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    Cada día más niños son diagnosticados con trastorno por déficit de atención con o sin hiperactividad, aun cuando distinguir una condición normal de una patológica no siempre resulta sencillo. Y sin una evaluación verdaderamente exhaustiva, se los somete a tratamientos farmacológicos con psicoestimulantes, caracterizados como mejoradores cognitivos, con el fin de que obtengan mayores rendimientos y cumplan con lo que la sociedad espera de ellos. De la misma manera, es frecuente que se identifiquen marcadores biológicos genéticos del sistema nervioso con la intención de predecir trastornos específicos a temprana edad.


    Frente a este escenario, Marcelo Gorga prefiere evitar las recetas exitistas y abogar, en este libro, por una mayor reflexión. ¿Qué derechos humanos y valores entran en juego a la hora de emplear estas tecnologías en los niños? ¿Estamos ante una nueva ola de determinismo bio­lógico? ¿Cómo juega la libertad del ser humano en este escenario? Con una mirada que no descuida la bioética ni la neuroética, el autor busca fomentar en la salud y la educación el respeto de cada ser humano durante el proceso de neurodesarrollo.
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    Introducción


    El interés en escribir este libro surge a consecuencia de las actividades desarrolladas en la asignatura Neurociencias Aplicadas al Aprendizaje de la Carrera de Psicopedagogía, de la Universidad Nacional de San Martín (UNSAM). A pesar de esta especificidad, esperamos que los temas tratados también resulten atractivos para un público más amplio.


    Quien escribe estas líneas se considera, en lo profesional, un orgulloso producto de la educación y la salud públicas de nuestro país. Es médico (por la Universidad de Buenos Aires), especialista en neurología infantil (por el Ministerio de Salud de la Nación) y licenciado en Filosofía (por la Universidad Nacional de San Martín). Fue médico residente de pediatría del Hospital Gral. de Niños Pedro de Elizalde (la “Ex Casa Cuna”) y de neurología infantil del Htal. Nacional de Pediatría Juan P. Garrahan. Desde hace un tiempo considerable lleva adelante tareas vinculadas con la bioética, terreno en el cual ha podido entrelazar los conocimientos e intereses de la medicina y la filosofía.


    Metiéndonos ahora de lleno en este libro, empecemos diciendo que la práctica clínica neuropediátrica tiene como uno de sus principales objetivos la evaluación del desarrollo, además del diagnóstico y tratamiento de sus trastornos. Nuestra propuesta es analizar el desarrollo (o el neurodesarrollo) desde las perspectivas bioética y neuroética. Creemos enriquecer así –y por qué no, complejizar aún más– la mirada clínica, lo que permite detectar conflictos con impacto sobre el bienestar de los niños, y por ende sobre la plenitud de su desarrollo, teniendo en cuenta que la propia formación profesional nos ha dado escasas herramientas reflexivas como para detectar dichos conflictos.1 Esta propuesta, si bien presentada desde la especificidad de la práctica médica por el origen disciplinar de quien escribe, pretende incluir a todas las profesiones y actividades vinculadas con el desarrollo de los niños. De hecho, todas las disciplinas que giran en torno a la salud, la educación, la biotecnología, la sociedad y las humanidades tienen potencialmente algo que decir o hacer en relación con el desarrollo. A sus cultores también van dirigidas estas reflexiones; y también a todas aquellas personas, que más allá de sus actividades específicas, tengan interés en el desarrollo infantil, sus bases neurobiológicas, y el análisis de las responsabilidades que en tanto y en cuanto comunidad tenemos sobre el bienestar general de los niños. 


    Para comenzar, es bueno señalar que la bioética ya se ha constituido en una disciplina con peso académico propio. Contamos actualmente con cátedras, institutos, centros de investigación, publicaciones especializadas, jornadas y congresos, premios nacionales e internacionales. En el caso de la universidad, al peso académico y al interés que despierta la bioética para la investigación, se les suma la posibilidad que brinda de diseñar proyectos de extensión universitaria vinculados con la difusión de los temas que aborda, así como la posibilidad de articular la actividad académica desarrollada en las universidades con los comités de bioética asistencial y de investigación presentes en los hospitales y, como fenómeno relativamente nuevo, en las mismas universidades. 


    En el enfoque que adoptamos, reconocemos la necesidad de asociar a la bioética con los derechos humanos, pues estos son el mínimo moral, o la frontera demarcatoria entre los mundos de la moral y la inmoralidad, de modo tal que solo desde ellos es posible hoy la construcción de la bioética. Bajo este marco nos proponemos presentar y analizar las relaciones entre la bioética y los nuevos conocimientos acerca del cerebro, en su vinculación con el desarrollo. Cabe señalar, en relación con este punto, que el cerebro es solamente una parte de un sistema biológico más amplio en el cual se incluyen también el resto del cuerpo, la sociedad y el medioambiente; tanto es así que abordarlo a partir de la neurociencia, si bien es obvio y necesario, también resulta insuficiente. Manifestaciones humanas tan diversas como aprender, enseñar, desarrollar experiencias artísticas o elaborar juicios morales, en contextos y momentos históricos diversos, son el resultado de propiedades emergentes del cerebro humano y de la activación de múltiples redes neuronales. Entonces, el conocimiento del funcionamiento cerebral (aunque deberíamos hablar más bien del sistema nervioso en conjunto), entre otras cosas, nos ayuda a tener una mayor comprensión de la conducta humana. En otras palabras, podríamos afirmar que los datos neurocientíficos aumentan nuestra comprensión acerca de cómo somos los seres humanos. 


    En el orden de la práctica clínica, es costumbre que debamos establecer diferencias entre conductas normales y patológicas. Este proceso implica cierta toma de posición en relación con ideales de conductas no del todo claramente explicitada y, menos aún, fundamentada. Esta toma de posición no se limita al profesional de la salud, sino que incluye también a los padres, maestros y demás miembros de la comunidad que observan y caracterizan la conducta de los niños, fuertemente influenciados por valores a los que van adhiriendo a lo largo de sus vidas y les sirven de guía para establecer (o establecerles) cómo deben comportarse en un aula o en la casa, qué tipo de vínculos sociales deben desarrollar, qué conocimientos deben adquirir, qué relación deben establecer con el medioambiente y otros seres vivos, por nombrar solo algunos ejemplos. Esos ideales y valores adquieren, por tanto, un carácter normativo sobre la conducta de los niños en términos de cómo deberían ser o qué tipo de conductas deberían presentar. En la medida en que la conducta es una propiedad emergente del cerebro, y tomando en cuenta esta dimensión valorativa a la que venimos refiriendo, es indispensable entonces que en el terreno de la neurociencia se incorpore a sus análisis la dimensión ética. De ahí la importancia del surgimiento de un nuevo campo relacionado con el estudio del cerebro y las implicancias éticas, legales, políticas y sociales asociadas con el conocimiento de este. Llamamos a ello neuroética y debería constituirse en el marco conceptual para comprender de qué manera los valores e ideales, tan sesgados por la propia cultura, podrían interferir con el eventual uso de estos nuevos datos sobre la biología cerebral, al momento de establecer caracterizaciones del desarrollo y la conducta de los niños y diagnósticos de sus trastornos (cuando en realidad se pueda hablar de trastornos…). En esta misma línea de razonamiento, surge inevitablemente la pregunta acerca de si las actuales clasificaciones de los llamados trastornos del neurodesarrollo cuentan con una reflexión ética explícita que las sustente, tomando en cuenta los valores y las evidencias científicas sobre las que se construyen. 


    Al ser el desarrollo infantil un tema central de nuestro trabajo, cabe aclarar que si bien al hablar de este haremos principal hincapié en aspectos vinculados con el desarrollo del sistema nervioso (y por eso, utilizaremos frecuentemente el término neurodesarrollo), uno de los objetivos que nos hemos propuesto ha sido el de identificar cuáles son las implicancias éticas de los análisis sistémicos en contraposición con los reduccionistas en lo que refiere al desarrollo y sus trastornos. De ahí que,  más allá del término utilizado, es decir, desarrollo o neurodesarrollo, y de los distintos aspectos abordados, estaremos en todo momento tomando como referencia una concepción amplia, más emparentada con el concepto de desarrollo humano, el cual incluye como una de sus dimensiones de análisis al desarrollo del sistema nervioso. 


    En biología se entiende por desarrollo el surgimiento a lo largo del tiempo de rasgos cualitativamente nuevos en un organismo. En el caso del ser humano, por ejemplo, podríamos pensar en el lenguaje como un caso apropiado. El desarrollo está influido por múltiples factores, tanto intrínsecos (los genes) como extrínsecos (el medioambiente físico o social) al propio organismo en desarrollo. Sin embargo, desde una mirada construccionista del desarrollo, se asume que ninguna prioridad causal en este debe asignarse en forma reduccionista a estos factores; todos ellos son necesarios, pero ninguno es suficiente. Considerando más específicamente al desarrollo del sistema nervioso, una corriente teórica dentro de la neurociencia denominada neuroconstructivismo visualiza al desarrollo de los sistemas neuronales como fuertemente restringidos por múltiples factores interactuantes, tanto intrínsecos como extrínsecos al organismo en desarrollo. Estos factores se constituyen, a su vez, en niveles de análisis del neurodesarrollo. Ejemplo de esto son los genes, las células individuales, el medio ambiente físico y social del niño en desarrollo; justamente, desconocer una o más de estas coordenadas lleva a un análisis reduccionista (exclusivamente basado en los genes, o el medio ambiente social, por ejemplo) que no da cuenta de la gran complejidad de este proceso.


    En vistas de esta complejidad, el enfoque de las capacidades, al que haremos referencia en este libro, ofrece una perspectiva más amplia y sistémica potencialmente aplicable al desarrollo de los niños, tomando en cuenta sus dimensiones biológicas, sociales y éticas. Este enfoque asigna una tarea urgente al Estado y a las políticas públicas de mejorar la calidad de vida de todas las personas. Las capacidades no serán entonces, simples habilidades residentes en el interior de una persona, sino que incluirán también a las libertades o las oportunidades creadas por la combinación entre esas facultades personales y el entorno político, social y económico.


    A partir del concepto de capacidad, analizaremos también el de discapacidad y qué se considera persona con discapacidad, en relación con su desarrollo. Este punto resulta relevante para la bioética pues todo abordaje de la discapacidad como un producto exclusivo de déficits propios de una persona invisibiliza la injerencia que tienen los contextos sociales como favorecedores o no del despliegue de las capacidades humanas.


    Por otro lado, si hablamos de sistema nervioso, reduccionismo y capacidades, es inevitable abordar el tema del determinismo y las consecuencias que tienen, desde un punto de vista ético, las distintas miradas sobre este. Asimismo, un aspecto ético crucial para abordar está relacionado con la posibilidad de libertad en el ser humano.


    Actualmente, se ha planteado dentro del terreno de la neurología y la psiquiatría la necesidad de identificar marcadores biológicos del sistema nervioso (genéticos) que sirvan como instrumentos para caracterizar procesos neurobiológicos normales y patológicos. Intentaremos dar respuesta a la pregunta acerca de cuáles son los conflictos éticos que se presentan a partir del uso de estos marcadores y del desarrollo de biotecnologías para su detección.


    En relación con las intervenciones tecnológicas sobre el neurodesarrollo, las neurofarmacológicas ocupan un lugar destacado y, a la vez, conflictivo. El mejoramiento cognitivo mediante el uso de psicoestimulantes ha despertado resonantes debates en la sociedad. Somos actualmente testigos de la posibilidad de mejorar el rendimiento en ciertas funciones mentales como la atención, en el caso de personas con déficit de esta, lo que supone un aumento tal en los desempeños cognitivos capaz de aproximar a la persona al ideal de conducta surgido de acuerdo con las expectativas y los valores tanto individuales como colectivos. Los llamados fármacos mejoradores cognitivos hacen las veces de canalizadores de esas expectativas sociales al ser utilizados como estrategia de neuromejoramiento. Si a esto le sumamos la existencia de evidencias científicas sobre la posibilidad de mejoramiento de ciertas funciones cognitivas también en personas sanas, se vuelve necesario, entonces, una metódica reflexión ética acerca del sentido de aquellos valores y expectativas sociales que podrían llevar al uso de estos recursos tecnológicos.


    Estas tecnologías con capacidad potencialmente predictiva de ciertos rasgos de la conducta, o asociadas a la posibilidad de modificar ciertos aspectos, harían posible su diseño durante el desarrollo acorde a expectativas, valores y deseos de padres, educadores, médicos, terapeutas y demás miembros de la comunidad, pero no necesariamente de los propios niños en cuanto personas en pleno desarrollo. Esta posibilidad de diseño podría implicar beneficios para el niño, en el caso de ciertos trastornos del neurodesarrollo que claramente impliquen una condición patológica, o una consecuencia moralmente incierta en el caso de rasgos normales, pero no deseados por parte de la sociedad. Gran parte de nuestro trabajo gira alrededor de este problema y de sus implicancias morales. Para abordarlo, tomamos como ejemplo de trastorno del neurodesarrollo al trastorno por déficit de atención con (o sin) hiperactividad (TDAH), dada su prevalencia, los debates que aun genera su caracterización como trastorno y el uso de mejoradores cognitivos para su tratamiento.


    En otro orden de cosas, gran parte de los conocimientos y tecnologías a los que venimos haciendo referencia son resultado de investigaciones científicas con personas. Se hace imprescindible, en este contexto, destacar los aspectos éticos de este tipo de investigaciones, sobre todo en lo que respecta a aquellas vinculadas con el neurodesarrollo y sus distintos aspectos abordados en este libro. 


    Nuestro marco para abordar los diversos temas hasta ahora mencionados gira en torno a los principios expresados en la Declaración Universal de Bioética y Derechos Humanos (DUB y DDHH) de la UNESCO (2005). Esta declaración ha contribuido a consolidar el vínculo entre bioética y derechos humanos, y debería ser reconocida como el marco normativo internacional a partir del cual se den todos los desarrollos y aplicaciones de nuevas tecnologías en lo que respecta a seres vivos y medio ambiente.


    Esperamos este libro sirva para promover la reflexión, el análisis crítico y el debate sobre estos temas en las cátedras universitarias y en aquellos ámbitos donde se entrecruzan las actividades de salud, educación y desarrollo tecnológico aplicado a la vida de las personas; además de promover el desarrollo de proyectos de investigación en relación con la intersección entre neurociencia y bio/neuroética. 


    En lo personal, son una fuente de inspiración permanente para esta reflexión los debates desarrollados con alumnas/os y compañeras/os de cátedra, de ámbitos de la bioética y de la práctica asistencial. En tal sentido, quiero agradecer especialmente a mis alumnas/os y colegas de la cátedra de Neurociencias Aplicadas al Aprendizaje de la carrera de Psicopedagogía de la Universidad Nacional de San Martín, de Ética y Responsabilidad Profesional de las carreras del Instituto de Biotecnología de la Universidad Nacional de Hurlingham, de Bioética y Derechos Humanos de la carrera de Especialización en Genética, Derechos Humanos y Sociedad de la Universidad Nacional de Tres de Febrero y de la carrera de Medicina de la Universidad Nacional de La Matanza, de Bioética de la Carrera de Enfermería de la Universidad Nacional del Oeste y de Educación para la Salud del Colegio Nacional de Buenos Aires, de la Universidad de Buenos Aires (donde estudié en mi adolescencia y donde actualmente enseño a quienes vienen demostrando que la bioética también puede ser un tema de interés para los estudiantes secundarios). Quiero agradecer también a mis compañeras/os del Comité de Ética y del Programa de Bioética del Hospital de Clínicas José de San Martín, de la Universidad de Buenos Aires; del Comité Universitario de Bioética de la Universidad Nacional de Hurlingham; del Capítulo Argentino de la Red Bioética; de las carreras de Psicopedagogía, de Filosofía, del Programa de Neuroética del Centro de Investigaciones Psicopedagógicas Aplicadas, de la Escuela de Humanidades de la UNSAM y de la Cátedra Abierta de Bioética, Neuroética y Derechos Humanos, de la misma Escuela, con quienes hemos debatido y reflexionado en distintos momentos y ámbitos sobre los temas que tratamos en este libro (Liliana Berenstein, Adriana Calderaro, Beatriz Diuk, Graciela Merkier, Gerardo Prol, Paula Vicente, Patricia Vila, Claudia Viñuela Ortiz, Sebastián Lipina, Héctor Palma, Alberto Yáñez); y a mis compañeras/os del Centro Asistencial Universitario de la UNSAM, donde me desempeño como neuropediatra.


    Quiero hacer una mención especial de quienes considero mis maestros en el campo de la bioética y los derechos humanos, al Dr. Juan Carlos Tealdi, a la Dra. María Luisa Pfeiffer y al Dr. Víctor Penchaszadeh. En ellos he encontrado siempre a las personas dispuestas a escuchar mis propuestas, analizarlas, debatirlas y acompañarme al momento de llevarlas adelante. 


    Cabe también un agradecimiento muy especial, y un emocionado recuerdo, para Haydée Echeverría, con quien comencé a reflexionar sobre muchas de las cuestiones que se señalan en este libro, lejos y hace tiempo, en los pasillos del Hospital Garrahan, y luego en la UNSAM.


    Para finalizar, no quiero dejar de mencionar a mis pacientes, quienes recurren al sistema de salud hallándose en una encrucijada entre diseños de sus propios desarrollos, impuestos desde la biología y la sociedad. Nosotros, su comunidad de adultos, somos en gran medida responsables de cómo emergen de esa encrucijada. En tal sentido, la bioética y la neuroética deberían ayudarnos a tomar decisiones reflexivas y promotoras de su pleno desarrollo y florecimiento. 


    


    

      

        1 Cuando nos referimos a los niños, tenemos presente el artículo primero de la Convención sobre los Derechos del Niño, donde se expresa: “Para los efectos de la presente Convención, se entiende por niño todo ser humano menor de dieciocho años de edad, salvo que, en virtud de la ley que le sea aplicable, haya alcanzado antes la mayoría de edad” (Organización de las Naciones Unidas, 1989).


      


    


  




  

      Primera parte 
El uso de marcadores biológicos durante el neurodesarrollo


  


  

    

  




  
    Capítulo 1


    De los marcadores biológicos del neurodesarrollo a la bioética y la neuroética


    1. ¿Qué son los marcadores biológicos y los endofenotipos conductuales? 


    Actualmente, reconocemos una dificultad para transferir conocimientos sobre la biología cerebral aportados por la neurociencia a la práctica clínica, lo que, demás está decirlo, ayudaría a establecer mejores diagnósticos de trastornos en lo que al neurodesarrollo concierne. A la fecha, estos diagnósticos se basan en la observación de rasgos de conducta de niños en distintos contextos (nivel de actividad, características del lenguaje, de los vínculos con pares y adultos, entre otros). Obviamente, no todos los observadores dan cuenta de lo mismo; esto hace que los diagnósticos sean difíciles de establecer de manera unívoca. Frente a este problema, se ha planteado la necesidad de identificar datos cuantificables y objetivos, de la biología cerebral, que contribuyan con este proceso diagnóstico.


    En relación con los procesos diagnósticos, la neuropsicología estudia aquellas conductas y procesos cognitivos en su vinculación con los procesos cerebrales (Fejerman y Grañana, 2017). Paralelamente, en el contexto de esa relación que se establece entre lo mental y lo cerebral es que se da el estudio de los marcadores biológicos y los endofenotipos conductuales vinculados con el sistema nervioso. Ambos términos se utilizan, en ocasiones, de forma indistinta en la literatura y resulta dificultoso encontrar definiciones unívocas de ambos. Singh y Rose (2009) consideran los marcadores biológicos como aquellas características objetivamente medidas y evaluadas que actúan como indicadores de procesos biológicos normales y patológicos.1 Ejemplos de esto pueden ser la medición del valor de hemoglobina en sangre, para el caso de la anemia; la presencia de alguna imagen en una resonancia magnética nuclear de cerebro, que se corresponda con algún proceso biológico patológico propio de alguna enfermedad neurológica o neuropsiquiátrica; o la presencia de alguna alteración a nivel de genes específicos.2 Gottesman y Gould (2003) advierten que en la literatura puede observarse un uso indistinto de términos como fenotipo intermedio, marcador biológico, rasgo subclínico y marcador de vulnerabilidad, aclarando que estos términos no reflejan necesariamente la existencia de bases genéticas, sino que pueden señalar más bien hallazgos asociados. En este contexto de discusión, estos autores proponen utilizar el término marcador biológico en el caso de características sin una base genética, y endofenotipo cuando existen ciertos indicadores de heredabilidad.3


    En la misma línea, Hyman y Cohen (2013) señalan que en neurociencia la investigación de los endofenotipos o fenotipos intermedios se da con el fin de identificar componentes objetivamente mensurables de los trastornos mentales. Consideran que los fenotipos intermedios pueden representar anormalidades cerebrales estructurales (es decir, anormalidades cognitivas, como déficits en memoria de trabajo,4 medidas a través de sus correlatos neurales observables en resonancias funcionales),5 o anormalidades neuroquímicas medibles.


    Por su parte, Reilly et al. (2014) señalan que los fenotipos intermedios son características bioconductuales próximas a las acciones de los genes. Por tanto, si estos fenotipos pudieran ser identificados satisfactoriamente, ellos podrían, por ejemplo, simplificar la búsqueda de genes de riesgo para ciertas enfermedades, pues podrían ayudar a identificar poblaciones más homogéneas para ser estudiadas (esto es, que presenten esas características bioconductuales) que aquellas identificadas exclusivamente a través de signos clínicos, entrevistas o evaluaciones neuropsicológicas. En otras palabras, estas características conductuales estarían más cerca de la acción de los genes que los síndromes clínicos descriptos (basados exclusivamente en la observación de ciertas conductas) en manuales diagnósticos, como el DSM V (quinta edición del Manual Diagnóstico y Estadístico de los Trastornos Mentales de la American Psychiatric Association, de 2013); de esta manera, podrían ayudar a identificar factores de riesgo genético.


    Finalmente, De Lima Muller et al. (2015) mencionan que los endofenotipos son mediciones vinculadas con las enfermedades intermedias entre el fenotipo y el genotipo. En tal sentido, reconocen la existencia de diferentes tipos de endofenotipos: neurofisiológicos, bioquímicos, endocrinológicos, neuroanatómicos, cognitivos y neuropsicológicos. 


    En resumidas cuentas, la esperanza estaría depositada en generar una agenda de investigación en neurociencia que conduzca a un sistema diagnóstico y clasificatorio basado directamente en estados cerebrales moleculares. A pesar del esfuerzo en esta dirección y del enorme volumen de información con la que contamos actualmente sobre el cerebro, este objetivo sigue siendo lejano, ya que aún no se ha logrado identificar un único marcador biológico o fenotipo intermedio para el diagnóstico de cada uno de los distintos trastornos psiquiátricos y del neurodesarrollo. 


    2. Marcadores biológicos genéticos y neurodesarrollo


    En relación con el DSM V, Smoller et al. (2018) señalan que este manual se compone principalmente de síntomas y signos de enfermedades, a menudo complementados por requisitos en cuanto a la duración particular de su expresión y discapacidad asociada. De esta manera, los trastornos son definidos por la presencia de un número mínimo de criterios, que a menudo implican una heterogeneidad clínica sustancial de estos. Aunque útil clínicamente, la validez de los límites que el DSM propone entre las categorías diagnósticas es incierta. Por otro lado, los autores señalan que una evidencia científica creciente sugiere que la genética subyacente a los trastornos mentales, entre ellos los del neurodesarrollo, no se correlaciona con precisión con tales categorías. 


    La superposición genética entre los síndromes psiquiátricos clínicamente definidos en el DSM ya se había demostrado en estudios familiares y de gemelos, mucho antes de la era de la investigación molecular en genética. Sin embargo, actualmente se han agregado datos genéticos moleculares para trastornos como la esquizofrenia, el trastorno bipolar, el trastorno depresivo mayor, el trastorno por déficit de atención con hiperactividad y el autismo. El punto en cuestión es que una gran parte del riesgo genético para cada uno de estos trastornos parece ser el resultado de muchos polimorfismos de un nucleótido único (SNP, por su sigla en inglés) comunes, con efecto individual de pequeña dimensión sobre el fenotipo conductual.6 Además, se han identificado contribuciones adicionales de variantes de números de copias (CNV, por su sigla en inglés) relativamente raros.7 Tal es la complejidad de este sustrato genético que investigadores de todo el mundo se han reunido para compartir, y a menudo analizar conjuntamente, datos genéticos a través de colaboraciones y consorcios a escala internacional. El objetivo es conseguir tamaños de muestras lo suficientemente grandes para detectar de manera confiable pequeños efectos de variantes comunes sobre el riesgo de padecer determinados trastornos psiquiátricos. Uno de los problemas es que los SNP individuales asociados con estos trastornos explican solo una pequeña parte de la heredabilidad. Sin embargo, la agregación de estos efectos en puntuaciones de riesgo poligénico (PRS, por sus siglas en inglés) que capturan los efectos aditivos de muchos miles de estos polimorfismos explicaría una parte sustancialmente mayor de esta heredabilidad, ya que una variedad de métodos estadísticos permitiría la estimación de la heredabilidad en función de los polimorfismos de un solo nucleótido de todo el genoma.


    Los autores agregan que, con el advenimiento de la secuenciación completa del genoma y el exoma,8 también se están descubriendo variantes de un solo nucleótido raras (SNV), aunque para encontrarlas se requieren estudios de grandes dimensiones. 


    Los estudios genómicos9 también han mostrado que las variaciones de novo raras (que surgen en los gametos o el embrión) también contribuirían con la presencia de trastornos psiquiátricos. Hasta ahora, esto se ha demostrado de manera más convincente para el trastorno del espectro autista y la esquizofrenia. Además, en relación con ambos trastornos, mutaciones en varios genes se han asociado con el primero de ellos (CHD8, SCN2A, SHANK3, GRIN2B) y, en menor medida, con el segundo (SETD1A).10


    En síntesis, los estudios de todo el genoma han documentado que los trastornos psiquiátricos son altamente poligénicos, lo que refleja una combinación de miles de variantes comunes de pequeño efecto individual y variantes más raras de mayor efecto. 


    Los autores concluyen que los resultados hasta la fecha respaldan la noción de que la susceptibilidad para cada trastorno psiquiátrico, como lo define actualmente el DSM, está influenciada por muchos factores de riesgo genético en lugar de una sola causa, y que cualquier trastorno psiquiátrico dado compartirá algunos factores de riesgo genético con otros trastornos. Este riesgo compartido se extiende más allá del genoma hacia el medio ambiente, con eventos que se dan tempranamente en el desarrollo y que estarían también implicados en el riesgo de estos trastornos.


    Desde otro punto de vista y más allá del resultado, los objetivos y la importancia de esta búsqueda llevada adelante en el terreno de la neurociencia y la genética, en el Reporte del Comité Internacional de Bioética (CIB) de la UNESCO, sobre no discriminación y no estigmatización del año 2014, se plantea que estamos llamados a definir un acercamiento más efectivo a clases específicas de sufrimiento, que parecerían estar entretejidas con situaciones persistentes de marginalización y pérdida de respeto por la dignidad humana. Efectivamente, esta marginalización no estará dada por la presencia o ausencia de tal o cual marcador biológico, sino por la respuesta dada por la sociedad a las personas con ciertas características conductuales (más allá de su causa). Sin desmerecer la importancia de la identificación de los marcadores biológicos y endofenotipos, este llamado de atención del CIB pone de relieve la necesidad de una mirada más amplia sobre estos problemas, que incorpore una perspectiva ética y de derechos humanos.


    Para Nikolas Rose (2014), en términos de Thomas Kuhn, la neurociencia se encuentra aún en un estadio preparadigmático, en el cual coexisten múltiples escuelas de pensamiento, teorías, hipótesis y sistemas experimentales. Instancias como el Proyecto Cerebro Humano, de la Unión Europea, intentan integrar toda la información acerca del cerebro con la intención de crear una plataforma coherente para ser utilizada por los investigadores. Más allá del reconocimiento de la importancia de proyectos de esta naturaleza, Rose plantea en forma análoga al CIB, que tal vez estemos frente a la necesidad de dar un paso atrás desde nuestras crecientes capacidades tecnológicas para explorar el cerebro, con el objetivo de recordar que la enfermedad y el sufrimiento son aflicciones de los seres humanos en condiciones sociales y culturales específicas. 


    3. Ética, moral, bioética y neuroética


    Para poder continuar con nuestro análisis, se hace necesario en este momento mencionar una serie de definiciones que nos permitirán seguir avanzando en el análisis que proponemos. Con este objetivo, debemos señalar las diferencias entre moral y ética, así como las definiciones de bioética y neuroética que tomaremos como referencia en nuestro trabajo. En primer lugar, se entiende la moral como una dimensión que pertenece al mundo vital, compuesta por valoraciones, actitudes, normas y costumbres que orientan el obrar humano; en tanto que la ética es la disciplina filosófica que toma a la moral como su objeto de estudio (De Zan, 2004). A su vez, en tanto y en cuanto ética aplicada, la bioética lleva adelante una reflexión crítica sobre los conflictos éticos asociados a la vida y la salud humanas. Dicha reflexión abarca problemas relacionados con la forma en la que las ciencias vinculadas con la vida (un abanico extenso de disciplinas que va desde la biología y la bioingeniería hasta la psicología y la antropología), la práctica e investigación en salud, el desarrollo científico/técnico, el cambio medioambiental y los problemas sociales repercuten sobre la vida, la salud y el bienestar de los seres humanos y de otros seres vivos. Para realizar esta reflexión, se adopta una concepción amplia de la vida en su vinculación con el medio ambiente. Esta visión implica analizar aquellas condiciones que hacen posible un desarrollo del ser humano pleno, en un marco de respeto de su dignidad. Por lo tanto, como señala Vidal (2015), cuando se habla de vida, se lo hace desde una perspectiva no solo biológica, sino también psicológica y social, es decir, un concepto amplio de esta. 


    Por otro lado, con el término salud no se alude a la mera ausencia de enfermedad, sino a un concepto superador, donde la salud integral está ligada al bienestar humano. De esta manera, frente a la opción de la salud como un problema de resolución individual, se erige la perspectiva bioética que la asume como una cuestión pública. De ahí la importancia que presenta el debate bioético en relación con la salud como derecho ciudadano y bien público.


    Análogamente, la Organización Mundial de la Salud (OMS) hace referencia a través del término salud a un “completo bienestar físico, mental y social, y no solamente (a) la ausencia de afecciones o enfermedades” (1946: 1).11 


    El bioeticista Juan Carlos Tealdi (2008) aclara que los derechos protegidos en el Pacto Internacional de Derechos Económicos, Sociales y Culturales (1966), incluido el derecho de toda persona al disfrute del más alto nivel posible de salud física y mental, han sido denominados derechos al bienestar. Bajo esta perspectiva, entonces, el bienestar es un derecho y se entiende como sinónimo de calidad de vida. 


    Dado que en este caso centramos nuestro interés en los datos sobre el cerebro y sus funciones durante el neurodesarrollo, debemos hacer mención de la neuroética, rama de la bioética. Si bien la neuroética aún está en vías de definir su estatus epistemológico, ya se han identificado una serie de problemas que empiezan a vislumbrarse como propios (Gorga, 2012).


    Haciendo un recorrido histórico, podemos decir que, a partir del año 2002, distintos conflictos asociados a la neurociencia comenzaron a identificarse como parte de un nuevo campo de estudio al que empezó a denominarse neuroética. En ese mismo año, la Fundación DANA, un grupo de interés público de los Estados Unidos consagrado a la difusión de la nueva ciencia del cerebro, patrocinó un simposio intitulado “Neuroética: Mapa del Nuevo Campo”. Fue allí donde surgió la definición de neuroética dada por Steven Marcus, quien la describió como el estudio de las implicaciones éticas, legales y sociales (ELSI, por sus siglas en inglés), que se presentan cuando los hallazgos científicos acerca del cerebro y la conducta son llevados a la práctica médica, a las interpretaciones legales y a las políticas en salud y sociales (Morein-Zamir y Sahakian, 2010).


    Otra definición de neuroética hace referencia a que esta se encarga de aquellos problemas éticos generados por el uso de la neurociencia y sus tecnologías conexas en la investigación de la cognición, la emoción y las conductas (Buniak, Darragh y Giordano, 2014).


    Por su parte, la filósofa sueca Kathinka Evers menciona en su libro Neuroética (2010) que esta trata acerca de los beneficios y los peligros potenciales de las investigaciones modernas sobre el cerebro. Además, menciona que se interroga acerca de temas que durante siglos han sido patrimonio exclusivo de la filosofía y que hoy parecerían ser objeto de estudio compartido con la neurociencia, como es el caso de la conciencia, el sentido de sí, los valores (que el cerebro desarrolla) y la libertad. Evers divide, a su vez, a la neuroética en dos grandes ramas: la neuroética aplicada y la fundamental. La primera se centra en problemas prácticos como, por ejemplo, aquellos asociados al uso de técnicas de neuroimagenes, de fármacos y de las distintas tecnologías que pueden producir mejoramiento cognitivo y del estado de ánimo. En el caso de la neuroética fundamental, esta se preocupa por la manera en que el conocimiento de la arquitectura funcional del cerebro y de su evolución puede profundizar nuestra comprensión de la identidad personal, la conciencia, la intencionalidad y el desarrollo del juicio moral, entre otros tópicos.


    Para los neuroeticistas Erik Racine y Judy Illes (2008), la neuroética es un nuevo campo en la intersección entre bioética y neurociencia que se focaliza en la ética de la investigación en neurociencia y en las consecuencias éticas que se producen en la transferencia de las investigaciones en neurociencia a la clínica y al dominio público. Con respecto a la clínica, brindaría la oportunidad de una integración de la ética de distintas especialidades médicas (neurología, psiquiatría y neurocirugía) con la ética de la investigación relacionada con la mejora del cuidado de los pacientes. 


    Racine menciona, además, la importancia de la correcta comprensión pública de los conocimientos surgidos a partir del cerebro, y en este sentido pensamos que esta correcta comprensión puede ser un adecuado mecanismo protector contra la generación de los que se han dado en llamar neuromitos, entendidos como conceptos erróneos generados por erróneas comprensiones, lecturas o citas de hechos científicamente establecidos acerca del cerebro y la mente (OECD, 2002). Pensemos, en este caso, los problemas que podrían representar para un niño (estigmatización, discriminación, no respeto de la dignidad humana, etc.) la mala interpretación de datos médicos, diagnósticos o resultados de estudios vinculados con el sistema nervioso, por parte de personas que, sin formación en estos temas, recurran a neuromitos para justificar conductas o desempeños escolares. 


    Como han sugerido muchos autores, los educadores deberían trabajar como parte de una comunidad de investigación integrada por otros expertos para guiar la práctica educativa y prevenir, de esta manera, malas interpretaciones y aplicaciones erróneas de la literatura neurocientífica (Tan y Johnstone, 2019) (Howard Jones, 2014).


    Para Walter Glannon (2006), la capacidad que vienen demostrando las tecnologías resultantes de los actuales avances en el conocimiento neurocientífico de mapear, intervenir y alterar los correlatos neurales de la mente implican importantes conflictos éticos. Basta mencionar nuevamente, y a modo de ejemplo, las técnicas de neuroimágenes y las intervenciones neurofarmacológicas. Estas técnicas que tienen como blanco al cerebro, pueden revelar y modificar el origen de la mente afectando la identidad personal, el albedrío y otros aspectos de nosotros mismos. Para este autor, y para nosotros también, la mente consiste en capacidades cognitivas y afectivas que incluyen creencias, deseos, emociones y voliciones que son generadas y sostenidas por el cerebro. Mapear o intervenir sobre este órgano puede revelar y afectar la naturaleza y el contenido de nuestra mente y por lo tanto quiénes somos en esencia. 


    Finalmente, el neurocientífico Eric Kandel (2007) advierte que la decisión acerca de la forma en que se ha de aplicar un conocimiento científico (en este caso neurocientífico) no debe ser de incumbencia exclusiva de los científicos porque afecta a la sociedad en su conjunto. Este autor deja planteada entonces la pregunta acerca de cómo podemos vincular los progresos científicos con un debate sobre las implicaciones éticas de la ciencia. 


    


    

      

        1 Mahner y Bunge (2000) definen a los procesos biológicos como eventos complejos (la sinapsis), formados por la composición de dos o más eventos con características particulares (liberación de neurotransmisores al espacio sináptico, interacción con receptores postsinápticos). 


        En otras palabras, se hace referencia a una secuencia de eventos simples que tiene por resultado uno complejo. Un gen, por ejemplo, podrá ser el marcador biológico que nos indique algo acerca de un tipo de proceso sináptico normal o patológico (esto último ocurriría, como veremos más adelante, en el caso del TDAH). 
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