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Repensando las consecuencias de las
investigaciones de genética médica en las
poblaciones: el caso de los judios Ashkenazi*
Jessica Mozersky**

Gran parte de la investigacién genética actual cuyo fin es comprender
enfermedades humanas se basa en el andlisis de las poblaciones o de
los grupos étnicos o raciales. Las consecuencias de los conocimientos
que surgen de este tipo de investigaciones son pensadas a menudo
como negativas e involucran un aumento de la discriminacién, la estig-
matizacién o la comprensién errénea de las bases bioldgicas de las di-
ferencias raciales y étnicas en relacion con las enfermedades y la salud
deficiente. En lugar de enfocarse en la evidencia empirica, muchas cri-
ticas se basan en usos histéricos incorrectos de la genética o en poten-
ciales usos incorrectos. Este articulo utiliza un método de analisis
cualitativo de casos para examinar las maneras en las que se interpreta
el conocimiento de correr un riesgo incrementado de enfermedad gené-
tica y como es experimentado por los miembros de una poblacion de
“alto riesgo”, especificamente, las mujeres judias Ashkenazi, poblacion
con alta incidencia de cancer de mama genético. La evidencia es reco-
gida de datos que surgen de entrevistas cualitativas realizadas a muje-
res judias Ashkenazi de alto riesgo que asistian a clinicas para tratar su
cancer de origen genético en el Reino Unido. El fin de la entrevista era
investigar como experimentan estas mujeres sus encuentros clinicos y
el conocimiento de que su riesgo de cancer de mama genético se aso-
cia con ser judias Ashkenazi. El articulo destaca la importancia de utili-
zar datos empiricos antes de presentar ciertas conclusiones, asi como
de no universalizar las presuntas consecuencias bioéticas del conoci-
miento genético en poblaciones.
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* Este articulo fue elaborado durante una estancia de investigacion en la
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Much of current medical genetic research relies on the use of
populations, or racial and ethnic groups, in order to understand human
disease. The consequences of knowledge arising from genetic research
on populations are frequently assumed to be negative and include
increased discrimination, stigma, or misunderstanding about the
biological basis of racial or ethnic differences in disease and ill health.
Rather than relying on empirical evidence, many criticisms are based on
historical misuses of genetics, or potential future misuses. This article
uses a qualitative case study to examine the ways in which knowledge
of being at increased risk of genetic disease is interpreted and
experienced by members of a ‘high risk’ population; specifically
Ashkenazi Jewish women who are at risk of genetic breast cancer.
Evidence is provided through qualitative interview data with high risk
Ashkenazi Jewish women attending cancer genetics clinics in the UK to
explore how these women experience their clinical encounters and the
knowledge that their risk of genetic breast cancer is associated with
being Ashkenazi Jewish. The article highlights the importance of using
empirical data before drawing conclusions, and that it is essential not to
make assumptions about the presumed bioethical consequences of
genetic knowledge for populations.

Key words: BRCA - breast cancer - Ashkenazi Jews - genetics - bioethics
- research population - race - ethnicity

Introduccion

El analisis de poblaciones, o de gru-
pos raciales y étnicos, es una estrategia
central de la genética médica para
comprender las enfermedades huma-
nas. Sin embargo, este tipo de analisis
es controvertido tanto en la comunidad
cientifica como en la de las ciencias
sociales, ya que las consecuencias de
los conocimientos que surgen de las
investigaciones en genética de pobla-
ciones son vistas a menudo como ne-
gativas e involucran un aumento de la
discriminacion, la estigmatizacion o la
comprension erréonea de las bases bio-
logicas de las diferencias raciales y ét-
nicas en relacion con las enfermedades
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y la salud deficiente'. Suele afirmarse
que existen consecuencias inherente-
mente negativas para estos grupos que
son sujetos de analisis de la genética
médica y de la investigacion.” Sin em-
bargo, muchas de estas preocupacio-
nes estan basadas en usos historicos
incorrectos de la genética o en poten-
ciales usos incorrectos, y a menudo ca-
recen de evidencia empirica.

Este articulo utiliza un método cua-
litativo de andlisis de casos para exa-
minar las diferentes maneras en las
que se interpreta el conocimiento de
un riesgo incrementado de enferme-
dad genética y como es experimenta-
do por los miembros de una poblacion
de ‘alto riego’, especificamente las
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mujeres judias Ashkenazi, quienes es-
tan en riesgo de desarrollar cancer de
mama genético.

Los judios Ashkenazi son originarios
de Europa Central o del Este y, a pesar
de encontrarse hoy dispersos por el
mundo, aproximadamente el 80% de la
poblacion judia mundial es de origen
Ashkenazi.’ Las mujeres judias Ashke-
nazi poseen el riesgo poblacional mas
alto conocido de ser portadoras de mu-
taciones especificas de los genes aso-
ciados con el desarrollo de cancer de
mama, los BRCA1 y BRCA2, y por
ello, son investigadas en relaciéon con
las enfermedades genéticas.*

Este articulo comienza con una dis-
cusion en torno de algunas de las ma-
yores preocupaciones actuales en
relacion con las consecuencias del co-
nocimiento derivado de la genética
médica de poblaciones, incluyendo
aquellas relacionadas especificamente
con los judios Ashkenazi. Luego, pre-
senta los datos arrojados por una en-
trevista cualitativa realizada a mujeres
judias Ashkenazi de alto riesgo que
asistian a clinicas de cancer genético
en el Reino Unido. El fin de la encues-
ta fue investigar como estas mujeres
experimentan sus encuentros clinicos
y el conocimiento de que su riesgo de
cancer de mama genético se asocia
con ser judias Ashkenazi.’ La seccion
final del trabajo discute las implican-
cias de estos descubrimientos, que se
reflejan en algunas de las creencias
dominantes acerca de las consecuen-
cias de la investigacion genética en
poblaciones, particularmente, que la
misma sera dafiina, generara exclusion
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o llevara a un aumento de la discrimi-
nacion. El articulo destaca la importan-
cia de utilizar datos empiricos antes de
sacar conclusiones, asi como de evitar
realizar suposiciones acerca de las con-
secuencias bioéticas del conocimiento
genético para las poblaciones.

l. Antecedentes
¢Qué es una poblacion?

Desde la perspectiva de la genética,
las poblaciones son grupos que se di-
ferencian genéticamente de otros de-
bido al aislamiento geografico y/o
cultural.® Historicamente, la diferen-
ciacion genética se produjo en gran
medida por causa de las barreras geo-
graficas, como las montafias, desier-
tos o grandes extensiones de agua, los
cuales restringieron el apareamiento y
la reproduccion entre las personas. La
endogamia, las practicas religiosas o
el lenguaje también pueden haber res-
tringido la reproduccion entre grupos,
lo que con el tiempo produjo una ma-
yor homogeneidad genética que la
existente en aquellas poblaciones que
se mezclaron con otras a través del
matrimonio y la reproduccion.’ El ais-
lamiento de las poblaciones también
puede ser el resultado de la discrimi-
nacion, la estigmatizacion e iniciati-
vas politicas dirigidas a tal fin. La
diferenciacién genética, entonces, es
causada tanto por factores fisicos, ta-
les como la geografia, como por fac-
tores culturales, como la religion y la
discriminacion.
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Es importante destacar que las po-
blaciones pueden poseer un mayor
riesgo en relacion con ciertas enferme-
dades genéticas, lo que las vuelve su-
jetos adecuados para la investigacion
genética. La enfermedad hereditaria se
atribuye a los procesos de deriva gené-
tica y al efecto fundador; esto es, una
poblacién con un numero reducido de
miembros fundadores (uno de los cua-
les es portador de una mutacion gené-
tica), aumenta su tamaflo, pero
permanece cerrada, por lo que se pro-
duce, con mayor frecuencia, el aumen-
to de los mismos genes.® Los judios
Ashkenazi son una de estas poblacio-
nes, y su historia permite ejemplificar
tanto el efecto fundador como la deri-
va genética, ya que esta poblacion des-
ciende de un pequefio nimero de
ancestros fundadores que fueron aisla-
dos geograficamente y luego practica-
ron la endogamia.’ Su historia los ha
llevado a diferenciarse genéticamente, y
la enfermedad genética es una forma en
que se manifiesta esta diferenciacion.

La poblacion judia Ashkenazi no es
la Ginica que se utiliza en las investiga-
ciones en genética médica. En este tipo
de investigaciones el uso de categorias
de poblacion se multiplica e incluye,
por ejemplo, a los afroamericanos, los
hispanos/latinos, los nativos america-
nos, los europeos (occidentales, centra-
les o del Este), los mexicanos, los
islandeses, los mormones de Utah, los
Yoruba, los chinos Han y los japone-
ses, por nombrar solo algunos. Estas
categorias entrecruzan una variedad de
demarcaciones, tales como la geogra-
fia, la ascendencia, la “raza” y la reli-
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gion y cubren el espectro que com-
prende desde los elevadamente endo-
gamicos hasta los elevadamente
mixtos (mixto es un término que hace
referencia a la reproduccion entre gru-
pos). Aunque no es el foco de este ar-
ticulo, es importante sefialar que
debido a su permeabilidad y a sus la-
Z0S porosos, persisten importantes di-
ficultades al tratar de definir lo que
constituye una “poblacion”."

Las criticas de las poblaciones y la
investigacion genética médica

(Cuales son algunas de las preocu-
paciones relacionadas con el conoci-
miento que puede llegar a derivarse de
la investigacion genética en grupos
poblacionales? Una de las criticas que
se realiza a este tipo de investigacion
es que la busqueda de variaciones ge-
néticas, especialmente en relacion con
la salud y la enfermedad, dara lugar a
un exceso en el énfasis dado al papel
de la genética como base para determi-
nar las disparidades en salud. Los de-
terminantes
pueden llegar a ser desplazados a un
segundo plano, a pesar de que los estu-
dios siguen revelando que la pobreza,
el medio ambiente, la falta de educa-
cion y otros determinantes sociales
son mas relevantes en las disparidades
de salud que la genética."

Una segunda critica importante se-
fiala que afirmaciones biologicas sobre
las diferencias de salud entre los gru-
pos podrian influir en la manera en
que otras disparidades sociales son
comprendidas, dando lugar a nociones

sociales de la salud
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biologicas de diferencias raciales."
Por ejemplo, las disparidades raciales
en el empleo, la educacidn y la justicia
penal pueden llegar a ser atribuidas a
los genes de las personas, en lugar de
al tratamiento que se da a ciertos gru-
pos o a su posibilidad de acceso a los
recursos. Esto podria permitir que las
viejas teorias de la inferioridad biolo-
gica de las minorias raciales sean legi-
timadas en nuevas y diferentes
maneras.” Duster' advierte sobre la
“falacia de la reificacion”: el uso mis-
mo de estas categorias en la genética y
la medicina tiene el potencial para vol-
verlas reales. Los proyectos de investi-
gacion que buscan las diferencias
raciales en la susceptibilidad a la en-
fermedad podrian “reinscribir la no-
cion de raza a través de las tecnologias
genéticas o producir categorias genéti-
”5 y conducir a una reins-
cripcion sutil, inadvertida, de Ia
nocién de raza a nivel molecular.'

Una tercera critica, y la mas relevan-
te para este trabajo, es que estas inves-
tigaciones podrian conducir a la
discriminacion y la estigmatizacion de
los grupos que seran irrevocablemente
vinculados con una enfermedad.” Los
cientificos son concientes de los posi-
bles conflictos éticos que pueden surgir.
Por ejemplo, el proyecto internacional
HapMap reconoce que tal investiga-
cion podria:

cas de raza

“... aumentar los riesgos de estig-
matizacion o discriminacion del gru-
po, si una mayor frecuencia de una
variante asociada a la enfermedad se
encontrara en una poblacion y los
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riesgos asociados con la variante fue-
ran sobre-generalizados hacia la ma-
yoria o todos los miembros de la
poblacion. Otro problema potencial
consiste en que la inclusion de las po-
blaciones sobre la base de la geogra-
fia ancestral podria dar lugar a que
categorias como ‘raza’, que son en
gran medida una construccion social,
fueran incorrectamente consideradas
como constructos bioldgicos precisos
y altamente significativos. (;Como
se estan abordando las cuestiones

9918

éticas? Proyecto HapMap)

Implicaciones de la investigacion
genética para los judios Ashkenazi

(Cuales son las preocupaciones es-
pecificas acerca de los conocimientos
derivados de la investigacion de en-
fermedades genéticas de la poblacion
judia Ashkenazi? La principal critica
se basa en malos usos historicos de la
genética y en las posibles continuida-
des con el antisemitismo y la discrimi-
nacion del pasado. Existe wuna
asociacion historica de larga data que
relaciona a los judios europeos con la
enfermedad y la salud deficiente, y la
cuestion de la salud de los judios fue
planteada con frecuencia en muchos
circulos de diferentes paises de toda
Europa a partir de la Edad Mediay a lo
largo del siglo XIX."” Segin Gilman®,
el cuerpo de los judios ha sido a me-
nudo el “estudio de caso para diferen-
cia racial o genética” y el hecho de
asociar a los judios con la enfermedad
e incluso considerarlos responsables
de causar o transmitir una enfermedad
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ha sido otra manera en la que se los ha
cosificado como diferentes. Cargar a
los judios con una tendencia especial
para contraer ciertas enfermedades es
un “modo eficaz de diferenciarlos de
sus vecinos cristianos”.”

Es necesario resaltar que, durante la
Segunda Guerra Mundial, las declara-
ciones eugenésicas de que los judios
eran “genéticamente inferiores” contri-
buyeron a y brindaron parte de la justi-
ficacion subyacente para el Holocausto
y el asesinato en masa de los judios, asi
como de otros grupos. La ideologia
nazi trat6 de justificar el genocidio de
los judios comparandolos con una “le-
sion cancerosa” que ‘“mancillaba el
‘puro’ cuerpo del cuerpo aleman”.?
También llevo a muchos paises a adop-
tar politicas de inmigracidon muy res-
trictivas que limitaban el ingreso de los
judios que intentaban huir de la Alema-
nia nazi.

Una segunda critica importante es
que la investigacion en genética médica
podria conducir a que los judios sean
etiquetados como “enfermos” y “mas
propensos a la enfermedad” que otros
grupos.” Para Gilman®, la investiga-
cion genética actual en judios Ashkena-
zi ha dado lugar a la reaparicion de las
nociones del siglo XIX de un “mal”
cuerpo judio. La unica diferencia es que
la enfermedad es vista ahora como la
consecuencia de enfermedades trans-
mitidas genéticamente. Etiquetar enfer-
medades como “judias” crea la
impresion de que todos los judios son
portadores de estas enfermedades y la
realidad es que un colectivo no puede ser
portador de una enfermedad, sélo los in-
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dividuos pueden serlo®. Los médicos ge-
netistas y de poblaciones son los primeros
en sefialar que la genética de poblaciones
versa sobre la incidencia media global de
la enfermedad a través de los diferentes
grupos; lo que no significa que cada indi-
viduo dentro de ese grupo esté en mayor
riesgo. Sin embargo, los criticos afirman
que los miembros del publico general
pueden malinterpretar esta cuestion y lle-
gar a ver a todos los miembros de un mis-
mo grupo como individuos de mayor
riesgo.”

Gilman? advierte que los actuales
descubrimientos genéticos pueden dar
lugar a un retorno al pasado o al resur-
gimiento de diferentes tipos de discri-
minacion, estigmatizacion o a un
aumento del racismo hacia los judios.
Esto no so6lo es un problema para los
judios, sino para cualquier grupo que
ha sido etiquetado histéricamente
como enfermo o se encuentra asociado
con algunas enfermedades genéticas.
Para Gilman, el pasado es razon sufi-
ciente para no proseguir la investiga-
cion genética actual.

“Las mutaciones BRCA Ashkenazi”

Los judios Ashkenazi tienen un ma-
yor riesgo en relacion con ciertas en-
fermedades genéticas, la mayoria de
las cuales son mortales, recesivas y se
manifiestan en la primera infancia.®®
Los programas de cribado genético
para Tay Sachs, la mas conocida de es-
tas enfermedades, se iniciaron en la
década de 70 y se han ido ampliando
hasta incluir otras enfermedades recesi-
vas con gran incidencia. Los programas
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de deteccion y los centros de investi-
gacion para “enfermedades genéticas
de los judios Ashkenazi” existen en
todo el mundo. Aunque no existe una
lista oficial de “enfermedades de los
judios Ashkenazi” y los paises difieren
en las pruebas que ofrecen, las enfer-
medades que se han incluido en los pro-
gramas de deteccion son: Tay-Sachs,
enfermedad de Gaucher, enfermedad
de Niemann-Pick tipo A, disautonomia
familiar, fibrosis quistica, enfermedad
de Canavan, sindrome de Bloom, En-
fermedad del Almacenamiento de Glu-
cogeno Tipo I, Mucolipidosis tipo IV,
anemia de Fanconi de grupo C, hiper-
plasia suprarrenal congénita no clasica,
mutacion del gen de la conexina 26,
sindrome de Usher tipo 1, deficiencia
de factor XI25. Los judios Ashkenazi
han estado activa e histdricamente in-
volucrados en la investigacion genética
y en el desarrollo de programas de de-
teccion y como resultado se cree que
han desarrollado una relacion tUnica y
de apoyo con la genética, a pesar de po-
seer también una historia de discrimi-
nacion que incluye declaraciones de
inferioridad bioldgica.

El cancer de mama genético es la
enfermedad que se ha afiadido mas re-
cientemente a la lista de enfermedades
que los judios Ashkenazi tienen mayor
riesgo de padecer. A mediados de la
década del 90 se descubrid que los ju-
dios Ashkenazi poseen un riesgo de 1
en 40 de presentar una de las tres mu-
taciones fundadoras de los genes
BRCA 1 y 2. Este nivel de riesgo es el
mas elevado que se conozca de cual-
quier poblacion.” Estas mutaciones se
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conocen comunmente como “mutacio-
nes Ashkenazi”. Las mutaciones en los
genes BRCA confieren un riesgo de
por vida mucho mayor (hasta un 85%)
de desarrollar cancer de mama y/o
cancer de ovario. Si bien la mayoria de
los canceres de mama y de ovario son
esporadicos, aproximadamente 5-10%
son atribuidos a mutaciones en los ge-
nes BRCA1 o BRCA2.*

Poco después del descubrimiento de
los genes BRCA, los analisis genéti-
cos clinicos tuvieron amplia difusion
en América del Norte, Isracl y muchos
paises de Europa Occidental.’’ Las
pruebas clinicas BRCA siguen siendo
poco frecuentes en la mayoria de los
paises de América Latina y a menudo
estan so6lo disponibles en el sistema
privado de salud para las mujeres con
recursos suficientes para pagarlas. El
costo actual de las pruebas comercia-
les es de, aproximadamente, 3.000 do-
lares, lo que significa que las mismas
se encuentran fuera del alcance de la
mayoria de las mujeres. En el Reino
Unido, las mujeres con antecedentes
familiares de cancer de mama pueden
ser derivadas a uno de los veinticuatro
centros regionales de genética en los
que son atendidas por un genetista o
asesor genético para la evaluacion de
su riesgo y para asesoramiento en ma-
teria de pruebas genéticas disponibles
de forma gratuita a través del National
Health Service, siempre y cuando las
mujeres cumplan con los criterios de
riesgo establecidos por el National
Institute for Clinical Excellence
(NICE)* y la clinica, y un familiar
vivo, que se encuentre afectado, pueda
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proporcionar una muestra de sangre
para pruebas genéticas. En 2005, el
NICE publicé una serie de directrices
para el tratamiento del cancer de
mama familiar. Ser de ascendencia ju-
dia Ashkenazi se agregd6 como un fac-
tor de riesgo importante para la
evaluacion del riesgo genético y para
la recomendacion de pruebas genéti-
cas. Los médicos generales y los onco-
logos estan entrenados para averiguar
si una mujer tiene ascendencia judia
Ashkenazi y para incluir esto en su de-
cision antes de derivarlas a un centro
de genética local. Cuando una mujer
es derivada por primera vez a una cli-
nica de genética, es parte de la practi-
ca clinica estandar enviarle un
cuestionario de antecedentes familia-
res. Este cuestionario investiga los ti-
pos y edades de los diagndsticos de
cancer en la familia y se utiliza para
evaluar el nivel de riesgo individual de
la mujer. Todos los cuestionarios con-
tienen una pregunta sobre si la pacien-
te es judia Ashkenazi.

El cancer de mama genético, por lo
general, aparece cuando hay una histo-
ria familiar de muchas mujeres, y a ve-
ces hombres, que han desarrollado
cancer de mama y/o de ovario, a me-
nudo, a una edad temprana. No todas
las familias de alto riesgo poseen una
mutacion en BRCA1 o 2 y se cree que
existen otros genes que contribuyen al
desarrollo de cancer en estas fami-
lias.® Incluso cuando no estd presente
esta mutacion, se descubrido que las
mujeres con antecedentes familiares
fuertes son todavia consideradas de
‘alto riesgo’. Hay dos alternativas
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principales para portadores de la muta-
cion BRCA o mujeres con alto riesgo
genético: una mayor vigilancia en la
deteccion del cancer de mama y de
ovario o la eliminacion quirtrgica pro-
filactica de las mamas y/o los ovarios.
Las mujeres pueden optar por la vigi-
lancia con una mamografia anual en
un intento de detectar el cancer de
mama en una etapa temprana, que €s
cuando el tratamiento tiene una tasa de
éxito mayor. Sin embargo, hay datos
que sugieren que una mayor exposi-
cion a la radiacidon, como resultado de
la mamografia temprana, puede tam-
bién aumentar el riesgo de cancer de
mama.* Los analisis de deteccion pue-
den dar lugar a un aumento de la an-
siedad antes, durante y después de la
cita y mientras se esperan los resulta-
dos. Ademas, el tejido mamario es es-
pecialmente denso en las mujeres
jovenes, haciendo las mamografias mas
dificiles de interpretar. Como resultado,
se recomienda realizar analisis de
mama con imagenes de resonancia
magnética (IRM) para las mujeres jove-
nes que presentan alto riesgo.” Los
IRM pueden no estar disponibles en al-
gunas regiones mas pobres de América
Latina, y se ha sugerido que, en ausen-
cia de la IRM, la mastectomia profilac-
tica (extirpaciéon quirargica de las
mamas) debe ser considerada.’® La ex-
tirpacion quirargica de ambas mamas
reduce significativamente la probabili-
dad de desarrollar cancer de mama,
pero no elimina el riesgo por completo.
De acuerdo con la evidencia revisada
por el NICE”, la mastectomia profilac-
tica debe considerarse cuidadosamente
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antes de ser ofrecida y debe llevarse a
cabo con la ayuda y la atencion de un
equipo multidisciplinario que incluya
apoyo psicologico para la mujer. La
mastectomia profilactica es elegida
por relativamente pocas mujeres debi-
do a las preocupaciones sobre la ima-
gen corporal y otros potenciales
efectos psicosociales y de comporta-
miento.”® Teniendo en cuenta que no
todas las mujeres que llevan una muta-
cion BRCA necesariamente desarro-
llaran cancer de mama, la mastectomia
profilactica puede ser una eleccion
muy dificil. Sin embargo, optar por
controles en lugar de la cirugia aumen-
ta el riesgo de un diagnostico tardio de
cancer de mama.”

Las opciones de manejo del aumento
del riesgo de cancer de ovario presen-
tan un cuadro mas complicado, ya que
no hay método probado de pesquisa
para la deteccion precoz, aunque hay
estudios de investigacion en desarrollo.
No existen directrices nacionales o mé-
todos de deteccion actualmente dispo-
nibles para detectar la enfermedad. Los
sintomas son muy dificiles de identifi-
car y, en el momento en que se diag-
nostica, el cancer a menudo se ha
diseminado y se encuentra en una eta-
pa avanzada. Como resultado, la tasa
de supervivencia de cinco afios para el
cancer de ovario es muy baja.* La Oo-
forectomia profilactica (la extirpacion
quirargica de los ovarios) se recomien-
da, en particular, para las portadoras de
la mutacion, ya que también puede dis-
minuir el riesgo de cancer de mama.*
Como las mutaciones BRCA confieren
un mayor riesgo de cancer a una edad
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temprana (menos de 50), la extraccion
profilactica de los ovarios puede ser
una decision especialmente dificil para
las mujeres mas jovenes, ya que impide
tener hijos e induce la menopausia. No
existe un método absolutamente fiable
de diagnostico precoz o de prevencion
de cancer de mama o de ovario y esto
puede dejar a las mujeres con los temo-
res de por vida sobre el desarrollo de
cancer.”

Il. El estudio de investigacion

La siguiente seccion vuelca los datos
empiricos cualitativos obtenidos de
mujeres Ashkenazi con alto riesgo de
desarrollar cancer de mama que asistian
a clinicas de cancer genético para ob-
tener informacién sobre sus pruebas
genéticas. En especial, analiza si las
mujeres tenian la preocupacion de que
el conocimiento genético sobre el ries-
go de la enfermedad representara una
continuacion de la discriminacion his-
toérica y el antisemitismo, o si podria
dar lugar a etiquetar a los judios como
mas enfermos.

Cancer de mama BRCA. Una
“enfermedad judia”

Donelle et al.* compararon la repre-
sentacion de riesgo de cancer de mama
en la prensa judia con los periddicos
destinados a la poblacion en general y
descubrieron que el cancer de mama
genético se asociaba especialmente
con su condicion de judias. Los auto-
res afirman que los medios masivos de
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comunicacion pueden influir significa-
tivamente en la agenda publica y en las
prioridades en materia de salud, enfer-
medad y medicina, mediante la identi-
ficacion, promocion y fortalecimiento
de noticias que pueden contribuir a la
marginacion y la estigmatizacion de
los grupos étnicos. Encontraron que
una proporcion significativamente ma-
yor de articulos de periodicos judios
identificaba a la genética como el fac-
tor principal de riesgo del cancer de
mama (75% de los articulos en los pe-
riddicos judios frente al 12% en los
periddicos en general). A pesar del he-
cho de que una proporcién muy pe-
quefia de cancer de mama es genética,
incluso entre los judios Ashkenazi, los
articulos de la prensa judia insinuaban
“que la identidad de las mujeres judias,
en parte, conlleva el riesgo genético de
cancer de mama”.*

Se encontraron evidencias de que las
mujeres de alto riesgo entrevistadas
para esta investigacion interpretaban
el cancer de mama genético como la
enfermedad de las mujeres judias y te-
nian un exagerado sentido de riesgo en
relacion a todas las mujeres judias. Por
ejemplo, Sarah era una conocida auto-
ra estadounidense de cerca de cincuen-
ta afos que habia sido tratada con
éxito por un cancer de mama hacia dos
afios. De sus tres hermanas, dos tam-
bién sufrian cancer de mama. Una de
sus hermanas habia sobrevivido, pero
la otra desafortunadamente habia fa-
llecido. La tercera hermana de Sarah
estaba tomando tamoxifeno como pro-
filaxis®. Sarah, su madre y la hermana
sobreviviente habian sido analizadas
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para las mutaciones BRCA, pero no se
encontr6 dicha mutacion en ningun
miembro de la familia. La genetista de
Sarah le habia dicho que su familia era
“claramente una familia BRCA2”,
pero que no podian encontrar la muta-
cion en el caso de Sarah y esto la con-
venci6 de que los canceres de mama
en su familia fueron genéticos.

Sarah: Bueno, pero en nuestra fa-
milia tres de cada cuatro [tuvieron
cancer de mama] y la cuarta estd to-
mando tamoxifeno como profilaxis...
Si no es genético jes menuda coinci-
dencia! Es decir, todos somos nega-
tivos, pero es tan obvio que hay un
componente genético... Bueno, para
mi es evidente que mis dos padres
son portadores.

No es realmente posible que ambos
padres de Sarah sean portadores por-
que los genes son dominantes y un
nifio que heredara dos copias de una
mutacion del gen BRCA no podria
sobrevivir ni siquiera en el Utero. A
pesar de esto, Sarah tiene su propia
idea de la transmision de los genes y
supone que ambos padres pudieron
ser portadores. Para Sarah, los genes
BRCA son muy poderosos y propor-
cionan la unica explicacion posible
para el hecho de que ella y sus dos
hermanas hayan desarrollado cancer
de mama. Esta idea fue reforzada por
la genetista que mencion6 la posibili-
dad de que existiera un gen BRCA3
que atn no habia sido descubierto.
Los encuentros clinicos de Sarah la
llevaron a reinterpretar su riesgo en
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relacion con su condicién de judia
Ashkenazi:

Sarah: ...Siempre pensé en él
como parte de mi familia. No lo re-
conoci tanto como una afeccion
cultural... Quiero decir, me di
cuenta de que las personas pregun-
taban cuando comencé a hacerme
mamografias, siempre preguntaban
en los cuestionarios que se deben
llenar: —”/jEres de una familia ju-
dia Ashkenazi?” Asi, a continua-
cion, empecé a tomar conciencia de
que esto es algo, esto es una cosa,
algo que la gente estd notando. [én-
fasis agregado]

Elizabeth era una mujer joven de unos
treinta afios que naci6 en Ucrania y vi-
vi6é en Alemania e Israel antes de trasla-
darse al Reino Unido. La madre de
Elizabeth y su hermana tuvieron cancer
de mama, y Elizabeth se sometio a prue-
bas de mutacion BRCA, pero no se en-
contrd mutacion alguna. Para algunas
mujeres como Elizabeth, completar el
cuestionario de la historia familiar es
darse cuenta de que quizas existe una
conexion entre el riesgo de cancer de
mama y su condicion de Ashkenazi.
Ella describio su experiencia:

Elizabeth: ...cuando llegué a la
clinica, por lo general, en este pais
se pide el origen étnico y, por lo ge-
neral, uno dice blanco, y una de las
preguntas era... “;Eres Judia As-
hkenazi?” Y... me detuve por un mo-
mento y pensé /Jpor qué no
preguntan si soy bengali de Asia o
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algo asi? ;Por qué me lo pregun-
tan? Esto es extrainio. Asi que tuve
que poner una cruz en si. Entregué
el cuestionario, y ese dia hablé con
mi mama y le dije: jsabes que es lo
extraiio? Estan preguntando eso,
eso es raro.

Otras mujeres describieron experien-
cias en las que los médicos les habian
dicho a ellas o a amigos que los judios
Ashkenazi eran mas enfermos o pro-
pensos a la enfermedad. Las mujeres
recibian mensajes de los médicos y de
los cuestionarios de historia familiar
sugiriendo que los judios Ashkenazi
son mas propensos a la enfermedad que
otras personas, lo que reforzo la idea de
que todas las mujeres Ashkenazi esta-
ban en riesgo. Susan tenia cerca de cua-
renta afos, su madre habia muerto de
cancer de mama, y ella estaba a la espe-
ra de los resultados de su prueba de
BRCA. De acuerdo con Susan:

Susan: ...cada vez que otra persona
lo padece en nuestra comunidad es
como, tu sabes, asi es como va a ser ...

La perspectiva de Susan ilustra
como un aumento en el riesgo para
una poblacion puede confundirse con
un mayor riesgo para todos los indivi-
duos dentro de esa poblacion. Laura
era una abogada inglesa de unos cin-
cuenta afios que habia sido tratada con
éxito y se habia sometido a una doble
mastectomia para el cancer de mama.
Su caso era extraflo, ya que su cancer
de mama no se relacionaba con su his-
toria familiar, sino con el tratamiento
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al que se habia sometido cuando era
adolescente para tratar la enfermedad
de Hodgkin. Las altas dosis de radia-
cion para el pecho que eran de uso ha-
bitual durante la década del 60 habian
incrementado fuertemente su riesgo de
desarrollar cancer de mama. Laura
también tenia una historia familiar de
cancer, pero pensaba que no se rela-
cionaba con su cancer de mama. A pe-
sar de ecllo, se habia sometido a
pruebas para identificar las mutacio-
nes Ashkenazi en los genes BRCA por
consejo de su genetista.

Laura: ...asi que las probabilida-
des de que yo tuviera las BRCA 1 y
BRCA 2 eran bastante remotas. Bue-
no, yo las podria haber tenido como
mujer Ashkenazi, pero sabiamos que
no era la causa, pero de todos mo-
dos, me hicieron la prueba porque el
Dr. M lo recomendo... y mi oncolo-
ga... sabia que el Dr. M estaba inte-
resado en las mujeres Ashkenazi...

Su relato ilustra la voluntad de los
genetistas de realizar pruebas a las
mujeres Ashkenazi, aun cuando la his-
toria familiar no es particularmente
fuerte. Durante el trabajo de campo
clinico, una de las primeras cosas que
me explico el asesor genético fue el
bajo umbral para las pruebas de las
mujeres Ashkenazi. Si un paciente te-
nia antecedentes Ashkenazi se le po-
drian ofrecer pruebas, incluso si sélo
un familiar habia tenido cancer de
mama. Esto es consistente con las di-
rectrices revisadas publicadas por el
NICE?” para el manejo del cancer de
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mama familiar. Aunque el asesor ge-
nético no tenia las cifras exactas, co-
ment6 a modo de anécdota que las
mutaciones no se encontraron muy a
menudo, algo que atribuyd al bajo
umbral para la prueba de los judios
Ashkenazi. El hecho de que el médico
de Laura le haya sugerido realizarse la
prueba a pesar de que su cancer no es-
taba relacionado con su historia fami-
liar puede haber contribuido a su
creencia erronea de que todas las mu-
jeres judias Ashkenazi estaban en ries-
go simplemente por ser Ashkenazi.

Laura: ...parece que el cancer de
mama es una epidemia... y la pobla-
cion en general tiene un 1 en 10 de
probabilidades de sufrirlo... jPero
para las mujeres judias, las mujeres
Ashkenazi es peor! Es un tiro certe-
ro. Mira tu vecindario lado a lado y
ellas van a tenerlo...

Estas creencias exageradas no pre-
sentaron un problema para las mujeres
entrevistadas y, en cambio, se convir-
tieron en una oportunidad para utilizar
dicho conocimiento como forma de
empoderamiento, para aumentar la con-
ciencia sobre el tema y para prevenir el
cancer de mama en el futuro. Laura
pensé que esto era crucial para sensibi-
lizar a todas las mujeres judias acerca
de su riesgo. Las mujeres se apropiaron
de este mayor riesgo y se convencieron
de que era algo que todas las mujeres
Ashkenazi necesitaban saber.

Jennifer tenia poco mas de cuarenta
afios, tenia una historia familiar de
peso y estaba a la espera de su cita con
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el genetista. Al igual que Laura, Jenni-
fer también pensaba que era funda-
mental que todas las mujeres judias lo
supieran y que “los rabinos desde sus
pulpitos deberian decirselo a las muje-
res”. Ella no veia esto como algo que
podria causar alarma o preocupacion,
sino que “empoderaba” a las mujeres y
les permitia tenerlo “bajo control”.
Cuando le pregunté a Jennifer si te-
nia alguna duda respecto de las inves-
tigaciones centradas especificamente
en judios Ashkenazi, ella respondio:

Jennifer: ;Oh, no, yo estoy a favor
de eso. Estoy totalmente a favor de
ellas. Si se puede ayudar de cual-
quier forma a arrojar luz sobre
esto... ;por qué no? Creo que es una
buena cosa, no me importa en abso-
luto. No, no me molesta en lo mads
minimo... Creo que todas las muje-
res judias Ashkenazi deben saber,
porque entonces pueden hacer algo
positivo. Quiero decir, veo esto
como algo muy positivo... Yo no lo
veo como algo que alarme a la gen-
te, lo veo como informar a la gente y
luego una vez que estdas informado,
la decision esta en uno.

El consultor que Jennifer vio en su
hospital local le habia advertido que
ella podria tener que enfrentar algunas
“decisiones desagradables” y que las
pruebas genéticas podrian ser una “es-
pada de doble filo”, porque podria te-
ner que considerar una mastectomia
profilactica si se descubria que era
portadora. La ambivalencia de su mé-
dico acerca del valor de la prueba no
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disuadié a Jennifer en absoluto. Ella
creia que era mejor saber, aunque re-
conoci6 que su madre y algunas de sus
primas no pensaban igual y prefirieron
no someterse a pruebas genéticas.

Los mensajes que las mujeres esta-
ban recibiendo en los encuentros clini-
cos las dejaron con la creencia erronea
de que todas las mujeres Ashkenazi te-
nian un mayor riesgo. La seccion si-
guiente analiza como se sentian las
mujeres acerca de este riesgo en rela-
cion con la historia de la discrimina-
cion hacia los judios.

Continuacion de la discriminacion
histdrica

Tras el descubrimiento de las muta-
ciones fundadoras BRCA Ashkenazi a
mediados de la década del 90, surgid
la preocupacion sobre los riesgos para
los judios de estar involucrados en la
investigacion genética y las pesquisas
genéticas. La resolucion de 1999 apro-
bada por la United Synagogue, que re-
presenta al judaismo conservador en
los Estados Unidos, declaro:

“la preocupacion por la discrimi-
nacion esta disuadiendo a los miem-
bros de la comunidad judia y a otros
grupos raciales/étnicos de participar
en investigaciones potencialmente im-
portantes y en proyectos de diagnosti-
co... y la comunidad judia reconoce el
interés de la comunidad cientifica y la
biotecnologia en la ampliacion de su
base de conocimientos en la busqueda
para entender, prevenir y curar las en-
fermedades genéticas y, al mismo
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tiempo, la comunidad judia tiene un
gran interés en disminuir el miedo y
evitar la estigmatizacion o discrimi-
nacion”. (Declaracion de la Sinagoga
Unida del Judaismo Conservador,
1999)*.

Elizabeth sinti6 cierto recelo cuando
tuvo que responder sobre sus antece-
dentes familiares Ashkenazi:

Elizabeth: ...tuve diferentes clases
de pensamientos, jpor qué me pre-
guntan eso? Y, ;jcomo lo adivinaron?
[risas] Fue como, hay una conspira-
cion mundial contra nosotros, ;qué
esta pasando? Porque la primera
idea, como la de que todos los judios
o muchos de ellos, que estan para-
noicos [sic] fue mds o menos: joh,
Dios mio, 1929 ha vuelto a apare-
cer! jOh, Dios mio, me estan pre-
guntando ahora si yo soy judia y
mirando mis enfermedades y van a
generar un estereotipo...! Pero eso
no me parecio del todo logico... Pen-
saba cosas raras, pero realmente no
me molesto nada de eso porque... si
uno se detiene a pensarlo, cambia de
opinion y no es posible realmente
que el National Health Service esté
detrads de eso. Si me hubiera sentido
realmente incomoda, probablemente,
no lo hubiera contestado.

El hecho de que la investigacion y
las pruebas genéticas mas recientes se
centren en las enfermedades, en lugar
de centrarse en la investigaciéon no re-
lacionada con la salud, tuvo un efecto
positivo en como fue interpretada. Las
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personas vieron la informacion genéti-
ca como algo beneficioso y no dafiino,
porque el conocimiento genético y las
pruebas ofrecen la posibilidad de pre-
venir la enfermedad y mejorar la sa-
Iud. Algunos se sintieron protegidos
especialmente contra la discrimina-
cién por este motivo.

Laura: Yo no sé si ha habido algun
tipo de racismo adicional porque los
afro caribenios tienen anemia de cé-
lulas falciformes; o los griegos, tala-
semia, o los Judios, Tay Sachs. Creo
que es un drea de la que la mayoria
de la gente se aleja. Los nifios con
discapacidad son también zona pro-
hibida. No creo que ni siquiera los
peores racistas puedan llegar a ir tan
lejos. Bueno, por supuesto, los peo-
res racistas, los nazis, lo hicieron. Ya
era bastante malo ser judio y tam-
bién fueron contra las personas con
discapacidad. Pero no creo que... no
hay ningun racismo manifiesto al
respecto, pero eso es solo mi opinion.
Nunca me ha tocado enfrentarlo.”

Anna era una mujer britanica de casi
cincuenta afios, cuya madre habia
muerto de cancer de mama, que se en-
contraba en espera de los resultados de
su prueba genética BRCA. Para ella, el
caracter personalizado de la informa-
cion era lo que la hacia particularmen-
te relevante:

Anna: ...esto es realmente infor-
macion que trata de mi. No se trata
de un 20% de la poblacion, esto es
acerca de mi y creo que esta muy
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bien... Creo que es una oportunidad
unica, sé que no muchas personas
tienen esta oportunidad. Asi que no
que me da vergiienza, tu sabes que
yo no lo veria de ese modo. Creo
que es el unico tipo de gente con que
iba a hablar de ello que no estaria
pensando ‘oh es de origen judio’.
jCiertamente espero no conocer a
nadie que esté pensando eso, eso es
seguro! [risas] ... Asi que creo que
serian solo los que han sido mal
educados o... los intolerantes. Ya sa-
bes que siempre va a haber muchos
de ellos en todos lados...

Aunque las mujeres solian mencio-
nar la persecucion y el Holocausto
nazi y estaban sensibilizadas por el
mal uso historico de la genética, no es-
taban preocupadas por el hecho de que
la genética actualmente representara la
continuacion o la renovacion de la for-
ma en que la investigacion cientifica
habia sido utilizada en el pasado. Las
implicaciones de estos hallazgos se
discuten a continuacion.

Discusion

Una de las principales criticas acer-
ca de la medicina genética y las prue-
bas centradas en judios Ashkenazi es
que podrian conducir a un resurgi-
miento de las formas historicas de dis-
criminacion y antisemitismo*. Una
vez que se toma en cuenta el contexto
historico, es facil entender por qué el
comentario de las ciencias sociales
suele ser muy critico o muy desconfia-

PERSPECTIVAS BIDETIcCAs © 201 1

Buckup - Interior FLACSO 30 - JULIO 2011.q% 18/07/2011 10:47 Pagina 115

PERSPECTIVAS BIOETICAS | 115

do* de los desarrollos en relacion con
la poblacién/raza, la genética y las en-
fermedades y por qué ellas suelen an-
ticipar que las consecuencias seran
perjudiciales y generaran exclusion. Si
bien es importante no descuidar el pa-
sado, los criticos de la genética con-
temporaneca a menudo utilizan las
consecuencias histdricas negativas
como advertencias de los riesgos que
conlleva este tipo de investigacion en
la actualidad, en lugar de basar sus cri-
ticas sobre evidencia empirica.*

Por un lado, los datos cualitativos
que aqui se presentan no son compati-
bles con esas preocupaciones. Mientras
que la historia judia de la discrimina-
cién y la persecucion nazi surgio6 en la
mayoria de las entrevistas y las perso-
nas se mostraron afectadas frente a es-
tos eventos pasados, la medicina y las
investigaciones actuales en genética no
son vistas como una continuacion de la
discriminacion historica. Por el contra-
rio, las mujeres no estuvieron particu-
larmente preocupadas por ser objeto de
discriminacion debido a su enfermedad
o por ser etiquetadas en funcion de
ello. En cambio, eran partidarias de la
medicina y las pruebas genéticas y cre-
fan que era un ejercicio valioso que
proporcionaba informaciéon util que
podria ayudar a asegurar la salud de los
judios. El hecho de ser judias Ashkena-
zi no hizo que las mujeres brindaran
menos apoyo a la investigacion ni ge-
ner6 temores sobre ser calificadas
como enfermas, sino que tuvo el efec-
to contrario.

Puede parecer paraddjico que el ser
objeto reciente de discriminacion basada
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en argumentos genéticos no haya dado
lugar a un rechazo de la medicina gené-
tica por parte de los judios Ashkenazi®'.
Otras poblaciones, como los afroameri-
canos, por ejemplo, han desconfiado e
incluso rechazaron la investigacion ge-
nética y las pruebas relacionadas con
ellos. Para los afroamericanos, esto en
general se puede remontar a dos eventos
historicos particulares.” El primero es el
de los experimentos de Tuskegee, que
tuvieron lugar en los Estados Unidos en-
tre 1932 y la década del 70*. El segundo
evento es la introduccion de la deteccion
obligatoria de células falciformes de to-
dos los afroamericanos, incluidos los ni-
flos, en algunos estados de Estados
Unidos también en la década del 70.
Después de las pruebas compulsivas, al-
gunos portadores no fueron capaces de
obtener un seguro médico o un empleo
como consecuencia de ser portadores, a
pesar de que no todos los portadores se
ven afectados por la enfermedad y de
que la gravedad para aquellos que se ven
afectados es variable. Los programas
fueron tratados con “hostilidad y rece-
lo”*, y la deteccion de células falcifor-
mes se retird como programa obligatorio
debido a las consecuencias negativas, la
desconfianza general y la falta de apoyo
de los afroamericanos. Esta reaccion se
diferencia de la reaccion de la poblacion
judia Ashkenazi en relacién a los progra-
mas de cribado de Tay Sachs durante el
mismo periodo. Los programas de de-
teccion de células falciformes fueron in-
terpretadas por los afroamericanos como
intentos del gobierno para limitar a la
poblacion, mientras que la deteccion de
Tay Sachs fue vista como un acto de
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auto preservacion que podria reducir o
eliminar los casos de esta enfermedad
gravemente discapacitante.” ;Como
pueden explicarse estas diferencias?
Duster* relaciona explicitamente las
razones para el éxito de los programas
de Tay Sachs, en contraste con los de
células falciformes con la situacion
educativa y econémica de los judios
Ashkenazi como opuesta a la de los
afroamericanos. Segun Duster”, los
judios se sintieron lo suficientemente
en control de la politica de los progra-
mas de cribado para disipar cualquier
sospecha potencial. Sin embargo, Dus-
ter enfatiza la posicion econdmica sin
tener en cuenta otros factores, tales
como la teologia judia, el contexto his-
torico, politico y cultural, la demografia
y la supervivencia de las generaciones
futuras, los vinculos entre la enferme-
dad y la historia colectiva, y la proximi-
dad a grandes centros urbanos, todo lo
cual ha creado un entorno que es propi-
cio para el apoyo a la investigacion ge-
nética y los programas de cribado.*®
Este trabajo muestra que debemos
ser cautelosos antes de etiquetar a los
grupos o poblaciones como vulnera-
bles a las consecuencias de la investi-
gacion médica. El concepto de
Florencia Luna de “capas de la vulne-
rabilidad” es una til herramienta con-
ceptual y de andlisis. Florencia Luna se
preocupa por la concepcion de “grupos
vulnerables” en la ética de la investiga-
cion y la tendencia a utilizar la vulne-
rabilidad como una “etiqueta fija en
una subpoblacion determinada”®. Ella
critica la homogeneizacion y los efec-
tos estereotipantes del etiquetamiento
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de toda una poblacién como “vulnera-
ble” y propone concebir la vulnerabili-
dad como presentando capas, siendo
dindmica y situacional. Si bien es im-
portante no descuidar el hecho de que
puede haber personas vulnerables den-
tro de un grupo, o que una persona
puede estar en una situacion de vulne-
rabilidad en funcion de sus circunstan-
cias, es importante recordar que
ninguna poblacién es esencialmente
vulnerable. Incluso para un grupo
como los judios Ashkenazi, con una
larga historia de discriminacion y es-
tigma, a veces basada en una supuesta
propension a la enfermedad y la salud
deficiente, la medicina genética no
debe interpretarse necesariamente de
forma previsible.

Sin embargo, y esto es importante,
hubo pruebas de que los encuentros
clinicos y los cuestionarios de historia
familiar tienen el potencial de crear en
las mujeres la idea de que todas las
mujeres judias Ashkenazi tienen un
mayor riesgo de cancer de mama ge-
nético y son mas propensas a la enfer-
medad que otros grupos de personas.
Aunque esta creencia puede no haber
sido un problema para las mujeres en
particular, de todos modos, indica que
grupos enteros pueden ser vinculados
con la enfermedad y puede haber una
posibilidad de discriminacion o estig-
matizacion por parte de los no-judios.
No solo las personas no religiosas,
sino también los profesionales de la
medicina pueden malinterpretar las di-
ferencias entre el riesgo individual y el
de la poblacion. Una de las consecuen-
cias del apoyo historico de los judios
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Ashkenazi y su participacion en la in-
vestigacion genética y los programas
de cribado es que se han vuelto sobre-
representados en los resultados de la
investigacion genética, ya que la in-
vestigacion continiia basandose en el
cuerpo pre-existente, en muestras y en
los escritos sobre el tema. Las conclu-
siones de la investigacion original de
la “mutacion BRCA Ashkenazi” se
basaron en un conjunto de muestras
de Tay Sachs, que se habian almace-
nado desde la década del 70.° Sigue
siendo incierto si los individuos con-
sintieron al uso de estas muestras para
la investigacion futura.®’ En este con-
texto, las enfermedades se convierten
facilmente en “enfermedades judias”,
a pesar de que se puede conocer poco
acerca de las frecuencias de mutacion
en otras poblaciones.” El hecho de
que genes individuales de la enferme-
dad, tales como las “mutaciones
BRCA Ashkenazi”, fueran designados
como genes judios porque son estadis-
ticamente mas frecuente en los judios
puede llevar a un “facil deslizamiento
conceptual”® provocando que todos
los individuos sean erroneamente aso-
ciados con esta enfermedad. Asi, el
cancer de mama genético puede con-
vertirse en una “enfermedad judia”.
La poblacion judia Ashkenazi no es
la unica utilizada en investigacion ge-
nética. La genética BRCA se encuen-
tra dentro del contexto de la salud
mundial y constituye un ejemplo ilus-
trativo de como la medicina genética
se esta desarrollando en relacién con
la poblacidon en general. Por ejemplo,
en los Estados Unidos se ha prestado
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una extraordinaria atencion a las dis-
paridades de salud entre los grupos de
poblacion definidos por raza y etnici-
dad.* Se estan realizando investiga-
ciones para determinar las frecuencias
de mutaciéon BRCA en los afroameri-
canos y los americanos hispanos/lati-
nos.® También hay un creciente interés
en la incidencia de cancer de mama
genética en América Latina y se han
llevado a cabo estudios para determi-
nar la frecuencia poblacional de las
mutaciones BRCA en Brasil, Colom-
bia, Chile y Cuba hasta la fecha.*® Esta
investigacion tiene el objetivo especi-
fico de identificar la presencia de mu-
taciones fundadoras en las poblaciones
latinoamericanas, ya que simplifica las
prucbas genéticas y las vuelve mas
econdmicas. A pesar de que no existe
un método probado para eliminar
completamente el riesgo, y algunas
opciones de manejo, tales como la
mastectomia profilactica, pueden ser
extremadamente dificiles de conside-
rar para las mujeres, los cientificos y
los médicos sostienen que la identifica-
cién de mujeres con alto riesgo puede
ayudar a reducir la incidencia y mortali-
dad por cancer de mama y que debe
considerarse la expansion de las prue-
bas en “las poblaciones subatendidas”.”

Argentina tiene la mayor poblacién
judia en América Latina —es la sépti-
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