|
, tlr.'

st ot e e
o

ey

e ——

Esta vivaracha ninita tiene el
sindrome de Down. Aunque
su potencial intelectual es
limitado, el cuidado
amoroso y la ensenanza
paciente hacen posible
ayudarle a lograr mucho
mas de lo que una vez se
penso que eran capaces de
hacer estos enfermos.
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no en el otro). Sin embargo, entre madres menores de 35 afios, que dan a luz
a mas de 90% de todos los nifos, tuvieron entre 65% y 80% de los bebés con
el sindrome de Down. La enfermedad parece tener una causa hereditaria. (I
Holmes, 1978). Un indicio prometedor hacia su base genética es el reciente
descubrimiento de un gene en el cromosoma 21. Este gene manifiesta una pro-
teina del cerebro que parece conducir al sindrome de Down (Allore y otros, 1988).

El nacimiento de un nifo con sindrome de Down es casi siempre un trauma
que puede poner en peligro el matrimonio de los padres y colocar una carga
emocional en la familia entera. Empero, el efecto en los matrimonios puede ser
debido mas a la reaccion inicial, afliccidn, que a la carga de los cuidados (Gatth,
1985).

Es dificil predecir la posible habilidad de cualquier nifo en particular, ya
sea la capacidad intelectual o el éxito en la vida diaria, cuando el sindrome se
detecta por primera vez. Los pediatras que tratan de diagnosticar se atienen con
frecuencia a su experiencia clinica, sin darse cuenta de que tienden a ver basica-
mente a ninos con problemas serios, y rara vez se detienen a ver a aquéllos que
estan mejorando. En las encuestas hechas a las familias que tienen un nifo con
el sindrome de Down, los aspectos positivos de la vida en comtn con estos
ninos llegan a ser manifiestos. La mayoria de tales familias se desenvuelve bien
y los miembros de ella, con frecuencia, se hallan muy apegados al nino (Gath,
1985).

En los altimos anos se han desarrollado muchos programas para ayudar a
los ninos con el sindrome de Down a mejorar sus habilidades (véase recursos
en la pagina R1). Uno de los mas completos fue establecido en 1971 en la unidad
educativa experimental en el Child Development and Mental Retardation Center
of the University of Washington. (Hayden & Haring, 1976). En este programa
los ninos entre 2 semanas y 6 anos, junto con sus padres, trabajaban en una
variedad de ejercicios v actividades para ayudar a los primeros a desarrollar
destrezas motrices del lenguaje, sociales, cognoscitivas y de autoayuda.

Muchos ninos han mostrado considerables progresos iniciales haciendo que
los educadores mejoren sus expectativas con respecto a ellos, pero los estudios
a largo plazo necesitan determinar si continuaran progresando con el tiempo.

EL PRINCIPIO
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Las personas que padecian este sindrome.morfan a,muy temprana edad,
pero actualmente se espera que vivan mas debido al uso de los antibiéticos con
los cuales se tratan las infecciones que antes eran mortales. M4s de 70% viven

por lo menos hasta los 30 afios (P. A. Baird & Sadovnick, 1987) y 25% hasta los
50 (D. Patterson, 1987).

ASESORAMIENTO GENETICO

El valor practico de nuestra creciente comprension de la genética se pone de
manifiesto cuando miramos la tragedia personal que traen las enfermedades
hereditarias a las vidas individuales.

Después de 5 anos de matrimonio, Bill y Mary Brown sintieron que estaban
listos para empezar una familia. Mary quedé embarazada. La pareja transformé

| el cuarto de estudio en cuarto de ninos y ansiosamente deseaban tener el bebé
' en la casa. Pero éste naci6 muerto, victima de anencefalia, un raro defecto
. congénito en el que no hay craneo y algunos de los organos internos se encuen-

tran malformados. Billy y Mary se encontraban-muy adoloridos por la pérdida
del bebé que habian deseado tanto y, mas aiin, tenian miedo de un segundo
intento, miedo de no poder procrear un bebé normal. Atin deseaban un bebé,
pero temian no poder enfrentar tanto sufrimiento otra vez.

Actualmente, las parejas como los Brown pueden encontrar ayuda y consejo
a través del asesoramiiento genético; en éste, las parejas tratan de encontrar cual

| es la causa del problema de un nino en particular, para establecer patrones de

herencia y determinar las posibilidades de tener un bebé sano.

Un consejero genético puede ser un pediatra, un obstetra, el médico de la
familia 0 un genetista especializado. El o ella toma la historia de la familia
completa incluyendo la informacién relacionada con las enfermedades y causa
de la muerte de los hermanos, parientes y otros que tengan nexos sanguineos
afines, cualquier matrimonio entre parientes, abortos anteriores o nacimientos
de ninos muertos y otros factores que puedan tener importancia. Luego, a cada

* uno de los padres y de los hijos se les practica un examen, ya que las condiciones

fisicas muchas veces dan indicios de las anormalidades genéticas.
Posiblemente también se pueden practicar eximenes de sangre, piel, orina

.; 0 huellas digitales. Los cromosomas de los tejidos del cuerpo pueden analizarse
y fotografiarse; con las fotografias cortadas y arregladas de acuerdo con la talla

y la estructura sobre un diagrama llamado cariotipo, se hace una grafica la cual
puede mostrar las anormalidades cromosomaticas e indicar si es probable que
una persona aparentemente normal pueda transmitir defectos genéticos a sus
hijos (véase figura 2-9).

Con base en todos estos examenes, el consejero determina las posibilidades
matematicas de que una pareja tenga un nino con defectos de nacimiento. Si la
pareja cree que el riesgo es demasiado alto, uno de los dos puede ser esterilizado
10 pueden considerar la posibilidad de adoptar un nifo o un tipo alternativo de

concepcion (véase la seccion Otras alternativas para concebir, en el capitulo 3).

t Un consejero genético no da su opinion sobre si se deben tomar riesgos o
1N0; mds bien, trata solamente de averiguar y de ayudar a la pareja a entender
el r‘iesgo matematico de una condicion en particular, explicar las implicaciones
{de ese riesgo y hacer que los presuntos padres sean conscientes de determina-
clones alternas.

Para entender lo que un consejero genético dice, es importante entender
las probabilidades. Sobre todo, como vimos cuando se anoto que los defectos
iccurren solamente en cerca de 5% de todos los nacimientos, las posibilidades
ide tener un bebé saludable son buenas. Para mejorar éstas, los presuntos padres
iPueden practicarse los exdmenes que se han desarrollado para identificar a los

fPortadores de defectos congénitos. Si un matrimonio sabe que ambos portan un
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Asesoramiento genético:
servicio clinico que adviertea
las parejas de su posible riesgo
de tener un hijo con un defecto
hereditario cn particular

Cariotipo: totografia hechaa
través de un microscopd que
muestra los cromosomas
cuando se separan y se alinean
para la diziston celular; los
Cromosonas estar
desplegados de acuerdo con
wha disposicion fija
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FIGURA 2-9

Cariotipo. Cromosomas de
un nino que tiene el
sindrome de Down, los
cuales presentan 3
cromosomas en lugar de 2
enelndmero 21. (Debidoa
que el par 23 esta
conformado por dos X,
sabemos que éste es el
cariotipo de una nina.)
(Fuente: Vanderbilt
University and March of
Dimes

Amniocentesis:
procedimicnto de diagndstico
prwmm! pnm exanunar IUF
cromosomas de un feto; las
células de muestra se retiran
del fluido ammniotico, en el
cual flota ¢l feto, y se
examinan para buscar signos
de defectos congénitos.

Muestra de vello corionico
(MVC): procedimiento de
diagnastico prenatal para
obtener muestra de vello
proveniente de la membrana
que rodea al embrion y luego
examunar los cromosomas de
¢ste en busca de defectos
congenttos

Fetoproteina alfa (FPA):
prueba de sangre que se usa
para indicar la posibilidad de
wn defecto en la formacion del
cerebro o de la columna
vertebral dzl feto.

Ecografia: procedimiento
médico que utiliza ondas de
sonido de alta frecuencia para
detectar los contornos de un
feto y determinar si el
embarazo estd progresando
normalmente

Fetoscopia: procedimiente
médico que permite observar
directamente el feto dentro del
1tero
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gene recesivo de una enfermedad, pueden decidir concebir un bebé y luego
ordenar examenes prenatales para averiguar si el feto en realidad heredo el
defecto. Por ejemplo, unos simples examenes de sangre pueden identificar a los
portadores de los desérdenes sanguineos producidos por la anemia de la célula
falsiforme (que afecta aproximadamente a 10% de los norteamericanos negros),
la talasemia (que afecta a las personas de origen mediterrdneo) y a los portadores
del desorden nervioso de la enfermedad de Tay- Sachs (que afecta a cerca de
% de judios norteamericanos). La seccion 2-2 describe las técnicas del diagnos-
tico prenatal, la amniocentesis, muestra del vello corionico (MVC), el examen de
fetoproteina alfa (FPA), ecografia y fetoscopia.

Supongamos que un consejero genético determina que en un matrimonio
son ambos portadores de un alelo recesivo nocivo. Esto significa, exactamente
igual que con los guisantes de Mendel, que hay 25% de posibilidades de que
tengan un bebé con la enfermedad. Algunas personas piensan que 25% de riesgo
de dar a luz ninos con enfermedades genéticas significa que si el primer nino
nace afectado, los tres siguientes no lo seran. Pero el dicho “donde menos se
piensa salta la liebre” se puede aplicar aqui. Veinticinco por ciento de riesgo
significa que las posibilidades son 1 en 4 de que cualquiera de los ninos de la
union heredara la enfermedad.

Si una enfermedad no es particularmente inhabilitante, o puede ser tratada,
la pareja puede correr el riesgo. En otros casos, a través del asesoramiento, una
pareja puede darse cuenta de que el riesgo que tanto temen, es realmente muv
leve o casi inexistente. En el futuro, los genetistas esperan ser capaces de ayudar
mucho mas a los padres. Gran parte de esta ayuda puede provenir del progreso
cientifico actual en localizar los genes defectuosos en los cromosomas.

EL PRINCIPIO
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. -Los mvestlgadores.unhzam:omplqos instrumentos desarrollados en la cien- .
da de la biologia molecular para identificar y-localizar genes:especificos. Luego, =

determman las proteinas producidas por tales genes y, al detectar la presencia
o ausencia de proteinas asociadas con desérdenes en particular, obtienen infor-
macion que tiene muchas implicaciones practicas. Tal conocimiento puede llevar
a nuevas pruebas prenatales para predecir defectos congénitos, a pruebas de
diagnostico para indicar si los nifios o los adultos tienen o estin propensos a
. desarrollar un desorden, a nuevas drogas para prevenir o tratar enfermedades
ala “terapia de genes”, que es la tecnologia para reparar los genes anormales.
Mas de 1.250 genes humanos han sido explorados hasta ahora, algunos ligados

. adiversos tipos de cancer y al desorden emocional conocido como desorden bipolar

(maniaco-depresion). Y el trabajo contintia.

Natumleza versus crianza

Resulta claro que tu vida, como la de cualquier otro ser humano, esta altamente
influida por la biologia, al ver como varios rasgos, tanto normales como anormales
se transmiten genéticamente. Al mismo tiempo, ti también has sido influido
por lo que te circunda y por tus experiencias. Estos dos juegos de influencias
han alimentado el debate de varios siglos “naturaleza versus crianza”, que pre-
gunta cuales son mds importantes si los factores ambientales o genéticos al
determinar la forma como una persona se comportara, pensara y vera el mundo.

La posicion mas radical en favor de la “crianza” (o ambiental) la tomo el
filossofo John Locke (1632 - 1704). Afirmé que los recién nacidos eran como una
tabula rasa, o “un pizarron limpio”, cuyos ultimos contenidos dependeran de
lo que “escriban” las experiencias. Segun Locke, la naturaleza solo contribuye
al proceso del desarrollo, con un cuerpo vivo. En este libro hablamos sobre la
evidencia de los poderosos componentes innatos para muchos rasgos; es obvio
que la posicion extrema de Locke no es valida. Sin embargo, sus ideas han tenido
un efecto profundo en la filosofia, politica y psicologia, y su metafora del “piza-
mon en blanco” no ha sido facil ni levemente abandonada.

La posicion contraria, el lado del debate conformado por la “naturaleza”,
sostiene que nacemos con instrucciones genéticas completas que determinan
nuestra respuesta a cada situacion. Este punto de vista nunca ha sido aceptado
ampliamente como el de Locke. El argumento mas fuerte en favor de la naturaleza
lo hizo el matematico Wilhelm von Leibnitz (1646 - 1716), pero sus ideas resultaron
demasiado abstractas para la mayoria de la gente; sélo después de la invencion
del computador, la persona comun tuvo un claro ejemplo del tipo de conducta
compleja programada que Liebnitz describio. La fuerza de la afirmacion de que
somos de la forma como nacemos, dependia principalmente de su llamado al
sentido comun con respecto a la creencia de que los genes deben contribuir en
| una forma importante en el desarrollo. Se ha demostrado que una gran cantidad

de conductas animales son innatas; la “naturaleza” de la discusion sostiene que
los humanos no son la excepcion a tal principio.

La mayoria de los tedricos modernos consideran todo este asunto como un
cuadro de “naturaleza y crianza” ya que la herencia y el medio ambiente interac-
than constantemente. Por ejemplo, la inteligencia de Vicky puede estar en parte
. determinada por los genes, pero el tipo de hogar en el que crecid, el grado con
| que es animada para perseguir intereses intelectuales, su salud fisica, el tipo de
tducacion que recibe y sus propias decisiones en la vida afectaran la expresion
resultante de su inteligencia (véase seccion 2-3, pagina 76).
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L Un radio de reaccion es util. En cualquier aspecto que la herencia controle, hay
) Unsinnimero de respuestas posibles, que dependen del ambiente. Por ejemplo,
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Al pensar acerca de la controversia entre naturaleza y crianza, la idea de

Tabula rasa: metifora
filosofica; implica que cuando
el nirio nace es una pizarra sin
predisposiciones congénitas,
posicion adoptada por John
Locke

Radio de reaccion: en

« genctica, una variabilidad

potenciad en la manifestacion
de un rasqo hereditario que
depende de condiciones
ambientales.
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