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Conflicto vs Dilema:

- Conflicto:
• Cuando surge un problema o cuestión materia de debate.
• En su resolución se barajan varias posibilidades

- Dilema:
• Cuando estamos ante dos proposiciones contrarias disyuntivamente.
• Las proposiciones se anulan una a otra.

 Conflicto de valores

 Son individuales
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Comités de Bioética Asistencial (CBA)
Comités de Ética Asistencial (CEA)
Comités de Bioética para la Asistencia Sanitaria (CBAS)

• Comités establecidos en todas las Comunidades Autónomas
• La mayoría CCAA preceptivo tener CBA de referencia tanto para centros públicos como 

privados
• Composición y funcionamiento regulados en normativas publicadas en los Boletines 

oficiales de las diferentes CCCAA

COMITES DE BIOETICA ASISTENCIAL
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Composición:
- Entre 10-14 personas (Adscripción voluntaria. Periodos de convocatoria de candidatos. 

Proceso selección según normas internas)
- Personal del centro (departamento de salud)
- Una persona graduada en derecho (Experto en legislación sanitaria)
- Una persona ajena al ámbito sanitario (representante ciudadanía)

Función:
- Ayudar en la toma de decisiones
- Elaborar protocolos de actuación
- Formación de los miembros del comité y del resto del personal de la institución donde 

trabajan

COMITES DE BIOETICA ASISTENCIAL
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COMITES DE ETICA DE LA INVESTIGACION (CEI)
Se constituyen al amparo de la ley 14/2007 de investigación Biomédica
(Título I, art.12: Comités de Ética de la Investigación)

Funciones:
- Evaluar cualificación investigadores
- Ponderar aspectos éticos y legales del proyecto
- Ponderar balance riesgos-beneficios 
- Velar por procedimientos trazabilidad muestras biológicas 
- ……..
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- Sus informes (dictámenes) no son vinculantes
- Su función es facilitar las decisiones clínicas
- Proceso de deliberación

COMITES DE BIOETICA ASISTENCIAL

Que NO es un CBA:

- Hacer de mediador en conflictos entre profesionales
- Proponer sanciones
- Emitir dictámenes sobre la ética profesional o las conductas de los profesionales o los pacientes
- “                  “          reclamaciones administrativas o jurídicas 
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Test predictivos en menores: Estado 
actual de la situación
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- Guías clínicas y documentos de posición de las diferentes
sociedades:

- Beneficio médico directo
- Diferir hasta que el menor tenga capacidad decidir

- Valorar en casos concretos y con una adecuada
información en el contexto familiar otros posibles
beneficios

- En los últimos años se ha abierto un debate acerca de
que, en determinadas circunstancias y teniendo en
cuenta el mejor interés de la familia, la recomendación
de diferir el test hasta que el menor tenga capacidad de
decidir, podría flexibilizarse.
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METODOLOGÍA DE DELIBERACIÓN 
EN BIOÉTICA CLÍNICA
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Judith Reina Castillón
Miembro de la Junta SEAGen
Asesora Genética EBMG 106
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La Deliberación es un procedimiento de análisis de problemas y de toma de 
decisiones que requiere un entrenamiento específico.

Este método pretende que los participantes:

1. Conozcan y se inicien en el proceso de toma de decisiones mediante el
procedimiento deliberativo (Conocimiento).

2. Adquieran habilidades para participar activamente en un grupo de deliberación
bioética des de la presentación del caso hasta la toma de decisiones (Habilidades).

3. Adquieran rasgos de comportamiento y carácter necesarios para participar en
grupo de deliberación (Actitudes).

Deliberación
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SESIÓN CLÍNICA CURSO

Varios formatos: 

Método deliberativo de Diego Gracia

TALLER
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Fases

Análisis de 
los “hechos”

1

• Presentación del caso y análisis de los aspectos 
clínicos y genéticos del mismo.

• Preguntas y/o aclaraciones sobre el caso clínico.

Análisis de los 
“valores” en conflicto 

2

• Identificación de los problemas éticos del caso.
• Elección del problema ético principal.
• Identificación de los valores en conflicto. 
• Identificación de los cursos extremos de acción.
• Árbol de cursos intermedio.
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DICTAMEN FINAL

Análisis de 
los “deberes” 
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• Elección de curso/s óptimo/s
• Pruebas de consistencia:

 Legalidad: ¿es legal la decisión que vas a tomar?
 Publicidad: ¿estarías dispuesto a defenderla públicamente?
 Tiempo: ¿tomarías esta misma decisión si pudieras esperar algún tiempo más?

Fases
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Análisis de los hechos
PRESENTACION DEL CASO CLINICO A DEBATIR

4a

Aranzazu Diaz de Bustamante
Comisión de Ética AEGH

Unidad de Genética
Hospital Universitario de Móstoles
Madrid
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CONSULTA DE GENÉTICA (19/02/2019):

Mujer de 30 años, sana, que solicita para su hijo de 4 años, sano, estudio genético de DMD.

Se trata de JXX, sin antecedentes familiares, que en 2017, en una donación de ovocitos voluntaria, con hijo ya nacido, 
le hicieron un “Test de Compatibilidad Genética” en el que analizaron 547 genes; 6606 mutaciones.
El resultado que aporta es: 
Portadora de mutaciones en genes SMN1 (AR), ACADM (AR), MEFV (AR) y DMD (deleción 48-51).

En cuanto a la deleción de los exones 48-51 del gen de la Distrofina y dada su trascendencia por su posible asociación con 
Distrofia Muscular de Duchenne, más aún teniendo ya un hijo varón, se procedió a repetir el estudio genético en ella, con 
MLPA.

RESULTADOS: 
JXX presenta en heterocigosis una deleción de los exones 48-51 del gen DMD que CONFIRMA el diagnóstico de 
Portadora de Distrofia muscular de Duchenne/Becker.
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La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) sigue un patrón de herencia ligado al cromosoma X y está causada por 
variantes patogénicas en el gen DMD en Xp21.2. 

Las Distrofinopatías constituyen un grupo de enfermedades neuromusculares causadas por alteraciones en el gen DMD.
El gen es muy grande, 79 exones, localizado en cromosoma X. Mutaciones o deleciones a lo largo de todo el gen dan 
lugar a cuadros clínicos de muy distinta gravedad: 
- Duchenne (cuadro severo por ausencia de distrofina)
- Becker (cuadro más leve por menor cantidad de distrofina o proteína más pequeña)
- Cardiomiopatía dilatada ligada al X (ausencia de distrofina en corazón y niveles reducidos de proteína normal en 
músculo esquelético.

La diferencia en el debut y en la expresividad depende en gran medida de si la deleción rompe o no la pauta de lectura 
generando una proteína truncada no funcional y por tanto ausencia de distrofina.

TALLER INTERDISCIPLINAR 
de 

BIOETICA CLÍNICA



Al tratarse de una enfermedad de herencia recesiva ligada al X, JXX en cada embarazo
tiene un riesgo del 50% de que sus hijos varones sean afectados y un 50% de que sus 
hijas sean portadoras. 

• El hijo de JXX tiene 4 años, y ante la elevada probabilidad de que pueda heredar la
enfermedad, los padres solicitan hacer estudio genético al niño.

• El genetista se plantea NO hacer el estudio, pues se trata de un diagnostico en un menor de
edad, de una enfermedad que se manifiesta en la edad adulta.

 Se solicita consulta al Comité de Ética Asistencial del Centro.
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Análisis de los hechos
INFORMACION SUPLEMENTARIA 

SOBRE EL CASO CLINICO 

Aranzazu Diaz de Bustamante
Comisión de Ética AEGH

Unidad de Genética
Hospital Universitario de Móstoles
Madrid
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ESTUDIOS GENÉTICOS FAMILIARES

Se continuó con estudio familiar, con sus CI, de los padres de JXX: 
Su madre, sana, es PORTADORA.

Se continuó con los varones de esa rama:
Hermano sano de JXX: PORTADOR
Hermano sano, de 54 años, de la madre de JXX, quien describe que a veces se le “agarrotan” las piernas: PORTADOR

?

Portadora de deleción 48-51 en DMD en heterocigosis

Portador de deleción 48-51 en DMD en hemicigosis
Está asintomatico

Síntomas mínimos de la enfermedad

54 años56 años

30 años 32 años

4 años
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Becker Muscular Dystrophy (BMD) results primarily from mutations that lead to dystrophin of abnormal size
and/or quantity and abnormal function (Hoffman et al.). The distribution of muscle wasting and weakness is
closely similar to that in DMD, but the course is more benign, and the disease has a slower rate of
progression. The mean age of onset is reported to be around 12 years of age. Progressive symmetrical and
proximal muscle weakness and atrophy leads to ambulation difficulties. Calf hypertrophy is often associated.
Weakness of quadriceps femoris may be the only sign. Wheelchair dependency if present occurs after 16 years
of age. A proportion of cases, as in DMD, have some degree of mental impairment.

Unlike DMD, for which the clinical phenotype is relatively homogeneous, BMD shows a more heterogeneous
profile. Cramps and myalgia, exercise-induced cramps, myoglobinuria are atypical manifestations reported in
patients with BMD. Cardiomyopathy might be the presenting and main feature, rather than muscle weakness.
Completely asymptomatic individuals with intragenic deletions have also been occasionally documented.

DMD-related Dilated Cardiomyopathy (DCM) or X-linked Dilated Cardiomyopathy is defined by a dilated
cardiomyopathy with congestive heart failure, occurring in males, typically presenting at age 20 to 40 years.
Patients usually have no clinical evidence of skeletal muscle disease and may not be classified as "subclinical"
BMD. Rapid progression of the heart failure leading to death in several years may be prevented by heart
transplant.
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En cuanto a la deleción de los exones 48-51 del gen de la Distrofina DMD, y dada su trascendencia por su posible
asociación con Distrofia Muscular de Duchenne, más aún teniendo ya un hijo varón, se procedió a repetir el
estudio genético en ella.

Las Distrofinopatías constituyen un grupo de enfermedades neuromusculares causadas por alteraciones en el gen DMD.
El gen es muy grande, 79 exones, localizado en cromosoma X. Mutaciones o deleciones a lo largo de todo el gen dan 
lugar a cuadros clínicos de muy distinta gravedad: 
- Duchenne (cuadro severo por ausencia de distrofina)
- Becker (cuadro más leve por menor cantidad de distrofina o proteína más pequeña)
- Cardiomiopatía dilatada ligada al X (ausencia de distrofina en corazón y niveles reducidos de proteína normal en 
músculo esquelético.
- Hay varones que sólo manifiestan calambres o incluso son asintomáticos.

La diferencia en la expresividad depende en gran medida de si la deleción rompe o no la pauta de lectura generando 
una proteína truncada no funcional y por tanto ausencia de distrofina.
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The theory currently used to predict whether a mutation will result in a DMD or BMD phenotype is the
reading-frame rule (Monaco rule): 

“Adjacent exons that can maintain an open reading frame (ORF) in the spliced mRNA despite a deletion
event would give rise to the less severe BMD phenotype and predict the production of a lower
molecular weight, semifunctional dystrophin protein. Adjacent exons that cannot maintain an ORF 
because of frame shifted triplet codons would give rise to the more severe DMD phenotype due to the
production of a truncated, nonfunctional dystrophin protein “.

Monaco AP, Bertelson CJ, Liechti-Gallati S, Moser H, Kunkel LM. 
An explanation for the phenotypic differences between patients bearing partial

deletions of the DMD locus.
Genomics. 1988;2(1):90–95. doi: 10.1016/0888-7543(88)90113-9.
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Conflicto ético Descripcion

1

2

3

Realizar un test genetico a un menor de edad, sobre una
enfermedad degenerativa, sin tratamiento curativo, con inicio
de síntomas en edad adulta

Conflicto de valores entre los padres y los profesionales

IDENTIFICACIÓN DE LOS PROBLEMAS ÉTICOS DEL CASO
ELECCIÓN DEL PROBLEMA ÉTICO PRINCIPAL
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Análisis de los valores en conflicto
PRESENTACION DEL CASO CLINICO A DEBATIR

Javier Suela
Director científico y de operaciones (CSO & COO)
NIMGenetics. Madrid

Francisco Abad Santos
Servicio de Farmacología Clínica, Hospital Universitario de la Princesa
Facultad de Medicina. Universidad Autonoma de Madrid 
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A FAVOR

Eliminar estrés-ansiedad de los padres ante la incertidumbre

Posibilidad de acabar con la “espada de Damocles “ que va a pesar sobre este 
menor hasta que alcance la madurez adecuada (16-18 años ?)

DMD-Becker es un fenotipo en general leve: El impacto emocional de un 
diagnostico positivo no será grave 

Si  se difiere el test y al final resulta positivo: Sentimientos de culpa en los padres 
si se ha llegado tarde a un ensayo clínico terapéutico 

Finalizar con la “conspiración de silencio” en torno a la posibilidad de que sea 
afecto

Evitar consultas y/o procedimientos médicos innecesarios 

Estigmatización innecesaria durante varios años a un niño sano

Autonomía de los padres a decidir sobre el futuro de sus hijos

Si se hace el test y es positivo los padres pueden con asociación de afectados y 
mantenerse al día de cualquier avance en el tratamiento de la enfermedad. En 
caso contrario podrían permanecer ignorantes de esto.

Saber si ha heredado o no la mutacion, permitira a los padres hacer proyectos 
basados en la realidad ,y no en suposiciones, sobre el futuro de su hijo 

EN CONTRA

Recomendaciones comités expertos nacionales e internacionales

Es una enfermedad “no accionable”

La defensa del mejor interés del menor nos obliga a diferir la realización 
del test por:

1) Riesgo de estigmatización
2) Falta de capacidad de los menores para afrontar este diagnostico

El fenotipo DMD-Becker es leve por lo que la ansiedad de los padres por 
saber tan pronto este diagnostico puede manejarse con una entrevista 
informativa recomendando que esperen

Si es positivo hay riesgo de estigmatizacion del menor desde una edad muy 
temprana

Derecho del menor a un “futuro abierto”

Si es positivo,  “le robas la edad dorada”

Si se hace ahora el test y es positivo, dejamos a la responsabilidad de los 
padres el informar a su hijo sobre esto cuando llegue a mayoría de edad 
(Podrían decidir no informarle). Mejor esperar a que sea él quien decida y 
por tanto  ser él dueño de la información.
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Cursos de decision y Dictamen

A. Pérez Aytes (Comisión Ética AEGH), A. Diaz de Bustamante (Comisión Ética AEGH), J. Reina Castillón (SEAGEN),
P. Marín Reina (SGCyD), F. Abad Santos (SEFF) J. Suela Rubio (AEDP)
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CURSOS EXTREMOS

Comunicar a los padres que no se va a
realizar ahora el test genetico, y se
esperará a que el menor tenga madurez
suficiente para replantear la situación
con el propio afectado

Acceder a la peticion de los padres y
realizar ahora test genetico DMD-Becker
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- Evitar que los padres perciban esto como una confrontacion entre su opinión y la opinion de los profesionales (Que los padres
perciban que somos sensibles a sus inquietudes)

- Tener una entrevista informativa con los padres explicándoles los efectos adversos que puede acarrear para su hijo el
diagnostico de DMD-Becker a una edad tan temprana, en la que aun le quedan muchos años de permanecer asintomático, en
una enfermedad en la que no se puede ofrecer ningún tratamiento curativo.

- Proponer entrevista con psicólogo para evaluar con que grado de estrés se vive en el entorno familiar el diagnostico de la
enfermedad

- Averiguar si hay algún profesional sanitario de confianza de la pareja, que pueda ayudar a trasmitirles nuestras deliberaciones
éticas sobre la conveniencia o no de realizar el test genetico al niño.

- Promover una entrevista con los adultos afectados de la familia para que expliquen como viven ellos su enfermedad

- Asegurar una buena coordinación entre los genetistas y los pediatras y/o neurólogos que van a llevar el seguimiento clínico
familiar para que todos estén alineados con el dictamen final.

CURSOS INTERMEDIOS
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Esta prueba de consistencia podría poner en cuestión el curso
Intermedio elegido, pues podría ocurrir que en 2-3 años, antes de que
el menor alcance la madurez suficiente, surgiera una terapia que
mejorara sustancialmente el pronóstico de la enfermedad, y en ese
caso sí sería muy relevante saber si es portador o no de la mutación.

Tras llevar a cabo los cursos intermedios anteriormente descritos, 
reevaluar la situación con la pareja y tratar de llegar a una decisión 
consensuada con ellos, proponiendoles esperar a que el menor 
tenga una edad en la que se considere que ha alcanzado la madurez 
y competencia necesarias para entender las implicaciones y 
consecuencias futuras de su decisión de realzar o no el test. 

CURSO INTERMEDIO ELEGIDO TRAS LAS CONSIDERACIONES 
DEL APARTADO ANTERIOR

 Pruebas de consistencia:
 Prueba de legalidad
 Prueba de publicidad
 Prueba del tiempo



Tras llevar a cabo los cursos intermedios anteriormente descritos, reevaluar la situación con
la pareja y tratar de llegar a una decisión consensuada con ellos, proponiendoles esperar a
que el menor tenga una edad en la que se considere que ha alcanzado la madurez y
competencia necesarias para entender las implicaciones y consecuencias futuras de su
decisión de realizar o no el test, pero asegurandoles un mecanismo de contacto en caso de
surgir novedades en el manejo de la enfermedad.

DICTAMEN FINAL
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