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Resumen

La solicitud de estudios y consejo genético en el día 
a día de las consultas de Endocrinología Pediátrica, 
es una demanda cada vez más frecuente. Algunas 
veces, estos estudios son solicitados por pacientes 
con determinados síntomas, pero también pueden 
ser solicitados por o para familiares asintomáticos 
de pacientes afectos. A continuación, presentamos 

dos casos clínicos en los que se solicita un estudio 
genético predictivo de enfermedad monogénica, 
sobre los que reflexionamos desde el punto de vista 
ético, aplicando un esquema modificado de delibe-
ración según el modelo propuesto por Diego Gra-
cia. Nuestro objetivo es el de servir de ejemplo, 
para ayudar a los Pediatras con dedicación a la en-
docrinología a la toma de decisiones con respecto 
a este tipo de estudios genéticos.
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Abstract

Nowadays, requests for genetic studies and coun-
selling in our pediatric endocrinology daily practice 
are continuously increasing. Sometimes these stu-
dies are requested from patients with certain symp-
toms, but they might be requested from the asymp-
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tomatic relatives of an affected patient as well. We 
report two clinical cases in which the request for a 
monogenic predictive analysis was made, and we 
make a reflection from the ethical point of view, 
using a modified deliberation scheme according to 
the model proposed by Diego Gracia, with the aim 
to be used as an example of help for pediatric endo-
crinologists in their decision-making processes 
about requesting genetic studies.

Key words: Genetic testing, Ethics

Es cada vez más frecuente la solicitud de estudios 
genéticos en el día a día de las consultas de Endo-
crinología Pediátrica en nuestro medio. En ocasio-
nes estos estudios pueden dirigirse a pacientes 
con síntomas de una enfermedad, pero en otras 
ocasiones pueden solicitarse por o para los familia-
res asintomáticos de un paciente afecto.

En este sentido el consejo de Europa (1) distingue 
entre:

• Análisis genéticos diagnósticos, en los que el 
propósito es diagnosticar una enfermedad en 
una persona que presenta los síntomas de la 
misma.

• Tests genéticos predictivos, los cuales se reali-
zan en individuos que todavía no presentan sín-
tomas de la enfermedad. Están dirigidos a la 
detección de cambios genéticos que sugieren 
un riesgo de desarrollar la enfermedad más 
adelante.

• Por último, estarían los análisis farmacogenéti-
cos, que se realizan para conocer la sensibili-
dad de un individuo a una terapia concreta.

El análisis predictivo puede ser monogénico (men-
deliano), en los que se estudia la presencia de una 
mutación de un gen específico que determina el 
padecimiento de la enfermedad. Estos suelen ser 
los casos que se presentan en la consulta médica, 
donde se solicita el estudio genético para un pa-
ciente asintomático con un familiar afectado. La fi-
nalidad de este tipo de estudios es predecir la apa-
rición de una enfermedad a los efectos de adoptar 
medidas de diagnóstico y tratamiento precoz.

Los análisis predictivos también pueden ser poligé-
nicos, en los que se analizan diferentes genes que 
podrían indicar un riesgo especial y superior a la 
media de padecer una enfermedad entre las que 
están la enfermedad de Alzheimer, determinados 
procesos onco-hematológicos, enfermedades car-
diovasculares y la diabetes mellitus. Este tipo de 
estudios no se solicitan en el marco de la consulta 

médica, y se realizan sin que existan antecedentes 
familiares ni signos o síntomas de una enfermedad. 
Se estudian diferentes genes que permitirán prede-
cir enfermedades multifactoriales. En este contexto 
se sitúan los tests genéticos predictivos que se 
ofrecen directamente al consumidor (2).

A continuación, presentamos dos casos clínicos en 
los que se realiza la solicitud de un análisis predicti-
vo monogénico, y realizamos una reflexión desde el 
punto de vista ético utilizando un esquema modifi-
cado de deliberación según el modelo propuesto 
por Diego Gracia (3).

Caso clínico 1

Lactante varón, asintomático, hijo de padre afecto 
de enfermedad de Steinert e hipercolesterolemia 
monogénica heterocigota por afectación del gen 
del receptor del LDL. Su pediatra de atención pri-
maria remite al lactante a las consultas de neurope-
diatría y endocrinología pediátrica para realizar es-
tudio genético de ambas enfermedades. En el 
momento de la evaluación, el lactante no presenta 
ninguna característica fenotípica ni sintomática de 
enfermedad de Steinert. El pediatra de atención pri-
maria plantea que un estudio genético negativo evi-
taría un seguimiento clínico innecesario por parte 
de neuropediatría y endocrinología.

Caso clínico 2

Escolar asintomático, hijo de padre afecto de hiper-
colesterolemia grave HMG-CoA. El pediatra de 
atención primaria lo remite a consulta de Endocri-
nología pediátrica para realizar estudio genético de 
la enfermedad; en la solicitud no constan ni siquiera 
los niveles de colesterol-LDL del paciente al que re-
mite.

Discusión y Conclusiones

Discutimos a continuación de forma pormenorizada 
la forma de proceder en estos casos:

1. Análisis de los hechos (4-5)

La distrofia miotónica (DM), también conocida 
como distrofia tipo Steinert es una enfermedad de 
herencia autosómica dominante, multisistémica 
crónica, de progresión lenta y de heredabilidad al-
tamente variable que se puede manifestar en cual-
quier momento de la vida desde el nacimiento a la 
vejez; tanto en hombres como en mujeres. Se ca-
racteriza por una reducción de la masa muscular 
(distrofia muscular), cataratas posteriores subcap-
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sulares iridiscentes (opacidad del cristalino) defec-
tos en la conducción del impulso cardíaco, cambios 
endocrinos y miotonía. La edad de aparición, que 
es variable, desciende con las sucesivas genera-
ciones. Es decir, la enfermedad aparece a una 
edad cada vez menor, fenómeno denominado anti-
cipación.

Aunque no es objeto de estos autores ni de este 
trabajo realizar una descripción pormenorizada de 
las alteraciones endocrinas de esta enfermedad (6), 
destacaríamos que estos pacientes hay que vigilar: 
aparición de hipotiroidismo a lo largo de la enferme-
dad, atrofia testicular con hipogonadismo hipergo-
nadotropo, alteraciones del metabolismo de la glu-
cosa, llegando a desarrollar diabetes mellitus e 
hiperparatiroidismo (7-9).

Así mismo es reseñable las cataratas: casi todos los 
pacientes desarrollan en el tiempo, algunos de for-
ma tan precoz como en el periodo neonatal (10).

La Hipercolesterolemia Familiar (abreviada HF), es 
una enfermedad genética caracterizada por niveles 
altos de colesterol (hipercolesterolemia) en la san-
gre, específicamente, altos niveles de lipoproteína 
de baja densidad. La versión heterocigota de la HF 
es un desorden genético común, heredado de for-
ma autosómica dominante con una frecuencia de 
ocurrencia de 1500 personas en la mayoría de los 
países. La versión homocigota es poco probable y 
muy rara de encontrar ya que ocurre 1 vez por cada 
millón de personas. Muchas de las personas afec-
tadas por esta enfermedad poseen mutaciones en 
el gen LDLR que codifica para el receptor de la li-
poproteína de baja densidad, encargado de reco-
nocer al colesterol de baja densidad, favoreciendo 
su retirada del flujo sanguíneo, o bien, en el gen 
que codifica para la apolipoproteína B (ApoB), cau-
sando el mal funcionamiento de esta proteína en-
cargada también de movilizar al colesterol cuando 
éste se une al receptor de la lipoproteína de baja 
densidad. 

2. Reflexión ética

En primer lugar, debemos tener en consideración 
que el tratamiento de las enfermedades relatadas 
en los casos clínicos expuestos (enfermedad de 
Steinert e hipercolesterolemia) es sintomático, no 
existe tratamiento curativo ni preventivo en el mo-
mento actual para estas enfermedades.

Un atributo importante de una prueba genética es 
su utilidad clínica, es decir, en qué manera el resul-
tado incide en la salud y bienestar de las personas. 
Esto incluye posibilitar intervenciones de prevenir, 
mejorar o curar la enfermedad. La información que 
brinda también puede servir en la planificación re-

productiva para evitar hijos afectos, reducir la an-
siedad por la incertidumbre y evitar controles médi-
cos innecesarios (11). Aunque es posible que un 
estudio genético negativo pudiese ahorrar un se-
guimiento clínico innecesario.

No obstante, la información genética puede ocasio-
nar daños psicológicos, estigmatización, discrimi-
nación en seguros de salud y en el empleo (11).

Por otro lado, se trata de pacientes menores de 
edad que no pueden otorgar consentimiento infor-
mado, si no que éste lo entregan los padres o tuto-
res legales en representación del menor.  En el caso 
de menores de edad existe consenso de que las 
pruebas genéticas predictivas para enfermedades 
de comienzo tardío no deberían realizarse, excepto 
cuando la información sea necesaria para instaurar 
un método de prevención o tratamiento de eficacia 
comprobada (11).

Debemos tener en cuenta también, las recomenda-
ciones internacionales y nacionales sobre cuándo 
se debe hacer perfil lipídico a familiares de pacien-
tes afectos de hipercolesterolemia familiar. Este pa-
nel recomienda que el diagnóstico se debe realizar 
a partir de los 2 años, especialmente cuando uno 
de los progenitores ya está diagnosticado, y a ser 
posible antes de los 8 años (12).

3. Valoración de ambos casos desde una pers-
pectiva bioética

a. No maleficencia:

Sólo se debe proponer el consejo genético 
cuando esté médicamente indicado, no pro-
duzca daño psicológico, no altere sustancial-
mente las relaciones familiares, ni ponga en 
peligro la situación laboral o de seguros médi-
cos.

b. Justicia:

Todos los ciudadanos en el ámbito de nuestro 
actual sistema nacional de salud deben tener 
acceso a los estudios genéticos necesarios, sin 
discriminación asistencial, territorial, económi-
ca, social, racial o étnica ni religiosa.

c. Autonomía:

El sometimiento al consejo genético debe ser 
libre, voluntario y sin coacción. En este caso, 
dado que hablamos de un menor, el consenti-
miento lo otorgarían sus padres o tutores lega-
les, por representación, no ellos.
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d. Beneficencia:

El estudio genético sólo debe ofrecerse cuan-
do se estima que los beneficios del mismo so-
brepasan los riesgos, y que la información de 
sus resultados mejorará el bienestar del indivi-
duo.

4. Conflicto

De la reflexión ética previa, se desprende que los 
valores en conflicto a tener en cuenta son:

1. Derecho a no conocer del menor

2. Necesidad de otros (padres, neuropediatra) de 
conocer

3. Actuar de acuerdo a la Lex Artis

4. Satisfacer inquietudes personales

Resulta útil señalar cuales serían los cursos extre-
mos de acción posibles:

• No hacer el test

• Hacer el test

Entre los posibles cursos intermedios de acción, 
cabe destacar los siguientes:

• Abordaje conjunto de los servicios implicados 
(Genética, Pediatría de atención primaria, En-
docrino pediátrico y Neuropediatría).

• Reforzar la información a los padres en colabo-
ración con Neuropediatría, incluyendo la expli-
cación de que se realizará el test en caso de 
que aparezcan síntomas.

• Apoyo psicológico, acompañamiento emocio-
nal a los padres.

5. Recomendación

Teniendo en cuenta esos posibles cursos de ac-
ción, el curso recomendado que consideramos 
más prudente es el siguiente:

En cuanto al diagnóstico de DM, se recomienda 
que el caso sea valorado conjuntamente por todos 
los servicios implicados (Genética, Pediatría de 
atención primaria y Neuropediatría) quienes esti-
man más adecuado no hacer el test, con el fin de 
salvaguardar el derecho del menor a no conocer el 
riesgo de padecer una enfermedad que no tiene 
tratamiento preventivo. Ello no aumenta el riesgo de 

infra diagnosticar la enfermedad en caso de que 
aparezca. Conscientes de la inquietud y preocupa-
ción de los padres que desean saber si su hijo pue-
de padecer la enfermedad en el futuro o bien es un 
niño sano, y por ello, es importante ofrecer una in-
formación colegiada además del apoyo emocional 
y psicológico que requieran para hacer frente a su 
preocupación. Es fundamental hacerles ver que sin 
duda se realizará la prueba genética pertinente en 
caso de que aparezcan síntomas sugestivos de la 
enfermedad.

En cuanto al diagnóstico de HF, se recomienda rea-
lizar un control de perfil lipídico pasada la lactancia, 
y posponer la decisión del estudio genético en fun-
ción de los resultados.

En resumen, no se puede recomendar un estudio 
genético a un menor asintomático o carente de una 
sospecha clínica que pueda justificar el estudio, 
alegando solamente el “querer saber”, “descartar 
patología por los antecedentes familiares” o el de-
seo de los padres a saber por propia angustia fami-
liar (13).

Si esta prueba se realizase y se demostrase pre-
sencia de una predisposición genética a desarrollar 
una patología, este hecho podría violar el “derecho 
a no saber del menor” (14), ya que esta enfermedad 
podría manifestarse o no a lo largo de la vida, y me-
nos aun antes de que cumpliese 18 años. En este 
caso la decisión por representación de los padres 
NO tiene efecto. A partir de esta edad una persona 
puede libremente decidir que realizan estudios ge-
néticos a demanda (otro caso es que estén finan-
ciados o no) aunque esté asintomático.

Por último, debemos tener en cuenta la considera-
ción de que una de las excepciones a no recomen-
dar estudios genéticos sistematizados en niños 
asintomáticos, son los niños con antecedentes fa-
miliares de neoplasia endocrina múltiple (MEN II) y 
carcinoma medular familiar de tiroides (CMFT) (15). 
La importancia de la detección temprana de altera-
ciones en el proto-oncogén RET (16), reside en el ca-
rácter dominante de la transmisión de la mutación y 
la prevalencia de carcinoma in situ, asintomático, 
en la mayoría de los casos, aun en edades tempra-
nas. Esto hace aconsejable, por el riesgo vital, el 
estudio genético en niños asintomáticos. En estos 
niños existe la posibilidad de prevenir el desarrollo 
del cáncer medular de tiroides altamente agresivo.
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