le ayudé...?
-Si porque te prepara, éSabes? Lo que venga, todo. Eso es asi.

¢Y en aquellos dias anteriores al diagndstico qué le pasd por la cabeza? ¢Alguna emocidén que

Ud. recuerde, angustia, miedo?

-No, no... Simplemente pues piensas que si lo tiene qué va a ser de ti, cdmo vas a reaccionar,
con qué edad te va a salir... Piensas un poco, pero bueno como estds metido en el proceso y
luego en el trabajo y en el dia a dia, pues la verdad es que no te da tiempo. Lo que si, lo pasas

peor en el momento que te llaman para que vayas a recoger el anadlisis a recoger a las pruebas.
Ud. sabe que en ese momento Ud. puede echarse para atras...

-No, no, no. Yo eso no lo sabia.
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Ah, éNo se lo comunicaron?

-Como queria hacerlo eh... Ni lo pregunté. Y si me lo informaron no lo recuerdo.

Pues es que resulta que Ud. cuando va a la consulta... O sea esto es libre y le pasarian unos

test psicoldgicos...

-Si, lo sé, lo sé

Se los pasarian y entonces luego a Ud. se le suele decir que Ud. puede, Ud. tiene todo el
tiempo para echarse para atrds, no es que una vez que se hace la prueba esta obligado a saber

el resultado...

-La verdad es que si me lo dijeron no lo recuerdo, yo creo no. No me acuerdo de aquello

porque como estaba dispuesto a saber lo que habia. Lo tenia claro.

Y yo queria preguntarle, considera mejor o peor el efecto psicolégico que puede tener la

prueba en los pacientes? O sea el coste psicoldgico por el que pasa, Ud....

-De si la tiene o no la tiene dices...

Claro, antes de saber, el coste de saber.

-Yo creo que depende mucho de las personas, de la actitud de la persona, por el saber que la
tienes. Creo que tienes que vivir una incertidumbre de... Yo creo que te tienes que analizar
mucho mas porque si, porque si te vuelves un poco maniatico o tienes cosas a lo mejor piensas
que puedan ser relacionadas con la enfermedad o la verdad es que no lo sé, no lo sé... La
verdad es que tomé esa decision, la acepté y no pensé nunca... Si la iba a tener o no la iba a

tener, a lo mejor fui un poco inconsciente, un loco o un poco infantil.

Si Ud. tuviera que volver a tomar la decisidn... ¢ Qué haria?

-Si, lo volveria a tomar... La volveria a tomar, porque, por mis hijas. Por ejemplo la mayor, si

quiere tener un hijo, y esa enfermedad la puede eliminar. Pensé que seria interesante.

Y a Ud. le ofrecieron que, porque supongo que Ud. esto se lo comentd al médico cuando esta
en el proceso, éPor qué se hace la prueba? Esto a lo mejor se lo preguntd la psicéloga del

hospital antes que yo...
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-éPor qué me lo hago? Si, si.

Claro Ud. éno le comentaron la posibilidad de que su hija se hiciera una implantacién, o sea un
diagndstico preconcepcional, que es, su hija sin saber si tiene o no enfermedad puede iry

entonces se le seleccionan évulos que estdn sanos... ¢Se lo habian comentado?

-No, no, no. Pensamos que ella si la hubiera tenido, se hubiera hecho la prueba y si ella la

hubiera tenido pues a la hora de tener hijos lo hubiera hecho de esta manera.

Pues eso esta en protocolo, por eso de que hay mucha gente que no quiere saberlo y para
minimizar los dafios tenemos programas de diagndstico preconcepcional que es para que la
gente que no quiere saber puede ir a ciegas, puede ser que esté sano y se le implante uno sano

directamente.

-Como no llegé el caso, pues la verdad es que no lo sabia, pero tampoco nos informaron. No

nos informaron ni preguntamos por esos temas, la verdad.

Y por ejemplo Ud. también, ¢su familia hay mas casos que sepan?, aparte de los que ya saben,

éque no quieran saber o no se las haya hecho?

-Ahora mismo que sepamos, que yo controle estdn mi madre y mis dos tias...

Me refiero, sus hermanos por ejemplo, que no sabe si se han hecho las pruebas.

-El pequefio dice que se las ha hecho, vamos no sé si es verdad o mentira. Y el del medio no se

las ha querido hacer.

¢Y esto en la familia qué supone a nivel psicolégico?

-No se habla de eso, es un tabu por ejemplo. Verte ahi es ya como el que tiene Alzheimer o... U
otro tipo de enfermedad mental. Te sale y ahi estd, te voy a decir una cosa, afecta. Por ejemplo
el afo pasado nos juntamos la familia a comer, y él no vino, no vino porque no quiere vernos.

No quiere hablar del tema y no quiere hacerse la prueba. No quiere vernos.

Y entonces, Ud. quién le animd a la hora de hacerse la prueba? Me ha dicho que sus hijas, y

Ud. es catdlico...

-Si, si ser catdlico me ha ayudado mucho, pero me ha ayudado mucho a hacerlo sobre todo mis

hijas, si, eso es.

¢Y cémo se vive durante el tiempo que uno espera los resultados? En todo ese tiempo...
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-Con un poco de, ay, un poco de angustia, pero bueno. Ya te digo, no mucha porque fue un

poco, muy poco tiempo y no, no dio mucho tiempo a pensar...

¢Y a Ud. le proporcionaron algun tipo de apoyo psicoldgico? éAlguna visita con la psicéloga de

la unidad después? No en los test de antes de la prueba...

-No, no tuve ningun contacto. Es que ha sido una cosa my rapida y muy sencilla.

¢Y no ha tenido Ud....?

-No, no, y se ve que como estaba predispuesto no necesité na.

¢Cémo fue el momento en que le dan el sobre con los resultados en la consulta?

-éCémo? Hombre fue como... Hasta que lo abres, y sabes que no tienes... Fue como un pelin

de... (Silencio)

¢Lo abre Ud. mismo?

-Si, si, lo abri yo mismo el sobre. Iba con mi mujer y lo abri yo, si yo mismo. O sea, lo tenia, lo

tenia... Lo tenia asumido. Lo tenia claro lo que queriay lo hice.

¢éSe le pasa por la cabeza no recogerlos en algiin momento?

-No, no porque si no, no hubiera dado todos los pasos que di.

El momento de incertidumbre que Ud. me dice, éSe planted planes o cosas que hacer? O decir

“ya no voy a hacer esto”. ¢Como afecté a su vida?

-No, no, (rie con una carcajada) no me planteé nada. No me planteo nada y te voy a decir
porqué. Mira, mi madre tiene 75 o 77 afios y mi madre lleva ahora mismo cuatro o cinco afios
enferma. Entonces yo me puedo plantear la vida, hacer planes, porque no sé cudndo me va a

salir si lo tengo.

Pero ademas (rie de nuevo), también me he planteado que si no tengo CdH puedo tener
mafiana Alzheimer o puedo tener otro tipo de enfermedad, aunque no sea hereditario o

congénito puede salir otro tipo de enfermedad, con lo cual la vida mia se puede acabar...

Entonces puede ser que Ud. esta enfermedad, el hecho de haberse visto tan de cerca ante una

enfermedad de este tipo le haya hecho replantearse que existe riesgo de tener mas cosas...
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-Si, si, siempre. O sea no ya por esto, sino simplemente por el sistema de vida, la gente que he
tenido a mi alrededor... A mi alrededor falta mucha gente que ha muerto por otro tipo de

enfermedades, joven, y esto, mmm...

Esto no quita que yo mafana o dentro de tres meses tenga otro tipo de enfermedad, pero por

eso no me puedo plantear la vida para vivir de otra manera diferente a la que vivo, eso es.
¢Y su vida hubiera sido diferente si no hubiera podido hacerse esa prueba?

-No, no, no, si no me la hago hubiera seguido viviendo igual.

Si pero quizds hubiera vivido con mds angustia o mas...

-No porque, a ver, lo que tienes lo tienes y te sale cuando te sale. No puedo vivir con angustia,
vivir con miedo y en la carcel no se puede vivir. Entonces estar pensando... También me puede

salir mafiana un cdncer. No, angustia la justa.

Y, iconsidera que ha tenido suficiente apoyo e informacién por parte de los médicos, digo

médicos porque son los mas representativos del sistema este, en su proceso?

-Lo justo, me han informado de lo que es, y ha sido una informacién muy escueta. Muy
sencilla, pero que, que yo la asimilé y dije una enfermedad mental que si la tengo y es genética

llegard el momento que la, que la sufra. No sé si antes o después, pero ya esta.

Y éNo le han hecho hincapié en que la prueba era una cosa relevante, que debia pensarse muy

bien si hacérsela o no?

-Lo tenia, lo tenia muy claro y muy asumido y muy decidido. iEs que ha sido muy rapido! Ya,
ya, ya. Por eso te digo, ha sido tan rapido que no te da tiempo y cuando; yo esperaba los
resultados para... iMe parece que para el mes de marzo de 2016! Y me llamaron al mes y

cuando me llaman dije “Alfonso la has cagao” porque si ya...

Entonces me explico la doctora en genética que, como tenia in familiar que se habia hecho
esas pruebas, eso, esa cadena genética ya estaba estudiada y sabian en que gen tenian que

mirar. Era mas facil, por eso ha sido ganar tanto tiempo.

Entonces en realidad, ¢Sélo tardd un mes? Es que es algo rapidisimo...
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Y UD piensa que, al margen ya de su caso, con su experiencia, pero saliéndose de su caso

porque tuvo un final feliz y rdpido...
-He tenido mucha suerte, si mucha suerte.

UD cree que las pruebas pueden en ocasiones ser mas negativas que positivas porque por
ejemplo a lo mejor lo que me dice de su familiar, que hay gente que se abstrae de las pruebas
y puede seguir viviendo, y puede que haya gente que se va, que o hace las pruebas y vive con
incertidumbre... ¢éEntonces considera que las pruebas pueden resultar negativos para ciertos

pacientes en ciertos momentos?

-No, yo creo que no, que no. Yo creo que es que cada persona somos, somos uno. Entonces
como le afecte a uno o le afecte a otro, no... No tiene la misma, la misma valoracion, la

misma... El mismo punto de vista.

A ver, yo no fui valiente, yo fui, yo fui pensando en otras personas, entonces a lo mejor si me
paro en frio tranquilamente... Pero decidi, tomé la opcion. Fue todo tan rdpido que no me dio
tiempo, a, a pensarlo y a madurarlo, a decir “pues no me gustaria saberlo”: No me dio tiempo,

O sea, no, no, no llegd ese momento nunca.

Quizas si se hubiera dilatado mas...

- Si se hubiera dilatado en el tiempo a lo mejor..., A lo mejor hubiera tenido mds tiempo de
pensar lo de, pero la verdad es que como tu dices se ha acabado bien, entonces dices “pues

bueno, mira, tomé una decisidén acertada”. Pero si, puede ser, hubiera pensado mas.

Y el tiempo que estuvo Ud. con esta incertidumbre y se va a hacer las pruebas y tal... Ud. en su

salud psiquiatrica tuvo algo de depresion o insomnio...
-(Se rie a carcajadas) Que va, no, no nada de eso.
Es Ud. duro...

-No, no soy duro. Lo que pasa es que vamos a ver, yo soy, tengo una pequefia empresa
entonces el dia a dia es muy intenso, no te da tiempo a estar pensando, a recrearte en

pequefias cosas, tonterias.

Entonces también tenemos una vida familiar importante. Una vida familiar muy activa.
Entonces cuando no tienes un tema pues tienes otro. Cuando no participas en algo con tus

amigos, esta tus hijos, estan los otros... iEs que tengo una vida...!
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Con una red de apoyo familiar y social importante...

-Si, eso. Tengo muchos amigos, muchos conocidos. Y aunque ellos no sabian que yo me habia
hecho una prueba porque era una cosa, que bueno, no tenia mayor importancia. Tampoco
oculto nada, porque ellos saben. La mayoria de mis amigos saben que tengo a mi madre, que
tiene un problema que se llama CdH. Y ahi, cuando te dicen “éeso qué es? Yo digo, “Mira, te lo
voy a definir entre el parkinson y el Alzheimer, O sea se te va un poco la cabeza y tienes
movimientos. Y es mds o0 menos una cosa, una mezcla de las dos. No, ni lo oculto ni nada,

entonces me viene... Pero tengo muchos amigos a mi alrededor y mucha actividad.

Y entonces ¢ Qué cosas positivas le ha aportado el diagndstico genético a su vida?

-Pues mira, conocer una enfermedad que no sabia que existia, y vamos, informarme y no sé,
valorar mi vida de otra manera. Aunque no la tenga, pero digo “Bueno puedo tener otra, o...”
Pero tienes que seguir viviendo como vives. Sin centrarte en mafana o en pasado, sino vivir el

dia a dia. Luego, yo creo que eso es lo importante.

Y ¢Y Ud. estd satisfecho con el programa de cribado genético y con el sistema sanitario que le

ha atendido?

-Si, si.

¢No echa de menos algo?

-Yo siempre se lo digo a mis amigos, que yo con la Seguridad Social, estoy muy contento con la
seguridad social. Y en este caso concreto a mi me explicaron muy bien lo que habia, si lo queria
hacer, si no lo queria hacer, si era voluntario. Que tenia que pasar unas pruebas psicoldgicas...
Y yo tuve siempre una informacién muy directa y muy clara. Y tomé la decision, pero siempre

ser tu.

Yo estoy muy contento con la informacidn que he recibido, con el tratamiento y el diagndstico
de la Seguridad Social, y creo que son personas muy bien, muy bien preparadas. Si, porque no
todos los puestos saben decirte las cosas. Recuerdo la doctora que me lo dijo, me lo dijo de
una manera muy, muy... Sin decirme que no lo tenia empezd a prepararme, a hablarme, hasta
que no sabia ni siquiera si lo tenia o no lo tenia... Pero cuando, de una manera muy amable,

muy humana, si.

¢Y qué es lo que Ud. ha echado en falta en su proceso? Habria necesitado mds apoyo

psicoldgico?
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-Es que en mi caso, yo creo que mi caso es, no sé si es raro por el tiempo, porque ha sido muy

corto. Pero vamos, no, no he echado en falta nada, éEs raro?

Su caso es raro porque Ud. esta hablando, y es raro que la gente hable por lo que Ud. ha dicho

antes, la gente elabora un tabu de lo que ha pasado...

-éSi? Pues si todo lo que vosotros aprendéis, lo que hagais en las tesis y lo que hagais en los
master... Todo eso al final nos beneficia a todos, porque tenéis mas camino, mas camino

andado y la sinceridad pues para tratar mafiana a otras personas. Yo creo que es bueno.

No, si, si, claro...

-Yo creo que es asi, 0 sea estamos manteniendo esta conversacién que en mi caso ha sido muy
positiva. Pero lo negativo de alguien me imagino que también os puede ayudar a ayudar a esas
personas. Porque casos como el mio dices, “bueno estd hablando desde que no lo tiene,

nada”. Pero si lo hubiera tenido, pues a lo mejor te hubiera aportado mas aqui...

No, no. Ud. aporta porque la importancia de esto es como se vive esto. Esto es lo que Ud. ha
vivido. Independientemente de que su final haya sido feliz, pero Ud. lo vivid: cogid el sobrey lo

abrid... ¢Y si alguien estuviera en su situacién Ud. lo animaria a hacerse la prueba?

Rotundamente.

-Sl, 0 no solamente de esta enfermedad sino de cualquiera. Yo por ejemplo, por ejemplo me
he hecho las pruebas de, de la empresa y yo he pedido que me hagan los tumorales de la
prostata. ¢Por qué? Pues porque si lo tengo, a ver, si es que si lo tienes, cuanto antes te lo

analicen antes te... El alcance a lo mejor es menor, claro... éNo?

Si, las cosas cogidas a tiempo... ¢Y respecto a la enfermedad Ud. que espera del futuro?

-Es que no sé si tiene cura, si es una enfermedad que se puede tratar...

Ahora mismo el tratamiento es paliativo.

-Por eso te digo, como es genética... Yo lo Unico que digo es que estamos en un momento que
ya mi madre se le olvida hasta donde estan las llaves de la luz. Entonces eso, no es que te

III

deprima sino que dices, “iMadre mia, lo que ha sido y lo que es
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De ser una persona activa, vital, que cocinaba, fregaba, ha criado tres hijos, ha mantenido una

casa... Ahora se sienta en un sillén y ala, a esperar que pase el dia...

Eso da mucho miedo, el hecho de poder ver...

-Lo que da mas es mucho cabreo, rabia, uno debe llegar y morirse y que se acabe. O sea,
entiende, mi suegra tuvo Alzheimer y mi suegro tuvo microinfartos... Y la verdad es que ves
personas con esa actividad que tenian, verlos en una silla y esperar que pase el dia. Te

deprime, te cabrea, te... De lo que éramos y a dénde llegamos.

Claro.

Anexo VI Consentimiento Informado

Investigacion

“Aspectos emergentes de la biomedicina actual en torno al riesgo: un estudio antropoldgico sobre el
consejo genético y la deteccion de la Corea de Huntington.”
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CARTA DE AUTORIZACION

El objetivo de la investigacion es aproximarnos a las distintas experiencias y el impacto social del

diagndstico genético en los pacientes presintomaticos y sintomaticos de Enfermedad de Hungtington.

Confidencialidad: Todo aquella informacion que se extraiga sera tratada de manera estrictamente

confidencial.
Si acepta participar, por favor firme a continuacion.

Su colaboracion es muy valiosa para nosotros, muchas gracias por participar.

Fecha Nombre y firma del participante

Contactos: Si tiene cualquier duda respecto a esta investigacion o desea alguna aclaracion puede

ponerse en contacto con el investigador responsable del proyecto:

Fuensanta Lépez Teruel ( fuensi26_@hotmail.com fuensi26@gmail.com)

Gracias por su participacion, ésta es muy importante parar nosotros.
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