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Conflicto vs Dilema:

- Conflicto:
e Cuando surge un problema o cuestion materia de debate.
* Ensuresolucion 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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COMITES DE BIOETICA ASISTENCIAL

Comités de Bioética Asistencial (CBA)
Comités de Etica Asistencial (CEA)
Comités de Bioética para la Asistencia Sanitaria (CBAS)

e Comités establecidos en todas las Comunidades Autonomas

e La mayoria CCAA preceptivo tener CBA de referencia tanto para centros publicos como
privados

e Composicidon y funcionamiento regulados en normativas publicadas en los Boletines
oficiales de las diferentes CCCAA
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COMITES DE BIOETICA ASISTENCIAL

Composicion:

- Entre 10-14 personas (Adscripcion voluntaria. Periodos de convocatoria de candidatos.
Proceso seleccion segln normas internas)

- Personal del centro (departamento de salud)

- Una persona graduada en derecho (Experto en legislacion sanitaria)

- Una persona ajena al ambito sanitario (representante ciudadania)

Funcion:

- Ayudar en la toma de decisiones

- Elaborar protocolos de actuacion

- Formacion de los miembros del comité y del resto del personal de la institucion donde
trabajan
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COMITES DE ETICA DE LA INVESTIGACION (CEl)

Se constituyen al amparo de la ley 14/2007 de investigacion Biomédica
(Titulo 1, art.12: Comités de Etica de la Investigacion)

Funciones:

- Evaluar cualificacion investigadores

- Ponderar aspectos éticos y legales del proyecto

- Ponderar balance riesgos-beneficios

- Velar por procedimientos trazabilidad muestras bioldgicas

e) Informar, previa evaluaciéon del proyecto de inves-
tigacion, toda investigacion biomeédica que implique
intervenciones en seres humanos o utilizacion de mues-
tras bioldgicas de origen humano, sin perjuicio de otros
informes que deban ser emitidos. No podra autorizarse o
desarrollarse el proyecto de investigacion sin el previo y
preceptivo informe favorable del Comité de Etica de la
Investigacion.
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COMITES DE BIOETICA ASISTENCIAL

- Sus informes (dictdmenes) no son vinculantes
- Su funcidn es facilitar las decisiones clinicas
- Proceso de deliberacion

Que NO es un CBA:

Hacer de mediador en conflictos entre profesionales
Proponer sanciones
Emitir dictdmenes sobre la ética profesional o las conductas de los profesionales o los pacientes

o o

- reclamaciones administrativas o juridicas
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2 Test predictivos en menores: Estado
actual de la situacion
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Am. J. Hum. Genet. 57:1233-1241, 1995

ASHG/ACMG REPORT
Points to Consider: Ethical, Legal, and Psychosocial Implications
of Genetic Testing in Children and Adolescents

Table |

Potential Benefits and Harms of Genetic Testing of Children

Category Benefits Harms

Medical issues ..........cccueene Early and effective preventive or therapeutic ~ Ineffective or harmful preventive or therapeutic interventions
interventions
Increased surveillance
Avoiding unnecessary surveillance
Refinement of prongosis
Clarification of diagnosis

Psychosocial issues ............ Reduction of uncertainty Alteration of self image
Reduction of anxiety Distortion of parents’ perception of child
Opportunity for psychological adjustment Increased anxiety and guilt
Ability to make realistic plans for Altered expectations by self or others for education,
education, employment, insurance, and employment, and personal relationships
personal relationships Identifying other family members with late-onset diseases
Alerting other family members to genetic Discrimination in employment and in obtaining insurance
risk Detection of misattributed paternity or adoption
Reproductive issues .......... Avoiding birth of child with genetic disease Coerced decisions
Preparing for birth of child with genetic
disease
Informed family-planning decisions by
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Am. J. Hum. Genet. 57:1233-1241, 1995

ASHG/ACMG REPORT
Points to Consider: Ethical, Legal, and Psychosocial Implications
of Genetic Testing in Children and Adolescents
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3. If the medical or psychosocial benefits of a genetic
test will not accrue until adulthood, as in the case of
carrier status or adult-onset diseases, genetic testing gen-
erally should be deferred. Exceptions to this principle
might occur when the adolescent meets conditions of
competence, voluntariness, and adequate understanding
of information. Further consultation with other genetic-
services providers, pediatricians, psychologists, and eth-
iIcs committees may be appropriate to evaluate these con-
ditions.
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European Journal of Human Genetics (2009) 17, 720-721
© 2009 Macmillan Publishers Limited Al rights reserved 1018-4813/09 $32.00

www.nature.com/ejhg

Genetic testing in asymptomatic minors: SHG
recommendations of the European Society of Human
Genetics

General considerations

(1) The primary reason to carry out a genetic test on a
person who does not have the capacity to consent
should be his or her direct benefit.

(2) The opinion of the minor shall be taken into considera-
tion as an increasingly determining factor in proportion to
his or her age and degree of maturity. Dedision-making
involving the health care of a minor should include, to the
greatest extent feasible, his or her consent or assent.

(3) The parents (or legal guardians) should participate as
much as possible in the decision-making process regard-
ing the health care of their children. If the decision of
the minor’s parents or legal guardians is not to the direct
benefit of the minor, health care professionals have the
responsibility to defend the interests of the minor.

(4) Although parental support is recommended, asymp-
tomatic minors with a genetic risk who are well
informed, have an adequate understanding of a test
and its potential implications, have the capacity to make
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European Journal of Human Genetics (2009) 17, 720-721
@ © 2009 Macmillan Publishers Limited Al rights reserved 1018-4813/09 $32.00 ESHG

www.nature.com/ejhg

(5) Parents are responsible for informing their children
about their genetic risk, tailoring the information to
their age-related capacities. Genetic services should take
a supportive role in this process.

(6) Genetic counseling is always required when consider-
ing genetic testing in asymptomatic minors. Health care
professionals should provide sufficient attention to the
anxieties and concerns of the parents and the children
not only in relation to genetic testing, but also in dealing
and coping with the outcomes.
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European Journal of Human Genetics (2009) 17, 720-721
© 2009 Macmillan Publishers Limited Al rights reserved 1018-4813/09 $32.00

www.nature.com/ejhg

ESHG

Presymptomatic and predictive genetic testing

(7) Presymptomatic and predictive genetic testing of
minors for conditions with adult-onset is acceptable only
if preventive actions (eg preventive surgery or early

detection aimed at therapeutic interventions) can be . : . o :
T : : . (8) In the case of presymptomatic and predictive genetic
initiated before adulthood. Otherwise presymptomatic ) B . " S :

AR : : . . _ testing for conditions which become manifest in child-
and predictive genetic testing in minors for adult-onset

disorders should be deferred until the person has the O _and e PR effectively treatec‘:l'or prev'ented,
there are good reasons to comply or to actively bring up
the possibility of a test. However, if the preventive and
therapeutic measures will be deferred to a later time, the
justification for immediate testing is less compelling and
careful, supportive counseling will often be appropriate
whether or not testing happens at that time.
(9) In the case of presymptomatic and predictive genetic
testing for conditions which become manifest in childhood
and which can not be effectively treated or prevented, there
are both benefits and risks, and usually neither the benefits
nor the risks completely outweigh each other. Genetic
testing could be considered if this would be to the
psychological or social benefit of the child and his family.
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40126 Viernes 15 noviembre 2002 BOE num. 274

22188 LEY 41/2002, de 14 de noviembre, bésica
reguladora de la autonomia del paciente y de
derechos y obligaciones en materia de infor-
macion y documentacion clinica.

el

—
fer

ﬂl'\," "
i/ o

Articulo 9. Limites del consentimiento informado y consentimiento por representacion.

3. Se otorgara el consentimiento por representacion
en los siguientes supuestos:

a) Cuando el paciente no sea capaz de tomar deci-
siones, a criterio del medico responsable de la asistencia,
O su estado fisico o psiquico no le permita hacerse cargo
de su situacion. Si el paciente carece de representante
legal, el consentimiento lo prestaran las personas vincu-
ladas a él por razones familiares o de hecho.

b) Cuando el paciente esteé incapacitado legalmente.

C) Cuando el paciente menor de edad no sea capaz
iNtelectual Nni emocionalmente de comprender el alcance
de la intervencion. ENn este caso, el consentimiento lo
dara el representante legal del menor despuées de haber
escuchado su opinion_si_tiene doce anos cumplidos.
Cuando se trate de menores no incapaces ni incapa-
citados, pero emancipados o con dieciséis anos cum-

lidos, no cabe restar el consentimiento or repre-
sentacion. Sin em%argo, en caso de actuacion de grave
Tiesgo, segun el criterio del facultativo, los padres seran

iNnformados y su opinion sera tenida en cuenta para la
toma de la decisidon correspondiente.
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B@E  BOLETIN OFICIAL DEL ESTADO &
Num. 269 Jueves 6 de noviembre de 2014 Sec.l. Pag. 91369

|. DISPOSICIONES GENERALES

MINISTERIO DE SANIDAD, SERVICIOS SOCIALES E IGUALDAD

11444 Orden SS1/2065/2014, de 31 de octubre, por la que se modifican los anexos I,
Il y Ill del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se
establece la cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud y el
procedimiento para su actualizacion.

i) En el caso de menores, el estudio genético presintomatico en
enfermedades que aparecen en la edad adulta se debera difenr hasta que la
persona tenga la madurez vy competencia necesana para comprender la naturaleza
e implicaciones de su decision, salvo que existan medidas preventivas eficaces
aplhicables en la infancia. En enfermedades que aparecen en la infancia y que
pueden ser prevenidas o tratadas adecuadamente se debera realizar lo mas
cercano posible a la fecha en la aue se deben iniciar dichas medidas preventivas

3-5 DE NOVIEMBRE

Vs 21 TALLER INTERDISCIPLINAR

I I I co .F-;;r:-_lr-.-‘FF::nzf,r_lr-. INAR EN de )
Genética Humana BIOETICA CLINICA




1erican Academy
Pediatrics

CATED TO THE HEALTH OF ALL CHILDREN™

Organizational Principles to Guide and Define the Child
Health Care System and/or Improve the Health of all Children

LICY STATEMENT PREDICTIVE GENETIC TESTING

hical and Policy Issues in Genetic Testing and e

predictive genetic testing for asymp-

" " tomatic children at risk of childhood-

Cree n I ng Of C h I |d re n onset conditions. Ideally, the assent
of the child should be obtained.

9. Predictive genetic testing for adult-
onset conditions generally should
be deferred unless an intervention

www.pediatrics.org/cgi/doi/10.1542/peds.2012-3680 initiated In childhood may reduce
doi:10.1542/peds.2012-3680 morbidity or mortality. An exception
PEDIATRICS (ISSN Numbers: Print, 0031-4005; Online, 1098-4275). might be made for families for
Copyright © 2013 by the American Academy of Pediatrics whom diagnostic uncertainty poses

a significant psychosocial burden,
particularly when an adolescent
and his or her parents concur in
their interest in predictive testing.
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Am J Hum Genet. 2015 Jul 2; 97(1): 6-21. PMCID: PMC4570999

doi: 10.1016/j,ajhg.2015.05.022 PMID: 26140447 éAS: IG
e

Amarican Scouty ef Huo—an Gunelics

Points to Consider: Ethical, Legal, and Psychosocial Implications of
Genetic Testing in Children and Adolescents

The ASHG offers the following recommendations:

e Unless there is a clinical intervention appropriate in
childhood, parents should be encouraged to defer
predictive or pre-dispositional testing for adult-onset
conditions until adulthood or at least until the child
is an older adolescent who can participate in decision
making in a relatively mature manner.

e Adolescents should be encouraged to defer predictive
or pre-dispositional testing for adult-onset conditions
until adulthood because of the complexity of the po-
tential impact of the information at formative life
stages.

e Providers should offer to explore the reasons why
parents or adolescents are interested in predictive or
pre-dispositional testing for adult-onset conditions.
Providers can acknowledge that, in some cases,
testing might be a reasonable decision, but decisions
should follow thorough deliberation.
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Am J Hum Genet. 2015 Jul 2; 97(1): 6-21. PMCID: PMC4570999

doi: 10.1016/j,ajhg.2015.05.022 PMID: 26140447 éAS: IG
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e lacilitating predictive or pre-dispositional testing of
children for adult-onset conditions can be justified
in certain circumstances. For example, after careful
deliberations with the family and older child, testing
can be justified to alleviate substantial psychosocial
distress or to facilitate specific life-planning decisions.
The impact of predictive testing on children and fam-
ilies remains uncertain and therefore can be justified
in specific cases when it is requested by families after
informed deliberations and when the testing is not
clearly inconsistent with the welfare of the child.

e LEmpirical research on the psychosocial impact of pre-
dictive or pre-dispositional testing in children is
necessary for future policy recommendations. Ge-
netic testing of children for adult-onset conditions
in the research context can be ethically justified
because of its social importance and when risks are
minimized by appropriate counseling and support
and when appropriate parental permission and child
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- Guias clinicas y documentos de posicion de las diferentes
sociedades:
- Beneficio médico directo
- Diferir hasta que el menor tenga capacidad decidir

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

- En los ultimos anos se ha abierto un debate acerca de
qgue, en determinadas circunstancias y teniendo en
cuenta el mejor interés de la familia, la recomendacion
de diferir el test hasta que el menor tenga capacidad de
decidir, podria flexibilizarse.
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3 METODOLOGIA DE DELIBERACION

EN BIOETICA CLINICA
(Prof. Diego Gracia)
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Deliberacion

La Deliberacidn es un procedimiento de analisis de problemas y de toma de

decisiones que requiere un entrenamiento especifico.

Este método pretende que los participantes:

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

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

Adquieran rasgos de comportamiento y caracter necesarios para participar en
grupo de deliberaciéon (Actitudes).
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Método deliberativo de Diego Gracia

Varios formatos:

SESION CLINICA
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Fases

Analisis de
L los “hechos”

e Presentacion del caso y analisis de los aspectos
clinicos y genéticos del mismo.
* Preguntas y/o aclaraciones sobre el caso clinico.

Analisis de los
L “valores” en conflicto

* |dentificacion de los problemas éticos del caso.
* Eleccién del problema ético principal.

e |dentificacion de los valores en conflicto.

e |dentificacion de los cursos extremos de accion.
 Arbol de cursos intermedio.
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Fases

3 Analisis de ]

los “deberes”

e Eleccién de curso/s 6ptimo/s
e Pruebas de consistencia:
v’ Legalidad: ées legal la decisidn que vas a tomar?
v’ Publicidad: éestarias dispuesto a defenderla piblicamente?
v Tiempo: étomarias esta misma decision si pudieras esperar algin tiempo mas?
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Analisis de los hechos
PRESENTACION DEL CASO CLINICO A DEBATIR

Aranzazu Diaz de Bustamante
Comision de Etica AEGH

Unidad de Genética

Hospital Universitario de Mdstoles
Madrid
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CONSULTA DE GENETICA (19/02/2019):
Mujer de 30 afios, sana, que solicita para su hijo de 4 anos, sano, estudio genético de DMD.

Se trata de JXX, sin antecedentes familiares, que en 2017, en una donacidon 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 (delecion 48-51).

En cuanto a la delecion de los exones 48-51 del gen de |a Distrofina y dada su trascendencia por su posible asociacidon con

Distrofia Muscular de Duchenne, mas aun teniendo ya un hijo vardn, se procedio a repetir el estudio genético en ella, con
MLPA.

RESULTADOS:

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

Las Distrofinopatias 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 clinicos de muy distinta gravedad:

- Duchenne (cuadro severo por ausencia de distrofina)

- Becker (cuadro mds leve por menor cantidad de distrofina o proteina mds pequeia)

- Cardiomiopatia dilatada ligada al X (ausencia de distrofina en corazdn y niveles reducidos de proteina normal en
musculo esquelético.

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

e El hijo de JXX tiene 4 anos, y ante la elevada probabilidad de que pueda heredar Ia
enfermedad, los padres solicitan hacer estudio genético al nifio.

* 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 Etica Asistencial del Centro.

»sottovaess TALLER INTERDISCIPLINAR
de

I II CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN

Genética Humana BIOETICA CLINICA



4b Analisis de los hechos
INFORMACION SUPLEMENTARIA
SOBRE EL CASO CLINICO

Aranzazu Diaz de Bustamante
Comisidn de Etica AEGH

Unidad de Genética

Hospital Universitario de Mostoles
Madrid
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ESTUDIOS GENETICOS FAMILIARES

Se continud con estudio familiar, con sus Cl, de los padres de JXX:

Su madre, sana, es PORTADORA.

Se continud con los varones de esa rama:
Hermano sano de JXX: PORTADOR

Hermano sano, de 54 ainos, de la madre de JXX, quien describe que a veces se le “agarrotan” las piernas: PORTADOR

O Portadora de delecion 48-51 en DMD en heterocigosis

- Portador de delecién 48-51 en DMD en hemicigosis
Esta asintomatico

. Sintomas minimos de la enfermedad
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56 afos
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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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http://content.nejm.org/cgi/content/abstract/318/21/1363

En cuanto a la delecidn de los exones 48-51 del gen de la Distrofina DMD, y dada su trascendencia por su posible
asociacion con Distrofia Muscular de Duchenne, mas aun teniendo ya un hijo vardn, se procedid a repetir el

estudio genético en ella.

Las Distrofinopatias 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 clinicos de muy distinta gravedad:

- Duchenne (cuadro severo por ausencia de distrofina)

- Becker (cuadro mds leve por menor cantidad de distrofina o proteina mds pequena)

- Cardiomiopatia dilatada ligada al X (ausencia de distrofina en corazdn y niveles reducidos de proteina normal en

musculo esquelético.
- Hay varones que sélo manifiestan calambres o incluso son asintomaticos.

La diferencia en la expresividad depende en gran medida de si la delecion rompe o no la pauta de lectura generando
una proteina 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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deletion exons 48-51 *

cDMA Mutation £B013-7_7542+7¢al | Protein Mutation | pval2ios_Lys2514gal
cOMNA Size 10425 nt Protein Size 3475 ag
Download summary file T Get pdf fie | Protein Weight 402902 Da
cDNA Sequence Gstsequence | | Protein Seguence | Get saquance |
Fhenotype 3 Asymplomalic | & BMD , 3 DCM

Maorandi, 1995 (Asymplomatc) and Begas, 1991 (BMD) and Taylar, 2007 (3 and Cochin Hospital, Pans (Asymptomatc, BMD, DCM) and Baspar. 2009 (BMD, DCM)

—Climeal data

Oata displayed: | Phanotypic groups -

Phenotypic groups
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the legend. Mouse over chart displays details.
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5 IDENTIFICACION DE LOS PROBLEMAS ETICOS DEL CASO
ELECCION DEL PROBLEMA ETICO PRINCIPAL

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

2 Conflicto de valores entre los padres y los profesionales
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6 Analisis de los valores en conflicto
PRESENTACION DEL CASO CLINICO A DEBATIR

Javier Suela

Director cientifico y de operaciones (CSO & COOQ)
NIMGenetics. Madrid

Francisco Abad Santos

Servicio de Farmacologia Clinica, Hospital Universitario de la Princesa
Facultad de Medicina. Universidad Autonoma de Madrid
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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 realizacion
del test por:

1) Riesgo de estigmatizacién

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 mayoria de edad

(Podrian decidir no informarle). Mejor esperar a que sea él quien decida y
por tanto ser él dueio de la informacion.
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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 aios ?)

DMD-Becker es un fenotipo en general leve: El impacto emocional de un
diagnostico positivo no sera 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 clinico terapéutico

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

Evitar consultas y/o procedimientos médicos innecesarios
Estigmatizacion innecesaria durante varios afios a un niflo sano

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

Si se hace el test y es positivo los padres pueden con asociacidon de afectados y
mantenerse al dia de cualquier avance en el tratamiento de la enfermedad. En
caso contrario podrian 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
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Cursos de decision y Dictamen

A. Pérez Aytes (Comisién Etica AEGH), A. Diaz de Bustamante (Comisién Etica AEGH), J. Reina Castillon (SEAGEN),
P. Marin Reina (SGCyD), F. Abad Santos (SEFF) J. Suela Rubio (AEDP)
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CURSQOS EXTREMOS

Comunicar a los padres que no se va a

realizar ahora el test genetico, y se Acceder a la peticion de los padres y

esperard a que el menor tenga madurez realizar ahora test genetico DMD-Becker
suficiente para replantear la situacion

con el propio afectado

3-5 DE NOVIEMBRE
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CURSOS INTERMEDIOS

- Evitar que los padres perciban esto como una confrontacion entre su opinién y la opinion de los profesionales (Que los padres
perciban que somos sensibles a sus inquietudes)

- Tener una entrevista informativa con los padres explicandoles 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 afios de permanecer asintomatico, en

una enfermedad en la gue no se puede ofrecer ningun tratamiento curativo.

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

- Averiguar si hay algun 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 nifo.

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

- Asegurar una buena coordinacion entre los genetistas y los pediatras y/o neurélogos que van a llevar el seguimiento clinico
familiar para que todos estén alineados con el dictamen final.
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CURSO INTERMEDIO ELEGIDO TRAS LAS CONSIDERACIONES
DEL APARTADO ANTERIOR

Tras llevar a cabo los cursos intermedios anteriormente descritos,
reevaluar la situacion con la pareja y tratar de llegar a una decision
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 implicacionesy
consecuencias futuras de su decision de realzar o no el test.

= Pruebas de consistencia:
v’ Prueba de legalidad

Esta prueba de consistencia podria poner en cuestion el curso
Intermedio elegido, pues podria ocurrir que en 2-3 aios, antes de que

v’ Prueba de publicidad el menor alcance la madurez suficiente, surgiera una terapia que
v’ Prueba del tiempo » | mejorara sustancialmente el prondstico de la enfermedad, y en ese
caso si seria muy relevante saber si es portador o no de la mutacion.
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DICTAMEN FINAL

Tras llevar a cabo los cursos intermedios anteriormente descritos, reevaluar la situacion con
la pareja y tratar de llegar a una decision consensuada con ellos, proponiendoles esperar a
qgue 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
decision de realizar o no el test, pero asegurandoles un mecanismo de contacto en caso de
surgir novedades en el manejo de la enfermedad.
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