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Introducción.
Para el médico, formado generalmente con una óptica de 

una dolencia a un paciente. 
Las enfermedades genéticas por lo general, adolecen de 

primario el genetista clínico diseña protocolos preventivos 
-

-
tos, enfermedades genéticas o discapacidades. 

En el marco de prevención secundaria se encuentra el 
diagnóstico prenatal (DPN) que explora la salud fetal ba-
sada en criterios de riesgo para defectos congénitos, enfer-

al cuidado de la salud fetal sino a monitorizar e informar 
para el actuar neonatal ante el presunto nacimiento de un 
feto con un defecto congénito. El DPN se traduce en “acto 
de curación” (para muchos profesionales) al interrumpir 
una gestación (eugenésica) por defectos congénitos, en-
fermedades genéticas o discapacidad. Otro acto de preven-

metabolismo detectado por pesquisas neonatales, donde la 
prevención es paliativa del defecto. Sin embargo, dentro de 
los enfoques más difíciles de la genética está la prevención 

-
plicaciones más comúnmente reportadas en estas enferme-

Algunos profesionales de la salud en su óptica curativa 
-
-

Las familias con enfermedades genéticas o los pacien-
tes en edad pediátrica con defectos congénitos, disca-
pacidades o disfunciones, no solamente necesitan de un 
profesional que los cure sino que los escuche, mitigue sus 

-

conductas inadecuadas con estos casos. 
En nuestro campo de acción existen particularidades en 

-

con discapacidad intelectual o cuando el propósito de la 
solicitud es la realización de una prueba diagnóstica que el 
paciente o la familia no entienden el porqué debe hacerlo 
si luego del diagnóstico no existe un tratamiento curativo. 

En las demandas de las personas con discapacidad en-
contramos expresiones como estas:

“Nuestra experiencia como personas con discapacidad 
nos coloca en una posición única para contribuir a un sólido 

 1.

con la que tenemos este tipo de casos en consultas de ge-
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nética clínica donde nos cuestionamos si es o no capaz de 
decidir un paciente con discapacidad intelectual acerca de 
la realización de una prueba diagnóstica invasiva, o sobre 
la pertinencia de la comunicación de la información o a qué 
miembros de la familia se le comunica la información, es 
que decidimos realizar esta revisión introductoria al tema 
que representa la discapacidad intelectual en el accionar 
del genetista clínico.

Desarrollo.

-
ticipativo de los pacientes en las distintas fases de la aten-
ción médica parece estar fundado entre otras causas en el 
interés por rescatar los valores humanistas de una medicina 

-

2.

-

otras por ser miopes, etc . Dentro del accionar médico se 
realizaron incluso experimentos utilizando discapacitados 

-
ños discapacitados del estado de Willowbrook, los niños 
fueron infectados intencionalmente con una cepa de virus 

-
vidad de la vacuna4.

Hace 2400 años, en la antigua Grecia –casi al mismo 
tiempo que nacía la escuela hipocrática– los espartanos 

-

que eugenésicos. Hace sólo 60 años, los nazis –ahora sí con 
-

camente a los discapacitados, especialmente mentales5. 
Estudiando las demandas de las personas con discapa-

cidad vemos su preocupación por la visión de reducción 
biológica del mundo en la que no sólo se socava lo que 
es humano sino que devalúa la importancia de los factores 
sociales, las relaciones, el respeto mutuo, el entorno en la 

al rechazo a la ideología utilitarista que anima a muchos 
de los nuevos genetistas humanos, particularmente porque 

-
cidad. Por el contrario, queremos que toda práctica clínica 

-

elección plenamente informada1.
En cuanto a las demandas de las personas con discapaci-

dad en el documento de la DPI1 se encuentran:
1. -

cas genéticas sean rigurosamente regulados para evitar 

todas las circunstancias, los derechos humanos de las 
personas con discapacidad,

2. El asesoramiento genético se haga con toda la informa-
-

discapacidad,
Los padres no se vean sometidos a presiones de manera 

someterse a interrupciones “terapéuticas” del embarazo,
4. 

5. 
por valoraciones discriminatorias de calidad de vida, 

muerte como resultado de la no intervención.
6. Las organizaciones de personas con discapacidad estén 

-
gislativos relacionados con la genética humana,

-
gal excepcional para el aborto,

-
de una perspectiva igualitaria de la discapacidad,

9. Ya que el genoma humano es propiedad común de la hu-
manidad, no se permita que se patente el material genético.
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10. Que no se violen los derechos humanos de las personas 
con discapacidad que no pueden ofrecer su consenti-
miento para intervenciones médicas1.

Esta última de las demandas compete especialmente a 
la discapacidad intelectual, que tiene peculiaridades en la 

-
-

nósticos, la comunicación de resultados de investigaciones 
-

asesoramiento genético, el derecho a la educación inclusi-
va, al seguimiento adecuado, al consentimiento informado, 
la comunicación de opciones reproductivas, entre otras. 
Por lo general se proponen decisiones de sustitución, que 
también han llevado a la toma de decisiones acerca de su 
reproducción. 

-
lacionada no debería ser la erradicación de la discapacidad 
sino la mejora de la información sobre la misma, tratamien-
to mejorado de condiciones potencialmente discapacitantes 
y un mejor apoyo a las personas con discapacidad”

Inclusion Europe, Documento de Referencia sobre 
Bioética, 1999

Se considera persona con discapacidad aquella que pa-
dezca una alteración funcional permanente o prolongada, 

-
miliar, social, educacional o laboral 6.

-
cidad física, mental, auditiva, visual e intelectual. En este 
sentido se ha hablado de discapacidad del desarrollo del in-

Discapacidad del desarrollo de un individuo atribuible 

especiales interdisciplinarios o genéricos u otros servicios 
que son de por vida o de duración extensa individualmente 

4.
La discapacidad intelectual era antes entendida como re-

-

Retraso mental se caracteriza por un funcionamiento in-

las siguientes áreas de habilidades adaptativas posibles: 
comunicación, cuidado personal, vida en el hogar, habili-
dades sociales, utilización de la comunicación, autogobier-
no, salud, seguridad, habilidades académicas funcionales, 

retraso global del desarrollo . 
Ya no se acepta el término “retraso mental” porque 

término ha sido sustituido por el de “discapacidad intelec-
tual” que nos alerta hacia una situación o estado especial 
evolucionable, que exige una atención también especial 

. 
-

dad que se caracteriza por la presencia de:
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marco global en el que la persona con discapacidad se en-

diagnosticar la discapacidad intelectual sino a progresar en 

la persona en una serie de áreas o dimensiones que abarcan 
aspectos diferentes, tanto de la persona como del ambien-
te en que se encuentra. Estas dimensiones o áreas son las 
siguientes:
1. Las capacidades más estrictamente intelectuales.
2. La conducta adaptativa, tanto en el campo intelectual como 

en el ámbito social, o en las habilidades de la vida diaria.

papeles sociales que la persona desempeña.

encuentra incluida.
Es preciso insistir en que -

funcionamiento de cada individuo, como persona concreta 

.
La capacidad intelectual:
La inteligencia se considera como la capacidad mental 

general que comprende las siguientes funciones:
- el razonamiento

- la solución de problemas
- el pensamiento abstracto

Como se puede apreciar, es un funcionamiento intelec-
tual global que va más allá del rendimiento académico o 

interactuar con él.
La evaluación de este funcionamiento intelectual es un 

aspecto crucial para diagnosticar la discapacidad intelec-
-

la colaboración de diversos especialistas. Pese a sus limi-
-

representación de lo que aquí denominamos como funcio-
namiento intelectual de una persona, pero ha de obtenerse 
con instrumentos apropiados que estén bien estandarizados 
en la población general. El criterio para diagnosticar dis-
capacidad intelectual en el funcionamiento de una persona 
continúa siendo el de “dos desviaciones típicas o estándar 

.

La conducta adaptativa:

habilidades que se despliegan en el terreno de los concep-

la práctica (actividades de la vida diaria como son el aseo 
-

porte, el mantenimiento de la casa, la toma de medicina o 
-

nas para funcionar en su vida diaria”.
La capacidad de adaptación marca de modo especial la 

habilidad de funcionamiento del individuo porque las li-
mitaciones en la conducta adaptativa son las que más van 
a afectar tanto a la vida diaria como a la habilidad para res-
ponder a los cambios constantes e imprevistos que ocurren 

impone el ambiente en que vivimos .
Ocurre, sin embargo, que bien pueden convivir dentro 

de una misma persona las limitaciones en ciertas habili-
dades de adaptación con capacidades en otras áreas. De 
ahí la necesidad de hacer una evaluación que, de manera 

adaptativa. Para hacer un buen diagnóstico de las limita-
ciones que una persona tiene en su conducta adaptativa es 
preciso utilizar medidas bien estandarizadas .

-
nes en esta dimensión, al igual que al evaluar la inteli-

de la media. Existen buenos instrumentos con propiedades 
-

sión (en inglés: escalas de AAMR, Vineland, Bruininks, 
Adams), si bien no disponemos todavía de buenas adap-
taciones en español, en cambio disponemos de excelentes 

.

Participación, interacción, roles sociales.

Mientras que las otras dimensiones se centran en los 
aspectos personales o ambientales, en este caso el análisis 
se dirige a evaluar las interacciones del individuo con los 

de destacar la importancia que se concede a estos aspectos 

un individuo para participar en la vida de su comunidad .
Habrá un funcionamiento adaptativo del comporta-

miento de una persona en la medida en que se encuentre 
activamente involucrada con (asistiendo a, interaccionan-
do con, participando en) su ambiente. El rol social deberá 

-
lares, laborales, comunitarios, afectivos, espirituales, etc. 
Pero esta participación e interacción se pueden ver profun-

-
munitarios, por la presencia de barreras físicas o sociales .
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Salud física, salud mental, etiología.

La salud es aquí entendida en su más amplio sentido: un 
-

dos tenemos amplia experiencia de que el funcionamiento 
-

tere su salud física o mental. La discapacidad intelectual 
producida por una causa determinada puede ir acompañada 
inexcusablemente de una alteración de la salud que, a su 
vez, puede repercutir sobre el desarrollo de las demás di-
mensiones. Pero incluso cuando no es así, la preocupación 
por la salud de los individuos con discapacidad intelectual 

-

-
cios comunitarios de salud, para comunicar sus síntomas 

mental, no podemos prescindir de la incidencia con que 

-

.

El contexto: los ambientes y la cultura

Se trata de contemplar las condiciones interrelacionadas 
en las cuales las personas viven diariamente. Se describen 
tres niveles de acuerdo con su proximidad al individuo:

a) el microsistema: familia, personas más próximas
b) el mesosistema: vecindario, barrio, servicios educati-

c) el macrosistema: los patrones generales de una cultu-
ra, la sociedad, la población .

que la van conformando hasta expresarse en un individuo 
determinado, muchas de ellas inherentes a la persona, son 

eso 

6.
-

‘persona con discapacidad’ designa a toda persona incapa-
citada de atender por sí misma, en su totalidad o en parte, 
a las necesidades de una vida individual o social normal 

con síntomas, signos o secuelas que imposibilitan la reali-
zación de las actividades de la vida diaria”. Y continúa más 

adelante: “Esta clase, por sí misma, supone la dependencia 
de otras personas para realizar las actividades más esen-
ciales de la vida diaria” . 

Por lo tanto, parecen no existir muchas dudas de que 
dentro del contexto de las condiciones de salud de la per-
sona, la discapacidad es un atributo inseparable de la de-
pendencia. Una vez aceptado lo anterior, también suele ser 

para realizar una actividad concreta, con la necesidad de 
La dependencia es atributo insepa-

rable de la discapacidad, pero pueden existir diversos gra-
dos de discapacidad sin que exista dependencia .

Atendiendo a estos conceptos e interpretaciones de la 
discapacidad intelectual en los diferentes contextos de ac-
ción del individuo, el discapacitado intelectual puede ser 
también competente en la toma de decisiones.

Desde el punto de vista de la ética clínica, -
ción de un paciente como competente permite reconocer 

autonomía, es decir, su libertad para manifestar sus creen-

de qué principios se toman estas decisiones2.
La idea de competencia sugiere, por lo tanto, la capaci-

en la toma de decisiones médicas, lo que implica poder 
participar en esas decisiones de manera libre e informada. 
Así, podrá considerarse que el paciente es incompetente 
toda vez que estas funciones o capacidades estén ausentes 

-
-

nea se han propuesto algunas de las siguientes funciones: 

1. Habilidad para comunicar decisiones: Consiste, bási-
camente, en ser capaz de manifestar una respuesta de 
manera comprensible, por sencilla que sea. 

2. -
-

formación relevante, así como entender las relaciones 

-
tender lo que la información implica para su futuro, en 

en las preferencias, principios o creencias individuales 

4. Procesar racionalmente la información: Esto implica 
ser capaz de realizar un proceso lógico de pensamien-

puede involucrar todas las funciones anteriores9.
Del análisis de los puntos anteriores, podemos inferir 

que el concepto de competencia no es el del tipo todo o 
nada. Por esto, sugerimos que para evaluar la competencia 
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-
rentes en cada caso9.

El paciente con discapacidad intelectual puede ser con-
siderado a priori como incompetente en la toma de deci-
siones aún en edades no pediátricas pero no debemos ser 

que necesite de decisiones de sustitución elegir adecuada-
mente su representante, recordando el valor de la persona 

-

Decisiones frente a un paciente incompetente.

En un paciente incompetente, la decisión corresponde a 
la familia, a un representante o sustituto, o al médico. De-
legar las decisiones a la familia se basa en el supuesto de 

-

que, en general, estén movidos por el amor hacia el pacien-
te. Sin embargo, la idea de familia es demasiado amplia, 

aquellos familiares que realmente muestren conocimiento 
-

car a un familiar responsable para facilitar la interacción 
(interlocutor válido). El familiar con quien se trata corres-

familiares políticos). En el caso de los niños, primero los 
padres. En ciertas situaciones, aún existiendo familiares, 
es posible que el médico pueda percibir que una tercera 

él sin relación familiar), en estas situaciones se deberá ex-
tremar la formalidad e incluso se requiera asesoría legal en 

9.
El problema es que ni siquiera los especialistas del ám-

-
miento estandarizado de evaluación de la capacidad. El re-
sultado es que los profesionales que a diario, en los centros 
sanitarios, se ven obligados a valorar sin demora posible 
la competencia de sus pacientes carecen de guías claras 
acerca de la manera de hacerlo adecuadamente. Tampoco 
los psiquiatras, a quienes cada vez con más frecuencia se 
reclama en nuestros centros sanitarios para hacer tal tipo 

esta materia, pues no es lo mismo un diagnóstico de enfer-
medad mental que una evaluación de la competencia para 
tomar decisiones sanitarias. Lo mismo puede decirse de los 
psicólogos clínicos10.

En ese sentido debemos mencionar los criterios de ca-
pacidad de White que si bien no resuelven totalmente el 

-

luación correcta de la capacidad del discapacitado intelec-

a una concepción acerca de la capacidad del paciente con 
discapacidad intelectual (diagnosticada solamente por el 

-
ción de una prueba o al tomar una conducta médica. Estos 
criterios son:

A. Susceptibilidad de ser informado
1. Aptitudes para la recepción de información
2. Aptitudes para reconocer la información como re-

levante
Aptitud para recordar la información

4. Aptitud del paciente para autorreferenciar los acon-
tecimientos que le suceden

5. Aptitud para razonar adecuadamente sobre las alter-
nativas que se le ofrecen

6.
C. Toma de decisiones

Aptitud para seleccionar una de las opciones posi-
bles

D. Revisión crítica del proceso de decisión
9. -

mado una determinada decisión.
Existen diferentes criterios en relación con la real com-

estado de incapacidad mental obliga a obtener el consenti-
miento informado de sus familiares o tutores10. 

una perspectiva ética que rinde culto a la libertad indivi-
-

ticipación de la familia en estas decisiones es fundamental 

-
cos agrega cargas adicionales. 

Para los latinos, con una tradición centrada en la ética 
de la virtud, lo importante es la validez moral de la deci-

libertad individual. 
En Cuba, a pesar de los múltiples esfuerzos del Estado 

-
ben, en muchas ocasiones, a la estigmatización, de que son 

de sus vidas 11. 

¿Dependencia y autonomía hacen referencia al mismo 
concepto?

La dependencia es “un estado en el que se encuentran las 
personas que por razones ligadas a la falta o la pérdida de 
autonomía física, psíquica o intelectual tienen la necesidad 
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áreas de la vida o “habilidades adaptativas”. Quizás sea 
-

tal donde se puede encontrar, de forma más evidente, la 

hasta ahora hemos estado denominando autonomía inte-
lectual, como “dependencia mental” cuando el individuo 

-
templar el problema desde esta perspectiva, se da también 

-
-

mía intelectual”.
El concepto legal de incapacitación no sería equipara-

ble al de dependencia, sin embargo, sí lo sería al de pérdi-
da de autonomía intelectual .

-
te menor de edad que es legalmente incapacitado, aunque 

a) Incluso si el paciente es menor de edad o está legal-
mente incapacitado, se necesita el consentimiento de 
un representante legal, cuando sea legalmente perti-

el paciente debe participar en las 
decisiones al máximo que lo permita su capacidad.

b) Si el paciente incapacitado legalmente puede tomar 

tiene derecho a prohibir la entrega de información a su 
representante legal.

c) Si el representante legal del paciente o una persona 
autorizada por el paciente, prohíbe el tratamiento que, 

-
co debe apelar de esta decisión en la institución legal 
pertinente u otra. En caso de emergencia, el médico 

10. 

deben ser respetadas en todo momento durante la aten-

12.
-

cian en contra de intervenciones en pacientes con disca-
pacidad mental que no sean curativas, hecho que resulta 
poco frecuente en la práctica clínica producto de su enfer-

-
siones respecto a la realización de pruebas diagnósticas 

-
tegias de prevención terciaria12. 

En este sentido tenemos el Convenio para la protección 

de Oviedo, que en el Artículo 7. Protección de las personas 
que sufran trastornos mentales plantea: La persona que su-
fra un trastorno mental grave sólo podrá ser sometida, sin 

-
ce más como una cualidad o facultad interior, concreta o 

“La guía de toda política dirigida a las personas en si-
tuación de dependencia debe considerar el principio de 
autonomía para personas dependientes” .

Se deben considerar como conceptos diferenciados, por 
un lado la dependencia, como el hecho concreto de nece-

abstracta de decisión sobre el gobierno de la propia vida.
-

mencia como el retraso mental son, de entre las diversas 
condiciones de salud alteradas, las que de forma más in-
variable generarán situaciones de dependencia, hasta el 
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tratar dicho trastorno, cuando la ausencia de ese tratamien-

-
.

La Declaración Internacional sobre los Datos Genéticos 

-

los datos genéticos humanos atendiendo a los imperativos 

interesadas dispongan de pautas sobre prácticas idóneas 

5.5. Si el afectado es una persona legalmente incapacitada, 

nacional no le permite actuar en su propia representación, 
la información se facilitará a la persona reconocida como 
legalmente habilitada para actuar en interés del afectado.

Si una persona legalmente incapacitada es capaz de enten-
der, se le debe informar antes de recoger o procesar sus datos.
6.2. Los resultados de cualquier análisis genético se deben 

-
sulta, el diagnóstico o el tratamiento para el que se obtu-
vo el consentimiento.

-
sona legalmente incapacitada que es incapaz de una 

actuar en su propia representación, es preciso obtener el 
consentimiento de la persona legalmente habilitada para 
actuar en interés de éste, o de la autoridad o persona u 

De acuerdo con el Principio 5.5, si una persona legalmen-
te incapacitada ha sido informada de la intención de recoger 
o procesar sus datos médicos, sus deseos deben tenerse en 

.
Participación en toma de decisiones en el tratamiento 
de la discapacidad.

Esta acción se encuentra directamente ligada al dilema 

incluir la consideración de la opinión de la persona afec-
tada en la práctica de algún procedimiento terapéutico. La 
necesidad de participación del individuo es la motivación 
para involucrarse activamente en los hechos que suceden 

-

se concretiza en la tendencia a decidir en forma autónoma 
a optar o no por alguna alternativa de acción. Esta facultad 
humana es la que debe protegerse en las personas vulne-

5. 
Del mismo modo esto debe aplicarse a discapacidades 

permita decidir respecto de temas fundamentales para su 
-

el quehacer profesional, cuestión que se puede apreciar 
más claramente al enfrentar personas con grandes discapa-
cidades. El valor de la persona humana, la consideración 

-

otros dilemas éticos que se presentan a diario en la prác-
tica profesional. Ello contribuirá a fomentar la discusión 

5. 
La persona portadora de una discapacidad prolongada 

puede comprometerse afectivamente. La desmoralización, 
sin embargo, dependerá del talante emocional que cada 

5.
-

zación del pensamiento respecto a la incapacidad:
 “el paciente no es ya un «incompetente básico», un ser 

incapaz de pronunciarse racionalmente sobre la materia 
de la que se trata. Aunque en otras ocasiones el paciente 
se encuentre en esta situación de incompetencia en virtud 
de su enfermedad, el respeto a su ideal de autorrealización 
exige tomar decisiones teniendo en cuenta la jerarquía de 
valores que ha presidido el decurso de su vida”14. 

-
ma general debe ser tratar al discapacitado como un ser 

15.
La tendencia global de la toma de decisiones ante si-

tuaciones límite se inclina a facilitar las necesidades del 
aparato asistencial, antes que a proteger los derechos de 
las personas. En este punto, cada uno de nosotros debe 
preguntarse cuál es su opción personal, a qué lado de la 

-

nuestros pacientes16.

Conclusiones.

La discapacidad intelectual, que condicionan muchos 
síndromes genéticos, sugiere particularidades en el mane-

clínica como parte del respeto a su dignidad, singularidad 

La discapacidad intelectual debe ser evaluada en cuanto 

en la capacidad intelectual, conducta adaptativa, roles so-

-

condiciones inherentes o no a la persona, que la van con-
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La dependencia es atributo de la discapacidad, pero pue-
den existir diversos grados de discapacidad sin que exista 
dependencia.

Atendiendo a estos conceptos e interpretaciones de la 
discapacidad intelectual en los diferentes contextos de ac-
ción del individuo, el discapacitado intelectual puede ser 

-
mía: comunicar decisiones, comprender la información 

-
cesar racionalmente la información. Por todo esto es que 
el concepto de competencia no es el del tipo todo o nada. 

-
rentes en cada caso.

El paciente con discapacidad intelectual puede ser con-
siderado a priori como incompetente en la toma de deci-
siones aún en edades no pediátricas pero no debemos ser 

necesite de decisiones de sustitución elegir adecuadamente 
su representante, recordando el valor de la persona humana 

-

-

obstante a que el concepto legal de incapacitación no se-
ría equiparable al de dependencia, sin embargo, sí lo se-

el paciente en edad pediátrica que la declara legalmente 
incapacitado, el paciente debe participar en las decisiones 
al máximo que lo permita su capacidad, puede tomar de-

derecho a prohibir la entrega de información a su represen-
tante legal que debe ser de los familiares el que represente 

-

-

Si una persona legalmente incapacitada es capaz de en-
tender, se le debe informar antes de recoger o procesar sus 

discapacitado intelectual como incompetente en la toma de 
-

miento para la toma de decisiones que debe ser sin estigma-

“Para que la sociedad en su conjunto reconozca a estas 
personas todos sus derechos, no como un ejercicio com-
pasivo o heroico sino como lo que es, el reconocimiento 
simple de su dignidad humana”

José Ramón Amor Pan17.
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