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Resumen

El cAncer de mama representa un problema de salud publica, ya que es la neoplasia maligna con
mayor incidencia en las mujeres de todo el mundo. La forma hereditaria corresponde a entre el 5% y
el 10% de todos los casos y esta directamente relacionada con la herencia de mutaciones genéticas,
y las principales se dan en los genes supresores de tumores BRCA1 y BRCA2. La identificacion de estas
mutaciones es extremadamente importante debido al elevado riesgo de esta poblacién de desarrollar
cancer de mama, ademas de permitir estrategias de rastreo diferenciadas y la adopcién de medidas
de reduccion del riesgo. Sin embargo, es importante y necesario reflexionar sobre los aspectos éti-
cos relacionados con el uso indiscriminado de las pruebas genéticas. El objetivo de este estudio fue
evaluar el conocimiento y la opinion de los médicos de un centro oncolégico de referencia sobre la
indicacion de las pruebas genéticas de susceptibilidad al cAncer de mama mediante los dilemas éticos
a los que se ven sometidos en la practica médica.

Palabras clave: Neoplasias de la mama. Pruebas genéticas. Genes BRCA1. Genes BRCA2. Etica médica.

Resumo

Implicacoes éticas dos testes genéticos de suscetibilidade ao cancer de mama

O cancer de mama representa um problema de salde publica por ser a neoplasia maligna de maior
incidéncia em mulheres no mundo. A forma hereditaria corresponde a cerca de 5% a 10% de todos
0s casos e esta diretamente relacionada a heranca de mutacgdes genéticas, sendo as principais nos
genes supressores de tumor BRCA1 e BRCA2. A identificacdo dessas mutagdes é de extrema impor-
tancia pelo elevado risco de desenvolvimento de cancer de mama nessa populacio, permitindo
estratégias de rastreamento diferenciado e adocao de medidas de reducao de risco. Entretanto,
é importante e necessario refletir sobre os aspectos éticos relacionados ao uso indiscriminado de
testes genéticos. O objetivo deste trabalho foi avaliar o conhecimento e a opinido de médicos de
um centro de referéncia oncolégico sobre a indicacdo dos testes genéticos de suscetibilidade ao
cancer de mama mediante dilemas éticos aos quais sdo submetidos na pratica médica.

Palavras-chave: Neoplasias da mama. Testes genéticos. Genes BRCA1. Genes BRCA2. Etica médica.

Abstract

Ethical implications of genetic testing of susceptibility to breast cancer

Breast cancer is a public health problem because it is the malignant neoplasm with the highest incidence in
women worldwide. The hereditary form corresponds to about 5% to 10% of all cases and is directly related
to the inheritance of genetic mutations. The main ones occur in the BRCA1 and BRCA2 tumor suppressor
genes. The identification of these mutations is extremely important because of the high risk of breast
cancer development in this population, allowing differentiated screening strategies and the adoption of
risk reduction measures. However, reflections on the ethical aspects related to the indiscriminate use of
genetic testing are important and necessary. The objective of this study was to evaluate the knowledge and
opinion of physicians of an oncology reference center on the indication of genetic tests for susceptibility to
breast cancer given the ethical dilemmas to which they are submitted in medical practice.

Keywords: Breast neoplasms. Genetic testing. Genes, BRCA1. Genes, BRCA2. Ethics, medical.

Los autores declaran que no existe ninglin conflicto de interés.
Aprobacion CEP-ACCamargo-CAAE 66153317.0.0000.5432

Rev. bioét. (Impr.). 2022; 30 (3): 636-43 http://dx.doi.org/10.1590/1983-80422022303557ES




Implicaciones éticas de las pruebas genéticas de susceptibilidad al cadncer de mama

El cancer de mama (CM) representa un pro-
blema de salud publica por ser la neoplasia
maligna de mayor incidencia en mujeres y la prin-
cipal causa de mortalidad por neoplasia en el sexo
femenino. La etiologia del CM es multifactorial,
relacionada con factores genéticos y ambientales.
La forma hereditaria corresponde a alrededor del
5% al 10% de todos los casos, y esta directamente
relacionada con la herencia de mutaciones gené-
ticas, principalmente en los genes supresores de
tumores BRCA1y BRCA212,

Se estima que menos del 1% de la poblacién
general presenta mutaciones en los genes BRCA1
y BRCA2, sin embargo la identificaciéon de estas
mutaciones es de suma importancia debido al alto
riesgo de que esta poblacion desarrolle CM. Entre las
pacientes que sabidamente tienen mutaciones que
aumentan el riesgo de CM, se recomienda el cribado
temprano diferenciado o la adopciéon de medidas de
reduccion del riesgo, como la mastectomia bilate-
ral profilactica. Desde esta perspectiva, las pruebas
genéticas tienen una importancia decisiva para corro-
borar el fortalecimiento de la medicina preventiva,
que pretende predecir, evitar y amenizar los males
aun no manifestados?®.

Las recomendaciones actuales sugieren que todas
las mujeres, a los 30 afos de edad, deben some-
terse a una evaluacion de riesgo de CM para guiar
el asesoramiento sobre cribado, pruebas genéticas
y tratamientos para reducir el riesgo®. En general,
los pacientes con antecedentes personales o familia-
res de cancer de ovario a cualquier edad, CM antes
de los 50 anos, CM bilateral o del subtipo triple
negativo a cualquier edad, CM masculino o herencia
judia asquenazi deben ser considerados para aseso-
ramiento genético®. El médico genetista determinara
si se debe realizar la prueba y cual seria la adecuada
para cada paciente, tras discutir los riesgos y benefi-
cios de dicho procedimiento.

En ese contexto, el enfoque molecular para
la deteccion de mutaciones patogénicas viene
ganando una importancia crucial. Sin embargo,
problemas éticos, sociales y legales surgen con-
comitantemente. Merece la pena discutir algunas
cuestiones, como el derecho de realizar la prueba
a individuos sanos; derechos relacionados con los
empleadores y aseguradoras de salud; prejuicio
y malestar ante familiares, amigos y la sociedad;
implicaciones psicolégicas del conocimiento pre-
vio de una patologia grave en el futuro; ventajas y

desventajas que el proceso implica; y confiabilidad
del diagnodstico 2°.

Teniendo eso en cuenta, es necesario analizar
y reflexionar sobre la problematizacion de la reco-
mendacién de las pruebas genéticas. El rastreo de
ciertas enfermedades puede incluir a los pacientes
en aparatos médicos con tecnologias avanzadas o
excluirlos de una vida social y laboral, estigmati-
zandolos. El objetivo de este trabajo fue evaluar
el conocimiento y la opinién de los médicos de un
centro de referencia oncolégico sobre la indica-
cion de pruebas genéticas de susceptibilidad a CM
mediante dilemas éticos a los que se ven someti-
dos en la practica médica.

Método

Se trata de un estudio descriptivo, de corte
transversal, realizado mediante la aplicaciéon de un
cuestionario a médicos de un centro oncolégico de
referencia. El trabajo fue aprobado por el Comité
de Etica en Investigacion de la institucion y todos
los participantes firmaron un consentimiento libre,
previo e informado. Se incluyeron médicos de las
siguientes especialidades: genética, mastologia,
oncologia, radiologia, patologia y ginecologia.

El instrumento utilizado fue un cuestionario
autoadministrado, adaptado del utilizado por Thies,
Bockel y Bochdalofsky’, compuesto por 28 pregun-
tas objetivas y dos casos que tuvieron como objetivo
rastrear los datos sociodemograficos de la poblacion.
Ademas, se pregunté a los participantes sobre sus
conocimientos y opiniones acerca de las pruebas
genéticas de susceptibilidad a CM y sus implicaciones
éticas en la reduccion del riesgo de CM.

Se utilizé el programa informatico SPSS version
20.0 para tabular y analizar los datos, considerando
la significancia estadistica de p<0,05. Para caracteri-
zar los hallazgos, se utilizaron los parametros de la
estadistica descriptiva y, para correlacionar las varia-
bles categoricas, se utilizé la prueba de chi-cuadrado
y la prueba exacta de Fisher.

Resultados

Se incluyeron 75 profesionales del area médica,
con una edad media de 41,2 afios (rango de 28 a 68
anos), de los cuales 40 eran hombres (53,3%) y 35
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mujeres (46,7%); 17 oncologos (22,7%), tres gene-
tistas (4%), siete mastologos (9,3%), 11 patdlogos
(14,7%), 31 radidlogos (41,3%) y seis ginecélogos
(8%). La mayoria de los encuestados (42,7%) tenia
mas de 15 afnos de formacion, el 32% tenia entre 10
y 15 afnos; y el 21,3%, entre 5y 10 afios.

Cuando se les pregunto si conocian los criterios
para recomendar asesoramiento y pruebas genéti-
cas, 47 dijeron que si (62,7%) y 28 que no (37,3%).
Las especialidades con mayor porcentaje de médicos
que informaron no cumplir con los criterios fueron la
patologia (45,5%) y la radiologia (74,2%) (p<0,001).

El principal beneficio sefalado para la reali-
zacién de una prueba genética fue orientar el cri-
bado, recomendaciones y prevencion (n=57; 76%),
seguido de obtener estimaciones mas precisas del
riesgo de desarrollar cancer (n=25; 33,3%) y confir-
mar si el CM es hereditario (n=19; 25,3%). En cuanto
a las limitaciones de las pruebas, 28 entrevistados
(37,3%) consideraron que la principal limitacion
de las pruebas es que el resultado negativo no
excluye el riesgo de desarrollar cancer esporadico,
y 47 (62,7%) consideraron que el resultado negativo
no excluye mutaciones en otros genes (variantes de
significado incierto).

En cuanto a los problemas que pueden surgir a
medida que se realizan las pruebas genéticas, el prin-
cipal fue el efecto psicolégico negativo en el paciente,
sefialado por 71 entrevistados (94,7%), seguido de
la reaccién social negativa (perjuicio en el empleo,
estigma de enfermo, etc.) y problemas con los planes
de salud y seguros de vida, ambos mencionados por
14 entrevistados (18,7%); problemas relacionados
con la proteccion de la privacidad de la informacién
personal (13 encuestados, 17,3%); mayor riesgo de
suicidio (seis encuestados, 8%); y solo un entrevis-
tado (1,3%) creia que no surgirian problemas.

En cuanto a la funcion del asesoramiento
genético, 58 profesionales (77,3%) respondieron
que el asesor solo debe informar, y no persuadir,
respetando la individualidad del paciente; mientras
que 14 (18,7%) creen que el asesor esta en la mejor
posicién para tomar una decision.

Tras consultar el asesoramiento genético,
20 encuestados (26,7%) coincidieron en que es
licito revelar ciertos datos genéticos a terceros,
independientemente de la voluntad del paciente,
siempre que esté en juego la salud de estas per-
sonas; y para 55 (73,3%) los resultados son confi-
denciales, incluso si esta actitud pone en peligro la

salud o la integridad fisica de terceros. La mayoria
(93,3%) esta de acuerdo en que los empleadores
y las companias de seguros de salud no deberian
tener acceso a los resultados de las pruebas.

La gran mayoria de los entrevistados cree que
el resultado molecular con una mutacién pato-
génica para CM solo debe ser proporcionado al
paciente en presencia de un genetista (90,7%) y
que este diagnodstico solo debe ser realizado por
servicios que cuenten con un equipo multidisci-
plinario que pueda ofrecer asesoramiento gené-
tico, apoyo psicosocial y seguimiento médico a los
usuarios (97,3%). Después de recibir el resultado
de una prueba genética, el 37,3% de los entrevista-
dos cree que todos los pacientes deberian realizar
un seguimiento médico o psicolégico, mientras que
el 61,3% cree que solo los pacientes cuya prueba
resulte positiva deben recibir un seguimiento.

Ante un paciente asintomatico con mutacién
patogénica, 38 profesionales (50,7%) indicaron que
recomendarian mastectomia y anexectomia bilate-
ral reductoras de riesgo; 33 (44%), la realizacion de
examenes de imagen peridédicos; y cuatro (5,3%),
ninguna de las opciones. Mientras que la mayoria de
los oncologos, genetistas, mastdlogos y ginecélogos
(82,4%, 66,7%, 57,1% y 83,3%, respectivamente)
recomendaria mastectomia y anexectomia profi-
lacticas, la mayoria de los patélogos y radidlogos
(81,8% y 64,5%, respectivamente) recomendarian
la realizacion de exdmenes de imagen para el diag-
néstico precoz (p<0,001).

Discusion

Es evidente que la evolucion de las nuevas tec-
nologias en el area de las ciencias biomédicas ha
permitido diagnésticos cada vez mas precoces.
A partir del mapeo del genoma humano, las pruebas
genéticas se han hecho realidad, revelando la consti-
tucion del ADN y permitiendo la prediccion de deter-
minadas patologias®. La pregunta inicial se refiere ala
necesidad de realizar pruebas genéticas predictivas,
es decir, quién, cuando y por qué realizarlas. Toda tec-
nologia termina siendo apropiada, especialmente en
el area de la salud, aunque sea transitoria.

Asi, el descubrimiento de que la paciente es
portadora o no de mutaciones en los genes BRCA1
y BRCA2 permea cada vez mas la practica médica,
haciendo habitual la validacion del examen entre las
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mujeres’®. Esta tendencia facilita el tratamiento en
etapas iniciales de las enfermedades, lo que permite
mejorar su prondstico. Sin embargo, a pesar de estos
avances, es importante y necesario reflexionar sobre
el uso indiscriminado de los resultados de las pruebas
genéticas. La divulgacion descuidada de esta informa-
cién puede perjudicar a la paciente, dificultando sus
actividades sociales y laborales debido al prejuicio.

En otras palabras, es innegable la contribucién
de las pruebas genéticas para la prevencién de
muchas enfermedades, alinedndolas con la investi-
gacioén rutinaria moderna. A pesar de ello, se plan-
tean multiples cuestionamientos en funcién de sus
consecuencias individuales, familiares, sociales,
psicolégicas y éticas 2%,

Este estudio, realizado mediante una investigacion
de campo, presento resultados relevantes respecto
al tema que debatir. El siguiente analisis contempla
la interseccién entre los resultados encontrados en
comparacién con la literatura, ponderando los princi-
pios bioéticos y juridicos, por medio de la perspectiva
de la dignidad de la persona humana.

Inicialmente, se observa una amplitud en la
multiplicidad de especialidades médicas correlacio-
nadas con la atencién a las mujeres con CM en el
sentido de comprender mejor su opinién y conoci-
miento sobre la prueba genética. Segun la literatura,
un grupo de profesionales que trabaje de forma
transdisciplinar puede abarcar un conocimiento mas
profundo y permitir una mejor acogida?**.

En la muestra evaluada, no hubo diferencia signi-
ficativa relacionada con el género, es decir, el 53,3%
eran hombres y el 46,7% mujeres. La mayoria de
los médicos incluidos en el estudio contaba con un
tiempo de formacion significativo y, en consecuen-
cia, tenia experiencia en el area de actuacién y com-
petencia para comprender y discernir los saberes
consolidados en este campo.

La gran mayoria informé conocer los crite-
rios para indicar el asesoramiento y las pruebas
genéticas. Entre la minoria que reporté descono-
cimiento, se encuentran los médicos patologos
y radidélogos. Se considera que este resultado se
debe al hecho de que, en estas especialidades,
en general, los médicos no tienen contacto directo
con el paciente. Estos profesionales estdn mas
involucrados en el diagnéstico por imagen y ana-
tomopatoldgico, lo que puede justificar el menor
compromiso con el conocimiento de los criterios
de indicacién de las pruebas genéticas.

Los beneficios de las pruebas genéticas sefa-
lados por los médicos entrevistados estan rela-
cionados con el rastreo, las recomendaciones y la
prevencion, seguidos de la posibilidad de obtener
estimaciones mas precisas del riesgo de desarrollar
CM y la confirmacion relacionada con la herencia.
Estos datos estan en linea con las recomendaciones
para el uso de pruebas genéticas para identificar
variaciones patogénicas y herencia >3, Las pruebas
genéticas relacionadas con el conocimiento, las acti-
tudes y la forma de comunicacién son cuidados pri-
marios en la prevenciéon del CM, teniendo en cuenta
que pueden informar riesgo estratificado 5.

En cuanto a las limitaciones de las pruebas, el 62%
de los participantes del estudio sefalaron que les pre-
ocupa el resultado negativo. Es importante aclarar a
los individuos que se someten a la prueba que esta
no excluye mutaciones en otros genes no evaluados o
variantes que aln no tienen una relacién patogénica
establecida, conocidas como variantes de significado
incierto. Ademas, una prueba genética negativa no
significa que el paciente no tenga riesgo de desarro-
llar CM, y esto debe quedar claro para que el segui-
miento convencional no se vea perjudicado *.

En lo que respecta a problemas derivados de
la realizacion de las pruebas genéticas, el 94,7%
sefalé que el principal problema fue el efecto
psicolégico negativo en el paciente, seguido de
la reaccién social negativa, como perjuicio en el
empleo, estigma de enfermo y problemas relacio-
nados con los planes de salud y los seguros de vida.

Se deben mencionar algunos conceptos relativos
alas pruebas genéticas predictivas, con el fin de acla-
rar mejor la comprensién entre las ventajas y desven-
tajas de aplicar dichas pruebas en la actualidad.

Romeo-Malanda y Nicol ¥ indican que, segun la
recomendacién 5 del Consejo de Europa, de 1997,
los datos médicos y genéticos presentan concepcio-
nes distintas: los primeros consisten en cualquier
informacion relativa a la salud de una persona,
mientras que los Gltimos corresponden a caracte-
risticas hereditarias de un individuo o de un grupo
de personas. Segun lo dispuesto en el inciso Xl del
articulo 2 de la Declaracion Internacional sobre
Datos Genéticos Humanos 8, la prueba genética se
concibe como un método que permite detectar la
presencia, ausencia o modificacion de un determi-
nado cromosoma.

El uso inadecuado de los resultados de las prue-
bas genéticas predictivas puede resultar en un
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dano y una violacién de los derechos fundamenta-
les del individuo ¥?, que se incluyen en el principio
de la dignidad humana, y es premisa del Estado
democratico de derecho?. En ese aspecto, muchos
paises no disponen de normatividad en esa mate-
ria, por lo que es necesario el ordenamiento juri-
dico para legitimar adecuadamente la asistencia a
la salud, asi como para contener abusos y caracte-
rizar los valores éticos y morales.

El estudio pone de manifiesto que, en lo que
respecta a la funcién del asesoramiento genético,
el 77,3% de las respuestas fueron favorables a la
informacion sin persuadir al paciente, respetando,
por lo tanto, su autonomia. Se entiende por aseso-
ramiento genético el procedimiento de explicar las
probables consecuencias de los resultados de una
prueba o rastreo genético, constatando sus riesgos
y beneficios 8. Este concepto hace referencia a los
principios de la bioética relativos a la beneficencia
y a la no maleficencia para la salud fisica y psiquica
del paciente, debido al impacto que el resultado
positivo puede tener en su psiquis 2.

En el asesoramiento genético, es imperativo
brindar informacion clara, objetiva, adecuada y
oportuna, ademas de la previa solicitud del consen-
timiento libre e informado, expreso y revocable®.
La ausencia de asesoramiento puede constituir una
omisién en el proceso de evaluacién de riesgos.
Esta orientacion suele estar indicada en las directri-
ces y protocolos de los profesionales que realizan
las pruebas genéticas predictivas.

En la recopilacién realizada, el 73,3% de los
encuestados coincidié en que los resultados deben
mantenerse en secreto, aunque esa actitud ponga
en riesgo la salud del paciente y la integridad fisica
de terceros. Este resultado contradice los postula-
dos éticos y legales de la gran mayoria de los codi-
gos de ética médica mundiales, seglin los cuales el
médico esta obligado a violar la confidencialidad
para salvaguardar la vida humana. Al respecto,
la constitucidn de gran parte de los paises, bajo la
égida del Estado democratico de derecho, defiende
la acepcion de la tesis de que la vida es un bien
supremo, en su integralidad y universalidad como
presupuesto esencial.

Sin embargo, existen controversias sobre este
tema debido al concepto de autonomia, conside-
rada la capacidad de un individuo racional para
tomar una decision no forzada con base en la infor-
macién disponible. En la bioética, este principio

permite al paciente, estando Ilcido y orientado,
deliberar sobre las conductas diagnoésticas y tera-
péuticas de su vida?!. Asi siendo, la mejor con-
ducta, de acuerdo con los protocolos establecidos,
puede ir en contra de la voluntad del paciente,
lo que hace complejo y paradéjico el proceso de
toma de decisiones por parte del equipo.

Si bien el individuo tiene derecho a conocer
la informacién relativa a su salud y enfermedad,
como Carvalho?? indica, segiin la Convencion de
Derechos Humanos de 1997, también existe el
derecho contrario. Para explicarlo mejor: si el
paciente no quiere ser informado, ese es un dere-
cho suyo, el derecho a no saber. Asimismo, tiene
derecho a negarse a someterse a pruebas que
revelen su identidad genética. Cabe recordar que
la negativa debe estar debidamente documentada
y firmada por la paciente.

La mayoria de los entrevistados (93,3%) cree
que los empleadores y las compafias de seguros y
de salud no deberian tener acceso a los resultados
de las pruebas. En ese sentido, el resultado detec-
tado esta en linea con los postulados transcritos de
los manuales de ética y bioéticay con la legislacion
vigente en los estados democréaticos de derecho.
Es pertinente sacramentar ese principio, con el
propdsito de proteger al paciente y la informacion
generada por las pruebas que pueden relegarlo al
margen de la sociedad, haciéndole sufrir todo tipo
de discriminacion y prejuicio por parte de los pro-
pios seguros de salud y dificultades para integrarse
ala vida social y laboral.

Ante la entrega de un resultado molecular
con una mutaciéon patégena para CM, el 97,3%
de los encuestados considerd que las pruebas
solo deben ser realizadas por servicios que cuen-
ten con un equipo multidisciplinario que pueda
brindar asesoramiento genético, apoyo psicoso-
cial y seguimiento médico a los usuarios. Al com-
parar los datos obtenidos en esta investigacion,
se nota que son coherentes con los encontra-
dos en la literatura, y ambos son favorables a la
necesidad de derivar familias con enfermedades
genéticas para asesoramiento genético y de que
los profesionales de esta area inviertan mas en
la humanizacién del servicio, con atencion a las
dimensiones psicologicas 1.

Los enfoques psicolégicos, psicoterapéuticos
o psicosociales deben ser ampliamente utilizados
para apoyar y minimizar la angustia de conocer los

Rev. bioét. (Impr.). 2022; 30 (3): 636-43

http://dx.doi.org/10.1590/1983-80422022303557ES




Implicaciones éticas de las pruebas genéticas de susceptibilidad al cadncer de mama

resultados positivos de las pruebas genéticas. Entre
las justificaciones para el uso de apoyo terapéutico,
se puede describir que los médicos perciben que la
informacion proporcionada en el Asesoramiento
Genético no es neutral desde el punto de vista psi-
coldgico, sino que amenaza el ego; la aparicion de
la enfermedad genética en una familia desenca-
dena un proceso de duelo o sufrimiento 2.

Sin embargo, esta opinién no encuentra asen-
timiento cuando el resultado de la prueba es
negativo: El 61,3% de los médicos entrevistados
respondié que solo se debe indicar seguimiento
psicolégico a los pacientes con resultado positivo.

Finalmente, el 50,7% de los profesionales
evaluados informdé que eran favorables a los
procedimientos extremos en pacientes con una
mutaciéon genética, incluso si son asintomaticas.
Al respecto, un estudio realizado en Francia en el
ano 2000, con 700 cirujanos, ginecélogos y obs-
tetras revel6 que cerca del 90% recomendaba la
mamografia en el cribado del CM, mientras que
el 18,7% consideraba aceptable realizar la mas-
tectomia profilactica en los casos de mujeres con
mutacion en el gen para el CM, pero solo el 10,9%
indico este procedimiento después de los 30 afios
de edad ?. En los Estados Unidos, se observa una
mayor aceptacion de la mastectomia profilactica,
ya que el 29% de un grupo de obstetras/ginecé-
logos y alrededor del 50% de un grupo de ciruja-
nos generales declararon que recomendarian esta
alternativa a las mujeres que presentaran resul-
tado positivo para los genes del CM %,

Ante lo anterior, se concluye que la mastec-
tomia tiene un caracter agresivo, mutilante y
traumatizante para la vida y la salud de la mujer,
ya que influye en la dimensién biopsicosocial del
espectro femenino’. Ademas, la mastectomia
profilactica es una decision personal, una vez
que implica posibles complicaciones quirurgicas
y problemas psicolégicos.

De las mujeres que se someten a cirugia, el 30%
presenta complicaciones en el momento y en el
seguimiento quirurgico y algunos estudios revelan
arrepentimiento del 49% de las pacientes’®. Por otra
parte, los estudios han comprobado que la mayoria
de las mujeres mastectomizadas profilacticamente
no presentaron cambios significativos con relacién
a su autoestima, a la satisfaccién con su apariencia,
al sentimiento de feminidad y con relacién al estrés
y al equilibrio emocional %.

A pesar de tantas controversias en el ambito
médico, existe consenso en que el procedimiento
de la mastectomia reduce la incidencia del car-
cinoma mamario en mujeres con mutacién en
los genes BRCA1 y BRCA2°. Cuando se realiza de
forma profilactica, es menos invasiva y provoca
menos sufrimiento si la reconstruccién es inme-
diata, probablemente por el resultado estético
logrado. Desde el empleo de la técnica, ocurrie-
ron varios cambios: inicialmente se realizaba una
mastectomia radical, mas invasiva y traumatizante;
recientemente, se realiza la llamada mastectomia
modificada, que es menos agresiva.

Consideraciones finales

De forma concisa, se puede concluir que la
tematica abordada en este trabajo presenta opi-
niones conflictivas en cuanto a la indicacién de
pruebas genéticas predictivas. El eje central del
diseno de la investigacion est4 alineado con la opi-
nién de los médicos, de diferentes especialidades,
que forman parte de los equipos de una unidad
dedicada al diagnéstico y tratamiento del cancer,
especialmente el CM.

Con el progreso tecnolégico, la realizacion de
pruebas genéticas predictivas es una realidad en
el mundo. Las incertidumbres estan relacionadas
con el hecho de a quién y cudndo recomendar las
pruebas, ademas de la indicacién del tratamiento.
Desde esta perspectiva, el ideario rector consiste
en el mayor beneficio posible con el menor riesgo
factible, tanto para las conductas indicadas como
para la informacién de los resultados.

La divulgacion de los resultados de las prue-
bas es una amenaza para el paciente y acarrea
angustia, depresion y duelo en la dimensién psi-
cologica. Desde la perspectiva de la confidenciali-
dad, expone al paciente al riesgo de exclusién de
los planes de seguro y de salud y de desempleo
debido a prejuicios y discriminacién.

El asesoramiento genético, por medio de equi-
pos multiprofesionales, ha sido sefialado como un
factor preponderante para ubicar a la paciente en
la nueva realidad, acogiendo su dolor y ayudandola
a enfrentar sus dificultades. Es fundamental recon-
ceptualizar los modelos actuales para que los equi-
pos puedan comprometerse con el paciente, siendo
conscientes de la complejidad del problema.

Investigacion

http://dx.doi.org/10.1590/1983-80422022303557ES

Rev. bioét. (Impr.). 2022; 30 (3): 636-43




Implicaciones éticas de las pruebas genéticas de susceptibilidad al cdncer de mama

A la luz de la bioética, la mastectomia pro-
filactica sigue siendo un tema controvertido.
Esta rodeada de ambigliedades, con fuertes cues-
tionamientos éticos y no encuentra consenso
entre los médicos y la comunidad cientifica.
Cabe mencionar que la decisiéon sobre el procedi-
miento es inexorablemente personal, después de
que el paciente conozca y tome consciencia de las
alternativas y de sus consecuencias.

Teniendo en vista los aspectos observados,
se cree que los cuestionamientos aqui plantea-
dos pueden ayudar a orientar la decision sobre la
indicacion de las pruebas genéticas y sus efectos.
Por lo tanto, se recomienda instrumentar a los
médicos que actian en estos equipos con el fin
de ampliar sus conocimientos acerca de los conte-
nidos abordados, buscando reducir el sufrimiento
y mejorar la calidad de vida de las pacientes.
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