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“Todos tienen derecho al respeto de su dignidad... Esa dignidad
exige que las personas no se reduzcan a sus caracteristicas genéticas
y a respetar su singularidad y diversidad™
Declaracion Universal sobre el Genoma Humano

y los Derechos Humanos, 1997

Introduccion.

Para el médico, formado generalmente con una Optica de
sanador, constituye casi una frustracion el no poder curar
una dolencia a un paciente.

Las enfermedades genéticas por lo general, adolecen de
tratamiento curativo y con un estilo de trabajo preventivo
primario el genetista clinico disefia protocolos preventivos
aplicando acido folico, multivitaminas, y ofrece asesora-
miento genético preconcepcional a las personas, parejas o
familias en riesgo de concebir hijos con defectos congéni-
tos, enfermedades genéticas o discapacidades.

En el marco de prevencion secundaria se encuentra el
diagnostico prenatal (DPN) que explora la salud fetal ba-
sada en criterios de riesgo para defectos congénitos, enfer-
medades genéticas y discapacidad, y que no solo se limita
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. EI DPN se traduce en “acto
de curacion” (para muchos profesionales) al interrumpir
una gestacion (eugenésica) por defectos congénitos, en-
fermedades genéticas o discapacidad. Otro acto de preven-
cion secundaria lo constituye tratar un error congénito del
metabolismo detectado por pesquisas neonatales, donde la
prevencion es paliativa del defecto. Sin embargo, dentro de
los enfoques més dificiles de la genética esta la prevencion
terciaria, dirigida a pacientes y familias con enfermedades
genéticas, defectos congénitos y discapacidad, que llevan
una atencion especial y un seguimiento acorde con las com-
plicaciones mas cominmente reportadas en estas enferme-
dades, que por lo general tienen frecuencias muy bajas.

Algunos profesionales de la salud en su éptica curativa
y de solvencia de problemas al paciente cuestionan y sub-
valoran el acto preventivo y humano tan dificil que consti-
tuye la prevencion terciaria en enfermedades raras.

Las familias con enfermedades genéticas o los pacien-
tes en edad pediatrica con defectos congeénitos, disca-
pacidades o disfunciones, no solamente necesitan de un
profesional que los cure sino que los escuche, mitigue sus
preocupaciones y que conozca “lo raro” pues en ocasiones
son objeto de nuestro desconocimiento y podemos encon-
trar profesionales que omiten su desconocimiento y toman
conductas inadecuadas con estos casos.

En nuestro campo de accion existen particularidades en
la atencién al paciente y familia cuando la discapacidad
intelectual concomita con la enfermedad genética y resulta
un dilema y a veces un conflicto ético el pedir consenti-
miento a un paciente o familia cuando hay varias personas
con discapacidad intelectual o cuando el propésito de la
solicitud es la realizacién de una prueba diagnostica que el
paciente o la familia no entienden el porqué debe hacerlo
si luego del diagnostico 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 posicidén Unica para contribuir a un sélido
discurso ético que lleve a un desarrollo cientifico que respete
y afirme la imprescindible diversidad del género humano” .

Motivados por lo polémico del tema y por la frecuencia
con la que tenemos este tipo de casos en consultas de ge-
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nética clinica donde nos cuestionamos si es 0 no capaz de
decidir un paciente con discapacidad intelectual acerca de
la realizacion de una prueba diagnoéstica invasiva, o sobre
la pertinencia de la comunicacion de la informacion o a qué
miembros de la familia se le comunica la informacion, es
que decidimos realizar esta revision introductoria al tema
que representa la discapacidad intelectual en el accionar
del genetista clinico.

Desarrollo.

El interés actual por promover un rol mas activo y par-
ticipativo de los pacientes en las distintas fases de la aten-
cion médica parece estar fundado entre otras causas en el
interés por rescatar los valores humanistas de una medicina
tecnologicamente sofisticada, que es percibida como des-
personalizada por los pacientes, y que les tiende a asignar
un rol pasivo y receptivo?.

Muchos son los antecedentes de medidas eutanasicas y
eugenésicas tomadas contra las personas con discapacidad;
por ejemplo: en marzo de 2000, el ministro de Asuntos So-
ciales de Suecia dio a conocer que, entre 1935 y 1975, se
esterilizo a 63.000 personas por “razones de higiene social
y racial”, y se realizd con un gran consenso de todos los
partidos politicos al elaborar las leyes eugenésicas de 1934
y 1941. Un 93% eran mujeres: unas por ser minusvalidas,
otras por ser miopes, etc®. Dentro del accionar médico se
realizaron incluso experimentos utilizando discapacitados
institucionalizados como en 1970 en las escuelas para ni-
fios discapacitados del estado de Willowbrook, los nifios
fueron infectados intencionalmente con una cepa de virus
de hepatitis para seguir la progresion del virus y la efecti-
vidad de la vacuna®.

Hace 2400 afios, en la antigua Grecia —casi al mismo
tiempo que nacia la escuela hipocratica— los espartanos
arrojaban desde el Monte Taigeto a todos los que presenta-
ban algun trastorno fisico, al parecer con fines mas estéticos
que eugenésicos. Hace solo 60 afios, los nazis —ahora si con
un objetivo totalmente eugenésico— eliminaron sistemati-
camente a los discapacitados, especialmente mentales®.

Estudiando las demandas de las personas con discapa-
cidad vemos su preocupacion por la vision de reduccion
biolégica del mundo en la que no sélo se socava lo que
es humano sino que devalda la importancia de los factores
sociales, las relaciones, el respeto mutuo, el entorno en la
determinacion de la calidad de vida de todos y en apoyo
al rechazo a la ideologia utilitarista que anima a muchos
de los nuevos genetistas humanos, particularmente porque
asumen que la sociedad estaria mejor econdmicamente sin
la inconveniencia y el gasto de las personas con discapa-
cidad. Por el contrario, queremos que toda préactica clinica
se base en solidos principios de justicia, ética y de no dis-
criminacion con respecto a la diversidad, la autonomia y la
eleccion plenamente informada?.

En cuanto a las demandas de las personas con discapaci-
dad en el documento de la DPI* se encuentran:

1. Eluso de los nuevos descubrimientos, técnicas y practi-
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cas genéticas sean rigurosamente regulados para evitar
la discriminacion y para que protejan plenamente, y en
todas las circunstancias, los derechos humanos de las
personas con discapacidad,

. El asesoramiento genético se haga con toda la informa-

cion y sin presiones, que se base en derechos, sea uni-
versal y gratuito y que refleje la experiencia real de la
discapacidad,

. Los padres no se vean sometidos a presiones de manera

oficial ni informal para realizarse exdmenes prenatales o
someterse a interrupciones “terapéuticas” del embarazo,

. Todos los nifios sean bienvenidos al mundo y se les

proporcione los niveles apropiados de apoyo social, y
financiero,

. La diversidad humana sea reconocida y no se elimine

por valoraciones discriminatorias de calidad de vida,
que podrian conducir a la eutanasia, el infanticidio y la
muerte como resultado de la no intervencion.

Las organizaciones de personas con discapacidad estén
representadas en todos los organismos consultivos y le-
gislativos relacionados con la genética humana,

. Se corrija la legislacion para terminar con la deficiencia

como motivo de discriminacién y como fundamento le-
gal excepcional para el aborto,

. Haya un amplio programa de formacion para todos los

profesionales de la salud y de los servicios sociales des-
de una perspectiva igualitaria de la discapacidad,

. Ya que el genoma humano es propiedad comun de la hu-

manidad, no se permita que se patente el material genético.




10.Que no se violen los derechos humanos de las personas
con discapacidad que no pueden ofrecer su consenti-
miento para intervenciones médicas?.

Esta ultima de las demandas compete especialmente a
la discapacidad intelectual, que tiene peculiaridades en la
practica de la genética clinica y genera interrogantes éti-
cas acerca de la realizacion de una prueba con fines diag-
nosticos, la comunicacion de resultados de investigaciones
realizadas, la pertinencia y validez del proceso de comuni-
cacion que se establece con el paciente y la familia en el
asesoramiento genético, el derecho a la educacion inclusi-
va, al seguimiento adecuado, al consentimiento informado,
la comunicacién de opciones reproductivas, entre otras.
Por lo general se proponen decisiones de sustitucion, que
también han llevado a la toma de decisiones acerca de su
reproduccion.

“El producto final de la genética y de la investigacion re-
lacionada no deberia ser la erradicacion de la discapacidad
sino la mejora de la informacion 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 alteracién funcional permanente o prolongada,
fisica o mental, que en relacion a su edad y medio social
implique desventajas considerables para su integracion fa-
miliar, social, educacional o laboral ®.

Acorde con este concepto podemos manejar la discapa-
cidad fisica, mental, auditiva, visual e intelectual. En este
sentido se ha hablado de discapacidad del desarrollo del in-
glés “developmental disability”, lo cual se entiende como:

Discapacidad del desarrollo de un individuo atribuible
a discapacidad fisica o mental, que se manifiesta antes de
los 22 afios y es probable que contintie indefinidamente,
resulta en limitacion funcional de 3 o mas areas de la vida
diaria: cuidado de si mismo, lenguaje receptivo-expresivo,
aprendizaje, movilidad, auto-direccion, capacidad de vida
independiente y auto-suficiencia econdémica y se refiere a
las necesidades de combinacion y secuencia de cuidados
especiales interdisciplinarios o genéricos u otros servicios
que son de por vida o de duracién extensa individualmente
planificados y coordinados *.

La discapacidad intelectual era antes entendida como re-
traso mental, cuyo ultimo concepto propuesto por la Aso-
ciacion Americana del Retraso Mental 1992, define que el
Retraso mental se caracteriza por un funcionamiento in-
telectual significativamente inferior a la media, que tiene
lugar junto a otras limitaciones asociadas en dos o mas de
las siguientes areas de habilidades adaptativas posibles:
comunicacion, cuidado personal, vida en el hogar, habili-
dades sociales, utilizacion de la comunicacion, autogobier-
no, salud, seguridad, habilidades académicas funcionales,
ocio y trabajo, algo que no es posible en nifios menores de
3 o incluso de 5 afios. Para estos casos se habla hoy dia de
retraso global del desarrollo’.

Ya no se acepta el término “retraso mental” porque
posee un caracter peyorativo que subraya lo negativo. El
término ha sido sustituido por el de “discapacidad intelec-
tual” que nos alerta hacia una situacién o estado especial
evolucionable, que exige una atencién también especial
para limitar problemas y potenciar capacidades®.

La discapacidad intelectual es definida como una enti-
dad que se caracteriza por la presencia de:

- limitaciones significativas en el funcionamiento intelectual

A
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- limitaciones significativas en la conducta adaptativa
- una edad de aparicion anterior a los 18 afios.

Intrinsecamente unida a esta definicion se establece el
marco global en el que la persona con discapacidad se en-
cuentra ubicada, es decir, el objetivo no se limita a definir o
diagnosticar la discapacidad intelectual sino a progresar en
su clasificacion y descripcion, con el fin de identificar las
capacidades y debilidades, los puntos fuertes y débiles de
la persona en una serie de areas o dimensiones que abarcan
aspectos diferentes, tanto de la persona como del ambien-
te en que se encuentra. Estas dimensiones o areas son las
siguientes:

1. Las capacidades més estrictamente intelectuales.

2. La conducta adaptativa, tanto en el campo intelectual como
en el &mbito social, o en las habilidades de la vida diaria.

3. La participacion, las interacciones con los demas y los
papeles sociales que la persona desempefia.

4. La salud en su mas amplia expresion; fisica y mental.

5. El contexto ambiental y cultural en el que la persona se
encuentra incluida.

Es preciso insistir en que la definicién y analisis de es-
tas cinco dimensiones tienen como objetivo fundamental
establecer y concretar los apoyos que han de favorecer el
funcionamiento de cada individuo, como persona concreta
ubicada en un entorno concreto y dotado de sus problemas
y de sus cualidades’.

La capacidad intelectual:

La inteligencia se considera como la capacidad mental
general que comprende las siguientes funciones:

- el razonamiento

- la planificacion

- la solucién de problemas

- el pensamiento abstracto

- la comprension de ideas complejas

- el aprendizaje con rapidez

- el aprendizaje a partir de la experiencia

Como se puede apreciar, es un funcionamiento intelec-
tual global que va mas alld del rendimiento académico o
de respuesta a exdmenes; se trata mas bien de esa amplia
y profunda capacidad para comprender nuestro entorno e
interactuar con él.

La evaluacion de este funcionamiento intelectual es un
aspecto crucial para diagnosticar la discapacidad intelec-
tual, y ha de ser realizada por personas con amplia expe-
riencia y calificacion, que habran de recabar en ocasiones
la colaboracion de diversos especialistas. Pese a sus limi-
taciones y al abuso que de él se ha hecho, se sigue con-
siderando al coeficiente intelectual (CI) como la mejor
representacion de lo que aqui denominamos como funcio-
namiento intelectual de una persona, pero ha de obtenerse
con instrumentos apropiados que estén bien estandarizados
en la poblacion general. El criterio para diagnosticar dis-
capacidad intelectual en el funcionamiento de una persona
contintia siendo el de “dos desviaciones tipicas o estandar
por debajo de la media’”.

La conducta adaptativa:
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Entendemos como conducta adaptativa “el conjunto de
habilidades que se despliegan en el terreno de los concep-
tos (p. ¢j., lenguaje, lecto-escritura, dinero), en el ambito
social (p. ej., responsabilidad, autoestima, probabilidad de
ser enganado o manipulado, seguimiento de normas), y en
la practica (actividades de la vida diaria como son el aseo
o la comida; actividades instrumentales como son el trans-
porte, el mantenimiento de la casa, la toma de medicina o
el manejo de dinero), y que son aprendidas por las perso-
nas para funcionar en su vida diaria”.

La capacidad de adaptacion marca de modo especial la
habilidad de funcionamiento del individuo porque las li-
mitaciones en la conducta adaptativa son las que mas van
a afectar tanto a la vida diaria como a la habilidad para res-
ponder a los cambios constantes e imprevistos que ocurren
permanentemente en nuestras vidas y en las demandas que
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 adaptacion con capacidades en otras areas. De
ahi la necesidad de hacer una evaluacion que, de manera
diferenciada, aborde y analice distintos aspectos de la vida
adaptativa. Para hacer un buen diagnostico de las limita-
ciones gque una persona tiene en su conducta adaptativa es
preciso utilizar medidas bien estandarizadas "

El criterio para considerar significativas las limitacio-
nes en esta dimension, al igual que al evaluar la inteli-
gencia, debe ser el de dos desviaciones tipicas por debajo
de la media. Existen buenos instrumentos con propiedades
psicométricas suficientes como para evaluar esta dimen-
sion (en inglés: escalas de AAMR, Vineland, Bruininks,
Adams), si bien no disponemos todavia de buenas adap-
taciones en espafiol, en cambio disponemos de excelentes
publicaciones para planificar los apoyos necesarios para
trabajar y progresar en la adquisicion de capacidades’.

Participacion, interaccion, roles sociales.

Mientras que las otras dimensiones se centran en los
aspectos personales o ambientales, en este caso el anélisis
se dirige a evaluar las interacciones del individuo con los
demas y el papel social que desempeiia. Es decir, se trata
de destacar la importancia que se concede a estos aspectos
en la vida de la persona; de resaltar el importante papel
que juegan las oportunidades y restricciones que rodean a
un individuo para participar en la vida de su comunidad’.

Habra 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 debera
ser ajustado a las actividades que sean las normales para
un grupo especifico de edad: aspectos personales, esco-
lares, laborales, comunitarios, afectivos, espirituales, etc.
Pero esta participacion e interaccion se pueden ver profun-
damente alteradas por la falta de recursos y servicios co-
munitarios, por la presencia de barreras fisicas o sociales’.
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Salud fisica, salud mental, etiologia.

La salud es aqui entendida en su mas amplio sentido: un
“estado de completo bienestar fisico, mental y social”. To-
dos tenemos amplia experiencia de que el funcionamiento
humano se ve influenciado por cualquier condicion que al-
tere su salud fisica o mental. La discapacidad intelectual
producida por una causa determinada puede ir acompariada
inexcusablemente de una alteracién de la salud que, a su
vez, puede repercutir sobre el desarrollo de las demas di-
mensiones. Pero incluso cuando no es asi, la preocupacion
por la salud de los individuos con discapacidad intelectual
y los apoyos que debemos prestar se basan en que pue-
den tener dificultad para reconocer sus problemas fisicos
y de salud mental, para gestionar su atencion en los servi-
cios comunitarios de salud, para comunicar sus sintomas
y sentimientos, para comprender y ejecutar los planes de
tratamiento y su seguimiento. Cuando hablamos de salud
mental, no podemos prescindir de la incidencia con que
el entorno y sus variables pueden influir sobre un terreno
adaptativamente menos favorables y mas vulnerable. De
ahi que el bienestar emocional y psicolégico deba ser con-
siderado como objetivos a tener en cuenta en los planes
dirigidos a mejorar los apoyos’.

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 mas proximas

b) el mesosistema: vecindario, barrio, servicios educati-
vos, laborales, y demas.

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

La discapacidad intelectual no puede ser definida por
un elemento Unico sino como un conjunto de condiciones
gue la van conformando hasta expresarse en un individuo
determinado, muchas de ellas inherentes a la persona, son
sus puntos fuertes y sus puntos débiles y otras inherentes
a su entorno y a los recursos de que dispone o no. Es por
eso que la discapacidad intelectual no es una entidad fija e
incambiable, es modificada por el crecimiento y desarrollo
bioldgicos del individuo y por la disponibilidad y calidad
de los apoyos que recibe, en una interaccidén constante y
permanente entre el individuo y su ambiente®.

El Consejo de Europa en su “Declaracion de los de-
rechos de las personas con discapacidad bajo el término
‘persona con discapacidad’ designa a toda persona incapa-
citada de atender por si misma, en su totalidad o en parte,
a las necesidades de una vida individual o social normal
a consecuencia de una deficiencia congénita o no, de sus
facultades fisicas o mentales” y en el real decreto define
el grado de discapacidad muy grave incluyendo a aquellas
personas que presenten deficiencias permanentes graves,
con sintomas, signos o secuelas que imposibilitan la reali-
zacion de las actividades de la vida diaria”. Y continla mas

adelante: “Esta clase, por si misma, supone la dependencia
de otras personas para realizar las actividades méas 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
frecuente lo contrario, es decir, solapar la dependencia y la
discapacidad, confundiendo las dificultades o limitaciones
para realizar una actividad concreta, con la necesidad de
ayuda para realizarla. 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-
cion del individuo, el discapacitado intelectual puede ser
también competente en la toma de decisiones.

Desde el punto de vista de la ética clinica, la_defini-
cion de un paciente como competente permite reconocer
que esta en condiciones clinicas de ejercer libremente su
autonomia, es decir, su libertad para manifestar sus creen-
cias, opiniones o sentimientos y decidir con relacion a los
tratamientos indicados y a sus eventuales alternativas. Por
otra parte, frente a un paciente juzgado incompetente se
plantea el problema de quiénes decidiran por ¢l y en virtud
de qué principios se toman estas decisiones?.

La idea de competencia sugiere, por lo tanto, la capaci-
dad de un paciente de ejercer adecuadamente sus derechos
en la toma de decisiones médicas, lo que implica poder
participar en esas decisiones de manera libre e informada.
Asi, podra considerarse que el paciente es incompetente
toda vez que estas funciones o capacidades estén ausentes
o anormales, de forma tal que pueda afirmarse que la deci-
sion del paciente no es informada y voluntaria. En esta li-
nea se han propuesto algunas de las siguientes funciones:

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

2. Comprender la informacion ofrecida: Se refiere a re-
cibir, almacenar y reproducir de forma adecuada la in-
formacion relevante, asi como entender las relaciones
causales y las posibles opciones que se le presentan.

3. Apreciar la situacion y sus consecuencias: Significa en-
tender lo que la informacién implica para su futuro, en
relacion al valor que el paciente asigna a los riesgos y
beneficios involucrados. La valoracion debiera basarse
en las preferencias, principios o creencias individuales
y estar libre de presiones externas.

4. Procesar racionalmente la informacion: Esto implica
ser capaz de realizar un proceso légico de pensamien-
to. Este es un criterio muy complejo y probablemente
puede involucrar todas las funciones anteriores®.

Del anélisis 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
de un paciente, junto con medir capacidades o funciones
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cognitivas y afectivas generales, importa evaluar aquellas
especificas que se requieran para una decision particular.
La complejidad de las decisiones es variable, por lo que
las exigencias de presencia y normalidad de las diversas
funciones cognitivas y afectivas deberian ser también dife-
rentes en cada caso®.

El paciente con discapacidad intelectual puede ser con-
siderado a priori como incompetente en la toma de deci-
siones aun en edades no pediatricas pero no debemos ser
superficiales en la evaluacion de estos casos y en caso de
que necesite de decisiones de sustitucion elegir adecuada-
mente su representante, recordando el valor de la persona
humana y que deben ser guiados por los profesionales en
conformidad con valores éticos y principios como la bene-
ficencia y no maleficencia.

Decisiones frente a un paciente incompetente.

En un paciente incompetente, la decision 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 los familiares representan mejor los intereses del pa-
ciente, conocen sus valores y objetivos vitales, y se espera
que, en general, estén movidos por el amor hacia el pacien-
te. Sin embargo, la idea de familia es demasiado amplia,
por lo que el médico tiene la responsabilidad de identificar
aquellos familiares que realmente muestren conocimiento
y preocupacion por el paciente. Es recomendable identifi-
car a un familiar responsable para facilitar la interaccion
(interlocutor valido). EI familiar con quien se trata corres-
ponde, generalmente, primero al conyuge y luego el resto
siguiendo la linea legal (hijos adultos, padres, hermanos,
familiares politicos). En el caso de los nifios, primero los
padres. En ciertas situaciones, aun existiendo familiares,
es posible que el médico pueda percibir que una tercera
persona es la que mejor pueda representar los intereses del
paciente (por ejemplo una persona que lo cuida o vive con
él sin relacion familiar), en estas situaciones se debera ex-
tremar la formalidad e incluso se requiera asesoria legal en
casos conflictivos °.

El problema es que ni siquiera los especialistas del &m-
bito forense han desarrollado y consensuado un procedi-
miento estandarizado de evaluacion 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 guias claras
acerca de la manera de hacerlo adecuadamente. Tampoco
los psiquiatras, a quienes cada vez con més frecuencia se
reclama en nuestros centros sanitarios para hacer tal tipo
de valoraciones, poseen un entrenamiento especifico en
esta materia, pues no es lo mismo un diagndstico de enfer-
medad mental que una evaluacion de la competencia para
tomar decisiones sanitarias. Lo mismo puede decirse de los
psicdlogos clinicos®.

En ese sentido debemos mencionar los criterios de ca-
pacidad de White que si bien no resuelven totalmente el
problema planteado permiten, conjuntamente con una eva-
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luacion correcta de la capacidad del discapacitado intelec-
tual en las diferentes esferas ya mencionadas, acercarnos
a una concepcion acerca de la capacidad del paciente con
discapacidad intelectual (diagnosticada solamente por el
coeficiente de inteligencia) para decidir sobre la realiza-
cion de una prueba o al tomar una conducta médica. Estos
criterios son:

A. Susceptibilidad de ser informado

1. Aptitudes para la recepcion de informacion

2. Aptitudes para reconocer la informacion como re- '

levante

3. Aptitud para recordar la informacion
B. Capacidades cognitivas y afectivas

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. Aptitud para jerarquizar las diferentes alternativas
C. Toma de decisiones

7. Aptitud para seleccionar una de las opciones posi-

bles

8. Aptitud para hacerse cargo de la decision tomada y

reafirmarse en ella
D. Revision critica del proceso de decision

9. Aptitud para contarle a otro como y por qué ha to-

mado una determinada decision.

Existen diferentes criterios en relacion con la real com-
petencia del sujeto para decidir, en particular, cudndo su
estado de incapacidad mental obliga a obtener el consenti-
miento informado de sus familiares o tutores®.

En la cultura anglosajona se enfoca el problema desde
una perspectiva ética que rinde culto a la libertad indivi-
dual; mientras que en los paises del Tercer Mundo, la par-
ticipacion de la familia en estas decisiones es fundamental
por razones de indole cultural y econémica, dado que en la
mayoria de los casos la ineficiencia de los servicios publi-
Ccos agrega cargas adicionales.

Para los latinos, con una tradicion centrada en la ética
de la virtud, lo importante es la validez moral de la deci-
sion en si y no un determinado grado en el ejercicio de la
libertad individual.

En Cuba, a pesar de los multiples esfuerzos del Estado
para poder ofrecer un tratamiento justo y equitativo a toda
la poblacion, las propias limitaciones en el ejercicio de la
autonomia de los discapacitados fisicos y mentales se de-
ben, en muchas ocasiones, a la estigmatizacion, de que son
objeto, independientemente del grado de severidad de su
afeccion, y que como un cliché les acompaiia en cada acto
de sus vidas .

Se tiende a contraponer en terminologias oficiales la
calificacion de dependiente a la de valido o auténomo.
¢Dependencia y autonomia 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
autonomia fisica, psiquica o intelectual tienen la necesidad
de asistencia o ayudas importantes con el fin de realizar los
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actos de la vida diaria”. La definicion de autonomia apare-
ce mas como una cualidad o facultad interior, concreta o
real. En definitiva, la dependencia aparece como un hecho
concreto y la autonomia como una cualidad abstracta.

“La guia de toda politica dirigida a las personas en si-
tuacion de dependencia debe considerar el principio de
autonomia para personas dependientes” ®.

Se deben considerar como conceptos diferenciados, por
un lado la dependencia, como el hecho concreto de nece-
sitar la ayuda de otra persona para ciertas actividades de
la vida, y por otro la autonomia intelectual, como facultad
abstracta de decision sobre el gobierno de la propia vida.

No puede dejar de tenerse en cuenta que tanto la de-
mencia como el retraso mental son, de entre las diversas
condiciones de salud alteradas, las que de forma mas in-
variable generarén situaciones de dependencia, hasta el
punto que la necesidad de ayuda sirve como parametro
guia para graduar su gravedad. Por ejemplo, la Asociacion
Americana de Retraso Mental la clasifica en funcion de
la necesidad de ayuda para la realizacion de una serie de

areas de la vida o “habilidades adaptativas”. Quizés sea
también en el campo de las deficiencias de origen men-
tal donde se puede encontrar, de forma mas evidente, la
conexion entre la pérdida de la autonomia intelectual y
la dependencia. Algunos autores definen incluso lo que
hasta ahora hemos estado denominando autonomia inte-
lectual, como “dependencia mental” cuando el individuo
pierde su capacidad para resolver sus problemas y tomar
decisiones propias (Del Ser y Pefia-Casanova). El con-
templar el problema desde esta perspectiva, se da también
en las circunstancias de ‘incapacitacion legal’ en cuya de-
finicion se encuentra implicita la del concepto de autono-
mia intelectual”.®

El concepto legal de incapacitacion no seria equipara-
ble al de dependencia, sin embargo, si lo seria al de pérdi-
da de autonomia intelectual®.

Ademas del trabajo con la discapacidad intelectual, la
genética clinica pediatrica supone el trabajo con el pacien-
te menor de edad que es legalmente incapacitado, aunque
mucho se ha estudiado este tema y solo por la edad no se
juzga esta capacidad y sobre este tema en la Declaracion de
Lisboa del paciente legalmente incapacitado se refiere que:
a) Incluso si el paciente es menor de edad o esta legal-

mente incapacitado, se necesita el consentimiento de
un representante legal, cuando sea legalmente perti-
nente; sin embargo, gl paciente debe participar en las
decisiones al maximo que lo permita su capacidad.

b) Si el paciente incapacitado legalmente puede tomar
decisiones racionales, éstas deben ser respetadas y ¢l
tiene derecho a prohibir la entrega de informacién a su
representante legal.

c) Si el representante legal del paciente o una persona
autorizada por el paciente, prohibe el tratamiento que,
segun el médico, es el mejor para el paciente, el médi-
co debe apelar de esta decision en la institucion legal
pertinente u otra. En caso de emergencia, el médico
decidira lo que sea mejor para el paciente®.

También se refiere al derecho a la dignidad:

a. Ladignidad del paciente y el derecho a su vida privada
deben ser respetadas en todo momento durante la aten-
cion médica y la ensefianza de la medicina, al igual
que su cultura y sus valores'?.

Por otra parte otros autores y legislaciones se pronun-
cian en contra de intervenciones en pacientes con disca-
pacidad mental que no sean curativas, hecho que resulta
poco frecuente en la préctica clinica producto de su enfer-
medad de base y resulta entonces mas dificil tomar deci-
siones respecto a la realizacion de pruebas diagnosticas
para establecer un diagnoéstico clinico y establecer estra-
tegias de prevencion terciaria®?.

En este sentido tenemos el Convenio para la proteccion
de los derechos humanos y la dignidad del ser humano con
respecto a las aplicaciones de la biologia y la medicina, del
Consejo de Europa, denominado popularmente Convenio
de Oviedo, que en el Articulo 7. Proteccion de las personas
que sufran trastornos mentales plantea: La persona que su-
fra un trastorno mental grave solo podra ser sometida, sin
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su consentimiento, a una intervencion que tenga por objeto
tratar dicho trastorno, cuando la ausencia de ese tratamien-
to conlleve el riesgo de ser gravemente perjudicial para su
salud y a reserva de las condiciones de proteccion previstas
por la ley, que comprendan los procedimientos de supervi-
sioén y control, asi como los de recurso'.

La Declaracion Internacional sobre los Datos Genéticos
Humanos de la ONU de 2003 tiene como objetivos: velar
por el respeto de la dignidad humana y la proteccion de los
derechos humanos y las libertades fundamentales en la re-
coleccion, el tratamiento, la utilizacion y la conservacion de
los datos genéticos humanos atendiendo a los imperativos
de igualdad, justicia y para que las instituciones y personas
interesadas dispongan de pautas sobre practicas idoneas
en estos ambitos y acerca de las legalmente incapacitadas
5.5. Si el afectado es una persona legalmente incapacitada,
incapaz de tomar una decision libre y consciente, y la ley
nacional no le permite actuar en su propia representacion,
la informacién se facilitara 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 analisis genético se deben

formular dentro de los limites de los objetivos de la con-

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

6.3. Cuando se trate de procesar datos médicos de una per-
sona legalmente incapacitada que es incapaz de una
decision libre, y cuando la ley nacional no le permita
actuar en su propia representacion, es preciso obtener el
consentimiento de la persona legalmente habilitada para
actuar en interés de éste, o de la autoridad o persona u
organo designados por la ley con este fin.

De acuerdo con el Principio 5.5, si una persona legalmen-
te incapacitada ha sido informada de la intencién de recoger
0 procesar sus datos médicos, sus deseos deben tenerse en
cuenta, a menos que la ley nacional disponga otra cosa'’.
Participacion en toma de decisiones en el tratamiento
de la discapacidad.

Esta accion se encuentra directamente ligada al dilema
de la aplicacion del consentimiento informado y trata de
incluir la consideracion de la opinion de la persona afec-
tada en la préactica de algun procedimiento terapéutico. La
necesidad de participacion del individuo es la motivacion
para involucrarse activamente en los hechos que suceden
alrededor del individuo. Se refleja, en este comportamien-
to, lanecesidad de pertenencia al ambiente y tiene principal
injerencia en la toma de decisiones, la necesidad de libertad
se concretiza en la tendencia a decidir en forma autbnoma
a optar o no por alguna alternativa de accion. Esta facultad
humana es la que debe protegerse en las personas vulne-
rables por la discapacidad y ésta es la mision ética de los
profesionales que trabajan por atenuar la minusvalia®.

Del mismo modo esto debe aplicarse a discapacidades
fisicas, mentales o sensoriales y es el profesional el que
debe fomentar la autonomia y la autodeterminacion que le
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permita decidir respecto de temas fundamentales para su
vida. La consideracion de valores y principios éticos fun-
damentales, constituye un punto de referencia que guiara
el quehacer profesional, cuestion que se puede apreciar
maés claramente al enfrentar personas con grandes discapa-
cidades. El valor de la persona humana, la consideracion
de principios bioéticos como la no maleficencia, benefi-
cencia, justicia y autonomia, permitiran visualizar éstos y
otros dilemas éticos que se presentan a diario en la prac-
tica profesional. Ello contribuird a fomentar la discusion
de aspectos relevantes para las personas y sus familias y
facilitara la equiparacion entre el rol profesional y el de las
personas a las que prestamos apoyo®.

La persona portadora de una discapacidad prolongada
puede comprometerse afectivamente. La desmoralizacion,
sin embargo, dependera del talante emocional que cada
persona posee como producto de su desarrollo biografico
y axiografico®.

Esta reflexion de Adela Cortina nos lleva a la interiori-
zacion del pensamiento respecto a la incapacidad:

“el paciente no es ya un «incompetente basico», un ser
incapaz de pronunciarse racionalmente sobre la materia
de la que se trata. Aunque en otras ocasiones el paciente
se encuentre en esta situaciéon de incompetencia en virtud
de su enfermedad, el respeto a su ideal de autorrealizacion
exige tomar decisiones teniendo en cuenta la jerarquia de
valores que ha presidido el decurso de su vida’.

Frente al paternalismo que comprensiblemente florecio
en un contexto sociocultural que lo favorecia, hoy la nor-
ma general debe ser tratar al discapacitado como un ser
autébnomo y llamado a construirse en la libertad®.

La tendencia global de la toma de decisiones ante si-
tuaciones limite 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 cual es su opcion personal, a qué lado de la
balanza le aporta su peso y hacia donde quiere inclinarla.
Tomar partido es ejercer la capacidad de autodeterminar-
nos y de asumir un compromiso con nuestra construccion
y la de nuestra sociedad. El mismo que promovemos en
nuestros pacientes?®.

Conclusiones.

La discapacidad intelectual, que condicionan muchos
sindromes genéticos, sugiere particularidades en el mane-
jo del paciente y de la familia en las consultas de genética
clinica como parte del respeto a su dignidad, singularidad
y diversidad. No debe usarse el término retraso mental.

La discapacidad intelectual debe ser evaluada en cuanto
a las dimensiones en que necesita apoyo el paciente ya sea
en la capacidad intelectual, conducta adaptativa, roles so-
ciales, salud fisica y mental y sin descontextualizar de su
entorno (micro, meso y macrosistema); por lo que no pue-
de ser definida por un elemento tnico sino un conjunto de
condiciones inherentes o no a la persona, que la van con-
formando y es susceptible de ser modificada en interaccion



constante y permanente entre el individuo y su ambiente.

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-
cién del individuo, el discapacitado intelectual puede ser
también competente en la toma de decisiones, ya que esta
en condiciones clinicas de ejercer libremente su autono-
mia: comunicar decisiones, comprender la informacién
ofrecida, apreciar la situacion y sus consecuencias y pro-
cesar racionalmente la informacion. Por todo esto es que
el concepto de competencia no es el del tipo todo o nada.

La complejidad de las decisiones es variable, por lo que
las exigencias de presencia y normalidad de las diversas
funciones cognitivas y afectivas deberian ser también dife-
rentes en cada caso.

El paciente con discapacidad intelectual puede ser con-
siderado a priori como incompetente en la toma de deci-
siones aun en edades no pediatricas pero no debemos ser
superficiales en la evaluacion de estos casos y cuando se
necesite de decisiones de sustitucion elegir adecuadamente
su representante, recordando el valor de la persona humana
y que deben ser guiados por los profesionales en conformi-
dad con valores éticos y principios como la beneficencia y
no maleficencia.

Se tiende a contraponer en terminologias oficiales la ca-
lificacion de dependiente a la de valido o auténomo. No
obstante a que el concepto legal de incapacitacion no se-
ria equiparable al de dependencia, sin embargo, si lo se-
ria al de pérdida de autonomia intelectual y al trabajo con
el paciente en edad pediatrica que la declara legalmente
incapacitado, el paciente debe participar en las decisiones
al méximo que lo permita su capacidad, puede tomar de-
cisiones racionales, éstas deben ser respetadas y ¢l tiene
derecho a prohibir la entrega de informacion a su represen-
tante legal que debe ser de los familiares el que represente
mejor los intereses del paciente, conozca sus valores y ob-
jetivos vitales, y esté movido por el amor hacia el paciente.
El médico tiene la responsabilidad de identificar aquellos
familiares que realmente muestren conocimiento y preocu-
pacion por el paciente y seleccionar el interlocutor valido.

Si una persona legalmente incapacitada es capaz de en-
tender, se le debe informar antes de recoger o procesar sus
datos, respetando su dignidad, autonomia y la relacion de
dependencia no es un criterio suficiente para declarar a un
discapacitado intelectual como incompetente en la toma de
decisiones y tiene derecho a ser informado y a dar consenti-
miento para la toma de decisiones que debe ser sin estigma-
tizaciones y basada en la individualidad de cada paciente.

“Para que la sociedad en su conjunto reconozca a estas
personas todos sus derechos, no como un ejercicio com-
pasivo 0 heroico sino como lo que es, el reconocimiento
simple de su dignidad humana”

José Ramon Amor Pan*"
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1 DPI son las siglas muy reconocidas de la Internacional de Perso-
nas con Discapacidad en inglés (Disabled People International).
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