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BENEDETTO XVI

  

DISCORSO
AI PARTECIPANTI ALLA XV ASSEMBLEA GENERALE

Sala del Concistoro
Signori Cardinali,
Venerati Fratelli nell’Episcopato e nel Sacerdozio,
Illustri Accademici,
Gentili Signori e Signore!

Mi è particolarmente gradito potervi ricevere in occasione della XV Assemblea ordinaria della Pontificia Accademia per la Vita. Nel 1994 il mio Venerato Predecessore Papa Giovanni Paolo II la istituiva sotto la presidenza di uno scienziato, il professor Jerôme Lejeune, interpretando con lungimiranza il delicato compito che avrebbe dovuto svolgere nel corso degli anni. Ringrazio il Presidente, Mons. Rino Fisichella, per le parole con le quali ha voluto introdurre questo incontro, confermando il grande impegno dell'Accademia a favore della promozione e difesa della vita umana.

Da quando, nella metà dell'Ottocento, l'abate agostiniano Gregorio Mendel, scopri le leggi dell'ereditarietà dei caratteri, tanto da essere considerato il fondatore della genetica, questa scienza ha compiuto realmente passi da gigante nella comprensione di quel linguaggio che sta alla base dell'informazione biologica e che determina lo sviluppo di un essere vivente. È per questo motivo che la genetica moderna occupa un posto di particolare rilievo all'interno delle discipline biologiche che hanno contribuito al prodigioso sviluppo delle conoscenze sull'architettura invisibile del corpo umano e i processi cellulari e molecolari che presiedono alle sue molteplici attività. La scienza è giunta oggi a svelare sia differenti meccanismi reconditi della fisiologia umana sia processi che sono legati alla comparsa di alcuni difetti ereditabili dai genitori come pure processi che rendono talune persone maggiormente esposte al rischio di contrarre una malattia. Queste conoscenze, frutto dell'ingegno e della fatica di innumerevoli studiosi, consentono di giungere più facilmente non solo a una più efficace e precoce diagnosi delle malattie genetiche, ma anche a produrre terapie destinate ad alleviare le sofferenze dei malati e, in alcuni casi, perfino a restituire loro la speranza di riacquistare la salute. Da quando, inoltre, è disponibile la sequenza dell'intero genoma umano anche le differenze tra un soggetto ed un altro e tra le diverse popolazioni umane sono diventate oggetto di indagini genetiche che lasciano intravedere la possibilità di nuove conquiste.

L'ambito della ricerca rimane anche oggi molto aperto e ogni giorno vengono dischiusi nuovi orizzonti ancora in larga parte inesplorati. La fatica del ricercatore in questi ambiti così enigmatici e preziosi richiede un particolare sostegno; per questo la collaborazione tra le differenti scienze è un supporto che non può mai mancare per approdare a risultati che siano efficaci e nello stesso tempo produttori di autentico progresso per l'umanità intera. Questa complementarità permette di evitare il rischio di un diffuso riduzionismo genetico, incline a identificare la persona esclusivamente con il riferimento all'informazione genetica e alle sue interazioni con l'ambiente. È necessario ribadire che l'uomo sarà sempre più grande di tutto ciò che forma il suo corpo; egli, infatti, porta con sé la forza del pensiero, che è sempre tesa alla verità su di sé e sul mondo. Ritornano, cariche di significato, le parole di un grande pensatore che fu anche valente scienziato, Blaise Pascal: “L'uomo non è che un giunco, il più debole nella natura, ma è un giunco pensante. Non occorre che l'universo intero si armi per schiacciarlo; un vapore, una goccia d'acqua è sufficiente per ucciderlo. Ma quand'anche l'universo intero lo schiacciasse, l'uomo sarebbe pur sempre più nobile di ciò che lo uccide, perché egli sa di morire e conosce la superiorità che l'universo ha su di lui; l'universo invece non ne sa nulla” (Pensieri, 347).

Ogni essere umano, dunque, è molto di più di una singolare combinazione di informazioni genetiche che gli vengono trasmesse dai genitori. La generazione di uomo non potrà mai essere ridotta a una mera riproduzione di un nuovo individuo della specie umana, così come avviene con un qualunque animale. Ogni apparire nel mondo di una persona è sempre una nuova creazione. Lo ricorda con profonda sapienza la parola del Salmo: “Sei tu che hai creato le mie viscere e mi hai tessuto nel seno di mia madre... Non ti erano nascoste le mie ossa quando venivo formato nel segreto” (139,13.15). Se si vuole entrare nel mistero della vita umana, quindi, è necessario che nessuna scienza si isoli, pretendendo di possedere l'ultima parola. Si deve condividere, invece, la comune vocazione per giungere alla verità pur nella differenza delle metodologie e dei contenuti propri a ogni scienza.

Il vostro convegno, comunque, non analizza solamente le grandi sfide che la genetica è tenuta ad affrontare; ma si estende pure ai rischi dell'eugenetica, pratica non certamente nuova e che ha visto nel passato porre in essere forme inaudite di autentica discriminazione e violenza. La disapprovazione per l'eugenetica utilizzata con la violenza da un regime di stato, oppure frutto dell'odio verso una stirpe o una popolazione, è talmente radicata nelle coscienze che ha trovato espressione formale nella Dichiarazione universale dei diritti dell’uomo. Nonostante questo, appaiono ancora ai giorni nostri manifestazioni preoccupanti di questa pratica odiosa, che si presenta con tratti diversi. Certo, non vengono riproposte ideologie eugenetiche e razziali che in passato hanno umiliato l'uomo e provocato sofferenze immani, ma si insinua una nuova mentalità che tende a giustificare una diversa considerazione della vita e della dignità personale fondata sul proprio desiderio e sul diritto individuale. Si tende, quindi, a privilegiare le capacità operative, l'efficienza, la perfezione e la bellezza fisica a detrimento di altre dimensioni dell'esistenza non ritenute degne. Viene così indebolito il rispetto che è dovuto a ogni essere umano, anche in presenza di un difetto nel suo sviluppo o di una malattia genetica che potrà manifestarsi nel corso della sua vita, e sono penalizzati fin dal concepimento quei figli la cui vita è giudicata come non degna di essere vissuta.

È necessario ribadire che ogni discriminazione esercitata da qualsiasi potere nei confronti di persone, popoli o etnie sulla base di differenze riconducibili a reali o presunti fattori genetici è un attentato contro l'intera umanità. Ciò che si deve ribadire con forza è l'uguale dignità di ogni essere umano per il fatto stesso di essere venuto alla vita. Lo sviluppo biologico, psichico, culturale o lo stato di salute non possono mai diventare un elemento discriminante. È necessario, al contrario, consolidare la cultura dell'accoglienza e dell'amore che testimoniano concretamente la solidarietà verso chi soffre, abbattendo le barriere che spesso la società erige discriminando chi è disabile e affetto da patologie, o peggio giungendo alla selezione ed al rifiuto della vita in nome di un ideale astratto di salute e di perfezione fisica. Se l'uomo viene ridotto ad oggetto di manipolazione sperimentale fin dai primi stadi del suo sviluppo, ciò significa che le biotecnologie mediche si arrendono all'arbitrio del più forte. La fiducia nella scienza non può far dimenticare il primato dell'etica quando in gioco vi è la vita umana.

Confido che le vostre ricerche in questo settore, cari amici, possano continuare con il dovuto impegno scientifico e l'attenzione che l'istanza etica richiede su problematiche così importanti e determinanti per il coerente sviluppo dell’esistenza personale. È questo l’auspicio con cui desidero concludere questo incontro. Nell’invocare sul vostro lavoro copiosi lumi celesti, imparto a voi tutti con affetto una speciale Benedizione Apostolica.
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RINO FISICHELLA

  

Introduzione a 
“Sfide della genetica e rischi dell'eugenetica”

 

Non è senza un tocco di perplessità che il teologo si sente interpellato dinanzi a un tema come quello che siamo chiamati a trattare in questi giorni: Sfide della genetica e rischi dell'eugenetic.aLa realtà sulla quale siamo provocati a dare il nostro giudizio è talmente  nuova,  frutto  di  un  complesso  sviluppo  che  tocca  non  solo  le  scienze sperimentali e le nuove tecnologie, ma la stessa antropologia nel suo verificare la concreta  possibilità  di  automanipolazione  a  cui  l'uomo  è  giunto.  Dinanzi  a  una problematica di tale portata è evidente che lo spazio non può essere limitato alla sola sfera biomedica, ma si debba necessariamente estendere oltre, toccando pure il giudizio etico e morale. Inutile nascondersi che proprio dinanzi a simili problematiche così complesse, nuove e sempre in fase di ulteriori scoperte le quali non fanno che accrescere ancora di più la meraviglia e lo stupore per dove può giungere l'intelligenza umana, il teologo si trovi come ingessato sia per la complessità delle questioni sul tappeto sia per la non piena conoscenza dei fenomeni e delle conseguenze a cui possono giungere.

 

Saluto ai Convegnisti
 

Prima di addentrarsi per una breve introduzione ai lavori congressuali, mi corre l'obbligo di rivolgere una parola di particolare ringraziamento, anzitutto, ai Membri della Pontificia Accademia per la Vita: la scelta fatta lo scorso anno di proporre questa tematica  mostra  la  lungimiranza  con  cui  siamo  chiamati  ad  affrontare  le  varie problematiche che giorno dopo giorno diventano dibattito pubblico e sempre più spesso, purtroppo, con conseguenze conflittuali tra le diverse posizioni. Mi è particolarmente gradito rivolgere un saluto di gratitudine a S. E. mons. Elio Sgreccia fino a giugno 
scorso Presidente di questa Pontificia Accademia che per molti anni ha condotto la nostra Istituzione con le sue riconosciute doti e la professionalità dovuta. Un saluto peculiare rivolgo agli illustri Relatori che da diverse parti del mondo sono convenuti per questo Congresso, portando la loro competenza e la propria specializzazione nei diversi ambiti del sapere scientifico che andremo di volta in volta a trattare. Un personale saluto rivolgo ai numerosi iscritti per queste giornate di studio: mi auguro che il tempo trascorso nell'ascolto, nella riflessione e nel dibattito possa essere realmente fecondo e preparare ognuno di noi a verificare quanto sia importante coniugare conoscenza e desiderio di sapere sempre di più per giungere a una visione unitaria del sapere superando la frammentarietà del momento presente.

 

Le nuove frontiere
 

E' bene ora richiamare alla mente alcuni tratti fondamentali che emergono dalla problematica del nostro Convegno. E' quanto mai necessario questo richiamo perché nessuno di noi cada nella facile tentazione di ritenere che simili contenuti appartengono alla sola sfera delle scienze sperimentali, lasciando le altre scienze interconnesse con il rimpianto di non avere offerto il loro necessario contributo e, soprattutto, con la conseguenza di rimanere affetti da molti interrogativi senza una risposta soddisfacente. Nell'ultima  Istruzione  della  Congregazione  per  la  Dottrina  della  Fede,  Dignitas persona, diversi passaggi sono dedicati alla nostra problematica (cfr nn. 2-3). I numeri 25-27,  comunque,  trattano  direttamente  della  nostra questione e riferiscono delle differenti tecniche di ingegneria genetica confrontandole con il rispettivo giudizio morale che esse comportano. Il principio fondamentale che muove l'Istruzione su tali questioni si esprime nella liceità degli interventi che hanno scopo terapeutico quando intendono ripristinare  la  normale  configurazione  genetica  della  persona  oppure contrastare i danni che possono derivare da anomalie genetiche presenti in alcune patologie. Diverso giudizio, invece, viene formulato sulle applicazioni di ingegneria genetica con finalità diverse da quelle terapeutiche e volte, invece, a manipolazioni per realizzare miglioramento o potenziamento della dotazione genica. In questo caso, avverte Dignitas persona,esi apre lo spazio per un'ulteriore considerazione che tocca direttamente la sfera dell'antropologia; in alcuni casi, infatti, sembra di dover assistere a una concezione della persona che non accetta il limite e rifiuta la finitezza di cui ognuno è contrassegnato. "Tali manipolazioni -continua testualmente l'Istruzione- favoriscono una mentalità eugenetica e introducono un indiretto stigma sociale nei confronti di coloro che non possiedono particolari doti ed enfatizzano doti apprezzate da determinate culture e società, che non costituiscono di per sé lo specifico umano. Ciò contrasterebbe con la verità fondamentale dell'uguaglianza tra tutti gli esseri umani, che si traduce nel principio di giustizia, la cui violazione alla lunga finirebbe per attentare alla convivenza pacifica tra gli individui" (Dp 27).

Saremo sempre difensori della scienza nella sua legittima aspirazione a indagare l'immenso mistero del creato. E dovremo sempre avere particolare attenzione per quanti mettono la loro intelligenza a servizio del progresso e dello sviluppo mediante le diverse tecnologie che permettono di entrare nei meandri della creazione per approdare a una soluzione che consente di vivere sempre meglio in un ambiente a servizio dell'uomo e a misura dell'uomo. Debellare la malattia e il dolore non sono contrari alla fede cristiana; essa professa che in Cristo morto e risorto la creazione e l'uomo in essa sono rinnovati perché destinatari dell'evento salvifico operato dal mistero pasquale di Gesù di Nazareth (cfr Col 1,15-20; 2,9-15; Ef 1,10; Rm 8,18-23). La malattia, il dolore, la sofferenza e la morte, tuttavia, permangono con il loro carico di interrogativi a cui è necessario dare risposta che sia carica di senso. Non sono estranei da questi pensieri i contenuti che andiamo ad affrontare. La ricerca genetica, per sua stessa natura, spazia su diversi orizzonti: da quello prettamente biomedico a quello giuridico, dalla riflessione filosofica e teologica a quella sociologica e psicologica. A nessuno, infatti, sfugge che una simile tematica  rappresenta  sempre  più  spesso  il  riferimento  costante  della  medicina; soprattutto dopo la scoperta del genoma e la conseguente conoscenza di gran parte delle caratteristiche peculiari del patrimonio genetico di ognuno di noi. Grazie al grande lavoro svolto nell'ultimo decennio, soprattutto sotto la direzione di F. Collins, circa lo Human Genome Data Ba,sèepossibile la mappatura di migliaia di geni che permettono la conoscenza di diverse tipologie di malattie e viene offerta spesso la concreta possibilità di superare la patologia ereditaria. Le conquiste genetiche appartengono al costante e spesso frenetico progresso tecnologico che sembra non avere più confini. E' facile riscontrare le diverse finalità che sono sottese alla ricerca genetica: la prima e basilare si compie nella diagnostica dove è  possibile verificare la  vasta  gamma applicativa e il crescente numero di richieste, a onor del vero non sempre corrispondenti all'utilità che viene commercializzata, mostra la sua efficacia. A questo livello la tecnica si  estende  indagando  i  fattori  di  ordine  prematrimoniale e  preconcezionale per verificare la possibilità o meno di essere portatori sani di diverse patologie. La stessa applicazione, comunque, viene compiuta oggi anche a livello prenatalee porta con sé -come si può immaginare- problematiche di ordine etico non indifferenti. Come si sa, la genetica possiede, inoltre, finalità terapeuticheche possono trovare riscontro su cellule somatiche  o  sull'embrione  precoce.  Non  si  può  dimenticare,  infine,  l'obiettivo produttivo   che trova soprattutto nell'ambito farmacologico ampio riscontro. Sarebbe ingenuo, da parte nostra, non menzionare altre forme che ai nostri giorni sono presenti nella   ricerca   genetica   quali   lo  scopo   alterativo      che   può   trovare   riscontro nell'applicazione sulla persona come pure nell'ambito animale o vegetale. Ognuno di questi spazi richiede un'analisi particolare perché il giudizio etico si differenzia per la finalità e l'uso che la sperimentazione compie. Insomma, gli interrogativi sulle finalità per cui si progetta una determinata manipolazione genetica, come viene pianificata praticamente, quali conseguenze ne derivano sulla soggettività personale dell'individuo se risulti cioè conforme alla sua libertà, alla sua dignità e alla sua sfera di intimità che non può essere violata, non sono affatto secondari e richiedono una risposta.

Già queste rapide esemplificazioni, comunque, mostrano che non può essere esclusiva responsabilità dello scienziato quella di stabilire i criteri che permettono la liceità o meno delle finalità prefissate. Se, da una parte, egli è chiamato in causa per verificare le possibilità tecniche che utilizza, dall'altra, non può rimanere neutrale dinnanzi alle sperimentazioni che compie; deve pur sempre essere consapevole che non tutto ciò che è scientificamente e tecnicamente possibile è ugualmente lecito. Non può essere  solo  lui,  quindi,  a  tracciare  il  confine  tra  liceità  o  meno  della  sua sperimentazione; ha bisogno, deve sentire il bisogno di un confronto con altre scienze a cui è demandata la competenza per verificare il limite e l'oggettiva istanza etica sottesa.

 Anche perché, come si suol dire, non è tutto oro ciò che luccica. Ogni conquista scientifica porta sempre con sé inevitabilmente quello sguardo del Giano bifronte che mostra la bellezza e insieme la tragicità. Il rischio di una deriva della genetica non è solo un richiamo teorico che viene fatto; appartiene, purtroppo, a una mentalità che tende lentamente ma inesorabilmente a diffondersi. Il termine di "eugenetica" sembra relegato al passato e il solo richiamo terminologico fa inorridire. Come spesso succede, tuttavia, un sottile formalismo linguistico, unito a una buona pubblicità sostenuta da grandi interessi economici, fa perdere di vista i veri pericoli sottesi e tende a creare una mentalità non più in grado di riconoscere sia il male oggettivo presente in diverse forme sperimentali sia di giungere a formulare un giudizio etico corrispondente. Avviene così che mentre sembra non esserci più posto nelle nostre società democratiche, rispettose per principio della dignità e dell'uguaglianza della persona, l'eugenetica messa al bando nell'uso terminologico possa ricomparire nella pratica in tutta buona coscienza. Scopo di questo Congresso, oltre quello di constatare i progressi della genetica e le implicanze che essa possiede nel vivere sociale, sarà anche quello di verificare se all'interno della sperimentazione genetica sono presenti aspetti che tendono e attuano di fatto un'azione eugenetica. Essa non di rado si nasconde sotto la maschera del volto consolatorio di chi vorrebbe migliorare fisicamente la specie umana. Si esprime in diversi progetti di ordine scientifico, biologico, medico, sociale e politico; tutti più o meno collegati tra di loro. Tali progetti comportano un giudizio etico soprattutto quando si vuole sostenere che si attua una simile azione eugenetica in nome di una "normalità" di vita da offrire agli individui. Normalità che rimane tutta da definire e che spinge in maniera incontrovertibile e stabilire chi mai possa arrogarsi l'autorità per redigere le regole e le finalità del vivere "normale" di una persona. In ogni caso, questa mentalità certamente riduttiva, ma presente in diversi interventi, tende a considerare che ci siano persone che hanno meno valore di altre, sia a causa della loro condizione di vita quali la povertà o la mancanza di educazione, sia a causa della loro condizione fisica ad esempio i disabili, i malati psichici, le persone in cosiddetto "stato vegetativo", le persone anziane con gravi patologie… Per quanto possano valere le classificazioni, si è soliti distinguere due tipi di eugenetica: quella "scientifica" e quella "sociale". Sarà oggetto di indagine del nostro Convegno soprattutto la prima; in ogni caso, l'una e l'altra comportano un giudizio di qualità sugli esseri umani che appare fortemente discutibile.

 

Interrogativi necessari
 

E'  incontestabile  che  il  fatto  della  manipolazione  genetica  apra  ad  alcuni interrogativi che determinano il giudizio etico a riguardo: chi sono i soggetti di tale operazione: i genitori? i singoli cittadini? lo Stato? E' evidente che il grado di giudizio varia non solo a seconda delle parti in causa, ma anche per la sperimentazione che viene posta in essere. Non è escluso da questo orizzonte lo stesso l'interrogativo su come concretamente si effettua la manipolazione; non è affatto detto, infatti, che una azione tecnicamente efficace non scateni una catena di rigetto all'interno della complessità della realtà umana. Non da ultimo, ci si dovrà interrogare sul tentativo di intervenire con la manipolazione genetica per produrre esseri che diventano "utili" per determinati scopi terapeutici perseguiti alla luce della sperimentazione senza una criteriologia che ne organizzi la produzione.

Sono profondamente convinto che più ci si addentra nella materia -soprattutto in quella umana- e maggiormente cresce sia l'enigmaticità che essa porta con sé sia l'intelligibilità che le è intrinseca. Fino a che punto conosciamo la natura e fino a che punto  possiamo  giungere  per  verificare  le  conseguenze  della  nostra  conoscenza sperimentale? L'uomo rimarrà sempre un essere personale, libero, consapevole di sé, della sua dignità e capace di amore; proprio questa dimensione lo differenzia dagli altri essere del creato e questa coscienza di sé che non può essere quantificata in un processo di identificazione materiale lo rende aperto alla trascendenza apportatrice di senso. Con ragione scriveva nella sua prima enciclica Papa Benedetto XVI: "L'uomo diventa veramente se stesso, quando corpo e anima si ritrovano in intima unità... Se l'uomo ambisce di essere solamente spirito e vuol rifiutare la carne come una eredità soltanto animalesca, allora spirito e corpo perdono la loro dignità. E se, d'altra parte, egli rinnega lo  spirito  e  quindi  considera  la  materia,  il  corpo,  come  realtà  esclusiva,  perde ugualmente la sua grandezza… Ma non sono né lo spirito né il corpo da soli ad amare: è l'uomo, la persona, che ama come creatura unitaria, di cui fanno parte corpo e anima. Solo quando ambedue si fondono veramente in unità, l'uomo diventa pienamente se stesso (Dce 5).

Se questo è l'uomo come, dove e quando la scienza e la tecnica possono entrare per modificare la sua struttura che lo qualifica come tale? Dove si colloca l'essenza dell'uomo e chi ne stabilisce il suo riconoscimento e la sua possibile manipolazione? Una riduzione al solo fatto biologico apparirebbe da subito riduttiva, impropria e impersonale. Sarà necessario avere sempre dinanzi a noi la concezione unitaria della persona; il corpo, pur essendo una componente essenziale, non esaurisce la globalità della persona che si estende oltre, nell'autoconsapevolezza di sé e di ciò che sta compiendo, giungendo perfino a darne un giudizio. Chi, inoltre, potrebbe mai stabilire a priori il criterio secondo il quale possiamo stabilire cosa sia contingente e cosa no senza ergersi immediatamente con una hybris  che umilia chi se ne arroga, prima ancora del destinatario a cui è rivolta? Con quale criterio di libertà si sta muovendo il nostro contemporaneo nel costante tentativo di far diventare realtà ogni suo desiderio? Come si nota, si ritorna volens nolen salla dimensione circa l'essenza stessa della persona. Non sarebbe corretto, soprattutto nel caso della sperimentazione genetica, entrare tout court nella casistica dove qualcuno vorrebbe intrappolarci. Una simile strada porterebbe nel ginepraio delle interpretazioni e alla fine si correrebbe il rischio di rimanere insabbiati, dimenticando il principio a cui doversi richiamare come criterio di giudizio etico e morale.

Ciò che a noi compete è, piuttosto, tenere fisso lo sguardo sul principio fondamentale dell'inviolabilità della persona, dell'indisponibilità della sua esistenza perché frutto di un dono da cui si dipende. Una gratuità che non può essere emarginata né dimenticata pena l'impossibilità non solo di non capire più noi stessi, ma di non poter più neppure trovare la chiave interpretativa per il nostro agire personale e sociale. Dinanzi a una visione spesso riduttiva della persona e della sua dignità, come pure di fronte a forme antropologiche che creando divisioni e dualismi ne minano l'integrità e quindi ne umiliano la dignità è urgente e importante che si senta la voce della Chiesa nel riaffermare l'insegnamento di sempre. L'uomo è debitore della sua vita. Egli è uscito dalle mani del Creatore e la sua realizzazione piena si potrà concretizzare solo nella condizione di percepire se stesso e costruire la propria esistenza personale e sociale senza mai volersi sostituire a Dio. La tentazione prometeica, che accompagna da sempre la storia dell'umanità, fa sentire anche ai nostri giorni i suoi rigurgiti di ribellione. Il senso di onnipotenza, che spesso accompagna alcune fasi della ricerca, sembra impedire l'obbligo di cogliere il sano realismo che dovrebbe pervadere la nostra esistenza. Esso è in grado di riportare ognuno a saper cogliere la propria condizione personale come finita e attanagliata dalle strette del tempo che passa inesorabilmente. Il richiamo alla natura non è un'invenzione cattolica, ma una realtà che ci precede, ci accompagna e ci seguirà nonostante i tentativi di alcuni nel volerla umiliare, ferire e forse violentare. Non ci sarà futuro autentico per le nuove generazioni se non saremo capaci di consegnare loro una ricchezza di cultura che pone la natura come un patrimonio comune che è offerto e non può essere distrutto; con le sue leggi che tutti devono riconoscere e accogliere prima ancora di essere riformulate in formule chimiche o in sistemi giuridici. La natura ha delle leggi proprie; essa permette che la loro conoscenza e intelligibilità siano foriere di un sano progresso, ma impone che siano rispettate. Probabilmente la ricerca scientifica e tecnologica sarà tanto più feconda e produttiva quanto più sarà in grado di questo rispetto e della sua gelosa custodia.

Le nuove frontiere della genetica, dunque, ci pongono dinanzi a sfide e rischi; questi non sono un limite imposto alla scienza, ma un richiamo forte ad entrare sempre di più nella natura e soprattutto nelle sue forme più nascoste che sono cariche di intelligibilità. Il fatto che siano meno percettibili nulla toglie alla loro profonda realtà e l'enigmaticità di cui sono portatrici non impedisce di cogliere anche nel frammento più piccolo il segno di una presenza unica che rinvia a un mistero ancora più grande. La vera sfida, pertanto, si pone nella nostra capacità a saper percepire e cogliere il mistero della creazione e lasciarsi affascinare da tanta bellezza e perfezione di cui è rivestita. In questo modo, chiunque si accosterà ad essa con meraviglia non potrà che rimanere stupito di come tanta complessità nasconda in sé altrettanta semplicità. Chi si accosta con tale metodo al labirinto della materia troverà più facilmente la via d'uscita; essa sarà contrassegnata dal rispetto dovuto all'insondabilità di quanto è stato dato in dono e non prodotto da mano di uomo.

KEVIN T. FITZGERALD

  

“History and Definition of the Concept of Eugenics”

 

Eugenics, from the Greek for a “good birth,” is usually considered to be the attempt to improve human beings primarily through controlling the inheritance of desired traits in one’s offspring.  Such an attempt raises two key questions: how much control can be achieved in the inheritance of certain characteristics, and what is to be considered an improvement?  These questions lead to even more basic questions, such as—what constitutes a good birth, is it the same for everyone, and who decides the answers to these questions?  These questions are indeed challenging, and they are the focus of this presentation because they not only apply to human reproduction but also to our more broad concepts of the good of human health and human nature.

The idea that people can take actions in order to increase the chances of a child having a “good birth” is most likely as old as human society.  Connecting this desire for a good birth with the concept that one might be able to select for certain features to be inherited by a child is also not new.  In fact, Plato observed:

If a courageous character is reproduced for many generations without any admixture of the moderate type, the natural course of development is that at first it becomes superlatively powerful but in the end it breaks out into sheer fury and madness....  But the character which is too full of modest reticence and untinged by valor and audacity, if reproduced after its kind for many generations, becomes too dull to respond to the challenges of life and in the end becomes quite incapable of acting at all.[1]
From this observation, Plato concluded that a program could be created whereby gifted men and women would be selected according to their superior traits to mate and have children with even better combinations of these traits.  Acknowledging that breeding alone was not sufficient to achieve the desired excellence of these children; Plato also argued that they should receive special education to fulfill the promise of their good births.  In contrast, children born of lesser parents would not be worthy of such attention, and could even be abandoned.[2]  It is clear, even at this point in the history of human civilization, that the idea of producing superior human beings, not just avoiding seriously disabled individuals, was given significant attention.  Though there may have been some consensus as to the qualities considered superior in Plato’s society, there were no methods for achieving such goals except for the techniques of animal breeding—which obviously were not widely embraced for humans.

Though any attention given to eugenic practices over the next two millennia met with little success due to the multiple obstacles that undermine such attempts, including moral and social problems, developments during the latter half of the 19th century paved the way for the resurgence of interest in eugenic practices in the first half of the 20th century.  These developments were primarily due to the work and insights of two researchers: Francis Galton and Gregor Mendel.  Both based their breakthroughs on the increasing interest in scientific research of combining empirical observation with improved statistical analysis.

Gregor Mendel’s now famous contribution was the rules of basic genetic inheritance.  These laws linked specific probabilities to the likelihood that particular physical characteristics of plants would be transmitted from one generation to the next.[3]  Hence, the relationship of character inheritance observed by Plato now could be more precisely predicted, at least for some features.  Of course, key considerations would be whether or not the feature that was desired followed the Mendelian pattern, and, again, the fact that only animal breeding techniques were available to pursue an increased probability of inheriting a particular characteristic.

It is at this point that Galton’s contribution had its great impact.  Galton’s concept of biometry went beyond Mendel’s focus on physical characteristics and included behavioral features as well.  Galton argued that behavioral characteristics also had to have a hereditary component because one could find certain families with such numbers of talented members that their shared environment and upbringing could not account for all the talent.  This conclusion of Galton’s was probably influenced by his interest in, and concern for, the British upper class of his time.  Galton feared that humanity would lose some of its greatest representatives if these upper class families did not reproduce sufficiently to continue their important contribution to society and the human gene pool. 

Perhaps not surprisingly, Galton’s idea of a need for more offspring from socially influential groups was embraced by many within the political and scientific arenas.  It was then complemented by the converse idea of restricting the number of offspring among undesirable groups.  Since Mendel’s ideas did not yet have enough supporting research to more fully explicate the power and the limitations of his genetic approach, Galton’s perspective held sway in the late 19th and early 20th centuries.  Hence, his ideas were employed to undergird eugenic initiatives, including the most infamous programs of the United States and Nazi Germany.  However, due to the tragedies and injustices of these programs, and the growth of Mendelian genetics, Galton’s ideas and theory lost their credibility and influence.[4]
The irony of our situation today is that the explosion of knowledge following upon Mendel’s research into our current pervasive genetic revolution may in fact be renewing interest in eugenic practices or programs.  Though this interest has primarily been focused on using our genetic and molecular technologies to prevent diseases and disabilities—often referred to as “negative” or “selective” eugenics, there is also a recent trend to pursue the possibility of a selecting for certain characteristics—though this “positive” or “enhancement” eugenics is presently more attuned to individual preference instead of societal or species superiority. 

One example of the growing interest in selecting for or against certain features in one’s children can be found in the assisted reproductive technology industry.  With the rapid development of genetic screening capabilities, it is now possible to use preimplantation genetic diagnosis to look for an increasing number of genetic characteristics that may be linked to these targeted features.  Though many argue that this additional genetic screening capacity is valuable in that it allows for an increased number of genes linked to diseases to be identified in embryos—thereby multiplying the opportunities for selecting out these undesired embryos, there is no clear distinction as to which genetic characteristics are to be considered diseased or undesirable and which are not.  Hence, a given genetic characteristic, such as a Y chromosome or a gene linked to deafness, is both desirable to some parents and undesirable to others. 

If many genetic characteristics can be considered to be both desirable or undesirable, depending on the parents’ desires, and if almost any or all genetic characteristics can be screened during the in vitro fertilization process, then it should come as no surprise that there are fertility clinics now willing to pursue protocols that would allow parents to select for features such as eye and hair color as well as the gender of their children.[5]  In an industry as competitive as the reproductive technology industry, it should also be no surprise if soon there are clinics around the world competing to attract consumers by allowing any and all choices regarding the desired features of parents’ children to be attempted.  As abhorrent as this scenario is to those of us who decry the destruction of embryonic human lives for any reason, as well perhaps for those who claim that such embryo screening should be done only to avoid serious disease, it must be acknowledged that it is a logical extension of the current state of affairs in reproductive technology.  This logic of individual choice as the premier value in reproductive technology raises serious challenges for the rest of health care, and pulls us all back towards the terrain of eugenic tragedy.

As we will see in the course of this conference, the characteristics that are chosen in eugenic programs as being either desirable or undesirable are often deeply imbued with cultural values.  Characteristics such as gender, skin color, height, intelligence, body size and shape, and even projected lifespan are all valued more for social inclinations rather than biological merit—if there is any biological merit to such characteristics at all.  Hence, the use of individual choice as the premier value in making purportedly medical decisions can, in fact, result in the undermining of any real physiological concern on the part of the health care professional.  Since individual choices are usually significantly influenced by societal and cultural values, one can readily envision various eugenic selection programs tilting back and forth among a myriad of characteristics that continuously go in and out of fashion.  One easily imagined future would involve pendulum-like swings between generations where having girls or boys goes in and out of fashion.  Is this future one of “good births?”  Is it even a healthy future overall for humankind?

This question concerning the future health of humankind is now intimately intertwined with the eugenic questions regarding reproductive technology.  This situation is the result of a similarly rapid advance in general medical technology that parallels the rapid advances in reproductive technology.  Soon we will be able to sequence each person’s entire genome accurately, quickly, and relatively inexpensively.  Placing such information in national and international databases will allow for the generation of insights and connections between each individual’s biology and their health in ways only dreamed of before.  This individual detailed information is at the basis of what is thought will be the next revolution in health care—personalized medicine.

Many healthcare experts now firmly believe that “personalized medicine” is the future of healthcare.  What is meant by ‘personal’ is an understanding of the unique genetic and molecular aspects of each person’s physiology from the molecular biological levels to the levels of the individual’s interactions with one’s community and environment.  With the many developments in medical technology and the vast amount of information that is now accessible because of rapid breakthroughs in obtaining knowledge of our genome, this personalization is becoming more of a reality each day.  The possibilities for the healthcare of each person that emerge by having an understanding of each person’s unique biology are endless.  Healthcare professionals will be able to predict whether a person will be susceptible to certain diseases by analysis of their genome, and then take preventative measures when susceptibility possibilities are high.  Chemical markers for diseases will be spotted earlier than ever before allowing for rapid medical actions.  Medications and dosages will be able to be produced and administrated in a treatment plan designed specifically for each person.  The goal of the United States Secretary for the Health and Human Services is to develop a state of the art and secure electronic health records system that will always be up to date and can be accessed universally so that no matter where you are, you can always get the personalized treatment that you need.[6]
The future of personalized medicine is incredibly complex and will extend beyond the medical and health areas to broader societal applications in business, consumer marketing, technology, governmental policy, education, economics, ethics, and also, religion.  If the treatment of any given individual becomes so specialized that it is truly caring for the individual person, then the total person must be taken into account.  Many questions become relevant when seeking to understand the total person.  What are the environmental factors that influence this person?  What nutritional factors are important and how should they be supplied by society?  What does it mean for the person to be a thriving, flourishing, happy, and healthy human being?  At this point, clearly, religious belief also becomes a vital aspect of this inquiry into the way the person lives, and moves, and has being. 

These emerging more personalized concepts of what are “normal” and “healthy” and “good” for human beings radically change any attempts at generating superior human beings.  How will proponents of eugenic programs, be they based on negative or positive selection, set clear population-wide standards for what is desirable and what is not when the health of each person is based more on each person’s individual characteristics?  If individual choice instead becomes the standard, as in reproductive technology, then the concepts of health and normality become empty with no referent other than what one decides for oneself or one’s children at any given moment.  Though this latter scenario may not fit the classic mold of government-run eugenics, it can readily be categorized as a more marketplace type eugenics with health as just one more commodity to be purchased again and again with each change in the health fashion season.  It is easy to see how both these logical eugenic extremes end up destroying the very benefits personalized medicine is thought to bring.  Therefore, the challenge before us is to bring to the world a more complex and nuanced understanding of human health and the human good that will allow the real benefits of personalized medicine to be made available to each and all while avoiding the eugenic-like tragedies of our past.

Ultimately, this understanding of health, and the related concepts of what is good for human beings, will need to be resolved within more comprehensive theories of human nature—traditionally constructed as philosophical and theological anthropologies.  These anthropologies always rely, in part, on the scientific knowledge of a given time.  The problem is that the use of philosophical or theological concepts based on dated or inaccurate biological information can undermine a solid analysis of the human condition.  This problem arises because the contemporary scientific knowledge that makes genetic and genomic interventions possible may challenge or contradict some ideas of what is normal or good for human beings found within a given worldview of human nature and the human good. 

If a scientifically flawed anthropology is used as a basis for the ethical decision-making of human genetic or molecular interventions, the conclusions concerning what is to be considered as healthy for any given human being, as well as which medical interventions to try and which to avoid, may be at odds with the best scientific knowledge of the time.  If in reaction, one attempts to carry out this ethical analysis solely on the basis of the “best” scientific knowledge of the time, then one’s ethical conclusions about the appropriate uses of medical technologies will still be flawed because one has not included the significant non-scientific components that are part of any given individual’s situation that greatly influence that individual’s health. 

In response to this daunting challenge of bringing together science, philosophy, and theology, in some way that is applicable for all people, many opt for the position that people will just have to do this integration for themselves.  Indeed, each competent adult should be given all the relevant information they need to make a decision, but in the end the decision is for each person to make AND, with little or no restrictions, whatever decision is made by the person is the correct one.  Once again we have arrived at the tyranny of individual choice that in the end undermines the very benefits that are being pursued. 

Hence, the type of philosophical and theological anthropology required to achieve the best understanding of what is healthy and good for any and all human beings is one that will integrate the new genetic information, and its subsequent technologies, into the complex concepts of health and human nature already at work in medicine and society.  In one sense, such a project has always been at the heart of Christian reflection concerning the human condition, and it remains an important focus of reflection today.

Such anthropological investigation and reflection is a main focus of the STOQ project (Science, Theology and the Ontological Quest) being pursued by the Pontifical Council for Culture in conjunction with several Pontifical universities.  As stated on the project’s website:

The goal of the STOQ project (Science, Theology and the Ontological Quest) is to build a philosophical bridge between science and theology in such a way as to make a real contribution to confronting the urgent concerns of our day. John Paul II spoke about the necessity of a new school; that is a renewed dialogue between the natural sciences, philosophy and theology. His successor, Benedict XVI, expresses the necessity of integrating reason and faith in such a way that reason doesn't pretend to be absolute and thereby becoming a cause for oppression rather than freedom for humanity, and that faith doesn't succumb to superstition.[7]
Projects such as the STOQ will need to continue to engage the rapid advances in genetics, genomics, and biotechnology, in order to realize the promise of personalized medicine and avoid repeating the tragedies of the past—such as those that resulted from the misguided and misanthropic pursuits of eugenic agendas.  Therefore, it is also the challenge and the promise of this meeting, and the continued good work of the Academy for Life, to help develop and promote an understanding of human health and the human good that will direct the use of our rapidly advancing technologies towards real benefits for each and every human being from the beginning until the end of their God-given lives.
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BRUNO DALLAPICCOLA

“Elementi scientifici di base delle patologie a componente genetica”

 

Il sequenziamento del genoma umano ha contribuito a rafforzare il processo di “genetizzazione” e il concetto di “determinismo genetico”, che enfatizzano la dipendenza diretta e inevitabile della maggior parte delle caratteristiche individuali dal patrimonio ereditario. Questa idea si era affermata in medicina a partire dagli anni ’90, quando è diventato chiaro che quasi tutte le malattie hanno una componente genetica e che persino la risposta agli agenti patogeni ambientali è condizionata dal nostro genoma. In sintonia con questa corrente di pensiero, il bioeticista George Annas[1] aveva affermato che quando si fosse riusciti a sequenziare il genoma di una persona e a trasferirlo sul disco di un computer o su un chip, l’analisi di quella sequenza avrebbe avuto lo stesso significato di una cartella clinica. Di fatto, quella provocazione formulata solo otto anni or sono si sta oggi realizzando e la possibilità di analizzare il genoma a 1000 dollari è ormai alla portata di mano. Se da un lato non si può non rimanere ammirati e affascinati dalla rapidità e dalle dimensioni del progresso scientifico, per altro verso dobbiamo chiederci se, e in che misura, riteniamo di essere in possesso degli strumenti e delle capacità di governare questa mole di informazioni, rendendole utili e fruibili a beneficio dell’umanità, avendone compreso e valutato tutto l’impatto a livello dei singoli e della popolazione.

Personalmente non condivido la posizione di coloro che, con eccessivo ottimismo negano “l’eccezionalità” della genetica, nei confronti delle altre specializzazioni mediche. Di fatto, ritengo che la genetica sia eccezionale per molte applicazioni all’uomo, per la sua possibilità di indagare fino alle radici della vita e di condizionare alcune scelte che hanno riflessi diretti su di essa, compresa la possibilità di manipolarla e di distruggerla.

L’impatto della genetica sull’essere umano può essere visto come un “continuo”, che procede dalle condizioni che sono la diretta conseguenza di una alterazione cromosomica, genomica o genica (malattie cromosomiche, sindromi da microduplicazione o microdelezione cromosomica, malattie mendeliane), a quelle nelle quali la componente genetica è necessaria, insieme a quella ambientale, per determinare il fenotipo (malattie multifattoriali), fino alle malattie largamente o esclusivamente dipendenti dall’ambiente (malattie acquisite).

La parte più significativa dell’ereditarietà dipende dal patrimonio genetico nucleare, quello portato dai cromosomi. E’ tuttavia presente anche una piccola porzione di genoma presente in molteplici copie su un piccolo cromosoma circolare localizzato nel citoplasma, il mitocondrio.

 

Malattie cromosomiche

Sindromi classiche
 

Le prime patologie cromosomiche sono state identificate cinquant’anni or sono. Infatti, subito dopo la definizione del numero modale dei cromosomi (1956) e la standardizzazione delle tecniche per l’analisi del cariotipo, è stato descritto il primo nucleo di malattie cromosomiche da aneuploidia (numero cromosomico diverso da un multiplo esatto del corredo apolide [23], quello presente nei gameti). Nel 1958 è stata identificata nella trisomia 21 la causa della sindrome di Down e successivamente sono state descritte le sindromi da trisomia 13 (Patau) e 18 (Edwards). Negli stessi anni venivano delineate le sindromi da aneuploidia dei cromosomi sessuali, alcune delle quali, come la sindrome di Turner (monosomia X) e di Klinefelter (maschio XXY) erano già state descritte a livello clinico. E’ di quegli anni anche la scoperta della femmina triplo-X (XXX) e del maschio –YY (XYY). Le tecniche citogenetiche standard hanno permesso di identificare numerose altre condizioni correlate alla perdita parziale (delezione) di materiale cromosomico, come la malattia del cri du chat da delezione del braccio corto del cromosoma 5 [5p-]), la sindrome di Wolf (delezione del braccio corto del cromosoma 4 [4p-]), le delezioni del braccio lungo e del braccio corto del cromosoma 18 (18q-, 18p-). Negli anni ’70 venivano identificate nuove sindromi cromosomiche da delezione o da duplicazione (acquisizione di parte di un braccio cromosomico). Alcune di queste condizioni apparivano facilmente riconoscibili a livello clinico, mentre molte di esse sono semplicemente accomunate da “un’aria di famiglia”, che consente di sospettare un loro generico inquadramento all’interno di una patologia cromosomica. Di fatto, gli sbilanciamenti degli autosomi (cromosomi non sessuali), modificando la “dose genica”, determinano un aumento o una diminuzione della quantità dei prodotti dei geni (proteine) codificati dal segmento cromosomico coinvolto, ma producono anche effetti secondari diretti sulle funzione mediate dai prodotti dei geni codificati dal tratto di cromosoma sbilanciato ed effetti indiretti sulle funzioni controllate da altri cromosomi. Ne consegue che, entro certi limiti, alcuni sbilanciamenti hanno conseguenze fenotipiche relativamente specifiche, mentre la maggior parte di esse produce effetti aspecifici, come il ritardo mentale, il ritardo staturale, i dimorfismi facciali e alcuni difetti congeniti. Tuttavia, le conoscenze acquisite consentono, con buona approssimazione, di isolare nosologicamente queste patologie[2].

Gli interventi, soprattutto nel settore della psicomotricità, della logopedia e la terapia sintomatica avviata precocemente sono in grado di modificare significativamente la storia naturale di queste malattie e le attese di vita di questi pazienti. Ne è un esempio paradigmatico la sindrome di Down (trisomia 21) che fino agli anni ’70 veniva classificata con il termine di “idiozia mongoloide”, che l’aveva accompagnata a partire dalla sua scoperta nella seconda metà dell’800. I trattamenti ai quali queste persone vengono oggi sottoposte consentono loro di raggiungere l’autonomia e, in molti casi, un inserimento sociale soddisfacente, con una vita media che supera i 70 anni. Il 50% circa dei pazienti è affetto da una cardiopatia congenita che può essere corretta chirurgicamente. L’esperienza acquisita negli ultimi 30 anni ha addirittura dimostrato che, contrariamente alle preoccupazioni iniziali, queste persone sono in grado di sostenere l’intervento, senza rischi maggiori rispetto alle persone a cariotipo normale[3].

Se è vero che alcune patologie degli autosomi sono ancora oggi condizioni letali o quasi-letali (trisomia 13 e 18), si può guardare invece con relativo ottimismo alla storia naturale delle aneuploidie dei cromosomi sessuali. Di fatto, la maggior parte delle monosomie X e delle anomalie di struttura dei cromosomi sessuali nelle femmine esitano in quadri di disgenesia gonadica con bassa statura, piuttosto che nella sindrome di Turner; il trattamento ormonale precoce consente di intervenire con relativo successo sulla statura e, sebbene l’infertilità resti una condizione comune, il 14% di queste pazienti può avere cicli spontanei e un esiguo numero di esse addirittura diventare madri. Le femmine XXX, come i maschi XYY,  non sono “sindromi”  e  la maggior parte  di queste persone presenta uno sviluppo fisico e mentale normale. Il maschio XXY ha come unica costante conseguenza costante l’infertilità nella vita adulta.

E’ noto un solo fattore di rischio per la maggior parte delle aneuploidie cromosomiche (fatta eccezione per la monosomia X e per il maschio XYY), che è l’età materna avanzata. Questa correlazione è legata alla riduzione della frequenza della ricombinazione meiotica, un evento attraverso il quale i cromosomi omologhi (quello paterno e materno) si scambiano parti delle loro braccia, prima di separarsi (disgiunzione) durante la divisione che porta alla formazione dei gameti[4].

In una popolazione che invecchia e nella quale, per ragioni di ordine sociale, si tende a posticipare la gravidanza ad un’età nella quale la donna è “attempata” (in Italia l’età media alla prima gravidanza si stata attestando attorno ai 35 anni), la frequenza delle malattie cromosomiche da aneuploidia è destinata ad aumentare. Questo sta producendo alcune conseguenze: da un lato l’aumento del ricorso alla fecondazione in vitro (in considerazione del ridursi della fertilità della coppia); dall’altro lato il ricorso al monitoraggio del cariotipo fetale con tecniche di diagnosi prenatale (screening biochimici; screening ecografici, per la ricerca di “soft” markers; villocentesi; amniocentesi, ecc.), con la conseguenza che nel nostro paese oggi più di una gravidanza ogni cinque viene monitorata con un’indagine invasiva[5]. A fronte di questo crescere del rischio riproduttivo correlato all’elevazione dell’età media della popolazione alla riproduzione, il monitoraggio strumentale e di laboratorio della gravidanza sta riducendo la frequenza di queste patologie alla nascita. Da circa 1:700 neonati, negli anni ’70, la frequenza della sindrome di Down è scesa oggi in Italia attorno a 1:1300 neonati e in Francia è addirittura diventata una “malattia rara”, avendo una frequenza inferiore a 1:2000.

Non si può rimanere indifferenti di fronte a questo scenario in drammatica trasformazione, senza domandarci, da operatori sanitari, se la cassa di risonanza delle informazioni veicolate dai mass media e da certi settori della medicina commerciale non stia creando una cultura distorta e trasmetta all’opinione pubblica falsi messaggi. Personalmente ritengo la diagnosi prenatale uno strumento utile e importante per monitorare le gravidanze potenzialmente a rischio, ma che non possa e non debba essere disgiunta da una informazione puntuale ed approfondita prima del test e dopo il test[6]. Nel Servizio di Consulenza Genetica dell’Istituto Mendel di Roma vengono prese in carico ogni anno oltre 300 casi di “patologie” prenatali diagnosticate presso altre strutture nazionali. Abbiamo recentemente analizzato retrospettivamente l’impatto dell’informazione trasmessa, interrogando le coppie sulle scelte da esse operate successivamente alla consulenza. Circa il 75% di esse ha dichiarato di avere effettuato una scelta che era stata completamente o fortemente influenzata dalle informazioni ricevute durante il colloquio, un risultato che dovrebbe indurre tutti gli operatori ad una riflessione critica sull’impatto della comunicazione e dei suoi contenuti. In secondo luogo, è risultato che oltre l’80% delle coppie aveva deciso di portare a termine la gravidanza, essendo stata rassicurata dalla informazioni ottenute, che vengono sempre accompagnate da una relazione scritta. Questi dati sottolineano l’importanza di garantire, presso le strutture che offrono la diagnosi prenatale, un’informazione obiettiva e onesta. Per questo è necessario non solo standardizzare e divulgare tra gli operatori i contenuti minimi delle informazioni che devono essere trasmettere in presenza di specifiche patologie, ma anche l’ordine con il quale le informazioni devono essere comunicate (ad es. una madre vuole essere in primo luogo rassicurata sulla salute mentale); è necessario che l’informazione sia scritta; è necessario, infine, riattivare il follow-up delle gravidanze, che la maggior parte dei centri di diagnosi prenatale effettuava negli anni ‘70-’80.

 

Altre anomalie
 

Le anomalie cromosomiche non comprendono solo le patologie di numero o di struttura sbilanciate, ma anche riarrangiamenti strutturali “bilanciati” (ad es. traslocazioni, inversioni). Si calcola infatti che non meno di una persona ogni 500 sia eterozigote per una traslocazione cromosomica (trasferimento reciproco di segmenti di cromosoma tra cromosomi diversi). Questi riarrangiamenti, di solito, non producono conseguenze sul fenotipo clinico, in quanto sono anomalie equilibrate, senza perdita o acquisizione di materiale genetico. Il reale problema di queste persone è il significativo aumento del rischio di produrre gameti sbilanciati e perciò di avere concepimenti patologici. Le loro gravidanze possono dare luogo alla nascita di neonati normali, traslocati in forma bilanciata (e perciò normali), mentre gli zigoti sbilanciati possono esitare in aborti spontanei precoci o in neonati affetti da patologia cromosomica da duplicazione o deficienza.

Raramente le traslocazioni apparentemente bilanciate possono avere conseguenze cliniche, attraverso la “rottura” di un gene (localizzato in corrispondenza del segmento di cromosoma che si rompe, che, di conseguenza, perde la propria funzione, in quanto muta), oppure per “effetto di posizione” (il riarrangiamento modifica la posizione di un gene nel genoma e nella nuova posizione il gene non è più in grado di produrre una proteina quali/quantitativamente normale), oppure per la presenza di un riarrangiamenti criptico, che non viene identificato con le analisi citogenetiche standard.

E’ necessario che le persone che portano anomalie cromosomiche bilanciate ricevano una consulenza mirata, in grado di definire il loro rischio riproduttivo, in termini di aborto spontaneo e di nascita di neonati affetti da sbilanciamenti cromosomici. Più problematica è la consulenza genetica prenatale delle gravidanze che presentano traslocazioni apparentemente bilanciate de novo, cioè non ereditate da genitori eterozigoti. In questi casi, su base empirica, si può quantizzare in circa il 3% il rischio aggiuntivo di patologia fetale rispetto al rischio di specie (3%; perciò complessivamente 6%)[7].

 

Patologie genomiche
 

Le anomalie cromosomiche “criptiche”, cioè non evidenziabili con le tecniche citogenetiche standard, hanno descritto negli ultimi anni un nuovo capitolo in patologia umana. Si tratta di delezioni o duplicazioni di dimensioni inferiori ai limiti della risoluzione cromosomica metafasica (<10 Mb o milioni di basi) e che possono essere riconosciute con tecniche i citogenetica molecolare, a diverso grado di risoluzione e di sofisticazione. Queste condizioni sono state anche definite “sindromi da geni continui”, “sindromi da microdelezione o microduplicazione” e “malattie genomiche”.

La maggior parte di questi pazienti condivide alcune caratteristiche generali con le tradizionali sindromi cromosomiche, in particolare i dismorfismi e il ritardo mentale, che costituiscono le spie per sospettare una condizione genetica e per attivare i protocolli di citogenetica molecolare.

L’uso di sonde specifiche marcate con fluorocromi (tecnica FISH) ha permesso di ricondurre alla delezione di geni contigui l’origine di condizioni già note da tempo (ad es. sindrome di Williams e delezione 7q11.23; sindrome di DiGeorge/Velo-cardio-facciale e delezione 22q11.2, ecc.)  o  di  identificare  una  serie  di  nuove  sindromi  genomiche.  Ad esempio, l’uso sistematico di sonde in grado di analizzare le regioni cromosomiche subtelomeriche ha permesso di isolare varie sindromi con ritardo mentale e fenotipo relativamente caratteristico (del1p36.3, del2q37.3, del9q34, del22q13.3, ecc.)[8]. Più recentemente l’uso di tecniche in grado di evidenziare sbilanciamenti criptici lungo le braccia cromosomiche e, in particolare, le piattaforme ad elevata tecnologia, come gli array-CGH (Comparative Genome Hybridization), hanno documentato  microdelezioni/ duplicazioni in oltre il 10% delle persone affette da ritardo mentale per lo più associato a dimorfismi[9]. Alcune di queste patologie si associano a fenotipi relativamente caratteristici che in qualche caso sono direttamente riconducibili all’effetto di dose dei geni localizzati nella regione sbilanciata.

Malattie mendeliane
Queste malattie, che sono dovute all’azione di un singolo gene mutato, presentano solo in teoria un livello di complessità più basso, rispetto alle sindromi da aberrazione cromosomica o da sbilanciamento genomico. In effetti, il fenotipo di una condizione monogenica non è dovuto solo all’effetto del gene-malattia mutato, ma anche ai complessi e spesso non del tutto definiti meccanismi di regolazione e all’interazione con altri geni e con l’ambiente.

Tra i 18.839 fenotipi mendeliani del catalogo di Victor McKusick[10] oltre 17.700 sono autosomici (non legati ai cromosomi sessuali), oltre 1.00 sono legati all’X, circa 60 sono portati dal cromosoma Y e altrettanti sono mitocondriali; circa 3.700 caratteri sono autosomici dominanti, 3.505 autosomici recessivi, 1.737 sono legati all’X.

La definizione di una malattia mendeliana si basa spesso sulle caratteristiche di segregazione nell’albero genealogico, che segue le leggi definite nella seconda metà dell’800 da Gregorio Mendel. Gli elementi che sottoclassificano queste condizioni sono, rispettivamente, l’appartenenza ad un cromosoma non sessuale (caratteri autosomici) piuttosto che al cromosoma X (caratteri legati all’X), nonché l’essere ereditati in maniera dominante o recessiva[11].

I caratteri dominanti si esprimono anche nell’individuo eterozigote (quello che possiede solo una dose del gene-malattia); quelli autosomici recessivi si esprimono solo nei soggetti omozigoti (posseggono due dosi del gene-malattia mutato). La maggior parte dei caratteri legati all’X sono recessivi e perciò si esprimono, di regola, solo nei maschi emizigoti (quelli che portano un gene mutato sull’X).

 

Malattie autosomiche dominanti
 

I caratteri autosomici dominanti segregano da un genitore affetto, in media, alla metà dei figli, indipendentemente dal sesso. La trasmissione nella  famiglia è perciò verticale; le persone affette hanno di solito un genitore affetto; chi non eredita la mutazione, non la trasmette ai figli.

Tuttavia, non necessariamente il carattere patologico è presente in più soggetti della stessa famiglia. Infatti, nel  processo di formazione dei gameti, un gene trasmesso da un genitore non affetto può andare incontro a nuova mutazione; in questo caso, i genitori, che hanno un genotipo selvatico (non mutato), hanno un rischio riproduttivo trascurabile nelle successive gravidanze. Il paziente, nato con la nuova mutazione, la trasmette, in media, alla metà dei figli.

Il rapporto tra i soggetti con mutazioni dominanti segreganti, rispetto a quelli originati da nuova mutazione è regolato dal concetto di idoneità biologica o fitness, che definisce la capacità di contribuire con i propri gameti alle generazioni future. Ciò implica che tanto più è svantaggiosa una mutazione, tanto più è probabile che chi la porta sia originato da nuova mutazione. Le mutazioni maggiormente svantaggiose sono letali, cioè portano a morte chi ne è affetto in epoca prenatale, perinatale o postatale, comunque prima che sia in grado di riprodursi e perciò di trasmetterla. Per definizione, queste mutazioni originano perciò sempre de novo.
Esiste una discreta correlazione tra la frequenza delle nuove mutazioni mendeliane e l’età paterna. Infatti il numero delle divisioni mitotiche, che precedono la meiosi, nella spermatogenesi correla con l’età paterna. Ad esempio il numero medio di divisioni necessarie a produrre uno spermatozoo è 380 per un maschio di 28 anni e sale a 540 per uno di 35 anni. Pertanto l’aumento del numero delle divisioni correlato all’età paterna è un fattore di rischio per le nuove mutazioni.

Una caratteristica condivisa dalla maggior parte delle mutazioni autosomiche dominanti è l’espressività variabile, intesa come grado di estrinsecazione clinica del fenotipo, tra le persone che portano la stessa mutazione, anche all’interno della stessa famiglia. Una serie di fattori che regolano il gene-malattia, la sua interazione con la copia selvatica del gene portata dal cromosoma omologo (allele) e con gli altri geni e con l’ambiente concorrono a queste differenze interindividuali.

Un ulteriore fattore, che può essere critico sul fenotipo di alcune malattie, è il contributo delle mutazioni somatiche. Questo fenomeno è bene documentato in alcune patologie tumorali, come la neurofibromatosi di tipo 1, il retinoblastoma, la sclerosi tuberosa, e in alcune patologie degenerative, come il rene policistico di tipo adulto o la malattia di Gorlin, la cui storia naturale dipende dall’insorgenza casuale, ma anche causale sul fenotipo di un “second hit”, di solito una mutazione nell’allele selvatico.

La forma di espressione ridotta più estrema del gene-malattia è il difetto di penetranza, che viene definito dal rapporto tra il numero delle persone che, portando una mutazione la esprimono, sul numero totale delle persone eterozigoti per quella mutazione. In pratica, il difetto di penetranza di un gene definisce quante persone mutate non si ammalano.

 

Malattie autosomiche recessive

I caratteri autosomici recessivi si esprimono solo nei soggetti omozigoti. I genitori delle persone affette sono eterozigoti obbligati e la malattia si esprime in media  in un quarto  dei loro figli, indipendentemente dal sesso. Pertanto la trasmissione è orizzontale nell’albero genealogico (sono affette le fratrie, mentre gli ascendenti e i figli dei pazienti non sono affetti). Dato che la maggior parte delle mutazioni recessive è rara nelle popolazioni, la probabilità di incontro tra due eterozigoti per lo stesso gene-malattia mutato è molto bassa, ad eccezione di alcuni geni comunemente mutati in specifiche popolazioni (ad es., in Italia, talassemia e fibrosi cistica)

Un possibile fattore di rischio per l’insorgenza delle malattie autosomiche recessive è la consanguineità dei genitori, in quanto i consanguinei hanno una probabilità, proporzionale al loro grado di consanguineità e cioè al loro grado di correlazione genetica, di condividere mutazioni recessive ereditate da un antenato comune. Su base teorica e in assenza di precedenti familiari, il rischio riproduttivo aggiuntivo per i consanguinei di quinto grado (secondi cugini) è inferiore all’1%; tale rischio sale al 3% per i consanguinei di terzo grado (primi cugini), al 7% per quelli di secondo grado (zio-nipote, fratellastro-sorellastra) e al 30-50% per i consanguinei di primo grado (incesto).

Malattie recessive legate all’X
Le malattie recessive legate all’X colpiscono quasi esclusivamente i maschi. I genitori di solito non sono affetti, ma le madri possono essere portatrici. La trasmissione nell’albero genealogico è “a zig-zag” (i maschi affetti sono uniti da consanguineità attraverso le femmine portatrici). I maschi affetti non trasmettono mai la malattia ai figli maschi, mentre tutte le loro figlie sono portatrici. Le madri portatrici trasmettono la malattia in media alla metà dei figli maschi (la metà sono sani), mentre le femmine non sono affette, ma la metà sono portatrici.

Le femmine possono essere eccezionalmente affette, in quanto: a) omozigoti (rare); b) emizigoti (sindrome di Turner); c) per un’anomalia nella inattivazione dell’X. Quest’ultimo fenomeno fisiologico consiste nella inattivazione di uno dei due cromosomi X nelle femmine diploidi e nel maschio XXY (nelle femmine che possiedono più di due X, tutti gli X vengono inattivati meno uno). Si tratta di un fenomeno somatico (interessa le cellule dell’organismo e non quelle germinali), precoce (avviene qualche giorno dopo il concepimento), casuale (mediamente nella metà delle cellule è inattivo l’X paterno e nell’altra metà quello materno), parziale (una parte dei geni localizzati sull’X sfugge alla inattivazione). Con questo fenomeno si realizza il “compenso della dose genica”, cioè la maggior parte dei prodotti dei geni localizzati sull’X è simile nei maschi e nelle femmine. Quando viene meno la casualità della inattivazione, una femmina eterozigote per una mutazione recessiva sull’X la può esprimere (ad es. per il prevalere degli X mutati attivi, rispetto agli X con genotipo selvatico): queste femmine vengono anche definite eterozigoti estreme.

 

Consulenza genetica
 

E’ chiaro e intuitivo che la corretta interpretazione dei meccanismi responsabili di un fenotipo che ha una base mendeliana e delle sua modalità di segregazione all’interno della famiglia sono critici per definire i rischi di trasmissione e perciò di ricorrenza. Questo compito è affidato alla Consulenza Genetica, un servizio medico attraverso il quale i pazienti o i familiari di un paziente, a rischio per una malattia che può essere genetica, sono informati sulle conseguenze della malattia, la probabilità di svilupparla e trasmetterla, le modalità con le quali può essere prevenuta, sul suo trattamento. Pertanto la consulenza genetica affronta i problemi della diagnosi, della storia naturale delle malattia, del calcolo del rischio di occorrenza o ricorrenza, delle modalità con la quale può essere controllata attraverso la prevenzione, la presa in carico e la terapia. La complessità dell’intervento richiede in molti casi un approccio multidisciplinare e perciò un intervento multispecialistico.

Per la valenza emotiva dei temi trattati, che possono riguardare la salute, una malattia, la qualità e le aspettative di vita, la consulenza genetica ha forti connotazioni psicologiche ed etiche. Di fatto, da essa possono scaturire problemi complessi, che riguardano vari aspetti legati ad una malattia genetica e che possono condizionare le scelte individuali, compresa la riproduzione in situazioni di rischio aumentato e la possibilità di conoscere o non conoscere le proprie caratteristiche genetiche, compresa la probabilità di sviluppare una malattia.

Le attività del genetista clinico prevedono perciò una serie di competenze articolate, identificabili in alcuni punti principali[12]:

- identificare le persone e le famiglie nelle quali una malattia è dovuta completamente o in larga misura ad una causa genetica; questa attività si basa prioritariamente sulla raccolta accurata della storia medica familiare e personale;

- accertare l’accuratezza della diagnosi clinica e, se necessario, avviare altre indagini cliniche, allo scopo di raggiungere una diagnosi precisa; il genetista clinico deve essere in grado di verificare le informazioni mediche, familiari e personali e, se necessario, eseguire l’esame clinico, prescrivere le indagini cliniche rilevanti e deve comprendere le modalità della trasmissione ereditaria;

- conoscere la disponibilità e le possibilità di accesso ai servizi di genetica, per suggerire al paziente e ai suoi familiari le strutture in grado di prendere in carico il loro problema; in questo senso il genetista clinico deve anche proporsi come punto di riferimento per gli altri specialisti e per le associazioni dei pazienti;

- inquadrare la malattia, in un contesto focalizzato sulla genetica medica, basandosi sulla acquisizione, valutazione e utilizzazione di tutte le informazioni pertinenti, facilitando la comprensione dell’impatto della malattia sul paziente, sulla famiglia, sul coniuge e su chi le prenderà in carico;

- conoscere le possibilità e i limiti dei test genetici e le indicazioni alla loro utilizzazione; comprendere il significato dei risultati dei test genetici e tradurli in informazioni pratiche orientate direttamente sulla malattia, fornendo agli utenti informazioni pertinenti sui loro benefici e sui loro rischi; esprimere le ricadute dei risultati dei test genetici in termini di prognosi, opzioni e presa in carico;

- aiutare i pazienti e le famiglie a comprendere le informazioni fornite durante la consulenza genetica, fornendo informazioni basate sulla corretta interpretazione delle conoscenze cliniche e genetiche della malattia, appropriate alle necessità dichiarate dei consultandi e in grado di riflettere i valori, i principi religiosi e culturali e le preferenze alle quali si ispira;

- partecipare ai programmi di educazione, finalizzati a promuovere la comprensione delle malattie genetiche tra i medici e il personale sanitario e aiutare il pubblico a conoscere le malattie genetiche, i test genetici e l’ereditarietà, utilizzando strumenti adeguati;

- calcolare il rischio di occorrenza o di ricorrenza di una malattia;

- aiutare le persone o le coppie ad operare in maniera informata le scelte riproduttive, fornendo informazioni genetiche mirate;

- agire eticamente, riconoscendo i propri limiti e indirizzando ad altri specialisti il paziente, tutte le volte in cui ciò sia indicato; contribuire al dibattito sui temi emergenti della genetica e sulle loro implicazioni etiche.

L’attività del genetista medico è complicata dalla trasversalità del suo intervento, che abbraccia tutte le specializzazioni; dalla nozione che la maggior parte delle malattie hanno una base genetica; dall’elevato numero (circa 6.000-8.000) delle malattie rare (prevalenza <1:2.000), 80% delle quali genetiche; dall’elevata eterogeneità genetica; dalla ancora limitata disponibilità di riscontri di laboratorio (test genetici), per un significativo numero di malattie.

Il concetto di eterogeneità genetica identifica l’esistenza di condizioni cliniche simili o identiche, dovute alla mutazione di geni diversi. Si tratta di una regola, piuttosto che di una eccezione in patologia umana. L’esistenza di questo diffuso fenomeno è supportata da numerose evidenze[13]:

- dalla genetica formale, che dimostra come una stessa malattia, a seconda delle famiglie, possa essere trasmessa nell’albero genealogico con modalità autosomica dominante, autosomica recessiva, recessiva legata all’X, o con una mutazione mitocondriale (ad es. retinite pigmentosa);

- dall’evidenza del non-allelismo dei recessivi, cioè dal fatto che i genitori affetti, omozigoti per una stessa malattia autosomica recessiva (ad es. sordità) hanno tutti i figli non affetti (in quanto la malattia in un genitore è dovuta alla mutazione di un gene – aa – e nell’altro genitore alla mutazione di un altro gene – bb: di conseguenza, tutti i figli sono doppi eterozigoti non affetti);

- dall’analisi dei rapporti di concatenazione genica (linkage): si tratta di analisi molecolari con le quali è possibile analizzare un tratto di cromosoma sul quale è localizzato un gene-malattia; lo studio di più familiari affetti può dimostrare che nella famiglia tutte le persone ammalate (ad esempio di sclerosi tuberosa) condividono lo stesso tratto di cromosoma (ad esempio braccio corto del cromosoma 16) mentre altre famiglie, con la stessa malattia, condividono un altro tratto di cromosoma (ad esempio braccio lungo del cromosoma 9); questo dimostra che la stessa malattia è concatenata a due regioni cromosomiche e perciò a due geni diversi;

- dall’analisi del fenotipo: molte malattie vengono genericamente assimilate in un capitolo della patologia (ad esempio, sindromi da iperlassità articolare o sindromi di Ehlers-Danlos); di fatto, molte di queste condizioni sono distinguibili e sotto-classificabili a livello clinico (ad esempio, la forma classica ipermobile e benigna viene distinta da quella con complicanze vascolari, a prognosi più grave; le due forme sono riconducibili alla mutazione di geni diversi);

- dalle analisi biochimiche, cioè dello studio del prodotto dei geni: ad esempio, il deficit solfatasi steroidea caratterizza una forma di ittiosi legata all’X, ma non le altre numerose forme autosomiche;

- dalle indagini fisiologiche: nel caso dell’emofilia (una malattia che comporta un difetto della coagulazione), è possibile dimostrare che la forma classica (deficit di fattore VIII) può essere corretta con il sangue delle persone affette da un’altra forma di emofilia (da deficit di fattore IX) e viceversa, indicando che il fenotipo “emofilia” è geneticamente eterogeneo;

- dagli esperimenti di co-coltivazione o di fusione cellulare, utilizzando colture cellulari di pazienti affetti dalla stessa malattia (ad esempio, mucopolisaccaridosi – un gruppo di malattie metaboliche; xeroderma pigmetoso – una malattia rara che comporta la formazione di tumori cutanei); in questo modo è possibile correggere o complementare reciprocamente il difetto, a dimostrazione del fatto che le cellule malate provengono da soggetti che condividono la stessa malattia, che tuttavia interessa nei pazienti geni diversi;

- in un numero significativo di malattie, l’approccio formale più diretto alla dimostrazione dell’eterogeneità genetica è l’analisi molecolare, che identifica in soggetti affetti dalla stessa malattia il coinvolgimento di geni diversi (ad esempio, la sindrome di Noonan una condizione clinica con bassa statura, dismorfismi e cardiopatie può essere dovuta alla mutazione dei geni PTPN11, SOS1, RAF1, KRAS, BRAF, ecc.).

Il problema dell’eterogeneità genetica ha una serie di ricadute sulla gestione delle malattie genetiche, in quanto complica spesso la possibilità di caratterizzarle a livello molecolare e di attivare le verifiche e le conferme diagnostiche. Questo limite è particolarmente evidente nei casi in cui la malattia sia altamente eterogenea (ad es. si conoscono oltre 130 forme genetiche di sordità)[14] e la patologia è presente in forma sporadica all’interno di una famiglia, precludendo la possibilità di eseguire analisi di concatenazione genetica (linkage), in grado di selezionare il possibile gene di interesse. Una eccezione è rappresentata dall’esistenza, all’interno di un gruppo di condizioni geneticamente eterogenee, di una forma dovuta ad un gene-malattia mutato con una frequenza significativamente più elevata, rispetto agli altri geni (ad esempio, il gene che codifica per la connessina 26 [GJB2] spiega poco meno della metà delle sordità congenite, mentre le mutazioni del gene della rodopsina spiegano circa un terzo delle retiniti pigmentose).

Un fenomeno, per certi versi complementare all’eterogeneità genetica è la cosiddetta serie allelica. Allo stesso modo con il quale, l’eterogeneità suddivide una specifica malattia in tante malattie simili o identiche, la serie allelica accorpa, all’interno di uno stesso gene,  condizioni cliniche nosologicamente distinte. In pratica, la biologia molecolare ha cancellato lo storico concetto di “un gene, una malattia”, dimostrando che per alcune centinaia di geni vale la nozione “un gene, molte malattie”. Esistono numerosi esempi illustrativi. Le mutazioni nel gene che codifica per la lamina A/C, possono causare una rara forma di progeria, la sindrome di Hutchinson-Gilford; la displasia acro-mandibolare ad eredità autosomica recessiva; una forma di distrofia muscolare di Emery-Dreifuss; una forma di distrofia muscolare dei cingoli con difetto di conduzione atrio-ventricolare; una forma di cardiomiopatia dilatativa con difetto di conduzione atrio-ventricolare; una forma di malattia di Charcot-Marie-Tooth ad eredità autosomica recessiva; la lipodistrofia, tipo Dunnigan; una forma di lipoatrofia con diabete insulino-resistente, papule cutanee leuco-melanodermiche, steatosi epatica, cardiomiopatia; altre condizioni correlate. Questo fenomeno, che è solo parzialmente spiegato dalla localizzazione della mutazione all’interno del gene-malattia e perciò dal suo effetto funzionale sulla proteina codifica dal gene, pone il complesso problema delle correlazioni genotipo-fenotipo, cioè dei potenziali limiti delle analisi genetiche nella interpretazione delle ricadute cliniche delle diverse mutazioni geniche[15].

Le complessità delle malattie genetiche è comunque verificabile anche ad altri livelli.

 

Imprinting

Alcuni geni umani subiscono una diversa regolazione (epigenesi), a partire dalle primissime fasi dello sviluppo dell’embrione. In pratica, certi geni funzionano solo sul cromosoma contribuito dal padre e non dalla madre, e viceversa. Questo fenomeno giustifica la ragione per la quale la delezione di certe regioni del braccio lungo del cromosoma 15, quando ereditato dal padre, esiti nella sindrome di Prader Willi e come la delezione del cromosoma materno causi la sindrome di Angelman (condizioni associate al ritardo mentale e ad alcune caratteristiche cliniche riconoscibili). In casi più rari queste due malattie possono originare per disomia uniparentale. In pratica, lo zigote viene concepito con una trisomia del cromosoma 15; questa aneuploidia si corregge spontaneamente e casualmente nelle primissime divisioni cellulari, ristabilendo nell’embrione una condizione di diploidia (46 cromosomi). Se i due cromosomi omologhi della coppia 15 che rimangono dopo la correzione sono quelli ereditati dallo stesso genitore (disomia uniparentale) originano quadri clinici patologici. Infatti, nel caso della sindrome di Prader Willi la regione critica funzionante è quella paterna; pertanto la disomia materna produce lo stesso effetto della delezione paterna e perciò dà origine alla sindrome; viceversa, la disomia paterna produce un fenotipo sovrapponibile a quello della delezione materna, cioè la sindrome di Angelman.

La criticità della regolazione delle regioni sottoposte ad imprinting nelle prime divisioni dello zigote, spiega la ragione per la quale le tecniche di fecondazione in vitro si associno ad un rischio relativo significativamente aumento di malattie da alterato imprinting (verosimilmente x 12)[16]. Non è chiaro se questo effetto sia attribuibile alla stimolazione ormonale utilizzata per indurre la iper-ovulazione necessaria alla acquisizione di un numero consistente di oociti da utilizzare nella fecondazione, oppure alle condizioni, non esattamente fisiologiche, nelle quali si coltivano gli embrioni nelle prime ore dello sviluppo. E’ tuttavia chiaro che l’esistenza di questo rischio dovrebbe essere comunicato ai potenziali genitori prima dell’avvio dei programmi di fecondazione in vitro.

 

Interazioni tra una mutazione patogenetica e un polimorfismo allelica

Il problema della interazione tra gli alleli e tra i geni costituisce un aspetto al momento solo minimamente definito.

Uno dei geni-malattia meglio studiati, anche in rapporto alla elevata frequenza delle sue mutazioni nella popolazione mondiale, è CFTR, che codifica per un canale ionico correlato alla fibrosi cistica. E’ noto che le mutazioni di questo gene possono produrre quadri clinici molto variabili, che comprendono la malattia classica con ileo da meconio e insufficienza pancreatica, la malattia con sufficienza pancreatica, le bronchiectasie, la poliposi nasale e/o le rino-sinusiti croniche, fino all’agenesia bilaterale o monolaterale dei vasi deferenti. Una parte di queste differenze cliniche è legata alle caratteristiche delle mutazioni e al loro effetto a livello funzionale. Un’altra parte della variabilità, che tra l’altro giustifica le differenze che possono esistere all’interno di una stessa fratria, è spiegata dalla interazione con altri geni che hanno un effetto di regolazione sul gene CFTR. Di particolare interesse è l’evidenza della possibilità che, all’interno di questa variabilità fenotipico, svolga un ruolo critico anche l’interazione tra una mutazione patogenetica e un polimorfismo e semplicemente l’interazione tra gli alleli che portano lo stesso polimorfimo. E’ noto ad esempio che nell’introne 8 del gene CFTR è presente un polimorfismo caratterizzato da una sequenza ripetuta di timine, nel range di 5T, 7T, 9T. Mentre le sequenze 7T e 9T non hanno un effetto fenotipico ovvio, la presenza della sequenza 5T produce nella fase di splicing (meccanismo attraverso il quale gli introni vengono rimossi per produrre l’mRNA maturo) la rimozione dell’esone 9 e perciò la formazione di un RNA patologico. In eterozigosi questa condizione non ha effetto, mentre in omozigosi (presenza di due alleli 5T) oppure in presenza di un allele 5T in associazione con un allele portatore di una mutazione patogenetica, la proteina prodotta è alterata e causa l’agenesia dei vasi deferenti (il prodotto del gene CFTR si esprime nell’embrione nella regione anatomica dalla quale si svilupperanno queste strutture anatomiche)[17]. Questo esempio evidenzia come i cosiddetti polimorfismi, cioè le mutazioni comuni (>1% nella popolazione) non vadano considerate come variazioni prive di significato funzionale, ma come, in certi contesti, abbiano implicazioni cliniche significative.

 

Eredità digenica

Le malattie mendeliana autosomiche, per definizione, sono dovute alla mutazione di un gene principale che può esprimersi in maniera dominante (il fenotipo si manifesta anche nel soggetto eterozigote) o recessiva (il fenotipo si manifesta solo nel soggetto omozigote, che presenta due alleli mutati). Per un piccolo numero di malattie è dimostrato che il meccanismo che causa il quadro patologico è più complesso e deriva dalla interazione tra due mutazioni non-alleliche, cioè presenti in geni diversi. Sono noti vari esempi di eredità digenica, ad esempio una forma di retinite pigmentosa, un forma di cistinuria, una forma di emocromatosi, almeno due forme di oloprosencefalia (incompleta separazione della parte anteriore del cervello nelle metà destra e sinistra)[18]. Le basi biologiche che realizzano questa complementazione non-allelica sono al momento spiegate su base speculativa, ma non sono definitivamente chiarite.

 

Eredità triallelica

Un livello ulteriore di complessità, al momento dimostrato in un numero molto limitato di condizioni, è l’eredità triallelica, che implica l’origine di un fenotipo patologico dalla interazione tra una mutazione omozigote e una mutazione eterozigote in un altro gene implicato nella stessa via metabolica. Un esempio illustrativo è quello della sindrome di Bardet-Biedl (BBS), una malattia rara altamente eterogenea, che associa obesità, bassa statura, polidattilia, ipogenitalismo e che, in alcuni pazienti, origina dalla interazione tra le mutazioni di due geni BBS diversi, rispettivamente mutati in omozigosi e in eterozigosi (ad esempio omozigosi BBS2 ed eterozigosi BBS6).[19]
 

Doppi omozigoti

L’effetto additivo dei geni sul fenotipo delle malattie mendeliane è illustrato dal caso estremo di una malattia recessiva, dovuta alla mutazione omozigote di due geni distinti, ma funzionalmente correlati. Un esempio di questo tipo è offerto dall’emocromatosi ereditaria, una malattia relativamente comune causata dalla mutazione di alcuni geni coinvolti nel trasporto del ferro. La condizione omozigote per i geni HFE o TFR2 causa la forma classica dell’adulto. La condizione digenica da mutazione di HFE e TFR2 e le mutazioni omozigoti del gene HJV o del gene HAMP causano l’emocromatosi giovanile. Un analogo quadro di emocromatosi grave ad esordio precoce può essere dovuta alla coesistenza nello stesso paziente di una condizione omozigote sia per il gene HFE che per TFR2 che, quando sono individualmente mutati causano invece la forma classica-adulta della malattia[20].

 

Interazione genica
 

Una stessa condizione clinica può originare da meccanismi genetici diversi, che coinvolgono singoli gene a penetranza incompleta o geni diversi che agiscono in maniera additiva. E’ illustrativo l’esempio della malattia di Hirschsprung o aganglionosi del colon, che si può presentare a livello clinico come “variante lunga”, isolata o spesso sindromica, oppure come variante corta (circa 80% dei casi). Nel primo caso è stata documentata l’esistenza di eterogeneità genetica, potendo essere implicati almeno 5 geni diversi (RET, GDNF, SOX10, EDN3, EDNRB); nel secondo caso il fenotipo origina dall’interazione tra almeno tre geni[21].

Le decodificazione delle malattie mendeliane dimostra perciò che l’eredità semplice, di fatto, non può considerarsi tale, e che il mendelismo, se nella pratica clinica e a livello di consulenza genetica spiega adeguatamente le implicazioni delle malattie dovute all’effetto di un gene principale mutato, a livello biologico è il risultato di complessi, e ancora non del tutto compresi, fenomeni di regolazione e interazione genica. Questa nozione è importante, in quanto ci aiuta a capire quelle malattie umane, che, globalmente, interessano oltre il 50% della popolazione adulta, definite complesse o multifattoriali, in quanto originano dall’effetto additivo dei geni e dell’ambiente.

 

Malattie multifattoriali
 

Numerose malattie comuni soprattutto quelle presenti nella popolazione adulta (ad es. malattie cardiovascolari, diabete, ipertensione, patologie autoimmuni, osteoporosi, malattie psichiatriche, ecc.) e numerosi difetti congeniti (ad es. labiopalatoschisi, cardiopatie, ecc.) si concentrano in alcune famiglie, ma la loro ricorrenza non ha le caratteristiche delle mutazioni mendeliane e di solito appare “discreta” (circa 2-4%), tra i consanguinei di primo grado di una persona affetta. Questi quadri clinici sono definiti multifattoriali, ad indicare che la loro origine dipende dall'interazione tra una componente genetica e uno o più fattori esterni. Il principio che regola queste patologie, in passato, è stato essenzialmente basato su modelli matematici, che fanno riferimento alla statistica della distribuzione normale ("a campana" o Gaussiana). Il più noto e plausibile modello è ancora oggi quello di Falconer, noto anche come modello della suscettibilità o della soglia, che presuppone che il fenotipo dipenda dall’effetto additivo di più geni, in particolare di mutazioni comuni o polimorfismi (la componente ereditaria di questo sistema viene definita ereditabilità) e dall’azione dell’ambiente[22].

All’interno di questo sistema, alcuni caratteri, condivisi diversamente da tutte le persone, hanno una distribuzione continua. Si tratta di caratteri misurabili, come la statura, il peso, la circonferenza cranica, il quoziente intellettivo. Altri caratteri, definiti discontinui, sono presenti solo in poche persone (ad es. alcuni difetti congeniti, alcune malattie croniche dell'adulto). Anche in questo caso la curva dei fattori di suscettibilità, genetica ed ambientale, ha una distribuzione “a campana”. Questa distribuzione indica che nella popolazione generale solo poche persone, quelle che si collocano nelle ‘code’ della curva, hanno rispettivamente pochi (coda sinistra) o molti (coda destra) fattori di suscettibilità, mentre la maggior parte delle persone (corpo centrale della curva) ha un numero medio di fattori. La discontinuità del fenotipo, cioè la sua presenza solo in un ristretto numero di persone, viene spiegato da un meccanismo “a soglia”. In pratica sviluppano quel fenotipo solo le persone che hanno un numero di fattori di suscettibilità superiore ad un limite empiricamente definito (per l’appunto, la soglia). La percentuale delle persone che si colloca oltre la soglia definisce l'incidenza di quel fenotipo nella popolazione. La soglia è un parametro fisso. Tuttavia, i consanguinei dei pazienti, che condividono un numero di geni proporzionale al grado di consanguineità, presentano una percentuale maggiore di fattori di suscettibilità rispetto alla popolazione generale, che si esprime con uno spostamento a sinistra della curva della suscettibilità. La suscettibilità, cioè la sommatoria dei geni e dell'ambiente sfavorevole che concorrono al fenotipo, non può essere misurata, ma la suscettibilità media di un gruppo di persone può essere calcolata in base all'incidenza di quella patologia, utilizzando la statistica della distribuzione normale (deviazioni standard), che consente di calcolare le correlazioni tra i consanguinei. Questo modello è utile, in quanto spiega i rischi di ricorrenza di alcuni difetti congeniti e di alcune malattie croniche dell'adulto.

Per alcune patologie, ad esempio la labio-palatoschisi, è possibile dimostrare un rapporto tra la gravità del fenotipo e il rischio empirico di ricorrenza, che viene spiegato ammettendo che i pazienti che presentano i difetti più gravi si collochino all'estremità della curva della suscettibilità e che i loro familiari abbiano un numero proporzionalmente maggiore di questi fattori. Il rischio di ricorrenza di queste patologie è anche correlato al grado di consanguineità con il paziente, ed è perciò più elevato nei consanguinei più stretti. Anche in questo caso l'effetto è legato alla condivisione di un numero maggiore di geni-malattia tra i consanguinei più stretti del paziente. Infine, il rischio di ricorrenza correla con il numero delle persone affette presenti nella famiglia, in quanto maggiore è il numero degli ammalati, più elevata è la probabilità che i familiari condividano un numero proporzionalmente maggiore di fattori genetici di suscettibilità.

Alcune patologie multifattoriali discontinue dimostrano una diversa frequenza tra i due sessi (ad es. la lussazione dell’anca, la stenosi ipertrofica del piloro). In questi casi, il sesso meno comunemente colpito ha un rischio maggiore di trasmettere il difetto ai figli. Questa osservazione viene spiegata ammettendo l'esistenza di due soglie. Nel caso di una patologia che colpisca il sesso maschile più frequentemente rispetto a quello femminile (ad es. la stenosi del piloro), la soglia dei maschi è più bassa e perciò è spostata a sinistra, rispetto alla soglia delle femmine (in pratica sono necessari meno fattori di suscettibilità per produrre il fenotipo nei maschi). Per questa ragione, i maschi ammalati trasmettono ai figli un numero di fattori di rischio minore, rispetto alle femmine affette, che hanno una soglia spostata a destra, cioè presentano un numero più elevato di fattori di suscettibilità, che le rende percentualmente meno vulnerabili, ma a maggior rischio riproduttivo.

La definizione delle basi biologiche dei caratteri complessi è stata affrontata negli ultimi anni utilizzando una serie di strategie molecolari diverse.

 

Associazione di marcatori con una malattia
 

Questa analisi si basa sulla ricerca di una eventuale associazione preferenziale tra un marcatore polimorfo nei pazienti con una determinata malattia, rispetto alla popolazione generale. Il riscontro di eventuali differenze significative tra i due gruppi fornisce evidenza per un'associazione positiva o negativa.

L’ipotesi che sostiene gli studi di associazione è che la presenza di polimorfismi genetici correli con l’aumento o con la diminuzione del rischio di sviluppare una malattia. Si conoscono infatti numerose varianti alleliche che predispongono alle malattie, che sono più frequenti nella popolazione delle persone affette, rispetto alla popolazione generale e viceversa, e altre varianti ad effetto protettivo, che sono più comuni nelle persone non affette. L’associazione più frequente di un marcatore tra le persone affette, rispetto ai controlli può essere dovuto a varie ragioni:

- la malattia è determinata da un allele localizzato in stretta vicinanza all’allele marcatore (cosiddetto linkage disequilibrium);

- la stratificazione della popolazione, cioè la popolazione contiene sottogruppi geneticamente distinti che presentano frequenze diverse dell’allele analizzato;

- un rapporto diretto causa-effetto, cioè l’allele marcatore è effettivamente quello che conferisce suscettibilità alla malattia; per essere considerato di valore clinico e prognostico tale marcatore deve avere un effetto funzionale.

 

Analisi di coppie di fratelli

La presenza tra i fratelli che condividono la stessa malattia, di un allele, con una frequenza superiore a quella casualmente attesa, suggerisce un rapporto di causalità tra l'allele e la malattia.

 

Test di disequilibrio della trasmissione
 

Questa analisi prevede lo studio dei genitori e del figlio affetto (cosiddetto “trio”). Viene ricercata l’esistenza di un linkage disequilibrium tra un locus candidato (un marcatore) e il locus-malattia. Nell’analisi non viene considerato lo stato clinico dei genitori, ma viene calcolato il numero delle volte in cui i genitori eterozigoti per un marcatore, trasmettono o non trasmettono un determinato allele ai figli.

 

Mappa degli aploitipi

Negli ultimi anni è stato dimostrato che oltre i due terzi del genoma umano è organizzato in blocchi di oltre 10.000 copie di basi. Ognuno di questi blocchi contiene non meno di una dozzina di SNP (Polimorfismi di Singoli Nucleotidi), che tendono ad essere trasmessi insieme attraverso le generazioni. Questa nozione consente di considerare il nostro patrimonio genetico non più come una serie di singoli punti (i nucleotidi per l’appunto), ma come una serie di blocchi, che contengono i propri SNP (cosiddetti tag-SNP), che lo identificano inequivocabilmente. Il loro insieme costituisce laHapMap (mappa degli aplotipi o di tutti i blocchi del DNA). In questo modo si può ottenere un’analisi genomica a partire da 300-600 mila SNP, anziché 10 milioni. Gli studi di associazione basati sull’analisi di questi blocchi nelle persone affette da una determinata malattia consente di identificare la regione (per l’appunto il blocco) all’interno del quale deve essere cercato il gene della suscettibilità o della resistenza alla malattia.

La dissezione molecolare dei caratteri complessi è ancora in una fase preliminare, ma ha già consentito di definire l’eterogeneità genetica di numerose malattie complesse. Ad esempio, malattie come l’Alzheimer, la sclerosi laterale amiotrofica, certe forme di diabete, la malattia di Hirschsprung  possono originare da mutazioni mendeliane o, più comunemente, dall’effetto additivo di geni (in qualche caso 1-2 geni principali) o da un meccanismo fortemente dipendente dall’ambiente.

Per quanto riguarda la componente ereditaria si sta avvalorando l’ipotesi del common soil, concetto che esprime l’esistenza di una significativa interrelazione genetica tra malattie comuni, in particolare di origine autoimmune. Questo dato, che era stato suggerito a livello clinico dalla coesistenza nello stesso paziente di due distinte patologie autoimmuni o dalla associazione tra una malattia autoimmune e una infiammatoria, è stato confermato dalle analisi molecolari, che danno supporto all’esistenza di una componente genetica di suscettibilità condivisa. In particolare è stato provato dalle analisi di concatenazione genica che alcuni loci di suscettibilità genetica si sovrappongono o si co-localizzano in diverse malattie complesse (ad es. dermatite atopica, asma, malattie infiammatorie croniche intestinali, osteoporosi, diabete). Un’altra interessante evidenza emersa da questi studi è la dimostrazione che molti geni che conferiscono suscettibilità corrispondono ad alleli ancestrali, quelli che potrebbero essere considerare “selvatici”, in quanto originali. Questi geni sarebbero perciò stati vantaggiosi in un certo contesto ambientale, ma, verosimilmente, sono diventati svantaggiosi nell’ambiente attuale, producendo numerose ‘malattie della civilizzazione’.

 

Test genetici

I test genetici sono considerati il più importante prodotto traslazionale delle conoscenze della genetica. Secondo una definizione accreditata consistono nell’analisi di un gene,  del suo prodotto o della sua funzione, dei cromosomi o di altro DNA, per identificare o escludere una modificazione che può associarsi ad  una malattia genetica[23].

La tipologia dei test genetici è alquanto variegata e comprende:

- test diagnostici;

- test presintomatici;

- test per l’identificazione dei portatori sani;

- test predittivi;

- test di farmacogenetica;

- test per la caratterizzazione della variabilità individuale.

I test diagnostici, che vengono eseguiti su una persona affetta, sono utilizzati per confermare un sospetto clinico o per eseguire una diagnosi, per sottoclassificare una malattia, per eseguire correlazioni genotipo-fenotipo, occasionalmente per orientare la terapia.

I test presintomatici si eseguono sulle persone di solito non affette, che appartengono a famiglie nelle quali una malattia ad esordio tardivo si trasmette in maniera autosomica dominante. L’identificazione di una mutazione nel gene-malattia consente di stabilire che, se quella persona vivrà sufficientemente a lungo, svilupperà la malattia. Questi test sottolineano la delicatezza e la complessità della comunicazione in genetica, ragione per la quale i genetisti hanno, da tempo, sviluppato complessi protocolli da utilizzare prima delle analisi, che dovrebbero essere riservate solo alle persone che, a conclusione della valutazione multispecialistica, dimostrano di riuscire a gestire il peso delle informazioni collegate al risultato del test. Di fatto, le pressioni commerciali hanno svincolato molti di questi testi dalle linee-guida della buona pratica clinica e hanno dato vita alla vendita dei test genetici, compresi quelli presintomatici, attraverso internet.

Tutta la popolazione, senza eccezioni, è portatrice sana di alcuni geni-malattia. Ciò non di meno i test dei portatori sani trovano applicazione in alcuni principali contesti:

- a livello di screening di popolazione, quando una mutazione è comune e la possibilità di matrimonio tra due portatori è elevata (ad es. talassemia, fibrosi cistica);

- a livello familiare, quando una malattia autosomica recessiva ha una frequenza uguale o superiore a 1:10mila; in questo caso almeno una persona ogni 50 è portatrice sana; quando una di queste malattie è presente in una famiglia, i fratelli/sorelle non affetti di un paziente hanno una probabilità del 66% di essere eterozigoti e, stante le frequenza della mutazione nella popolazione, in caso di matrimonio con una persona estranea, il loro rischio riproduttivo teorico è 1:300;

- a livello familiare, nel caso di una malattia recessiva legata all’X; le femmine della famiglia sono a rischio di essere eterozigoti e i test genetici, collegati alla consulenza genetica, sono dirimenti per definire il loro rischio riproduttivo.

I test predittivi valutano, nella persona che si sottopone al test, la presenza di una suscettibilità o di una resistenza nei confronti di una malattia comune, diversa da quella media della popolazione. La ricerca in questo settore è molto attiva, ma al momento la disponibilità e l’utilità di queste indagini è ancora molto limitata.

Sulla stessa linea si pongono i test di farmacogenetica che dovrebbero predire la risposta individuale ai farmaci, in termini di efficacia e di rischio relativo di eventi avversi. Esiste un discreto progresso conoscitivo in questo ambito, ma al momento solo una minima parte di questi studi ha trovato un riscontro traslazionale[24].

 

Uno sguardo in avanti
 

Il bioeticista GJ Annas[25] aveva ipotizzato qualche anno fa che il progresso delle conoscenze del genoma umano avrebbe portato ad identificare nella molecola del DNA la cartella clinica individuale. Aveva anche anticipato che, prima di raggiungere quell’obiettivo, sarebbe stato necessario rispondere ad alcune domande, compreso chi è autorizzato a creare il disco che contiene l’informazione genetica; chi lo conserva; chi ne controlla l’uso; in quale maniera sarebbe stato possibile trattare il disco come un’informazione medica particolarmente sensibile. A distanza di soli 8 anni da quella previsione lo scenario si è ancora più complicato. Non solo l’obiettivo di abbattere i costi del sequenziamento del genoma umano e perciò di renderlo disponibile è ormai raggiunto, ma soprattutto è chiaro che lo sviluppo delle tecnologie in grado di processare su larga scala i campioni biologici è alla portata di molti laboratori e che le pressioni del mercato attorno alla diffusione di queste disponibilità analitiche si stanno esasperando. Di fatto, il medico pratico è stato tagliato fuori da questo rapido avanzamento conoscitivo e non è culturalmente in grado di avvicinarsi a questa mole di informazioni né di comprenderle. Abbiamo viceversa assistito al trasferimento al mercato della salute, e perciò all’utenza, di nuove proposte analitiche, spesso poco o affatto validate a livello scientifico, che vengono offerte al di fuori dei protocolli e dei canoni con i quali la Medicina si dovrebbe avvicinare alle innovazioni diagnostiche e tecnologiche.

Attraverso internet possono essere consultati numerosi siti, che vendono analisi genomiche relative a caratteri più o meno semplici o complessi (ad es. varie malattie, le caratteristiche atletiche), alle analisi familiari (paternità, origini etniche), allo studio di altre caratteristiche (ad es. quelle della cute, l’ottimizzazione della alimentazione e del peso). Si tratta di proposte che si qualificano da sole, per la mancanza di contenuti scientifici dei testi che li illustrano, che relegano la genetica e l’analisi genomica a quel ruolo che un tempo spettava solo ai lettori della mano o dei tarocchi e ai chiromanti[26].

Non vi è dubbio tuttavia che il sequenziamento del genoma ha altri significati, che vanno al di là delle speculazioni commerciali. James Watson, uno dei padri della doppia elica del DNA e Craig Venter, il coordinatore del progetto del sequenziamento del genoma umano con capitale privato, sono state le prime due persone ad analizzare e a pubblicare la loro sequenza genomica[27]. Nella sequenza di Watson una piccola parte non è stata resa pubblica, quella che riguardava i geni della suscettibilità all’Alzheimer, malattia per la quale lo scienziato ha una dichiarata familiarità. La sequenza di Venter è stata invece pubblicata nella sua interezza, per quanto riguarda i suoi 23.224 geni e le regioni variabili, compresi alcuni polimorfismi che lo renderebbero potenzialmente suscettibile al comportamento antisociale, all’alcolismo, alla coronaropatia, all’ipertensione, all’obesità, all’insulino-resistenza, all’ipertrofia del cuore sinistro, all’infarto acuto del miocardio, al deficit di lipasi lipoproteica, all’ipertrigliceridemia, all’ictus, alla malattia di Alzheimer. Ci si può domandare se Craig Venter sia una persona particolarmente sfortunata.  La risposta è assolutamente negativa. La sequenza genomica di Venter esemplifica, di fatto, il genoma “imperfetto” condiviso da ogni persona, per la sola ragione di essere un rappresentante della specie umana. E’ infatti noto che ogni persona presa a caso è eterozigote, cioè “portatore sano” per un numero significativo di mutazioni (il 44% dei geni di Venter era eterozigote per una o più variazioni). Un piccolo numero di queste mutazioni (forse una dozzina o più) si trova in geni responsabili di malattie di solito rare, mentre alcuni milioni di variazioni interessano geni correlati alle malattie complesse, sul cui fenotipo agiscono con un piccolo effetto additivo.

Quello che evidenzia il sequenziamento di questi due “illustri” genomi non è tuttavia uno scenario nuovo. Era stata delineato una dozzina di anni prima da Jonsen et al[28], che avevano predetto in un loro celebre e citato articolo, “the advent of the unpatients”, il prossimo arrivo dei “nonpazienti”. Era già allora apparso chiaro agli autori dell’articolo che l’imminente possibilità di analizzare la suscettibilità alle malattie comuni avrebbe avvicinato al mondo della medicina milioni di persone prive di esperienza di malattia. Secondo questi ricercatori, gli unpatients sono una nuova classe di persone all’interno della medicina; non sono “pazienti” nel senso classico, in quanto non assumono medicine, ma neppure non possono essere considerati “non-pazienti” nel senso di essere esenti da una qualche condizione medica di rilievo; sono persone che condividono alcune predisposizioni genetiche e che vivono nell’attesa della comparsa di qualche segno di malattia, organizzano la loro vita in funzione delle visite mediche o delle analisi periodiche di laboratorio, finiscono per sentirsi ammalati o addirittura possono sviluppare sintomi psicosomatici.

La diffusione delle analisi genomiche è destinata a medicalizzare la vita delle persone e probabilmente a modificare il ruolo e la figura del medico. Lo sviluppo della medicina di laboratorio e delle indagini strumentali ha già trasformato negli ultimi 50 anni la professione del medico di famiglia, che dimostra sempre meno attitudine a visitare il paziente, a dialogare con lui e ad ascoltarlo, e sempre maggiore propensione a prescrivere indagini. L’era postgenomica rischia perciò di produrre un’ulteriore evoluzione (o involuzione?) della figura del medico, destinato, forse, a diventare ungenomicista, cioè un addetto ad interpretare i dati sofisticati che escono da qualche strumento ad elevata tecnologia.

 

Conclusioni

All’inizio dell’era postgenomica appare chiaro che il sequenziamento del genoma umano ha rappresentato solo la tappa iniziale di un processo che necessita di essere integrato dalla conoscenza dei meccanismi di interazione tra i geni, tra i geni e l’ambiente e dei complessi meccanismi di regolazione genica, nel corso dello sviluppo e della vita postatale. E’ altrettanto chiaro che ogni tentativo di semplificare un progetto che, per la sua stessa natura, è molto complesso, significa fare un cattivo uso della genetica. Non va perciò ignorato che l’uomo è la sommatoria degli effetti delle caratteristiche ereditate al momento del concepimento e dell’ambiente. Per questo, si deve essere critici tanto nei confronti dei riduzionisti, che ritengono che il sequenziamento del genoma umano sia sufficiente a fare chiarezza sul significato e sul senso della vita umana, quanto nei confronti dei deterministi, che credono di potere desumere dalla lettura del DNA il destino biologico di una persona.

Aveva ragione Sir William Osler, un grande medico americano della fine dell’800, ad affermare che “se non esistesse la variabilità tra le persone, la Medicina sarebbe una scienza e non un’arte”, suggerendo che esistono i malati e non le malattie. I progressi della Genetica hanno dato oggi un fondamento al concetto di “variabilità”, di cui Osler parlava solo su base intuitiva, in un’epoca nella quale nessuno conosceva ancora il DNA né la sua variabilità, né l’effetto modulante dei fattori esterni, quelli che rendono diversi persino i gemelli identici. Su questi concetti, che sono alla base delle differenze interindividuali, si deve fondare la riscoperta delle basi biologiche dell’uomo, una nozione da ricuperare, per evitare che, in un’epoca di progressiva disumanizzazione della Medicina, il suo mancato riconoscimento ci porti a guardare ai pazienti come a dei numeri, all’interno di un protocollo, o a dei prodotti del codice genetico, piuttosto che a delle persone.
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JACQUES SUAUDEAU

 
“POSSIBILITÉS ACTUELLES D'INTERVENTION GÉNÉTIQUE
DANS LE DOMAINE DES MALADIES HÉRÉDITAIRES”

 

I - INTRODUCTION
 

Les maladies d'origine génétique sont pourvoyeuses d'une part non négligeable de la souffrance humaine. On calcule qu'environ 4% (2-5%) de tous les nouveaux nés sont affectés d'un désordre génétique ou de malformations congénitales. La plupart des désordres d'origine génétique sont individuellement rares, mais c'est par leur nombre qu'ils pèsent lourdement sur les systèmes de santé. On connaît en effet plus de 4000 maladies héréditaires, résultant d'un défaut monogénique, et l'on manque d'un traitement efficace pour la plupart d'entre elles.

Avec l'avènement de la "révolution génétique", de nombreux chercheurs se sont mis à rêver de soigner ces maladies héréditaires en introduisant des gènes normaux dans l'organisme des patients, qui s'ajouteraient ou se substitueraient aux gènes pathogéniques, ou en restaurant la fonction des gènes déficients. Grâce aux progrès des techniques de localisation et de clonage des gènes d'une part, et à la construction de vecteurs recombinants capables de transporter ces gènes, ce rêve est sorti de l'utopie, dans les années 70, pour passer dans la réalité thérapeutique à partir de 1990, sous le nom de "thérapie génique".

Cette méthodologie ne peut s'appliquer qu'à des maladies génétiques simples, dues à une aberration intéressant une séquence précise et bien localisées sur l'ADN du sujet. Les maladies à caractère héréditaires plus complexe comme l'asthme, le diabète, les épilepsies, les maladies cardiovasculaires, où l'on trouve une association de différentes anomalies génétiques et de facteurs liés à l'environnement, ne peuvent bénéficier d'une cure directe par thérapie génique. Celle-ci peut toutefois aider dans la thérapie de ces maladies en apportant à l'organisme certains gènes exprimant des facteurs thérapeutiques, tels que le VEGF (vascular endothelial growth factor) ou le GAD (glutamic acid decarboxylase).

 

A - LES MOYENS DE LA THÉRAPIE GÉNIQUE
 

La thérapie génique des maladies génétiques peut se faire aujourd'hui en ayant recours à une des quatre approches développées dans le cadre de la génétique moléculaire:

.La première est celle de l'apport. C'est elle qui a été utilisée dès le début, et c'est elle qui continue à être prépondérante. Il s'agit d'apporter à l'organisme des "copies" normales du gène dont la mutation est responsable de la maladie. En pratique on a recours pour ce faire à un vecteur (viral), ou à une méthode de transfection non virale (électroporation) pour apporter dans les cellules du sujet une séquence d'ADN homologue de la séquence normale du gène intéressé (ADN complémentaire ou cDNA).

.La seconde approche est celle de la réparation du gène au niveau de sa séquence mutée. Elle a recours aux techniques dérivées de la "recombinaison homologue" (ciblage génique ou gene targeting). L'utilisation des oligonucléotides chimériques et, plus récemment du trans-épissage de l'ARN par splicéosome (spliceosome-mediated trans-splicing) se rattache à cette catégorie.

.La troisième approche est très récente et consiste à remplacer le gène muté, en faisant appel à des zinc-finger nucléases.

.Une quatrième approche consiste à mettre au silence le gène muté lorsque le produit du gène muté est toxique ou s'accumule dans les tissus. Elle faisait appel aux thérapies "anti-sens", peu effectives, mais aujourd'hui cette stratégie a été révolutionnée par la découverte des ARN interférents.

 

B - LES DEUX TYPES DE THÉRAPIE GÉNIQUE
 

On distingue deux types de thérapie génique:

- la thérapie génique cellulaire somatique, ou thérapie génique somatique, qui ne réalise des transferts de matériel génétique que dans les cellules ordinaires ("somatiques") du corps. Elle cherche à corriger le défaut génétique de la personne traitée sans intervenir sur la transmission du défaut génétique à la descendance de la personne traitée. La thérapie génique somatique est mise en oeuvre après la naissance. On a proposé de la débuter in utero, mais cette proposition n'a pas été jugée acceptable, jusqu'à présent.

- la thérapie génique cellulaire germinale, ou thérapie génique germinale, qui vise à corriger le défaut génétique non seulement dans les cellules somatiques du corps, mais aussi dans les cellules germinales (d'où proviennent les gamètes ou cellules sexuelles), afin d'empêcher la transmission de ce défaut génétique aux descendants. La thérapie génique germinale se réalise sur l'embryon précoce au stade des premières divisions de segmentation ou sur les gamètes (ovocytes et surtout spermatozoïdes). Les législations actuelles l'interdisent et les bioéthiciens la condamnent car, en cas d'erreur dans la correction du défaut génétique en question, celle-ci serait transmise aux descendants.

Les interventions géniques d'amélioration ("genetic enhancement") ne font pas partie de la thérapie génique au sens propre du terme et ne seront pas envisagées ici. Elle ne visent pas en effet à traiter une pathologie mais à améliorer les conditions physiques de telle ou telle personne. Il s'agit d'une proposition d'eugénisme positif qui dépasse d'ailleurs les capacités actuelles des transferts de gènes.

 

C - LES DEUX STRATÉGIES DE LA THÉRAPIE GÉNIQUE
 

Il y a deux stratégies principales dans la thérapie génique: - la stratégie ex vivo dans laquelle des "cellules cibles" sont prélevées chez le patient et mises en culture in vitro pour y recevoir le gène désiré par transfert ex vivo, avant d'être réimplantées chez le patient en tant que cellules génétiquement modifiées (autogreffe de cellules génétiquement modifiées). Il s'agit là de la forme la plus efficace et la plus sûre de thérapie génique, mais elle n'est applicable que si les cellules réinjectées peuvent atteindre, dans l'organisme, les tissus à traiter.

- la stratégie in vivo dans laquelle un vecteur (généralement un virus modifié) transportant le gène d'intérêt est introduit directement dans l'organisme à traiter ( ce qui pose le problème du ciblage tissulaire). Elle est moins efficace et son emploi est délicat, à cause des réactions de l'organisme vis-à-vis des vecteurs administrés. On est obligé d'y avoir recours lorsqu'il s'agit de traiter un organe précis, le foi en particulier.

 

I - RÉSULTATS DES ESSAIS CLINIQUES DE THÉRAPIE GÉNIQUE SOMATIQUE
 

Si le concept de la thérapie génique a commencé à émerger dès qu'il est devenu possible de localiser les gènes pathologiques, dans les années soixante, sa mise en jeu pratique n'a commencée qu'à partir de 1972, lorsque la technique de l'ADN recombinant permit à Paul Berg et ses collaborateurs de préparer le premier vecteur viral, le SV40. Il fallut cependant attendre le développement des vecteurs rétroviraux, en 1981-1982, pour que soient enregistrés les premiers succès de transferts de gène, chez l'animal, et que soit ainsi démontrée la capacité de la thérapie génique à corriger des défauts génétiques. Le premier essai clinique de thérapie génique eut lieu le 14 septembre 1990, amenant la guérison de la petite Ashanti DeSilva, 4 ans, atteinte de déficit immunitaire combiné sévère par déficit en adénosine déaminase (DICS-ADA). Depuis les médecins ont cherché à appliquer la thérapie génique somatique à de nombreuses affections héréditaires, avec des succès variables.

Ces études, qui ont été surtout des essais de type I et II, destinés à vérifier l'inocuité du processus, ont donné quatre types de résultats:

- il y a des maladies génétiques qui n'ont été étudiées que chez l'animal et pour lesquelles il n'y a pas eu d'essais cliniques, principalement à cause de leur rareté: il s'agit de maladies comme le déficit en purine nucléoside phosphorylase, le déficit en JAK3, le déficit en RAG-1, RAG-2, le déficit en Artémis, le déficit en ZAP70.

- Il y a des maladies génétiques pour lesquelles on a beaucoup attendu de la thérapie génique, en l'absence d'un traitement compensateur efficace, mais où celle-ci s'est révélée jusqu'à présent décevante. Il s'agit de la mucoviscidose, des thalassémies, de la drépanocytose. Dans ces trois pathologies, toutefois, des progrès récents ont débloqué la situation et permettent d'envisager des essais cliniques.

- Il y a des maladies génétiques qui ont fait l'objet d'études de thérapie génique, sur l'animal, et pour lesquelles l'insuffisance des résultats demande une poursuite de l'expérimentation en mettant à profit les nouveaux moyens de correction génétique (vecteurs, ciblage de gene, substitution, mise au silence) pour trouver la méthode plus adéquate, avant de pouvoir procéder à un essai clinique. Il s'agit de l'hémophilie A, de la maladie de Gaucher, de la maladie de Canavan, de la maladie de Huntington, de la phénylcétonurie, du syndrome de Lesch-Nyhan, de l'anémie de Fanconi.

- il y a des maladies génétiques pour lesquelles les résultats favorables des recherches sur l'animal permettraient de passer à un essai clinique, mais où ce passage n'a pas encore eut lieu: déficit d'adhésion leucocytaire, syndrome de Wiscott-Aldrich, dystrophie musculaire des ceintures, maladie de Tay Sachs, déficience en Ornithine Carbamyl Transférase, Mucopolysaccharose type I (maladie de Hurler), Mucopolysaccharose type II (syndrome de Hunter), Mucopolysaccharose type VII (maladie de Sly).

- il y a des maladies génétiques qui ont fait l'objet d'essais cliniques, et ceux-ci ont donné des résultats positifs: il s'agit de la granulomatose septique chronique, du DICS par déficit en adénosine déaminase, du DICS lié à l'X, de l'hypercholestérolémie familiale, de l'hémophilie B, du déficit en α-1-antitrypsine, de l'épidermolyse bulleuse jonctionnelle, de la dystrophie musculaire de Duchenne, de l'adrénoleucodystrophie et de l'amaurose congénitale de Leber. Ces succès valident la thérapie génique comme méthode thérapeutique. Nous nous limiterons ici à la présentation de ces derniers résultats.

 

A - LA GRANULOMATOSE SEPTIQUE CHRONIQUE
 

La granulomatose septique chronique (CGD)(chronic granulomatous disease), est une rare (1 sur 200.000-250,000) immunodéficience héréditaire caractérisée par des infections récurrentes pyogéniques, accompagnées de réaction granulomateuse. Elle est due à une déficience de l'activité de la NADPH oxydase qui assure, dans les cellules phagocytaires, l'élimination des dérivés actifs de l'oxygène et permet ainsi aux macrophages de détruire les microorganismes englobés par endocytose. La maladie se traduit, dès le plus jeune âge, par des infections sévères et récidivantes, bactériennes et fongiques, avec fréquemment des foyers infectieux granulomateux, cutanés ou ganglionnaires (adénites) et des localisations viscérales diverses (pneumopathie, ostéoarthrite, abcès hépatique). La plupart des patients atteints de CGD meurent de pneumonie ou de sepsis du à Aspergillus ou a cepacia Burkholderia. Une prophylaxie antimicrobienne et antifongique rigoureuse leur permet de survivre et la greffe de moelle, quand elle réussit, permet une guérison totale de l'affection. Mais elle n'est pas toujours possible.

Les premiers essais cliniques de thérapie génique de la granulomatose chronique ne furent pas satisfaisants (H.L.Malechet al., 1997, 2004) car le nombre de granulocytes corrigés chez les patients était trop faible. M.G.Ott, M.Grez et collaborateurs (Francfort)(2005) ont repris ces essais cliniques avec une technique améliorée. Ils ont traité deux patients adultes (26 et 25 ans) atteints de granulomatose septique chronique liée à l'X (X-CGD)(X-linked chronic granulomatous disease), souffrant d'infections chroniques graves depuis l'enfance, par thérapie génique ex vivo avec un vecteur monocistronique gammarétroviral exprimant gp91phox (SF71gp91phox). A la suite de la thérapie génique les deux patients expérimentèrent une rapide amélioration de leur état clinique. Les abcès du foi ne réapparurent plus chez le premier patient, ni aucune autre forme d'infection, il grossit de 16 kgs et les granulomes pulmonaires qu'il présentait diminuèrent nettement de taille. En ce qui concerne le patient 2, une résolution totale de son aspergillose pulmonaire fut observée. Il ne fut plus réhospitalisé après la thérapie génique.

 

B - DICS PAR DÉFICIT EN ADÉNOSINE DÉAMINASE
 

Le déficit en adénosine déaminase (ADA), est une maladie génétique récessive autosomique rare (incidence de 1 sur 200.000 à un million de naissances, 40 à 50 familles identifiées), qui se caractérise par un déficit immunitaire combiné sévère (DICS-ADA)(ADA-SCID), avec profonde lymphopénie. Habituellement diagnostiquée dans l'enfance, elle est le plus souvent fatale à court terme. Le déficit en ADA rend compte de 10-20% de tous les cas de DICS et est la cause de la forme la plus sévère d'immunodéficience combinée humaine. Il est du à des mutations affectant le gène ADA (20q12-q13.11). Les manifestations cliniques apparaissent très rapidement, plus rapidement encore que dans toutes les autres formes de DICS. Dès les premiers mois de la vie, les sujets présentent des infections graves (bactériennes, virales, mycosiques), mortelles en l'absence de traitement. Leur lymphopénie est extrême. Traités, et protégés par un isolement strict ("enfants bulles"), ces sujets sont la proie d'infections opportunistes récurrentes qui entraînent la mort dans les premières années de l'enfance. Une activité ADA égale à 10% de la normale est suffisante pour permettre une différentiation et des fonctions lymphocytaires normales. Le traitement par transplantation de moelle osseuse allogénique (ou allogreffe de cellules souches hématopoïétiques) guérit de façon effective la déficience (plus de 70% de guérison), à condition de disposer d'un donneur intra-familial HLA identique (qui partage les mêmes antigènes tissulaires d'histocompatibilité HLA), ce qui n'est le cas que pour 20% des patients. L'introduction du traitement substitutif par l'ADA bovine stabilisée par du polyéthylène glycol (PEG-ADA)(polyethylene glycol-modified ADA) a changé le pronostic pour les malades qui ne pouvaient avoir de greffe de moelle compatible. Cependant une pleine reconstitution immunologique est rarement atteinte avec la thérapeutique enzymatique. De plus, cette thérapeutique doit être poursuivie la vie durant et revient cher (D.Chan et al., 2005).

C'est cette pathologie qui a fait l'objet de la première thérapie génique humaine, en septembre 1990 (W.F.Anderson, R.N.Blaese), par transduction ex vivo de lymphocytes T par un vecteur rétroviral suivie de leur réintroduction dans l'organisme. Quatre ans après la thérapie génique, les patientes allaient bien. Toutefois, il était difficile de déterminer quelle part des progrès observés était due à la thérapie génique et quelle part revenait au traitement par PEG-ADA que ces patientes avaient continué de recevoir. Ce qui était certain était que ces deux patientes étaient immunodéficitaires sous traitement par PEG-ADA avant le transfert de gènes et que la thérapie génique avait amené une amélioration clinique immédiate et persistante.

Une telle amélioration immédiate et persistante des jeunes patient(e)s déficitaires en ADA a par la suite été régulièrement observée après thérapie génique, dans tous les centres où celle-ci a été pratiquée. En 1995, c'étaient dix patients atteints de SCID-ADA qui avaient ainsi reçu des cellules T ou des cellules souches hématopoïétiques génétiquement modifiées par apport du gène pour l'ADA, sans présenter d'effets secondaires. Ces études cliniques avaient montré que le gène ainsi introduit était présent dans les cellules sanguines circulantes. Cependant, la correction du défaut génétique chez ces patients n'avait été que partielle, et les malades avaient du continuer le traitement de remplacement enzymatique par PEG-ADA.

A.Aiuti, Cl.Bordignon et collaborateurs de l'Institut de thérapie génique de Milan (San Raffaele), en collaboration avec S.Slavin, S.Morecki et M.Aker de l'Hadassah-Hebrew University Medical Center à Jérusalem, ont appliqué en 2002 un protocole amélioré de transfert de gènes à deux patients souffrant de DICS-ADA, âgés respectivement de sept mois (Salasabil) et de deux ans et six mois lors de leur enrôlement dans le programme. La thérapie génique restaura complètement l'activité enzymatique ADA dans le sang et la moelle osseuse. La guérison fut claire et univoque chez les deux patients, permettant l'arrêt de l'administration d'immunoglobulines.

D'autres cas de guérison clinique de DICS-ADA par thérapie génique ont suivi ces cas historiques de 2002, et en ont confirmé les acquis. On a donc eu, depuis 1990, seize enfants, entrés dans la phase critique de la déficience en ADA, faute de donneur de moelle osseuse, qui ont été traités par thérapie génique. La plupart de ces enfants ont eu un bon résultat et ont pu mener par la suite une vie normale.

 

C - DICS LIÉ À L'X
 

Le déficit immunitaire combiné sévère lié à l'X (OMIM: 300400)(DICS-XI)(X linked Severe Combined Immunodeficiency, SCID-X1)(M.E.Conley et al,, 1990) est une rare affection héréditaire récessive du système immunitaire, qui se rencontre chez un nouveau né (mâle) sur 50,000 naissances, et qui rend compte de 50% de tous les cas de DICS (M.Noguchi et al., 1993; R.H.Buckley, 2004). Il se caractérise par une forte déplétion, voire une absence totale de lymphocytes T et de cellules NK (Natural killer) dans l'organisme et par une fonction altérée des lymphocytes B, qui sont en nombre normal ou augmenté. Le DICS-X se manifeste par des infections sévères et récurrentes, bactériennes ou virales (cytomégalovirus, pneumocystis carinii), atteignant un nouveau né de sexe masculin, débutant dès les premiers mois de la vie, associées à une diarrhée et à un retard staturopondéral. En l'absence de traitement le DICS-XI provoque le décès du patient dans la première année de la vie.

Le SCID-X1 est du à des mutations du gène codant pour la chaîne γ du récepteur de l'interleukine 2, IL2RG (IL-2Rγc)(interleukin-2 receptor γ chain gene), situé dans le locus SCID-X1, en Xq13.1 .

Le traitement de référence du DICS-X1 est la greffe de moelle osseuse allogénique HLA-identique, et cette greffe a une probabilité de succès voisine de 100%. Malheureusement moins de 20% des patients DICS-X peuvent bénéficier d'un tel donneur.

Alain Fischer, Marina Cavazzana-Calvo et collaborateurs (unité INSERM U 429, Hôpital Necker-Enfants malades, Paris) ont traité, de 1999 à 2002, onze jeunes patients atteints de DICS-X1 par une thérapie génique ex vivo faisant appel à un vecteur rétroviral murin MFG, dérivé du virus Moloney de la leucémie murine (MoMuLV), défectueux pour la réplication, dans lequel une copie normale du gène codant la protéine γc avait été insérée.

En décembre 1999, ces auteurs purent présenter au 41° Congrès de l'American Society of Hematology, New Orleans, les premiers résultats, entièrement positifs de cet essai clinique. Ils concernaient les deux premiers patients traités, âgés respectivement, lors du traitement, de 11 mois et huit mois, avec un recul de dix mois depuis l'administration du gène γc. Les patients avaient retrouvé un nombre normal de lymphocytes T, B et natural killer (NK) et leur fonction immunologique était normale (comme par exemple la réponse à des antigènes). En parallèle à cette amélioration biologique, leur état clinique s'était nettement amélioré. Aucun effet secondaire contraire n'avait été noté.

D'autres essais cliniques de thérapie du DICS-X, suivant un protocole identique, furent conduits avec succès durant la même période, en Angleterre ( Great Ormond Street Hospital for Children à Londres, A.J.Thrasher, H.B.Gaspar, 2004), et aux États Unis (NIH, Bethesda, J.Chinen et al., 2006).

En définitive, sur un total de 18 jeunes patients souffrant de DICS-XI et traités par la thérapie génique, 16 ont été rapidement améliorés par la greffe et ont pu rentrer chez eux. Le traitement a permis à quatorze d'entre eux de reconstituer une immunité efficace des lymphocytes T leur permettant de mener une vie normale. Chez un des patients le traitement a échoué car les cellules injectées ont été séquestrées par la rate qui fonctionnait anormalement. Ce patient a bénéficié par la suite d'une greffe de moelle osseuse par la suite. Chez deux autres patients l'amélioration a été incomplète. Cette belle série thérapeutique a été malheureusement grevée, ainsi que nous le verrons plus loin, par l'apparition d'une leucémie chez cinq des jeunes patients ainsi traités, qui a entrainé la mort chez un d'entre eux.

 

D - HÉMOPHILIE B
 

L'hémophilie B ou Chistmas Disease ou déficience en facteur IX correspond à environ 15% des cas d'hémophilie. Elle touche un nouveau né de sexe masculin sur 25.000 à 30.000. La maladie est due à un déficit du facteur de coagulation IX (ou "facteur antihémophilique B) qui est la conséquence de mutations ponctuelles intervenant sur le gène codant pour le facteur IX (gène FIX). Ce gène est situé sur la partie terminale du bras long du chromosome X, proche du site de l'X fragile, en Xq27.1-q27.2.

C.S.Manno, R.W.Herzog, Katherine A.High, M.A.Kay et collègues du Children's Hospital de Philadelphie et de la Standford University ont traité, dans un essai de phase 1, de 1999 à 2003 onze sujets atteints d'hémophilie B sévère par transfert du gène clonant le facteur IX humain au moyen d'un vecteur AAV administré au patient par voie intramusculaire. Les injections du vecteur AAV-facteur IX furent suivies chez tous les patients par l'apparition d'une expression du gène pour le facteur IX dans le tissu musculaire siège des injections. Toutefois les taux circulant de FIX restèrent inférieurs à 2%, en général autour de 1%.

Durant l'été 2001, la même équipe commença une nouvelle étude clinique de thérapie génique de l'hémophilie B, portant sur une nouvelle série de 7 patients atteints d'hémophilie B sévère. Dans cette étude, de phase I/2, avec doses croissantes (dose-escalation clinical study), les vecteurs viraux adénoassociés, exprimant le facteur IX humain, étaient injectés non plus par voie intramusculaire mais dans l'artère hépatique en vue d'obtenir une transduction hépatique et de là la génération de facteur IX à un niveau supérieur, thérapeutique. L'étude montra que des niveaux thérapeutiques de facteur IX plasmatique produits par le foie transduit pouvaient être atteints (11.8% deux semaines après l'injection) lorsque la dose de vecteur était portée à 1.4x10(14) vg/kg. Mais ces résultats montraient aussi que l'expression à un niveau thérapeutique déclinait rapidement et ne durait pas plus que huit semaines, ce déclin s'associant à une élévation des transaminases hépatiques. Ceci montrait que les antigènes portés par la capside du vecteur AAV avaient déclanché une réaction immune dans l'organisme du sujet receveur, réaction qui avait entraîné la destruction des hépatocytes transduits .

La firme Avigen qui avait supporté ces essais cliniques, se retira de l'entreprise en 2004, ce qui mit fin à l'étude en cours.

 

E - DYSTROPHIE MUSCULAIRE DE DUCHENNE
 

La Dystrophie musculaire de Duchenne (DMD)(Duchenne muscular dystrophy) ou myopathie de Duchenne est une des plus fréquentes maladies héréditaires récessives liées au chromosome X. Elle est limitée aux sujets de sexe masculin et transmise par les sujets de sexe féminin, porteuses saines. Elle touche un garçon sur 3500 à la naissance, avec une prévalence de 63 cas par million. Elle est caractérisée par une dégénérescence de la fibre musculaire striée aboutissant à une atrophie progressive de la plupart des muscles. Elle est due à des mutations affectant le gène encodant la dystrophine. Ce gène a été localisé en 1982, par analyse des liens familiaux, sur le bras court du chromosome X, en Xp21.2 .(Xp21.2). La dystrophine a un rôle majeur dans la structure des myofibres car elle relie le cytosquelette interne à la matrice extracellulaire.

Le gène est trop volumineux (2.4 Mb) pour être transporté tel quel par un vecteur, ce qui fait qu'on ne peut appliquer à cette maladie la thérapie génique somatique habituelle, d'addition ou de substitution.

L'approche sur laquelle les chercheurs travaillent depuis 1991 est celle du "saut d'exon", par oligonucléotides antisens, permettant de sauter la mutation au moment de l'épissage (A.Goyenvalle et al., 2004); Q.L.Lu et al.,2005). J.C.van Deutekom et collaborateurs (Leiden, Holllande) ont publié en décembre 2007 les premiers résultats d'un essai clinique de type 1 des oligonucléotides antisens sur quatre patients (8-16 ans) souffrant de Dystrophie musculaire de Duchenne. Ils ont administré à chaque patient une unique injection intramusculaire de 0,8mg de l'oligonucléotide antisens PRO051 et ont constaté sur la biopsie musculaire faite au lieu d'injection, 28 jours plus tard, la présence de 3 à 12% de dystrophine fonctionnelle. Aucun effet adverse n'a été observé.

 

F - DÉFICIT EN α-1-ANTITRYPSINE
 

Le déficit en alpha-1-antitrypsine (AAT) est une maladie génétique, autosomique récessive, d'expression clinique variable, décrite initialement chez des patients atteints d'emphysème pulmonaire. Elle prédispose à une maladie pulmonaire obstructive chronique (emphysème) et à une atteinte hépatique également chronique. Elle vient immédiatement derrière la mucoviscidose comme cause plus fréquente de maladie pulmonaire héréditaire. Elle affecte un individu sur 2000-5000. La maladie passe très fréquemment non diagnostiquée et des années peuvent s'écouler entre les premières manifestations de la maladie et son diagnostic. Elle est causée par une production défective d'α-1 antitrypsine, dont l'activité est insuffisante au niveau des poumons et du sang, avec dépôts de quantités excessives d'une proteine α-1 antitrypsine anormale dans les cellules hépatiques. Le gène pour l'α 1-antitrypsine, SERPINA1 (initialement connu commePI) a été localisé sur le long bras du chromosome 14 (14q 31-32.3).

Un essai clinique de thérapie génique de phase I portant sur quinze patients adultes (T.R.Flotte, 2004, university of Florida), et comportant l'injection intramusculaire d'un vecteur viral adéno associé exprimant le gène SERPINA1 a été conduit. Aucun effet contraire n'a été noté. Une expression de M-AAT a été observée chez un des sujets de la cohorte 3 (qui avait reçu une plus forte dose de vecteurs). On attend maintenant les résultats de l'essai de phase II.

 

G - EPIDERMOLYSE BULLEUSE JONCTIONNELLE
 

Les épidermolyses bulleuses jonctionnelles (JEB)(junctional epidermolysis bullosa), maladies héréditaires transmises sur le mode autosomique récessif, donnent des décollements de l'épiderme étendus (clivage localisé à l'intérieur de la lamina lucida de la membrane basale), suivis d'infection , associés à des atteintes muqueuses sévères oro-pharyngées digestives et respiratoires, menant à la mort dans les six premiers mois de la vie pour les formes graves (1/50.0000 naissances). Ces maladies sont dues à des mutations touchant une des trois sous chaînes (ou sous-unités) de la Laminine 5 (protéine d'adhérence)(appelées respectivement chaînes α3, β3 et γ2). Les gènes codant pour chacune de ces sous-unités ont été localisés sur le chromosome 18 (chaîne α3 ou LAMA3), la région chromosomique 1q32 (chaîne β3 ou LAMB3) et en 1q25-q31 (chaîne γ2 ou LAMC2).

En l'absence de traitement efficace, la thérapie génique représente une option amplement justifiée. La correction par thérapie génique in vitro portant sur les kératinocytes, par vecteurs rétroviraux, est effective (P.B.Robbins, 2001). Un essai de thérapie génique clinique (F.Mavilio, 2006)(universita di Modena e Reggio Emilia) a donné récemment de bons résultats, avec régénération épithéliale complète de l'épiderme après greffe de feuillets portant des kératinocytes transduits par un vecteur rétroviral exprimant LAMB3cDNA.

 

H - ADRÉNOLEUCODYSTROPHIE
 

L'adrénoleucodystrophie (ALD) est une maladie génétique neurodégénérative liée au chromosome X , qui fait partie des maladies de surcharge en lipides, et qui se caractérise par une démyélinisation progressive de la substance blanche cérébrale (cerveau et/ou moelle épinière) et par une insuffisance surrénale. Elle affecte un enfant de sexe masculin sur 15.000. Elle est due à une mutation du gène ABCD1 (OMIM 300371) localisé en 1981 sur le chromosome X, en Xq28. La démyélinisation sévère qui se réalise dans l'ALD est liée à un défaut de peroxydation des acides gras à très longue chaîne qui s'accumulent dans la substance blanche, les glandes surrénales et aussi les autres tissus. La base métabolique en est la perte de fonction d'une protéine de transport (ALDP)(demi transporteur ABC)(à ATP binding cassette) qui est localisée dans la membrane des péroxysomes et est codée par le gène ALD. Le début des symptômes est habituellement entre 5 et 12 ans. La démyélinisation se traduiut d'abord par l'apparition de troubles cognitifs qui évoluent lentement pendant deux à cinq ans. Dans un second temps, et de manière contemporaine à l'apparition d'une réaction inflammatoire dans le système nerveux central, la maladie évolue avec une dégradation importante des fonctions intellectuelles (démence), une atteinte motrice (pyramidale et cérébelleuse), des troubles visuels et auditifs, et parfois des convulsions. L'aggravation est d'autant plus rapide que la maladie débute tôt (avant huit ans) et touche les lobes occipitaux. Une évolution vers un état grabataire puis la mort est habituelle en trois à cinq ans.

La greffe de moelle allogénique, quand elle est effectuée à un stade précoce des formes cérébrales, permet de faire régresser ou de stabiliser la maladie. Un régime diététique (à base d'une huile dérivée du colza contenant de l'acide erucique, appelée huile de Lorenzo) permet de normaliser en six semaines les taux plasmatiques d'AGTLC. Il ralentit peut-être l'évolution des formes les moins sévères.

Patrick Aubourg, Nathalie Cartier et leurs collaborateurs (Unité Inserm 745, université Paris V, Hôpital Saint Vincent de Paul, Paris) ont présenté en octobre 2007 les premiers résultats de traitement de l'ALD par thérapie génique sur deux enfants de sept ans. Le traitement a consisté en une autogreffe de cellules souches hématopoïétiques (lymphocytes CD34+), après leur avoir inséré in vitro une version non mutée du gène ALD, au moyen d'un lentivirus dérivé du VIH1. Respectivement quatre mois et neuf mois après la réinjection des lymphocytes génétiquement "corrigées", 20 à 30% des lymphocytes et des monocytes des enfants exprimaient la protéine manquante, sans défaut. Les enfants ainsi traités n'ont aucun effet secondaire et vont actuellement bien.

 

I - AMAUROSE CONGÉNITALE DE LEBER
 

L'amaurose congénitale de Leber (LCA, Leber congenital amaurosis ) correspond à un groupe de dystrophies autosomiques récessives qui représentent la cause génétique la plus commune d'atteinte congénitale de la vue chez le nouveau né et l'enfant. Elle serait retrouvée chez 10-20% des enfants aveugles, et représenterait 5% des maladies rétiniennes héréditaires. Sa prévalence est estimée à 1:50.000-100.000. La plupart des patients atteints d'amaurose congénitale de Leber ont un déficit visuel sévère qui apparait dans l'enfance et qui s'aggrave avec le temps, amenant une cécité totale dans la troisième ou quatrième décade de la vie. Les enfants atteints présentent un nystagmus pendulaire (mouvements de rotation des yeux). L'examen du fond d'oeil est normal au début mais l'activité électrorétinographique est profondément altérée ou inexistante. Il s'agit d'une maladie héréditaire transmise sur le mode autosomique récessif chez la plupart des patients. 85% des sujets atteints sont des garçons. Sept gènes impliqués dans la genèse de la LCA ont été identifiés: AIPL1, CRB1, CRX, GUCY2D, RDH12, RPE65, et RPGR1P1. Mais les mutations affectant ces gènes ne rendent compte que de moins de 50% des cas de LCA. Le traitement de la LCA est uniquement symptomatique.

En 2008, A.M.Maguire et al.(USA) et J.W.B.Brainbridge et al.(University College, London) ont publié simultanément les premiers résultats d'essais cliniques de phase I de thérapie génique de la LCA. Chaque équipe avait injecté un vecteur viral adéno associé AAV/2 exprimant REP65 cDNA dans l'espace sous-rétinien de jeunes adultes souffrant d'amaurose congénitale de Leber. Aucun effet adverse des injections n'avait été observé chez les six patients concernés. L'équipe américaine nota une amélioration modeste dans la fonction rétinienne des sujets, attestée dans une épreuve d'obstacles. L'équipe anglaise n'observa d'amélioration visuelle que chez un des trois patients traités. Une troisième équipe (W.W.Hauswirth, university of Florida, Gainesville) vient de publier une étude similaire, toujouyrs de type I, où une nette augmentation de la sensibilité visuelle a pu être notée chez les patients.

 

III - LES COMPLICATIONS DE LA THÉRAPIE GÉNIQUE
 

La thérapie génique n'avait ppas provoqué d'effet adverse important au cours des premières années de son application clinique et on avait fini par la considérer comme un moyen thérapeutique encore expérimental, mais ne comportant pas de risques sérieux. Mais, la mort du jeune Jesse Gelsinger (18 ans), le 17 septembre 1999, par réaction immune toxique aux vecteurs adénoviraux injectés dans le cadre d'un programme de thérapie génique, a remis profondémment en cause ce jugement. Plus récemment encore (2002), les leucémies constatées chez des enfants traités à l'hôpital Necker par thérpaie génique pour DICS-X1 ont montré que la thérapie génique, lorsqu'elle était effective, pouvait s'accompagner de risques graves.

 

 

A - LA MORT DE JESSE GELSINGER, 17 SEPTEMBER 1999
 

En décembre 1995, L.Batshaw, James W.Wilson et S.Raper de l'Université de Pennsylvanie présentèrent à l'NIH un protocole d'essai clinique de thérapie génique du déficit en ornithine carbamyl transférase (OTC). l'OTCD est une maladie héréditaire sévère, transmise sur le mode récessif ou dominant lié à l'X (un sur 80.000 nouveaux nés), qui entraîne une accumulation toxique d'ammoniaque dans l'organisme, responsable d'encéphalopathie hyperammoniacale avec mort de 75% des garçons homozygotes dans l'enfance. Il est du à des mutations dans le gène OTC en Xp21.1. Le traitement repose sur un régime hypoprotidique strict ou adapté, et à la supplémentation en citrulline, arginine, benzoate et phénylbutyrate de sodium. L'essai clinique de phase I projeté par M.L.Batshaw et J.Wilson visait à tester chez l'homme les capacités de vecteur d'un adénovirus défectif délété en E1 et E4, porteur du gène de l'OTC. Les virus chargés en gène humain codant pour l'OTC devaient injectés dans le foie des patients par voie de l'artère hépatique droite. Le protocole fut approuvé par le RAC en décembre 1995, et débuta en avril 1997.

Une particularité de ce projet était que les chercheurs avaient décidé de pratiquer cet essai non pas sur des enfants atteints de formes graves d'OTCD, ainsi qu'il en était dans leur projet initial, mais sur des adultes, atteints de formes plus légères de cette affection et qui de ce fait avaient pu survivre au delà de 17 ans. La décision d'expérimenter sur des adultes plutôt que sur des enfants avait été inspirée par Arthur Caplan, directeur de l'Institut de Bioéthique de l'Université de Pennsylvanie (Penn), pour des raisons de validité du consentement informé.

Jesse Gelsinger, étudiant (high school graduate) de 18 ans, de Tuckson, Arizona, souffrait d'un déficit partiel en ornithine carbamyl transférase, bien corrigé par le régime et la pharmacopée. Il avait eu connaissance par son pédiatre généticien du projet d'essai clinique de J.Wilson et M.L..Batshaw lorsqu'il avait dix sept ans et avait attendu d'avoir dix huit ans, l'âge minimum requis par le protocole, pour se porter volontaire pour l'essai clinique "pilote". Jesse fut considéré comme éligible et on l'assigna au dernier groupe de l'essai, celui qui devait recevoir la plus forte dose d'adénovirus.

Les virus furent administrés au patient Gelsinger le 13 septembre 1999 dans l'artère hépatique droite. Dans les suites immédiates de l'injection se manifesta une réaction immunitaire généralisée intense, marquée par une fièvre à 40°3c, associée à une tachycardie, des nausées, des vomissements et des douleurs musculaires. L'évolution clinique subséquente fut marquée par un syndrome de réaction systémique inflammatoire et un tableau de défaillance multiviscérale. Deux jours après l'injection du vecteur, le patient entra dans le coma et développa une détresse respiratoire (ARDS) nécessitant une ventilation artificielle. Le décès fut constaté le 17 septembre 1999, quatre jours après que Jesse Gelsinger ait eu reçu la dose de virus qui portait le gène correctif. Les examens post-mortem confirmèrent que le patient était décédé des suites de l'injection du vecteur qui avait entraîné une réaction immunitaire violente avec coagulation intravasculaire et altération de nombreux organes.

La mort de Jesse Gelsinger confronta la communauté scientifique toute entière avec le cas d'un accident très grave, survenu dans le cadre d'un essai clinique approuvé et bien encadré, sous la responsabilité d'un des plus brillants thérapistes géniques, le Dr.J.Wilson, avec l'accord et sous la supervision d'un bioéthicien renommé, Arthur Caplan. La mort du sujet d'expérience était en lien direct avec la méthode étudiée. Elle survenait de plus chez un patient relativement en bonne santé, qui était équilibré par le traitement médical qu'il recevait pour son hyperammoniémie, et qui aurait probablement vécu, dans de bonnes conditions, durant encore plusieurs décades. L'ensemble de ces données était désastreux.

 

B - LES LEUCÉMIES DE L'ESSAI CLINIQUE DE L'HÔPITAL NECKER (2002)
 

Le beau résultat thérapeutique obtenu de 1999 à 2002 par A.Fischer et M.Cavazzana-Calvo dans le traitement du DICS-X1 fut malheureusement suivi par l'apparition de leucémies aigües à cellules T chez quatre des patients traités: la première de ces leucémie fut constatée en juin 2002, chez le patient P4, trente mois après la thérapie génique qu'il avait reçue. Recherchant l'origine de cette leucémie, A.Fischer et C.von Kalle découvrirent qu'elle était due à une mutagénèse insertionnelle déclanchée par l'insertion du vecteur rétroviral MFG-γc, porteur du gène correcteur, dans le génome du patient. Le vecteur contenant le transgène γc s'était en effet inséré dans un intron situé dans un gène porté par le chromosome 11, le gène LMO-2 . Or cet LMO-2 est un oncogène en cause dans les leucémies aiguës lymphoblastiques de l'enfance. La puissante séquence promotrice, insérée dans le vecteur pour renforcer l'expression du gène correcteur, avait activé LMO-2, déclenchant le processus leucémique. La mutagénèse insertionnelle était un risque potentiel connu des thérapies géniques recourant à des vecteurs rétroviraux. Mais la survenue d'une telle mutagénèse insertionnelle lors des essais de thérapie génique avait été estimée improbable.

Les réassurances données par les différents experts sur la rareté du phénomène de mutagenèse insertionnelle allaient malheureusement être rapidement démenties par la découverte en décembre 2002, chez un autre enfant de la série des onze jeunes patients ainsi traités à l'hôpital Necker, 34 mois après la thérapie génique qui lui avait été appliquée lorsqu'il avait trois mois, d'un second cas de leucémie, identique au précédent, et du lui aussi à une mutagénèse insertionnelle du gène LMO-2, . Puis, le 24 janvier 2005 l'Agence française de sécurité sanitaire des produits de santé fit un nouveau communiqué de presse dans lequel elle annonçait qu'un troisième enfant de la série traitée à l'hôpital Necker, âgé de trois ans et qui avait 9 mois au moment du traitement, administré en 2002, avait été découvert porteur lui aussi d'une lymphoprolifération de type T, identique à celle découverte chez les deux patients précédents, et lui aussi provoqué par l'insertion du vecteur rétroviral au vosinage du gène LMO-2. On apprenait en même temps qu'un des deux enfants qui avaient été victimes de ce type de leucémie était décédé en octobre 2004, tandis que l'autre était en rémission. En Mars 2007, A.Fischer rapporta le développement d'un quatrième cas de leucémie chez un des enfants traités à l'hôpital Necker, lui aussi lié à une mutagénèse insertionnelle provoquée par le vecteur. Il se distinguait des cas précédents par la longueur particulière de la phase de latence - 60 mois contre 30 dans les trois premiers cas - qui y avait précédé l'apparition des premiers signes de malignité. Finalement, le 18 décembre 2007, ce fut au tour du professeur Adrian Thrasher du Grand Ormond children's Hospital à Londres d'informer que l'un des dix jeunes patients atteints de DICS-X1, qui avaient été traités avec succés par son équipe au moyen d'une thérapie génique comparable à celle mise en oeuvre à l'hôpital Necker, avait développé lui aussi une leucémie aigüe lymphoblastique à cellules T. Là aussi la leucémie avait été provoquée par une mutagénèse insertionelle avec activation du protooncogène LMO2, mais sa survenue avait été facilitée par la présence de certaines anomalies génétiques propres au patient.

 

 

IV - JUGEMENT ÉTHIQUE SUR LA THÉRAPIE GÉNIQUE
 

Le jugement éthique sur la thérapie génique distingue et oppose thérapie génique somatique et thérapie génique germinale. On envisage à part la thérapie génique in utero, en la rattachant à le thérapie génique somatique. Par contre ce jugement ne prend pas en compte le thème des interventions d'amélioration génétique, puisqu'il n'y est pas question de thérapie mais de développement de certaines capacités naturelles.

 

A - THÉRAPIE GÉNIQUE SOMATIQUE
 

Il existe aujourd'hui un consensus de fait, politique, académique, médical, philosophique et théologique au sujet du bien fondé de la thérapie génique somatique, qui a le défaut d'oblitérer toute réflexion éthique à son endroit. En fait, si la thérapie génique somatique ne soulève plus guère d'objections éthiques dans son principe, elle n'est pas pour autant au dessus de toute critique, surtout depuis la mort de Jesse Gelsinger. L'examen de la thérapie génique sur le plan éthique montre que:

- elle répond aux principes de bénéficience et de justice;

- elle pose un problème en ce qui concerne le respect de l'autonomie du sujet et le consentement informé car elle est pratiquée le plus souvent sur des enfants;

- elle pose un problème de risque acceptable;

- elle peut conduire, par "pente glissante" vers une thérapie génique germinale ou des interventions géniques d'amélioration; - certains l'accusent de tendances eugénistes.

 

1) La thérapie génique somatique est un bien (beneficience) et peut devenir un devoir (justice)

 

En nous référant aux principes éthiques de Beauchamp et Childress, et en les appliquant à la thérapie génique somatique, nous trouvons que la thérapie génique répond moralement aux principes de justice et de bienfaisance(bénéficience).

La thérapie génique somatique est un bien (W.F.Anderson, 1989), parce qu'elle a pour but de soulager les souffrances humaines. Le plus fort argument en faveur de l'application clinique de la thérapie génique est qu'elle est la seule méthode permettant de traiter les maladies génétiques grave, et souvent le seul espoir de survie pour les patients. De plus, elle traite "le mal à la racine", et peut arriver à guérir totalement le patient, alors que tous les autres traitements ne sont que des palliatifs, qui doivent être utilisés la vie durant.

Les parents ont le devoir moral de soulager ou de prévenir les souffrances de leurs enfants handicapés. Si la seule thérapeutique possible disponible de la maladie génétique dont souffrent les enfants est la thérapie génique, alors celle-ci doit être utilisée au plus vite. C'est pourquoi, dans la mesure où la thérapie génique somatique a le potentiel de réduire ou d'éliminer souffrance et mort causées par des maladies génétiques (ainsi que par d'autres types de maladie), cette thérapie génique doit être mise en oeuvre.

Il est évident toutefois que ce devoir ne vaut que lorsque l'on espère quelque chose de la thérapie génique. Si par contre l'expérience a prouvé, par la suite, que le traitement de thérapie génique ainsi préparé n'a donné aucun résultat, alors le devoir de protéger l'enfant contre un possible risque l'emporte sur le devoir de soulager ses souffrances, et la thérapie génique n'a plus rien d'impératif.

2) La thérapie génique respecte-t-elle l'autonomie?

 

Le troisième principe de T.L.Beauchamp etr J.F.Childress, le principe d'autonomie, a reçu une attention toute particulière en thérapie génique clinique, car celle-ci est un traitement encore purement expérimental, qui doit donc s'entourer de toutes les précautions requises sur le plan du respect de l'autonomie du sujet. Il faut que ce sujet décide de façon vraiment libre de se soumettre à une thérapie génique ou de la refuser, et cela en toute connaissance de cause.

Le problème est que, en matière de thérapie génique somatique pour maladies génétiques monogéniques, le sujet de l'expérimentation est généralement un enfant, et, souvent, un très jeune enfant. La pratique de l'expérimentation clinique sur les enfants est, certes, solidement encadrée, depuis déjà plusieurs années, par différentes conventions, nationales et internationales, à commnencer par l'article I.11 de la Déclaration d'Helsinki (World Medical Association, 1996) qui détermine quelle personne peut donner un accord au nom de l'enfant appellé à être sujet d'un essai clinique. Au fil des années et des documents on a vu un relâchement progressif des conditions fixées par la première Déclaration d'Helsinki. Actuellement, dans son édition de 2000, cette Déclaration n'exige plus que les enfants participant dans une recherche soient directement bénéficiaires des résultats de cette recherche. La Déclaration demande seulement (article 24) que la recherche promeuve la santé de la population représentée. C'est en 1997 avec la Convention d'Oviedo que s'est produit le passage de la requête initiale d'un bénéfice direct de la recherche entreprise pour les enfants participants à cette recherche à la requête actuelle demandant seulement que la recherche soit bénéficielle à la population représentée (pour les enfants atteints de maladie génétique il s'agira d'un bénéfice général apporté à tous les enfants souffrant de cette même maladie).

Cependant, la pratique de la recherche sur des enfants n'est pas sans poser un problème moral si l'on fait du consentement informé un des éléments les plus importants du contrat éthique justifiant la pratique de l'expérimentation humaine (Belmont report, part c, applications, n°1). En supposant en effet que toutes les règles prévues dans le rapport Belmont et les lignes guide de l'NIH concernant l'expérimentation clinique (humaine) de la thérapie génique soient respectées (présomption d'un risque faible par rapport à des bénéfices prévus importants pour les malades en général et aussi pour le patient, pas d'autre méthode alternative pour la cure de la maladie traitée, et consentement informé du malade), il n'en reste pas moins vrai que cette thérapie génique humaine lorsqu'elle doit être mise en oeuvre sur de jeunes enfants, pose des problèmes en ce qui concerne la validité du consensus informé, puisqu'il passe par des parents très frappés par la maladie héréditaire qui frappe leur enfant, pour laquelle ils éprouvent un sens certain de culpabilité. Ces parents sont-ils à même de donner un consentement informé objectif?

Une distinction importante, sur le plan du consentement informé est à faire à propos du contexte dans lequel l'explication de ce qui va être fait est donnée au malade. La qualité du consentement donné pour un traitement est en effet différente de la qualité du consentement donné pour une recherche. Or, dans ce projet d'essai clinique de thérapie génique nous sommes dans un contexte de recherche. A.M.Capron, sur ce point, donne un point de vue qui peut sembler paradoxal, à première vue du moins. Pour Capron, la situation est plus claire dans le cadre d'une recherche que dans le cadre d'un traitement. En effet, la personne à qui l'on propose de participer comme sujet à un travail de recherche, sans aucune promesse d'amélioration de sa condition, peut prendre sa décision en toute liberté, en fonction des risques qu'elle prévoie et des éventuels bénéfices qu'elle pourra en retirer. La personne à qui l'on propose un nouveau traitement - expérimental, certes, mais susceptible d'améliorer son état, est beaucoup moins libre que la précédente. Elle tend donc à être moins objective, considérant beaucoup plus la nouveauté du traitement et l'espérance qui y est attachée que les risques éventuels de ce traitement.

Le caractère plus objectif et plus libre du consensus informé donné pour un travail expérimental de recherche, par comparaison avec le consensus informé donné pour l'expérimentation clinique d'un nouveau traitement, a été cependant remis en question plus récemment, à la lumière de l'expérience acquise lors des premiers essais de thérapie génique: on s'est en effet aperçu que les sujets qui participent à des expériences de thérapie génique de phase 1, où ils ne devraient pas s'attendre à une amélioration de leur état, nourrissent malgré tout une fausse illusion de possible guérison, ce qu'on a appelé l'"optimisme thérapeutique". C'est ce qu'expriment S.Nicholson et al. à propos de la qualité du consensus informé en thérapie génique. Ces auteurs écrivent: "On a dit que le fait de permettre à des patients de participer à des essais préliminaires d'une nouvelle thérapeutique peut faire naître en eux un sens d'espoir, alors même que leur maladie progresse et que l'essai de thérapie génique n'a aucune chance de guérir cette maladie". Un tel "optimisme thérapeutique" non fondé a été rapporté chez les parents des petits malades venant solliciter l'entrée de leur enfant dans un essai de phase 1 de thérapie génique. Ces parents se sentent coupables pour la maladie de leur enfant, sont désespérés devant l'évolution croissante de cette maladie et sont prêts à tout pour améliorer la condition de leur enfant. Ils ont donc tendance à donner un consentement informé au nom de leur enfant de façon un peu légère et le médecin chargé de l'essai ne doit pas en être dupe. Il ne faut pas donner à ces parents de faux espoirs.

C'est pourquoi certains éthiciens aux Etats Unis ont déconseillé les essais faits sur des enfants, à cause de la valeur relative du consensus donné par les parents. C'est ce qu'expliquait Arthur Caplan en 1980 quand on lui demandait pourquoi il avait conseillé à James Wilson de choisir des sujets adultes plutôt que des enfants pour son essai de thérapie génique du déficit en ornithine transcarbamylase, essai qui aboutit malheureusement à la mort de Jesse Gelsinger.

Un dernier point dans cette question du consentement informé dans l'expérimentation sur les enfants concerne l'assentiment du sujet. La Déclaration de Helsinki (1999) terminait son paragraphe 11 plus haut cité par ces mots: "Chaque fois que l'enfant mineur est en fait capable de donner un consentement, le consentement du mineur doit être obtenu en addition au consentement du tuteur légal du mineur." Le Belmont Report insistait sur le fait que tous les efforts doivent être faits pour faire comprendre à la personne incapable de donner un consentement un minimum de ce qu'on allait lui faire. J.C.Fletcher rappelle ce principe, qui doit être appliqué pour les essais de thérapie génique. Il ajoute que, si dans un essai, l'expérimentateur a le choix entre sélectionner des sujets plus jeunes ou des sujets plus âgés, il devrait sélectionner les plus âgés en première instance, en particulier s'ils ont quelque connaissance de leur situation et peuvent donner un assentiment.

 

3) La question du risque acceptable

 

Une autre question éthique d'importance soulevée par les essais cliniques de thérapie génique est celle du risque acceptable, chez des enfants. Cette question est devenue très pressante depuis la mort de Jesse Gelsinger en 1999, suivie de la survenue de leucémies par mutagénèse insertionnelle chez les enfants traités à l'hôputal Necker pour DICS-X1.

Les partisans de la thérapie génique ont longtemps soutenu que cette nouvelle approche ne différait pas des autres thérapies (J.C.Fletcher, 1985). Cependant, la pratique de la thérapie génique est encore expérimentale, et comporte beaucoup d'inconnues, en particulier en ce qui concerne les vecteurs viraux utilisés et l'insertion dans les chromosomes des gènes administrés au patient. Elle ne saurait donc être administrée à la légère. Dans leur article fondamental de 1980, "When is it ethical to begin?", W.F.Anderson et J.C.Fletcher rappellaient que la réponse à la question "les bénéfices et les risques sont-ils dans un rapport favorable?" était primordiale pour pouvoir passer du stade de l'expérimentation animale à celui de l'essai clinique, selon le Belmont report. Il était donc nécessaire, disaient-ils, avant de procéder à un essai clinique de thérapie génique, de procéder à une analyse systématique des risques et bénéfices que cet essai clinique comporterait pour les patients qui s'y trouveraient recrutés.

Mais, ainsi d'ailleurs que le reconnaissaient les mêmes W.F.Anderson et J.C.Fletcher (1980), la définition du "risque acceptable" est complexe et dépend en partie de la sévérité de la maladie du patient. Les standards courants de la recherche médicale dans le domaine de la thérapie des cancers permettent, par exemple, l'utilisation expérimentale d'agents thérapeutiques très dangereux chez des patients qui se trouvent dans une situation de cancer évolué pour qui aucune thérapie effective conventionnelle n'est connue. Cette pratique, qualifiée de "compassionate use" (utilisation de compassion) ou de "last hope use" permet d'accepter un risque beaucoup plus grand, en sachant que la question du bénéfice ne se pose pratiquement plus. De la même façon, écrivaient Anderson et Fletcher, il faudrait apporter l'évidence que la maladie dont souffre le patient est sévère pour permettre de prendre le risque que comporte la nouveauté de la thérapie génique. Un essai clinique de thérapie génique ne devrait être pratiqué que chez un patient souffrant d'une maladie génique évolutive, et chez qui il n'y a pas de traitement curatif possible autre que la thérapie génique (par exemple un enfant souffrant d'ADA, et qui ne peut recevoir de greffe de moelle, en absence d'un donneur HLA compatible). Il ne devrait pas être pratiqué chez un sujet souffrant d'une maladie génique au long cours, bien supportée et bien équilibrée par un traitement substitutif.

Le problème éthique de l'essai clinique de la thérapie génique se complique du fait que cet essai sera, au début, de phase I ou de phase 2, pour vérifier la sécurité de la méthode, sans chercher en premier lieu un effet thérapeutique. Cela est-il justifiable éthiquement? S.Nicholson et al.(1995) répondent par l'affirmative en s'appuyant sur l'analogie des essais cliniques de traitement chez des malades atteints de cancer. Dans les essais de nouveaux traitements contre le cancer, de phase I ou 2, on s'adresse en général à des patients atteints de cancer à un stade avancé de la maladie, pour qui tout traitement anti-cancéreux serait futile, et qui en sont au stade des soins palliatifs. Si on agit ainsi, c'est avec l'idée que ces patients "n'ont rien à perdre" dans le traitement, même s'ils n'ont rien non plus à en gagner. Si les patients donnent leur accord au traitement, en pleine connaissance de cause, dans une perspective altruiste (l'essai clinique auquel ils se soumettent pourra servir au bien d'autres malades, dans le futur), alors l'essai peut être pratiqué en plein respect de l'éthique, puisque le rapport bénéfice/maléfice est nul.

 

4) La thérapie génique somatique comporte-t-elle un risque eugénique? L'argument de la pente glissante.

 

Un des arguments avancés contre l'application des techniques de l'ingégnérie génétique à l'homme a visé plus particulièrement le risque d'eugénisme que certains ont perçu derrière la volonté de corriger les défauts génétiques "à la racine". Cet argument a été principalement développé en usant de la métaphore de la "pente glissante".

L'argument de la pente glissante menant de la pratique de la thérapie génique humaine à l'eugénisme se présente sous deux versions (V.Launis, 2002). Dans la version "empirique" on soutient que notre acceptation de la thérapie génique cellulaire somatique nous mènera en fin de compte à accepter les objectifs de l'eugénisme médical. Dans la version conceptuelle on soutient que nous seront logiquement conduits à accepter ces objectifs de l'eugénisme une fois que nous aurons accepté la thérapie génique cellulaire somatique humaine.

 

a) Paul Ramsey: "Fabricated man".(1970)

 

Dans son livre "Fabricated man"(1970), dirigé contre le "contrôle génétique" préconisé par H.J.Muller, Paul Ramsey utilise l'argument de la pente glissante contre l'acceptation de la thérapie génique somatique humaine, accusant celle-ci (appelée "chirurgie génétique", "micro-chirurgie" ou "nano-chirurgie) d'être une forme d'eugénisme "préventif" qui conduira tout naturellement, plus tard, à des attitudes et à des actes d'eugénisme positif du type "amélioration" de l'espèce humaine. Paul Ramsey écrit: "Ceci (la volonté de réduire le "fardeau génétique") nous mène à deux sortes de propositions de contrôle génétique qui sont possibles aujourd'hui ou sont envisagées comme possibilités dans le futur. La première est celle d'une attaque contre le gène muté délétère, soit parce que l'on appelle "chirurgie génétique""micro-chirurgie" ou "nano-chirurgie", soit par l'introduction de quelque produit anti-mutation qui amènera le gène à muter de façon inverse ou qui l'éliminera d'entre les causes de problèmes génétiques. A un certain moment dans le futur, proche ou éloigné, ceci pourrait être le moyen mis en oeuvre dans un programme d'eugénisme "négatif" ou préventif. Comme un "mauvais gène" doit être remplacé par un "bon" gène, cette méthode pourrait aussi être employée pour commencer ou diriger un programme d'eugénisme "progressif" ou d'amélioration génétique "positive".

 

b) J.Rifkin (Algeny, 1983)
 

L'argument de la pente glissante a été largement utilisé par Jeremy Rifkin ("Who should play God?", 1977, Algeny, 1983, The Biotech Century, Harnessibng the Gene and Remaking the World 1998), dans sa lutte contre contre l'autorisation des premiers essais cliniques de thérapie génique somatique, pour signifier que l'acceptation de la thérapie génique cellulaire somatique humaine - éthiquement acceptable pour elle-même, mènerait fatalement à accepter plus tard la pratique de la thérapie génétique humaine germinale, que tous réprouvaient au moment présent comme contraire à l'éthique. Selon J.Rifkin, la pratique de la thérapie génique, mise en jeu initialement pour traiter des maladies héréditaires monogénétiques précises, ne pourrait être limitée à ces quelques cas rares: si elle donnait des résultats, la pression des médecins, des malades et des médias pour élargir le champ d'application de cette thérapie génique deviendrait irrésistible, et l'on se mettrait à traiter génétiquement des maladies complexes, comme l'asthme, le diabète ou la maladie de Parkinson. Une fois ce stade franchi, et si la thérapie génique s'avèrait effective à ce niveau, alors aucun obstacle ne tiendrait, et les scientifiques passeraient fatalement au stade suivant, celui de l'amélioration génétique, aujourd'hui condamnée par la majorité, mais qui, demain, pourrait devenir acceptable, la technique dictant ce qui devient considéré comme acceptable au niveau éthique.

L'argument de la pente glissante tel que J.Rifkin l'applique à la thérapie génique somatique est rhétoriquement puissant car il contient quelque vérité. W.Fr.Anderson lui-même, en 1989, reconnaissait la puissance de l'argument qu'il résumait ainsi: "Un élément de notre hésitation est notre souci à propos de la pente glissante. Une fois que nous commençons et réussissons en thérapie génique cellulaire somatique, nous ouvrons alors la porte à l'étape logique suivante: la thérapie génique germinale, c'est-à-dire la correction du désordre dans les cellules gamétiques du patient en sorte que les enfants du patient recevront le gène normal. Une thérapie génique qui rencontre le succès ouvre aussi la porte à l'ingénierie génétique d'amélioration, c'est-à-dire l'apport d'une caractéristique spécifique que les individus voudraient pour eux-mêmes (ingénierie somatique cellulaire) ou pour leurs enfants (ingénierie de la lignée germinale) sans que cela implique le traitement d'une maladie".

 

e) La réponse à l'argument de la pente glissante
 

Cet argument de la pente glissante a été rejeté avec force par tous ceux qui supportent la thérapie génique. Ceux-ci font valoir qu'une telle opinion est vexante pour l'humanité parce qu'elle suppose que l'homme est incapable de prendre des décisions logiques, de s'y tenir, d'établir des règles pour encadrer la thérapie génique, et d'instituer un comité pour surveiller l'application de ces règles (J.C.Fletcher, 1986). W.Fr.Anderson faisait observer que notre société avait démontré de façon répétée qu'elle était "capable de tracer une ligne" (de placer des limites) dans la recherche biomédicale lorsque cela était nécessaire. Le rapport Belmont (National Commission, 1978), disait-il, illustrait de façon exemplaire comment des lignes guides avaient pu être définies pour tracer la limite entre recherche clinique éthique et recherche clinique non éthique et pour distinguer la recherche clinique de la pratique clinique. L'histoire de la querelle de l'ADN recombinant et de sa résolution par l'institution de règles de sécurité dans les laboratoires et la mise en oeuvre du RAC dans l'NIH était un autre exemple de cette capacité de la société à "tracer des frontières morale".

 

5) La thérapie génique est-elle marquée d'une mentalité eugénique?

 

a) Pour J.Rifkin la thérapie génique est eugénique en elle même car elle désigne le "défectif".
 

J.Rifkin a dénoncé la thérapie génique comme constituant de par sa nature et ses buts une porte ouverte à l'eugénisme. En cela il rejoignait d'ailleurs l'opinion de ceux qui, sensibles aux liens qui avaient existé entre génétique et eugénisme, et relisant la fameuse leçon inaugurale de Lionel Penrose en 1946, sur la phénylcétonurie, voyaient une tendance eugénique dans toute technique visant à éliminer une maladie génétique. Certes, disait Rifkin, la thérapie génique somatique parait très raisonnable et anodine, se contentant de vouloir changer le gène malade comme on change des bougies défectueuses dans une voiture: mais le problème vient de ce qu'elle montre qu'un tel changement est possible, ce qui renforçe les gens dans leur vision du "tout génétique" et ouvre la voie à d'autres désirs de changement. Du simple on aura envie de passer au plus complexe. En même temps la thérapie génique, en désignant des traits "défectifs", à changer, faisait un peu la même chose que lorsque Hermann Muller parlait de la "tare génétique": son vocabulaire même signifiait qu'il y avait des individus normaux et des individus défectifs, porteurs de gènes défectifs. C'est ce langage du normal/anormal, défectif/non défectif qui troublait Rifkin, très préoccupé de la renaissance de l'eugénisme sous couvert de génétique moléculaire, et de notions d'efficacité économique et sociale. Evoquer le "défectif", c'était en effet inévitablement évoquer l'idée qu'il y avait un "non-défectif", une "perfection", et donc une perfection que l'on pourrait peut être un jour rejoindre, maintenant que nous commencions à en avoir les clefs:

"L'éthicien Daniel Callahan", écrivait Rifkin," va au fond du problème lorsqu'il observe que "derrière l'horreur que l'homme éprouve vis à vis de la déficience génétique il y a ... une image de l'être humain parfait. Le langage même de "défaut", "anomalie", "maladie", et "risque" suppose une telle image, une sorte de prototype de perfection" (Algeny).

Il faut observer à ce propos que l'éthicien utilitariste John Harris, bien que suivant une orientation bien différente de celle de J.Rifkin, reconnait, sans le condamner, l'existence d'un lien entre la thérapie génique, qui entend réparer un "défaut" et l'eugénisme, qui désire la disparition de ce défaut à l'échelle d'une population. Dans un cas comme dans l'autre, observe J.Harris, on ne discrimine pas l'handicapé, mais on souhaite la disparition de l'handicap, au niveau individuel (thérapie génique) ou au niveau social (eugénisme).

 

b) La réponse à l'accusation d'eugénisme
 

Les partisans de la thérapie génique ont répondu à cette accusation d'eugénisme intrinsèque en faisant valoir que, si elle pouvait être effectivement appliquée à la thérapie génique germinale, où l'on cherche à prévenir la transmission du défaut génétique d'une génération à l'autre, elle ne pouvait viser la thérapie génique somatique où l'on se garde bien d'apporter le transgène à la lignée germinale. A ce point de vue, disent-ils, la thérapie génique somatique pouvait être d'ailleurs considérée comme l'expression même d'un abandon de la doctrine eugénique au profit de la seule thérapie individuelle, à la lumière des connaissances acquises dans le domaine des désordres génétiques, et dans la ligne de la pensée critique de L.Penrose (F.D.Ledley, 1987).

 

B - THÉRAPIE GÉNIQUE IN UTERO
 

La thérapie génique du fétus ou "transfert de gène in utero" est une nouvelle approche de la thérapie génique pour maladies héréditaires monogéniques basée sur l'hypothèse qu'une intervention génique avant la naissance permettrait d'éviter le développement des manifestations sévères des maladies géniques à début précoce, qu'elle aurait accès à des tissus inaccessibles après la naissance, y compris les populations de cellules souches en expansion, qu'elle induirait une tolérance vis-à-vis des protéines transgéniques thérapeutiques, et ainsi permettrait une correction génique somatique permanente. Cette proposition soulève encore de nombreuses résistances, en dépit de la démonstration de l'effectivité de cette méthode chez l'animal, et du risque relativement faible de complications qu'elle comporte soit pour la mère, soit pour le fetus lui même. Reconnaître que ces enfants, qui font habituellement l'objet d'une IVG dès que le diagnostic prénatal détecte leur anomalie génétique, peuvent être traités in utero et même guéris avant leur naissance nécessite un changement de perspective, et le passage d'une mentalité abortive à une mentalité de soins prénataux. Le refus opposé par l'NIH, en 1999, à la demande réitérée présentée par W.F.Anderson de passer aux essais cliniques de la thérapie génique fétale montre la force de cette résistance. L'NIH a publié alors un épais document pour justifier ce refus (1999).

 

1) Arguments contre la thérapie génique fétale

 

Le groupe de travail de l'NIH, dans le document publié en 1999, indique les raisons suivantes qui motivent sa décision de ne pas accepter pour le moment le passage aux essais cliniques de la thérapie génique fétale:

1) Le groupe considère que l'expression de "prénatale" appliquée la thérapie génique fetale est malheureuse, car aucun obstacle ne devrait être posé à la décision des parents d'avorter un enfant trouvé porteur d'une affection génétique.

2) Le groupe craint que la proposition de la thérapie génique fetale n'introduise une pression psychologique qui empêche les parents de décider librement de l'avortement de leur enfant. Il craint que cette pression n'induise la mère à se considérer comme "bonne mère" si elle cherche à aider son fetus.

3) Le groupe considère que les modèles animaux ne sont pas suffisants pour permettre de prédire les véritables risques d'un traitement in utero.

4) Le groupe considère qu'avant de passer à des essais cliniques, une recherche préclinique "considérable" doit être faite, avec une grande variété de modèles animaux.

5) L'incertitude du bénéfice de l'opération est aussi mise en avant. Un des problèmes est d'ailleurs de définir ce qu'est le "risque minimum" en la matière. Une des craintes exprimées est celle de modifications géniques atteignant la lignée germinale. De la même façon, même si les études de thérapie génique fetale sur l'animal n'ont pas montré jusqu'à présent de risques sur le plan génétique, il sera difficile d'en être sûr immédiatement: seule une étude faite sur plusieurs années pourrait permettre de dissiper cette préoccupation.

6) Le peu de réussite de la thérapie génique somatique post natale fait douter de la réussite d'une thérapie génique prénatale: avant de s'embarquer dans des essais cliniques d'une telle thérapie génique fétale, il faudrait que la thérapie génique somatique ait fait davantage ses preuves.

7) La question du consensus informé est difficile, car elle pose la question du statut moral du fetus. On en peut pas "donner un consentement" pour le fetus: on peut simplement permettre un essai clinique. Or cet essai clinique, avec les risques qu'il comporte, a beaucoup plus les caractères d'une expérimentation sur le fetus que d'une intervention à but thérapeutique.

 

2) Arguments en faveur de la thérapie génique fétale

 

Le fait que la thérapie génique somatique manque d'efficacité ne doit pas être une raison pour retarder la thérapie génique fétale. Les études animales ont en effet prouvé maintenant de façon claire que cette thérapie est efficace et qu'on peut obtenir, après traitement in utero, des adultes totalement sains, avec une durée de vie normale. Mais la thérapie génique in utero a de plus les intérêts suivants:

- elle permet de prévenir les atteintes irréversibles que le déficit génétique produirait très tôt dans l'organisme;

- L'immaturité du système immunitaire fetal permet l'induction d'une tolérance vis à vis des vecteurs et des transgènes;

- tous les tissu fétaux sont accessibles à la thérapie génique, en particulier les cellules souches en multiplication dans des tissu ou organes qui seront inaccessibles après la naissance;

- les techniques actuelles de la médecine fetale, et en particulier la livraison des transgènes sous guidance ultrasonique, permettent une intervention très peu invasive, ce qui limite les pertes fetales;

- les risques de la thérapie génique fétale sont surtout des risques infectieux liés à l'intervention, plus que des risques génétiques que les nombreuses études sur l'animal n'ont pas objectivé.

 

En conclusion, les bons résultats obtenus sur l'animal avec la thérapie génique fetale encouragent à passer aux essais cliniques sur l'homme. Ce passage du laboratoire à la clinique se heurte toutefois à de fortes résistances de la part des comités chargés de la surveillance de la thérapie génique. Ceci conduit à ce paradoxe que l'on accepte beaucoup plus volontiers l'avortement de l'enfant que la possibilité (hypothétique) d'une correction incomplète du défaut génétique ou même que la perte du fetus consécutive à l'intervention in utero.

 

C - LA THÉRAPIE GÉNIQUE GERMINALE
 
Le débat sur la thérapie génique germinale a commencé dès les premières propositions de thérapie génique, en 1971, mais c'est la mise au point des techniques de transgénèse par microinjection cellulaire, dans l'embryon (Ruddle, Gordon et coll., 1980), avec sa possibilité d'application à l'homme, qui a placé cette éventualité au centre des discussions sur la thérapie génique.  
 

1) En faveur des interventions sur la lignée germinale

 

.Utilité médicale. Le premier argument en faveur de la thérapie génique germinale est celui de son utilité: elle offre la possibilité d'une véritable cure de nombre de maladies génétiques, tandis que les interventions thérapeutiques à d'autres niveaux ne sont que palliatives ou symptomatiques (Zimmerman, 1991).

 

. Dans le cas d'un couple où chaque époux est homozygote par rapport à la maladie familiale, la thérapie génique germinale constitue l'unique moyen qui permettrait à ces parents d'avoir un enfant indemne de la maladie familiale. Elle pourait être considérée comme une réponse en faveur de la vie, permettant aux parents de procréer, face à l'interdiction de procréer que l'on impose en général à ces parents.

 

.Dans le cas d'un couple où chaque époux est hétérozygote par rapport à la maladie familiale, la thérapie génique germinale représenterait une heureuse alternative au diagnostic pré-implantatoire habituellement proposé à ces parents pour leur assurer une descendance saine. Elle pourrait être réalisée de façon éthique en traitant les gamètes et en ayant recours ensuite à une simple insémination artificielle pour assurer la conception de l'enfant avec ces gamètes génétiquement corrigées. Elle ne donnerait certes pas aux parents une assurance totale d'avoir un enfant normal - car le transfert de gènes dans les spermatozoïdes a ses limites et certains des spermatozoïdes traités peuvent ne pas avoir acueilli le gène d'intérêt lors de son transfert - mais elle augmenteraient leurs chances d'avoir un enfant sain. La thérapie génique germinale s'opposerait ainsi aux méthodes eugéniques d'élimination - diagnostic prénatal suivi d'avortement ou diagnostic préimplantatoire - habituellement proposées à ces parents lorsqu'ils désirent un enfant et un enfant sain.

 

.Le respect de l'autonomie des parents des parents devrait permettre aux parents qui le désirent d'utiliser cette technologie pour accroître leurs chances d'avoir un enfant sain. Il serait problématique de restreindre la liberté de procréation des parents, lorsque ceux-ci agissent sur la base de leurs convictions morales et cherchent à prévenir le passage de la maladie à leurs descendants, au travers de la modification génétique de la lignée germinale.

 

2) Contre le recours aux modifications de la lignée germinale

 

Il y a de nombreux arguments contre l'application de cette technologie à l'homme.

 
. La thérapie génique germinale par transfert de gène sur l'embryon n'est pas éthiquement acceptable, car elle suppose la perte de nombre d'embryons dans le processus. Elle suppose aussi la pratique d'un diagnostic préimplantatoire pour éliminer les embryons endommagés ou non corrigés génétiquement, ce qui ne respecte ni la vie humaine, ni la dignité de l'embryon.

 

.On pourrait certes avoir recours à une thérapie génique germinale "éthique" portant sur les seules gamètes, suivie d'insémination artificielle, mais seulement une partie de ces gamètes transportera le gène d'intérêt, et le risque pour les parents d'avoir un enfant atteint du défaut génétique ne sera pas éliminé. Il parait difficile dans ces conditions de se priver d'un diagnostic pré-implantatoire qui permettrait d'éliminer les embryons homnozygotes à la tare. Toutes ces opérations, fécondation in vitro et diagnostic préimplantatoire sont entachées d'un jugement éthique négatif.

 

. Si les deux parents sont hétérozygotes pour un désordre génétique récessif, et si l'hérédité de la maladie correspondante est mendélienne, 25% des enfants seront normaux, 50% seront porteurs comme leurs parents, et 25% seront affligés du désordre. Comme les parents ont 75% de chances d'avoir un enfant normal phénotypiquement, on peut se demander s'il convient même de penser à une éventuelle thérapie génique germinale dans ce cas. S'ils ont tout de même recours à une thérapie génique germinale, vu qu'une correction totale de toutes les gamètes ou de tous les embryons est impossible, il faudra que cette thérapie génique se fasse dans le cadre d'une fécondation in vitro et soit suivie d'un diagnostic préimplantatoire, pour ne garder que les embryons corrigés ou sains. On ne voit pas bien l'intérêt de cette thérapie génique suivie de diagnostic pré-implantatoire par rapport à la seule pratique du diagnostic pré-implantatoire.

 

. La thérapie génique germinale ne pourra pas "éradiquer" une affection génétique de la famille concernée. En effet, si elle est pratiquée sur l'embryon, toutes les cellules de l'embryon ne seront pas corrigées génétiquement, et donc une partie (50%) des gamètes de l'individu issu de cet embryon continueront à transmettre la tare. Le diagnostic pré-implantatoire ne pourra rien contre cette transmission. Si la thérapie génique est pratiquée sur les gamètes et suivie d'un diagnostic préimplantatoire, une partie des embryons reconnus comme "normaux" par le diagnostic préimplantatoire seront en fait hétérozygotes par rapport à la maladie, et, s'ils sont implantés, donneront des individus qui transmettront la tare à leurs descendants. C'est pourquoi la pratique de la thérapie génique germinale dans un but eugénique, pour éliminer la transmission des maladies génétiques dans les familles, parait un leure.

 
. Les risques de la technique ne seront jamais éliminés. Une éventuelle application de cette technologie à l'homme pose le problème de la transmission aux descendants, de génération à génération, de la modification génétique introduite. Il ne faut pas qu'il se produise d'erreur. Pour qu'une telle technologie puisse être appliquée à l'espèce humaine, dans un essai clinique, il faudrait en particulier démontrer au préalable: que le gène inserré (avec ses promoteurs) fonctionne normalement; qu'il ne cause pas de mutagénèse insertionelle; que le déficit génique originel est complètement corrigé, sans persistance de certains effets; que l'insertion du gène ne provoque pas d'effets secondaires sur d'autres gènes. Dans les possibilités actuelles de la technique, il n'est pas possible de garantir que toutes ces conditions soient remplies. Même si les techniques actuelles de transfert de gène deviennent moins hasardeuses et qu'il soit en particulier possible d'éviter les mutagénèses insertionnelles, les modifications de la lignée germinale seront toujours associées avec un risque d'effets collatéraux génétiques non prévisibles.

 

.Les modifications de la lignée germinale pour maladie génétique sérieuse mèneront inévitablement à la pratique de l'amélioration génétique. C'est là l'objection la plus classique, celle de la "pente glissante" ("slippery slope") vers les manipulations d'amélioration (enhancement): la thérapie génique sur la lignée germinale ouvrirait les portes aux tentatives pour améliorer des traits humains au travers de l'intervention sur la lignée germinale, ce qui pourrait exacerber les problèmes de discrimination sociale liés à ces traits. Certes, il y a des chercheurs cliniciens et des éthiciens qui ont affirmé que la thérapie peut être différenciée de l'"amélioration" de façon nette (W.F.Anderson et J.C.Fletcher). Certes, une ligne de séparation pourrait être établie entre l'utilisation de la thérapie génique germinale pour la prévention de maladie génétique et son utilisation pour "amélioration". Mais le maintien de cette séparation peut s'avérer difficile. Il y a déjà des précédents en ce domaine. Par exemple le traitement par l'hormone de croissance recombinante du nanisme du à une déficience en hormone de croissance était acceptable, mais la décision d'administrer l'hormone de croissance recombinante aussi aux enfants de petite taille qui n'ont pas de signes de déficience en HGH est critiquable. Une petite taille n'est pas, en elle même, une maladie et ce type d'intervention tend plus à l'amélioration qu'à un traitement d'indication médicale.

4) La prohibition actuelle de la thérapie génique germinale

 

Il y a actuellement une prohibition générale, par consensus ou par loi, de l'application de l'intervention génique germinale sur l'homme. Comme le disait John Fletcher, un éthicien de l'Université de Virginie, les "références à la lignée germinale comme d'un Rubicon à ne pas traverser, et comme étant "sanctifiée" ont été virtuellement "enchassées" dans les politiques publiques".

La Convention sur les Droits de l'Homme et la Biomédecine, du Conseil de l'Europe, signée à Oviedo le 4 Avril 1997, interdit explicitement les modifications génétiques sur l'embryon, transmissibles à la descendance. L'article 13 de la Convention déclare en effet: "Une intervention ayant pour objet de modifier le génome humain ne peut être entreprise que pour des raisons préventives, diagnostiques ou thérapeutiques et seulement si elle n'a pas pour but d'introduire une modification dans le génome de la descendance".

Il faut cependant noter que, contrairement à l'Europe, les Etats Unis n'ont pas de loi qui empêche les manipulations de la lignée germinale, et que celles-ci peuvent se faire à condition que le FDA ait donné son accord. La recherche sur la thérapie germinale est théoriquement possible aux Etats Unis, avec des fonds privés. Mais le FDA a jusqu'ici refusé d'examiner les protocoles de thérapie génique germinale, ce qui revient à une impossibilité de fait d'entreprendre de tels traitements.

En Septembre 2000 un groupe de travail de l'AAS (American Association for the Advancement of science), a rendu public le rapport, fruit de deux ans et demi d'analyse, qu'il avait préparé sur les implications scientifiques, éthiques, religieuses et politiques des interventions sur la lignée germinale humaine. La conclusion du rapport était qu'aucune modification génique affectant la lignée germinale ne devrait être effectué dans l'état actuel de la technique de transfert de gène. Le rapport conseillait de reporter d'au moins dix ans les premiers essais de thérapie génique germinale humaine.

 

CONCLUSION
 

En dépit de ses difficultés, de ses échecs ou de ses complications, la thérapie génique est actuellement l'unique cure potentielle pour une grande partie des maladies génétiques qui frappent l'enfance, et a prouvé que, dans des conditions appropriées d'utilisation, elle pouvait effectivement apporter une guérison totale à ces redoutables affections. De plus, de nouvelles voies d'approche de correction génique ont été récemment développées, qui permettent de cibler cette correction, et de se passer des vecteurs viraux qui sont la cause la plus habituelle de complications, immunes ou par mutagénèse d'insertion. La tendance actuelle en thérapie génique va vers des méthodes de réparation des gènes défectueux, par recombinaison homologue ou méthode apparentées, ou vers la mise au silence des gènes par interférence de l'ARN. Il n'est pas dit que l'on ne puisse arriver à avoir une thérapie génique efficace au niveau du système nerveux, à l'aide, par exemple, des vecteurs lentiviraux, ce qui serait important pour la cure de pathologies comme la maladie de Gaucher ou le syndrome de Lesch-Nyhan.

Les médecins experts en thérapie génique se sont vu jusqu'ici refuser l'autorisation d'entreprendre des essais cliniques de thérapie génique in utero, à cause du risque de l'intervention et de l'incertitude sur le bénéfice qu'elle pourrait apporter, au médecin et aux parents. Toutefois, cette thérapeutique in utero a bénéficié des progrès accomplis dans la thérapie fetale, en particulier dans l'abord du fétus sous guidage par ultrasons, ce qui a permis de réduire la perte fétale aux environ de 10%. Par ailleurs, une thérapie intra-utérine permet d'atteindre des tissus qui échapperont au traitement génique fait après la naissance. Elle ne provoque que des réactions immunes modérées ou inexistantes. Elle permet d'éviter les lésions souvent déjà irréversibles que cause certaines déficiences génétiques. C'est pourquoi on peut considérer aujourd'hui la thérapie génique in utero comme une proposition acceptable sur le plan éthique en tant qu'alternative à l'avortement.

La thérapie génique "germinale", visant les cellules de la reproduction, est l'objet d'une prohibition éthique unanime, et, dans certains pays, d'une prohibition légale. Si l'on ne peut accepter les manoeuvres génétiques sur le zygote, destructrices, et peu efficaces, les techniques de modifications géniques portant sur les spermatozoïdes, ou utilisant les spermatozoïdes comme vecteurs de gènes pour le futur embryon, seraient éthiquement plus acceptables. La mise en oeuvre de ces techniques réduirait la transmission des maladies génétiques héréditaires, d'une génération à l'autre. Elle demande, bien sûr, au préalable, une ample expérimentation pour vérifier que la modification génique n'entraîne pas de conséquences imprévues, dans le génome, et donc la création d'une nouvelle anomalie qui serait transmise à la descendance. Les nombreuses études sur animaux transgéniques n'ont pas justifié, jusqu'à aujourd'hui, de telles craintes.

Quoiqu'il en ait été des complications qui ont récemment grevé le parcours clinique de la thérapie génique, le nombre des résultats positifs obtenus par cette méthode chez les jeunes patients atteints de maladies héréditaires monogéniques graves vient aujourd'hui largement contrebalancer le négatif des complications secondaires - rares mais graves - de cette nouvelle voie thérapeutique. Par ailleurs, la souffrance des enfants atteints de maladies héréditaires et condamnés à la dégradation de leur corps et de leur intellect appelle certainement à poursuivre, de façon prudente et avisée, l'effort entrepris en ce domaine. La thérapie génique a un avenir, qui dépasse d'ailleurs le strict cadre des maladies monogéniques. Le nombre d'affections qui ont été traitées avec succès, par la thérapie génique somatique, chez des patients dont le pronostic vital ou fonctionnel était sombre, croit d'année en année. Il est probable que ce mode de traitement finira par se banaliser et par ne plus attirer l'attention des médias, ainsi qu'il en a été pour la dialyse, l'assistance respiratoire par oxygénation extra- corporelle, l'assistance ventriculaire ou les transplantations cardiaques. Mais nous n'en sommes pas encore là.

MANUEL J. SANTOS

  

“IMPROVEMENT OF THE INDIVIDUAL AND 
IMPROVEMENT OF THE HUMAN SPECIES”

 
INTRODUCTION
 

 The 20th Century astounded us with its great scientific achievements, among which we can note the stunning deciphering of the human genome and its biological, medical, ethical, legal and social implications.  The century now before us presents a series of unprecedented challenges that affect us profoundly, and assures us that “everything” is possible, as is happening with genetic manipulation.  A particular form of this is eugenics (from the Greek: “good in birth” or “genetic improvement of human beings*) The concept of eugenics originated at the “dawning” of genetics in the 19th century and was formulated by the English scientist, Sir Francis Galton in 1883[1]. One form of eugenics is the improvement or enhancement of human nature and this may be accomplished by genetic manipulation. The vast amount of human genetic information already obtained would make this possible in the near future, but this can have a negative effect not only on some individuals, but also on the human species.

 
1.- Improving on human nature:

It is human nature to look forward toward perfection and happiness. Society places a high value on certain physical and mental traits, and shuns others. Therefore society accepts a variety of strategies to improve performance and appearance. For example, the use of botulinum toxin for facial enhancement; the use of drugs and hair follicle transplanting to avoid hair loss; surgical procedures to reverse the appearance of aging and remove unwanted body fat; breast implants; drinking coffee and cigarette smoking as a way of delivering caffeine or nicotine, respectively, to the central nervous system; and so on.

Today Human Genetics and Biotechnology may represent the means to achieve improvements, whether of the body, mind, performance or a sense of well-being. Specific goals such as longer life, stronger bodies, happier souls, superior performance, better children, have always been present in human thoughts. The dream of human perfectibility by means of science and technology was already present in R. Descartes (Discourse on Method).  Do these new technologies eventually lead to the “remaking of Eden”[2] or do they rather result in a “Brave New World” (Aldous Huxley, 1932), in which we are the ones being controlled because we have controlled our genomes?

 

1.a.- Types of enhancement of human performance
There are two types of enhancement: 1) to increase above the norm, so that more people will be above the norm. For example, to increase intelligence so that people who would otherwise be of only normal intelligence can function as well as those few who are geniuses and 2) to acquire a characteristic that no human being as yet has evidenced, for example, living to an age of two hundred in good health. These types of improvements, which may affect one generation as well as the succeeding ones, is theoretically possible thanks to the development of human genetics and biotechnology. However, enhancement can also occur by means of drugs, intensive training and be undertaken the individual himself.

 

1.b.- Distinction between Therapy and Enhancement
Usually the term “enhancement” is understood in contrast to “therapy.” In common understanding therapy is the use of biomedical power to treat individuals with known diseases, disabilities or impairments, in an attempt to restore them to a normal state of health and fitness. Enhancement by contrast, is the directed use of biomedical power to alter, by direct intervention, not disease processes, but rather the “normal” workings of the human body and psyche, to augment or improve their native capacities and performances. Society draws a line between therapy and enhancement. For example, growth hormones are an appropriate treatment for short stature due to growth hormone deficiency, but not for use to become taller or stronger for social, esthetic or athletic reasons. In summary, therapy refers to “restoring to normal” and is ethically acceptable, while in contrast, enhancement refers to “going beyond the normal” and is ethically questionable[3],[4], [5].

 

2.- Human enhancement by genetic means
Gene manipulation by recombinant DNA, particularly gene therapy was originally designed to treat genetic or acquired diseases, such as cystic fibrosis, muscular dystrophies and cancer[6]. However, gene therapy can also be employed for non-therapeutic purposes, such as an enhancement intervention, for example by introducing desired traits or by removing undesirables ones, or by designing new genes from scratch[7].

Human germline modification could lead to the emergence of “genetic castes”, creating vast social rifts with horrific consequences[8]. Such considerations have already prompted many countries to prohibit germline modification.

 

2.a.- Genes and the human phenotype: The human genome
            Observable human characteristics (or phenotypes) are determined by genes and the environment.  The genetic constitution of an individual is the genotype and the complete or total amount of genetic information is the genome. Genes are the units of inheritance and are physically located in chromosomes. The  genetic information –genes- is coded in bits of DNA.  Most genes code for different types of RNA, which are usually involved in the synthesis of proteins. These proteins may play a role in the structure of the cell or in the cell metabolism, through enzymes. The human genome is composed of 46 chromosomes (23 pairs) containing about 1.5 mt of DNA (3.2 billions of nucleotides, each one containing one of the four bases: Adenine (A), Thymine (T), Guanine (G) and Cytosine (C)) and about 25,000 genes, as revealed by the Human Genome Project (HGP) http://www.ornl.gov/hgmis/home.html.  Each gene has a specific sequence of the 4 types of nucleotides, ranging from 1,500 to over 2 million nucleotides. There are also human genes in mitochondria (16,600 nucleotides and about 37 genes)[9].

Human individuals have two sets of homologous chromosomes, one derived from the mother and one from the father. Each chromosome contains a specific variant (allele) of a gene, thus each individual have two sets of alleles for each gene. When these two alleles are identical, the individual is homozygous, and when the alleles are different, the individual is heterozygous with respect to a given gene. Any particular individual can be homozygous for some genes and heterozygous for others.

            With all of the commotion that the Human Genome Project (HGP) has produced, there is the risk of considering that all the biological characteristics of human beings are located in their genes (genetic reductionism) and that these characteristics are determined solely by genes (genetic determinism).  However, it should be noted that genes interact among themselves and with the environment in order to develop their potential. The so-called “fundamental genetic equation”: GENOTYPE + ENVIRONMENT = PHENOTYPE argues that all phenotypes are the result of genotypes that are expressed in a determined environment and due to the interactions among themselves.  In other words, the genome is not sufficient to produce normal and pathological biological characteristics of human beings[10].

A major discussion has been generated at the international level with regard to advances in knowledge about the genome and it is being said that by knowing and eventually manipulating the genome, scientists are playing the role of “god” in the laboratory. It has been put forward that science will be able to answer the essential questions related to the nature of human beings. It is important to point out that by definition science has a reductionist vision of reality. Science does not accede to all of reality. We human beings ask ourselves fundamental questions, such as “Where do we come from?”  “What are we doing in this life?”  “Are we something more than physical bodies?”. These are questions that science alone cannot answer, because they do not fall within its area of competence. These questions are of a philosophical nature. To understand, then, the nature of human beings, an interdisciplinary dialogue is needed between science, philosophy and religion. Each of these disciplines, with different areas of competence, could contribute to our understanding of the nature of human beings.

The development of a human being begins at the moment of fertilization and the genome is established in at that moment. All of the cells of a human being come from one single original cell, which is called “a zygote” and is itself the result of the fertilization of the ovum by the sperm. The zygote contains a genome distributed in the 46 chromosomes. By successive divisions and differentiations they will form each one of the cells present in the embryo, fetus, new born, child and adult. The zygote is different from any other cell in the human organism.  The first stage in the development of a new human organism begins with it.  It is a continuous and predictable development that leads to to the complete formation of the organism. This development is directed from its beginning from within the zygote, by a new genetic code. It is a new genome whose fundamental structure will be maintained throughout the development. It identifies the unicellular embryo as biologically human and specifies its individuality[11].

           

 
Scientific impact of HGP in Biology and Medicine

 From the scientific point of view, two biological aspects related to knowledge of the first draft of the human genome have proven very interesting. On the one hand, it is estimated that around 95% of the genome is not genes, that is to say, only 5% of genetic information is represented by genes that are expressed in some protein product. In other words, 97% of the genome has unknown functions. On the other hand, the comparison of the genomes of two distinct persons reveals 99.9% of genetic similarity. HGP information also reveals a high degree of homogeneity with the genome of monkeys, rats and other mammals, and has allowed us to study the evolutionary relationship of humans to other species.

            The impact in medicine already developed and progressively being generated  represents a new concept of medicine, more preventive than the currently eminently curative practice. Knowledge of the genetic make-up of a person can aid in preventing the development of future illnesses, among them not only genetic afflictions, but also those caused by the environment. An example of this is the case of knowledge about genes that give susceptibility to infectious illnesses. In the not so distant future, the current biological profile will probably be replaced by a “genetic profile”.

            The information obtained through HGP has issued in the development of sophisticated genetic diagnostic tests, including the use of DNA microchips that can currently diagnose thousands of mutations. These tests can be applied to persons who are already ill or to those who have not yet developed a particular pathological condition. They produce, in effect, a pre-symptomatic diagnosis. They can be applied as well to the study of cells of the fetus or embryo.  Finally, HGP can contribute to the development of new drugs that allow for individualized treatment, adjusted to each patient in accordance to his/her genetic make-up.

            Ethical, legal and social issues (ELSI) related to HGP
            HGP has had a profound impact at the ethical, legal and social levels (ELSI),

(http://www.ornl.gov/sci/techresources/Human_Genome/elsi/elsi.shtml, March 25, 2009), because of which, significant amounts of resources have been committed to analyzing these implications and raising questions such as:  How will genetic tests be evaluated and regulated for accuracy, reliability, and utility?  How do we prepare the public to make informed choices?
How do we as a society balance current scientific limitations and social risk with long-term benefits? Should testing be performed when no treatment is available? Are genetic tests reliable and interpretable by the medical community? Do peoples’ genes make them behave in a particular way? What is considered acceptable diversity? How do we draw the line between medical treatment and enhancement?

 
2.b.- Genetic manipulation of human beings: Gene therapy
In 1990, for the first time human beings received genes with aim of modifying genetic inheritance and curing certain diseases.  This represented the first instance of human genetic manipulation.  It provoked alarm in society in that it meant that science now possessed tools it never had before, with which it could change the course of human development[12],[13],[14] .

Genetic manipulation with the aim of providing medical treatment is called gene therapy, which seeks to cure certain genetic diseases. Recombinant DNA technology is used in genetic therapy to correct a defective gene and ideally replace it permanently. Gene therapy can be somatic, that is to say, that it only attempts to correct the genetic defect in the compromised tissues (for example, in the respiratory system in the case of cystic fibrosis). Somatic therapy only affects the individual who receives the treatment, and because of this there is general consensus about its utility. Currently, there are several controlled clinical efforts in somatic therapy with human beings, but with limited success. However, some years ago, a death occurred associated with the application of genetic therapy to a young volunteer (Jesse Gelsinger), who was a carrier of a genetic disease.  Because of this, many genetic therapy protocols that were in the clinical phase were temporarily suspended.

There is also germ-line genetic therapy, which not only modifies the genetic information of the individuals who receivesthe treatment, but can also pass on this modification to their off-spring with unanticipated consequences. Because of this there are major ethical reservations and it is viewed critically by the majority of scientists. Despite an international moratorium on this type of therapy, a group of researchers from the University of Kentucky carried out transplants of mitochondria from young women to the ova of older women, with the result that these older women could be impregnated by in vitro fertilization. Thirty-one children were born through this type of experimentation, representing the first human beings with genetic information from three parents: the biological father through the chromosomes present in the nucleus of the sperm, the older biological mother through the contribution of chromosomes present in her nucleus and her own mitochondrial genes, and finally, the genes from the mitochondria of the ova of the younger woman.

Quite recently a new method has been developed to change the expression pattern of genes (for instance avoiding the expression of a specific gene) not by altering the sequence of that gene, but by altering the hereditary pattern of expression of the gene through an epigenetic mechanism. Epigenetics represents a new challenge for genetic intervention and cloning[15] (12).

Gene therapy may soon be used not only to correct genetic disorders, but also to clone an individual from somatic cells introducing desired traits and removing undesirable ones[16],[17] .

 
2.c.- Embryonic and fetal selection: Eugenics
PGH has resulted in sophisticated techniques for the diagnosis of genetic fetal afflictions during pregnancy (prenatal diagnostics)[18] . This has had a particular development in countries where abortion is permitted. In those countries, when a fetus is found to have a genetic affliction, such as Down Syndrome, the parents are presented with the option of terminating the pregnancy, and killing the afflicted child, an action euphemistically referred to as “therapeutic abortion”.  Without doubt, this type of abortion is one kind of eugenics, given that the society does not accept children with differences and offers mothers the possibility of killing them before they are born. Furhermore, genetic diagnosis is being increasingly used at the moment of deciding whether to implant an embryo. This consists of the following: removing a cell from human embryo obtained by in vitro fertilization, in the morula stage (before implanting), extracting the DNA from this single cell and applying it to a microchip that has more than 10,000 niches, each of which has a probe that seeks a genetic alteration (specific mutation), such as the presence of three copies of the 21st chromosome (Down Syndrome) or one of the mutations that produces cystic fibrosis. The evident objective of Pre-implantation Genetic Diagnosis or PGD is to carry out a form of quality control, to know which are the diseased embryos and which are the healthy ones. Thus parents can pick the embryos and children they want to have. Do parents have the right to decide which children they will have? In other words, do parents have the right to select, by implanting, only those embryos that will result in healthy children and freezing the other ones? And if so, Is it the embryos’ fault?  And only because of this, the parents are going to condemn them to live frozen at a temperature of 180 degrees below zero and then be eliminated?.

2.d.- Genetic enhancement in animals
By using the biotechnology developed for gene therapy, several examples of genetic enhancement have been accomplished in different animal models, such as: monkeys, rats, mice, rabbits, etc. (reviewed by Kiuru M., Crystal Rg)[19]. For instances enhancement of physical performance (improvement in height and muscle buildup by gene therapy using growth hormone); mental performance (improvement in optical memory performance by gene therapy using estrogen/glucocorticoid receptor) and appearance (improvement in weight loss by gene therapy using leptin). 

 
2.e.- Genetic enhancement in humans
Gene therapy represent a contemporary reality. The next step in the application of genomic knowledge in genetic manipulation is the genetic design of babies[20], in the genetic perfecting of human beings[21]. This situation is brilliantly captured in the novel of 1932, “Brave New World”, by the British writer Aldous Huxley. At some point in the foreseeable future the technologies will exist to provide increasingly more genes of a certain type to embryos. Genetic engineers will soon be able to offer parents, undoubtedly in the first instance for those who have more resources and later to be generalized, the possibility of administering genes to embryos so that children are improved (as displayed in the movie GATTACA), for example, intelligence genes so that children will be more successful, or height genes so that children will be taller.  While the administration of these genes does not necessarily ensure obtaining the desired phenotypic effect (given the fundamental genetic equation: genome plus environment equals phenotype), the potential of those genetically modified individuals increases the possibilities of obtaining the desired effects. Society needs to reflect on a major question: Do parents have the right to modify the genetic inheritance of their children to make them better? What are children for their parents?

 

3.- Improvement of the human species
The human population at present is the result of millions of years of evolution. In evolutionary terms, several mechanisms produce variations in human populations. For instance, mutation (inherited changes in genes); natural selection, migrations, genetic drift, etc. According to Darwinian evolutionary theory, random genetic mutation is the main and necessary force driving the process of evolution, by generating genetic variation (gene or allele variants), which in turn produces phenotypic variation. This random genetic mutation is produced at a low rate. Natural selection then acts over the phenotypes, allowing the fitter phenotypes to have better chances of sexual reproduction and thus producing more offspring. These changes take place over long periods of time (evolutionary time). Few mutations provide “new and better phenotypes”. More often, mutations do not generate phenotypic changes (are neutral) and others produce negative phenotypic consequences, such as individuals with gene variants that present minor or major disadvantages, including genetic diseases[22],[23].       

Enhancement by genetic means at the germ level represents a challenge to the natural mechanism of evolution, because it generates an abrupt change in genetic information that may have deleterious consequences.

At the population level, many different alleles exist for some genes. Most of the allele variants (mutations) do not affect the protein product of the gene. Some mutations may improve the protein, which in turn will increase the frequency of that allele in the population. Other mutations may have phenotypic disadvantages and their frequency will decrease in the population. Most negative alleles have a phenotypic effect at the homozygous state. For instance, the Sickle (S) allele of globin is lethal in homozygous individuals. However, heterozygous individuals (even carrying one lethal allele) have a selective advantage to malaria (compared to normal individuals)[24]. In eugenic terms, selection against recessive alleles is futile. The removal of genetic diseases (such as Sickle Cell Anemia, due to homozygocity of S alleles) may have deleterious consequences in regards to other environmental diseases, such as malaria. In addition, since most of the deleterious alleles are present at a heterozygous level, these alleles would also have to be eliminated.

One additional complication arises from the fact that the combined genetic background of all the different alleles of an individual determines whether a given allele will have a positive, neutral or negative effect[25]. Furthermore, epigenetic (such as the parental origin of the allele) and environmental factors play an important role when considering eugenic measures. This represents the difficulty of predicting a given phenotype based on gene variants. Hence, eradication of today’s undesired traits by various ways (including germline modification) would be a vain attempt to improve the human race[26], [27], [28].

The existence of diversity of gene variants (gene variability) is essential for the preservation of the human species. An artificial reduction of this genetic diversity would lead to an evolutionary standstill. Several species have become extinct by this mechanism. When genetic diversity is reduced, the species shows more susceptibility to environmental changes, as has been shown in transgenic plants.

Gene variability is ensured by sexual reproduction, which allows the recombination of the parental alleles. Sexual pairing creates an entirely new mix of genes. Deleterious genes at a particular time and in a particular environment may not be so under different conditions. Therefore it is not scientifically possible to predict the behavior of a particular gene in a future environment. For instance, AIDS appeared only in 1980 and the deletion of the CCK5 gene (coding for the co-receptor for infecting macrophages by HIV-1) has had an important role in resistance to AIDS infection[29]. In other words, a trait considered undesirable today may not be viewed as such in the future.

Most genetic enhancement represents a form of directed evolution, a new form of Lamarckism (inheritance of acquired traits): enhanced individuals may have short-term advantages. In contrast, Darwinism in the long run, are winners since genetic variation produced by random genetic mutation at a low rate in evolutionary times has been successful, as is shown with 3.5 billion years of evolution[30].

Concluding remarks

Despite the great advances of the scientific knowledge on human genetic information obtained by the Human Genome Project, this information is not sufficient to predict the final human phenotype. The basic genetic equation establishes that a particular phenotype is determined by the genome and its interaction with the environment. Each genome (containing specific genes interacting with its genetic background) may behave differently phenotypically in different environments. This situation must be taken into consideration when trying to predict the eventual performances of genes (and alleles) in future generations.

Furthermore, genetic enhancement by germline intervention may result in the reduction of gene variability, which is our major biological means to assure survival of future human generations.

Each human being is brought into this world thanks to God, in the heart of a family and as a consequence of love between a man and woman. Eugenics converts human beings into products, violating the dignity that every human being is entitled to, and because of this eugenics is intrinsically immoral.

The Instruction Dignitas Personae on Certain Bioethical Questions prepared by William Card. Levada, Prefect Congregation for the Doctrine of the Faith, June 20, 2008,[31] has enlighten the issue of “The question of using genetic engineering for purposes other than medical treatment also calls for consideration”. The instructions states that “Some have imagined the possibility of using techniques of genetic engineering to introduce alterations with the presumed aim of improving and strengthening the gene pool. Some of these proposals exhibit a certain dissatisfaction or even rejection of the value of the human being as a finite creature and person. Apart from technical difficulties and the real and potential risks involved, such manipulation would promote a eugenic mentality and would lead to indirect social stigma with regard to people who lack certain qualities, while privileging qualities that happen to be appreciated by a certain culture or society; such qualities do not constitute what is specifically human. This would be in contrast with the fundamental truth of the equality of all human beings which is expressed in the principle of justice, the violation of which, in the long run, would harm peaceful coexistence among individuals. Furthermore, one wonders who would be able to establish which modifications were to be held as positive and which not, or what limits should be placed on individual requests for improvement since it would be materially impossible to fulfil the wishes of every single person. Any conceivable response to these questions would, however, derive from arbitrary and questionable criteria. All of this leads to the conclusion that the prospect of such an intervention would end sooner or later by harming the common good, by favouring the will of some over the freedom of others. Finally it must also be noted that in the attempt to create a new type of human being one can recognize an ideological element in which man tries to take the place of his Creator.

In stating the ethical negativity of these kinds of interventions which imply an unjust domination of man over man, the Church also recalls the need to return to an attitude of care for people and of education in accepting human life in its concrete historical finite nature”.
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Definition: the science of improving the human stock by giving the more suitable strains of blood a better chance of prevailing speedily over the less suitable (from Compact English Oxford Dictionary
PAUL A. LOMBARDO

  

“Historical Development and Practice of Eugenics”

 
This essay  will focus on the history of eugenics, particularly as that idea was employed in the United States as a justification for laws adopted in the 19th and 20th Century. I will describe the impact of eugenic theory in the United States, where it enjoyed widespread popularity, and trace how some practices described as “eugenic” spread internationally. I will then explore why—apart from the horrific practices it eventually led to, ranging from coercive sterilization to genocide-- the underlying hopeful message of eugenicists was popular for so long. Finally, I will describe how the word “eugenics” is now coming back into common use.  In one case it has been revived in the service of political and rhetorical goals, and the meaning it had within its earlier historical context has been distorted.

Ancient Eugenic Practices

Eugenics is an ancient idea, and has probably been discussed since the earliest years of animal husbandry, when humans first discovered that they could exert control over the breeding of livestock.  It is commonly reported that one of the first commentaries on the control of human reproduction that might be termed ‘eugenic’ occurred in The Republic, where Plato speculated about a scheme of state controlled childbirth. [1] In Plato’s utopian plan, all marriages would be arranged by the Guardians, who would secretly evaluate young people to ensure that healthy and talented parents were matched with similarly qualified partners.  Plato identified the goals of increasing the numbers of children with prized heredity and decreasing the likelihood that “inferior” parents would bear any children as motives for the eugenic policy.  We also know that during Plato’s era some Greeks—most notably the Spartans--practiced infanticide of children with poor health or birth anomalies, and that such practices were also common in later Roman society.[2]
Modern Eugenics: Galton and Mendel

Although the idea of controlling marriage in order to optimize the hereditary qualities of offspring is ancient, the word that came to signify state organized efforts toward such a goal is, in historical terms, relatively recent. Two men, born in the same year, 1822, provided the context for the development of a eugenics movement in England and America, and eventually gave rise to laws in more than a dozen other countries.

Francis Galton, a British gentleman and scholar coined the term “eugenics” in 1883, and gave the term an  elaborate definition that included  “all influences that tend in however remote a degree to give to the more suitable races or strains of blood a better chance of prevailing over the less suitable.” [3] Those who later used that term associated their field with “better breeding” or, as its Greek etymology signaled, being “well-born.”  Galton was passionate about measurement and he developed many statistical techniques that enhanced the discipline of “biometry,” a field that sought to use those methods to collect and analyze data to address problems in the biological sciences.  [4] Those techniques allowed others to survey and describe large groups of people, such as school children or occupants of public institutions, prisons, or hospitals for the disabled. Such research providing an important underpinning for the worldwide eugenics movement.

Galton’s counterpart in contributing to the growth of that international movement was Gregor Mendel, a monk who eventually became Abbott of his community in what is now the Czech Republic. Mendel’s research focused on pea plants, which he bred through numerous generations so that he could describe patterns of inheritance and the transmission of dominant and recessive characteristics. His experiments led to “laws of heredity” in living organisms, giving scientists a template for understanding how specific biological traits such as a flower’s color, a plant’s size or other physical characteristics could be passed down from one generation to the next. [5]
In contrast, Galton’s focus was not plants, but human beings. He began by studying what he called “hereditary genius” and tracing the careers of successive generations of prominent and prosperous English families. [6] That study led to others designed to demonstrate that both positive and negative traits ran in families and were controlled by the laws of heredity. Galton’s studies coincided with an existing social anxiety in both Britain and the U.S. about the burden represented by the poor, the disabled, and criminals.[7]
 The care for and control of such people was an expense that society had earlier adopted willingly.  But as the cost of state institutions to house the so-called “problem classes” grew, some believed that scientific means should be employed to decrease their numbers.  Those who believed that heredity was the key to understanding the source of social problems used Mendel’s insights to argue that many negative traits could be predicted as they passed from parents to children.

The new thinking about heredity was grafted onto an existing social mythology about problem families contained in books like The Jukes, by Richard Dugdale, which described the genealogy of a clan known to fill the New York prisons. They increased the expense of jails, almshouses, and hospitals and also led to other costs paid by the state for law enforcement and social welfare programs. The matriarch of the clan was called Ada Jukes, who was said to have left some nine hundred descendants, nearly one quarter of whom began life as illegitimate children. [8]
The Jukes was written before the term eugenics was coined, but it was soon understood as a eugenic parable that explained the problems that could flow from bad heredity. It was followed in 1912 by another book: The Kallikak Family, by psychologist Henry Goddard. Goddard’s book was another story showing social defects that afflicted several generations of the same family.[9]
Do away with families like the Jukes and the Kallikaks, said reformers in America, and crime, poverty, physical handicap and mental defect would disappear.  Others claimed that preventing the birth of social misfits would be like selective breeding against vice and moral decay, and in favor of productivity and virtue.   This was a hopeful and seductive message, promising lower taxes, higher moral values, and a safer society.

A growing literature identified eugenics as a synonym for clean living or enlightened sexuality or simply the most modern point of view in considering marriage.  Ministers advocated for eugenic screenings before marriage [10] and government officials issued semi-official eugenic certificates of fitness.  [11] The propaganda in favor of many eugenic schemes urged efficiency and prudent economic management of the population.  But most of all, eugenicists claimed the power of inheritance as the single most important factor in determining the quality of tomorrow’s children.

Formal organizations for those who shared an interest in eugenics were generally small, populated by physicians, scientists, academics, the clergy and philanthropists.  But the hopeful Utopian promise of eugenics broadened the reach of the “eugenic ideal” to the general public. The possibility that crime, poverty, disease and the suffering they generated could be eradicated had almost universal appeal; so too the notion that as those conditions disappeared, the burden of taxes paid to combat them would be diminished. The promise of curing social problems with science captured the moral imagination of the society at large, and eugenics became a staple of classroom instruction in American schools. Chapters on eugenics found their way into popular texts in anthropology, biology, medicine and civics.  Members of the clergy competed to write the best sermons on eugenics [12] and parents entered “fitter family contests” to compete for medals offered by local eugenics societies. [13] Most people associated eugenics with a positive outlook on life, biology, and future generations.

Eugenic Lawmaking

Some supporters of eugenic interventions urged the passage of laws that would use tools such as pedigree studies and the newly developed intelligence tests to identify people who exhibited negative traits, including mental disabilities (then referred to as “feeblemindedness” and “insanity”) alcoholism, sexual misconduct, habits of crime or inability to support their families financially. Those people would be prohibited from marrying. “Social hygiene” laws were adopted to curb the spread of sexually transmitted diseases by requiring medical testing as a condition of marriage; they too were described as eugenic” enactments because their goal was to protect the health of newborn children. [14]
There were proposals for colonies for the feebleminded or epileptic, to set them aside from the larger society and prevent them from reproducing their kind. Dozens of state laws that separated the races in marriage, housing or other public involvement were bolstered by one variety of eugenic theory, which deemed some races inferior to others.[15]Immigrants were screened using new I.Q. tests, to decide whether they were fit enough to enter America. Such testing led to a 1924 law that severely limited the numbers of Jews and Italians who were allowed to migrate to the U.S., because their hereditary potential was suspect. [16] Some eugenicists even advocated eugenic euthanasia of “defective” children—the Spartan example brought up to date. [17] 
One kind of eugenic law was adopted by those who feared a flood of hereditary degeneracy and wished to incorporate medical technology into law.  The state of Indiana was first to pass a law in 1907 that would impose the surgical procedure of vasectomy on imprisoned criminals. Vasectomy was thought to have two effects: it was therapeutic for convicts because it would decrease their habit of “self-abuse” or masturbation, and it prevented them from ever passing on that behavior—thought to be hereditary—to their children. Sterilization laws passed by more than thirty states stayed in place for almost seventy years and resulted in over 60,000 coerced surgeries in the U.S.

Those laws also gave us one of the most shameful U.S. Supreme Court decisions in a case called Buck v. Bell. In that case the family history of a young Virginia woman was presented to a court. Three generations of the family were said to be filled with poverty, disease, moral degeneracy and mental defect, as well as a habit of illicit sex. To wipe out these conditions, all considered hereditary, Carrie Buck was subjected to state mandated surgery. The Court’s official decision proclaimed that “three generations of imbeciles are enough.”

Scholarship later demonstrated that Carrie Buck’s case was a legal sham.  Her daughter went on to win academic honors as a student, and it was discovered that Buck herself was not a promiscuous woman, but a victim of rape. News of this history has led seven states in recent years to publicly repudiate coercive sterilization and other abuses carried out under the aegis of eugenic laws. [18]
Eugenic Law in Germany
America was not alone in its eugenic lawmaking. While eugenicists in the U.S. complained about dropping birth rates among White Anglo-Saxons, their counterparts in Germany decried the excessive deaths and decreasing births in that country.  The propaganda that supported sterilization laws in the United States echoed overseas.  Charts were printed showing how the children of alcoholics or mental patients would be born with their parents’ defects, leading to great costs for other citizens.  Social welfare programs were condemned as economically imprudent. Posters by the Reich Propaganda Office showed that the total cost of caring for people ill with hereditary disease in Germany was almost double the amount spent on the administration of the national, state, and local governments. Sentiments like those were echoed in Hitler’s sterilization law, written in 1934 “to prevent hereditarily diseased offspring,” and in Germany more than 400,000 endured eugenic surgery. [19] Twelve other countries in Europe, the Americas and Asia eventually passed sterilization laws.

The Nazis took eugenics to its most horrific results, when by using a system of racial classification, it segregated Jews and excluded them from public life in Germany. The extermination camps translated the most toxic brand of eugenics into genocide. Thus, the darkest version of eugenics provided us with an image of evil itself, and a motive force for tyranny and murder.   [20]
Because of the Nazi Holocaust, today eugenics is almost universally considered a pejorative term.  Yet in the first decades of the 20th Century, when the word came into popular use, it was generally not associated with coercive laws, murder or genocide. Then even some Jews could use eugenics as a positive term [21] and Roman Catholic bishops in both England and New York gave their Imprimatur to books that described  versions of “Christian eugenics.” [22] Certainly they were not endorsing the kind of behavior with which we associate that term today.  
This raises an important question—what do we mean by eugenics today, and whose behavior may we accurately describe as “eugenic?” It is easy to agree that Hitler’s brand of eugenics was horrible, and equally easy for most people to condemn the denials of human rights that eugenics represented in coercive sterilization or racial oppressive laws.   But too often the word is used as an all purpose epithet, as if by merely calling something “eugenics” we could link it with the Nazis and their special brand of cruelty.  Some who wish to attack Darwin’s theory of evolution have done just that.

 
The Anti-Darwinians
It has recently become common to see eugenics linked to Darwinian theory. Charles Darwin’s family relationship with Francis Galton—they were half cousins—is used as evidence of the affinity those men shared.  The anti-Darwinians say that the theory of evolution is the foundation of eugenics, and they claim that many modern evils—from crime, to excessive materialism, to abortion, can be traced to Darwin’s ideas as they were expressed by the eugenics movement and eventually embodied in Nazi genocide.  To the anti-Darwinians, any embrace of science and scientific method, or endorsement of any part of evolutionary theory, is equivalent to embracing eugenics, which they use as a synonym for Nazism and all its excesses.  But this assertion is not supported by history.

In fact, Darwin’s ideas on evolution were only one of the many strands of thought that influenced Galton’s followers, and practices such as abortion, euthanasia and even birth control were actively opposed by leaders of the U.S. eugenics movement. [23] Though many now tend to identify “eugenics” almost exclusively with its Nazi associations, it is clear that any attempt to define the history of eugenics as characterized solely by support for sterilization, abortion, or infanticide and consisting only of repressive laws and murderous practices is a biased and dishonest history.

Honest scholarship today will certainly ask how the negative tenets of eugenics are still with us, and explore how developments in science, medicine and technology that are both promising and troubling will force us to ask how new practices are similar to what years ago was done in the name of eugenics. But honest scholarship will also demand that the history of past ideas be preserved and studied as they were expressed and applied in their own time. We should avoid the temptation to distort old terms and refashion them to use as rhetorical weapons in our more recent culture wars. It would behoove us to keep these matters in mind as we discuss the relevance of the word “eugenics” and its history to the newest developments in medicine and genetics.
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“Dignità della persona umana ed eugenismo”

1. La persona e le sfide  della cultura contemporanea.
 

1.1. La concezione dell'uomo  come persona ed in modo particolare la categoria cristiana dell'uomo  immagine di Dio costituisce il contributo specifico che il cristianesimo ha dato alla costruzione dell'identità umana. Per l’antropologia cristiana, la persona è tale in forza di ciò che è e non di ciò che ha e di ciò che fa, e tanto meno in forza del riconoscimento che può ricevere dalla società e dall'altro. Pertanto, per avere la persona non si richiede che questa abbia già sviluppato le sue potenzialità. Se si identificasse la persona con l'esercizio delle sue potenzialità,  non si troverebbe nessun ostacolo teoretico per dare via libera all'aborto, all'eutanasia, alla soppressione dei ritardati mentali e dei deformi. Ciò che deve essere in atto per avere una persona non sono le sue potenze ma il suo essere. Va comunque precisato che se la dignità dell'uomo consiste nell'essere il tu di Dio e nell'essere destinato alla comunione con Lui, "allora l'esistenza di ogni uomo è legittimata prima di qualsiasi incontro interumano, indipendentemente dalla misura più o meno adeguata in cui egli possiede o non possiede i contrassegni naturali che distinguono l'essere umano dalle altre creature". 

Questa verità cristiana è continuamente sottoposta a verifica critica dagli interrogativi cruciali che le scienze umane e naturali, soprattutto quelle biologiche, continuamente le pongono, e con le quali non può non confrontarsi,  nel rispetto della propria epistemologia e di quella delle altre  scienze. Uno degli ultimi interrogativi che sfidano questa concezione teologica di persona, per esempio, è posto dalla "procreatica". La cosiddetta procreatica è una nuova scienza dai contorni ancora imprecisi, nata da quando si è cominciato a conoscere le fasi attraverso cui la natura forma un nuovo essere vivente, e l'oscuro mondo della riproduzione ha perso l'alone sacro che lo circondava per diventare oggetto di interventi che spaziano dai gameti surgelati alla fecondazione in vitro, alla manipolazione e conservazione degli embrioni, fino alla possibilità della clonazione umana. Questa nuova scienza ha fatto comparire un nuovo microscopico protagonista, l'embrione, prodotto non dalla naturale unione di due esseri umani, ma dalla sapiente manipolazione di gameti all'interno di un laboratorio. 

In effetti non si è ancora concordi nel definire che cosa sia l'embrione così prodotto in laboratorio, conservato nell'azoto liquido, manipolato in provetta, inserito in un utero che potrebbe essere anche diverso da quello della donatrice. Ci si interroga su quale sia il suo statuto giuridico e sociale, se, cioè, sia "persona", titolare dei diritti di tutela di quell'essere umano che potenzialmente è destinato a divenire, oppure sia un semplice grumo di cellule che si può manipolare, su cui si possono fare esperimenti, che si può impiantare o, se necessario, eliminare quando sono stati prodotti in sovrannumero rispetto alla richiesta della coppia.  Rimane ancora aperto, dunque, almeno dal punto di vista della scienza biologica, l'interrogativo sullo statuto dell'embrione, su dove cominci la persona umana, e dove si debba arrestare la capacità scientifica di manipolare la vita.[1]
 

1.2. Nel linguaggio comune, dire persona significa dire uomo. I due termini, persona e uomo, sono interscambiabili, e vengono usati per indicare la stessa realtà, perché la persona è l'uomo e non già una proprietà dell'uomo. Nel linguaggio comune, dunque, uomo è sinonimo di persona. Ma mentre tutti si è d'accordo su che cosa sia uomo, non tutti si è d'accordo su che cosa sia persona, su quando l'uomo cominci ad essere persona e quando cessi di esserlo. Mentre l'uomo è legato alla natura umana, alla specie, all'insieme di dati fenomenologicamente osservabili e verificabili, la persona è legata ad una interpretazione dell'essere vivente, mutuata da una visione religiosa della vita. Uomo è in rapporto alla vita come organismo biologico, determinabile, quantificabile, misurabile. Persona è in rapporto alla vita come zoe, come dinamismo interiore, come esistenza carismatica, non sempre misurabile e quantificabile. 

Negli ultimi decenni, di fatto, hanno cominciato ad affermarsi correnti di pensiero per le quali l’equazione  uomo=persona è messa in discussione, per il fatto che non ogni persona sarebbe un uomo e non ogni uomo sarebbe una persona.[2] Il concetto di persona viene allargato ad altri esseri viventi, diversi dagli uomini, purché provvisti di un minimo grado di coscienza. Per i filosofi morali Engelhardt e Singer, discriminante per il riconoscimento di un diritto alla vita  non è l'appartenenza a una determinata specie biologica, ma soltanto il grado di autocoscienza, di uso della ragione e di capacità di pianificare il futuro che un essere vivente raggiunge.[3] P. Singer, in modo particolare, afferma che i due termini "vita umana" ed "essere umano" non coincidono. Tutti gli esseri che appartengono alla specie homo sapiens hanno una vita umana, per cui hanno tale vita sia il feto che è concepito da genitori umani, sia i "vegetali umani", irreparabilmente menomati. Anche se questi ultimi si possono chiamare "esseri umani", in realtà, sono veramente "umani" soltanto quegli esseri che possiedono gli "indicatori di umanità", che sono l'autocoscienza, l'autocontrollo, il senso del futuro, il senso del passato, la capacità di porsi in rapporto con gli altri, il riguardo per altri, la comunicazione, la curiosità. Soltanto gli esseri umani che possiedono questi indicatori di umanità sono "persone umane"; gli altri esseri umani che non li hanno fanno parte della specie umana, ma non sono persone umane. Ciò significa che possono esserci membri della specie umana che non sono persone,  perché non hanno i due indicatori essenziali di umanità, quali sono la razionalità e l'autocoscienza. La vita di questi membri della specie umana, che non sono persone, non è sacra, come vorrebbe il cristianesimo, cha ha imposto quest'idea alla civiltà occidentale. Invece, ci possono essere animali non-umani che sono persone, perché dotate di autocoscienza, come gli scimpanzé e altri animali, mentre non sono persone i feti, i neonati e i cerebrolesi. In conclusione, Singer sostiene che l'appartenenza alla specie biologica homo sapiens non autorizza un comportamento "specista" ed il conseguente  riconoscimento di particolari diritti dell'uomo.[4] 

Nell'odierno linguaggio della bioetica, dove non esiste il concetto di persona, il massimo cui si è arrivati è l'aver accettato l'espressione di "individuo umano". Il progetto di una Convenzione Europea di Bioetica, per esempio, discusso nel gennaio del 1995 dall'Assemblea del Consiglio d'Europa, non ha trovato un accordo su una definizione comune di persona e di essere umano, e si è limitata ad affermare che secondo un principio generalmente accettato "la dignità umana deve essere rispettata dall'inizio della vita", e che "all'essere umano va dato il suo senso più largo, tanto nella sua individualità quanto nella sua appartenenza alla specie". 

1.3. L’allargamento del concetto di persona è stato reso possibile per il fatto che, nella cultura contemporanea, il concetto di persona viene elaborato più dal punto di vista psicologico che ontologico ed indica soprattutto la coscienza che si ha di se stessi. E' noto come Karl Barth prese atto che il cambiamento di linguaggio del XX secolo aveva dato al concetto di persona un senso differente da quello della Chiesa antica e del Medio Evo, e lo faceva consistere praticamente in una "coscienza di sé". Egli, perciò, pur ritenendo utile la conservazione del termine persona nella teologia trinitaria, se non altro per riguardo alla continuità storica, propose di spiegare la triplicità divina ricorrendo all'espressione "maniera d'essere", per cui si potrebbe dire che "Dio è uno in tre maniere d'essere, il Padre, il Figlio e lo Spirito".[5] Ma il grande teologo evangelico era molto cosciente dei limiti della sua proposta ed ammetteva: "Noi abbiamo provato a trovare una risposta relativamente migliore di quella che contiene il concetto di "persona". Il semplice fatto che non abbiamo potuto far altro che riprendere le indicazioni suggerite da quell'antico concetto, per raggruppare sotto la nozione, secondo noi, più adeguata di maniera d'essere, ci deve rendere perfettamente umili e coscienti dei nostri limiti. Un semplice cambiamento di terminologia non è sufficiente a risolvere i problemi di fondo".

 
2. Definibilità e indefinibilità della dignità umana.
 
Se è controversa la concezione di persona umana, non meno controversa è quella di dignità umana. La parola "dignità", dal latino dignitas, significa eccellenza, nobiltà, valore. Di conseguenza, "degno" è ciò che ha valore e perciò merita rispetto. La "dignità" della persona umana significa, quindi, che questa, per la sua eccellenza e nobiltà, per il suo valore, merita rispetto, che sarà tanto maggiore quanto più la persona è "degna". Nel vocabolario italiano del Palazzi, la dignità viene definita come "la nobiltà che una persona ha per sua natura, per i suoi meriti; il rispetto che per tali ragioni ha di se stesso ed esige dagli altri; il contegno nobile e dignitoso". 

Alcuni autori legano il concetto di dignità ad un determinato ruolo sociale che viene ricoperto, per cui quanto più alto è il ruolo che si ricopre, tanto più alta è la dignità che si riveste. Altri, invece, pur riconoscendo l'importanza del ruolo sociale,  collocano la ragione della dignità nella stessa umanità di cui è dotato ogni essere vivente. Charles Taylor, nella determinazione della base del riconoscimento e del rispetto dell'uomo, parla di un passaggio dalla considerazione dell'onore a quella della dignità. La coscienza moderna nascerebbe dal declino del codice aristocratico dell'onore, che imponeva l'identificazione dell'io con i propri ruoli istituzionali e l'adesione alle norme ideali della comunità; essa si fonda sulla inedita rivendicazione della propria dignità e dei propri diritti, al di là, o anche contro, i ruoli socialmente imposti. Cercando i fondamenti dell'identità al di fuori dei ruoli istituzionali, l'io perde la propria dimora e acquisisce il diritto all'affermazione della propria singolarità, della propria intrinseca umanità indipendentemente da norme e valori socialmente presupposti.[6] 

Secondo R. Mancini, si possono individuare alcune componenti con le quali si può descrivere, se non proprio definire, la realtà della dignità. Queste componenti sono: la dignità umana è intrinseca in ogni uomo e non è posta in essere dalla volontà di qualcuno; essa non coincide con il semplice fatto di esistere, ma con una plusvalenza di senso che trascende la stessa esistenza dell'uomo; essa è fondante delle antropologie e delle culture, perché è sempre alla loro base, e, quindi, non è fondata da esse; in quanto tale, essa è incondizionata, irrevocabile ed il suo riconoscimento non può essere negato a nessuno, neppure al "nemico"; la dignità costituisce la fonte della responsabilità di ognuno per sé e per gli atri; poiché, infine, essa non appartiene, come realtà di valore, solo al singolo, ma è il legame stesso tra gli esseri umani, è un valore transculturale e universale.[7]
 
3. Sviluppo storico dell’idea di dignità umana.
 

L'idea della dignità umana deve senza dubbio moltissimo all'influsso esercitato dal vangelo e dalla fede cristiana  nella storia. Essa, tuttavia,  sotto il profilo storico, non  può esser fatta risalire soltanto al contributo culturale storico del cristianesimo, né la validità che tutt'oggi le si riconosce  è legata al perdurante influsso di questo. Il concetto della dignità umana, dispiegantesi nel riconoscimento di diritti umani pre-statali e meta-positivi, è frutto nella sua estensione e validità odierna del concorso di diversi fattori storici e di diverse  concezioni filosofico-religiose, passibili di differenti  interpretazioni e valutazioni. Tra i più significativi fattori storici del mondo moderno, che hanno per lo meno contribuito al perfezionamento dell'idea della dignità umana, vanno ricordati la scoperta delle culture latino-americane, l'aspirazione all'indipendenza delle colonie nordamericane e i cambiamenti politici e sociali seguiti alla rivoluzione francese. Tra le concezioni filosofico-religiose, che hanno condotto alla formazione dell'ethos dell'evo moderno,  vanno ricordate, invece, la convinzione stoica dell'uguaglianza naturale di tutti gli uomini  e l'idea di una cittadinanza mondiale e cosmica, la dottrina cristiana dell'uomo creato ad immagine e  somiglianza di  Dio, l'idea della fraternità universale fra gli uomini.  In ultima analisi, queste concezioni filosofico-religiose  si possono ridurre alla filosofia classica, all'etica cristiana e all'umanesimo europeo. Nella filosofia dei greci si verifica il primo passo dell'autoliberazione dell'uomo dal suo legame mitico con il cosmo, passo che conduce già a questo livello alla concezione di una cultura universale, che deve compenetrare l'azione e il pensiero degli uomini. Nel messaggio del cristianesimo, l'idea dell'uguaglianza naturale di tutti gli uomini  si  sposa  con l'idea che davanti a Dio ogni singolo individuo rappresenta la dignità del genere umano. 

Il contributo specifico dell'umanesimo europeo e del tempo moderno sta soprattutto nel riconoscimento che la libertà e la dignità del singolo hanno bisogno di essere efficacemente protette sotto il profilo politico-giuridico. Con il riconoscimento, però, che l'idea della dignità umana non è radicata solo in un'immagine filosofica o religiosa dell'uomo, ma è ancorata nello spazio politico-istituzionale si verifica un certo allontanamento dal contributo originario del cristianesimo. Si verifica, in altri termini, una specie di secolarizzazione dell'idea religiosa di dignità umana. Ciò corrisponde anche al dato storico che le proclamazioni dei diritti umani dei tempi moderni sono avvenute in larga misura prendendo consapevolmente le distanze dalle loro fonti cristiane. Se, tuttavia, si guardano le cose in retrospettiva, si può affermare che non la disparità filosofico-religiosa, bensì la convergenza su importanti affermazioni antropologiche di fondo caratterizza il risultato dello sviluppo storico.  Il confronto culturale storico fra le radici antiche, cristiane e moderne dell'idea della dignità umana porta ad ammettere che "le tre correnti, per quanto diversi siano i loro punti di partenza ed il loro modo di argomentare, sono contraddistinte da una forte reciproca affinità, che si spiega storicamente con le loro molteplici reciproche relazioni." [8] 

E' convinzione abbastanza comune, quindi, che l'idea di dignità umana e della difesa dei diritti dell'uomo ad essa collegata, sia il risultato di uno sviluppo storico a più strati e sia, conseguentemente,  soggetta a interpretazioni diverse e contrastanti. Accanto alla tradizione liberale occidentale c'è la concezione  dei diritti sociali di origine marxista e c'è la visione dei diritti dell'uomo propria del Terzo mondo. Queste  interpretazioni diverse e contrastanti dei diritti dell'uomo  hanno indotto talvolta i politici e i giuristi a tacere sulle motivazioni che stanno alla base della loro eticità universalmente vincolante. Si racconta, infatti, che uno dei membri della commissione dell'Onu per la preparazione della Dichiarazione universale dei diritti dell'uomo, del 1948, considerata dai più come il manifesto del nuovo ethos mondiale, avrebbe affermato: "Noi concordiamo su questi diritti, ma a condizione che non ci si chieda il perché". 

 

4.  Il ruolo delle tradizioni giuridiche
 

Un ruolo importante, nello sviluppo della concezione della dignità umana, viene svolto dalle tradizioni giuridiche. Le tappe principali della determinazione della dignità dell'uomo, garantita per diritto, sono la Magna Charta del 1215, considerata il documento fondamentale delle libertà inglesi. Essa, composta da 63 articoli, afferma il principio dell'habeas corpus, che vieta ogni arresto arbitrario da parte del re. Seguono le Dichiarazioni del 1776-1789, proclamate dalla Virginia, dal Maryland, dalla Carolina del Nord e dal Vermont, le quali si richiamano al diritto naturale di tutti gli uomini alla vita, alla libertà e alla ricerca della felicità. La Dichiarazione francese del 1789 sancisce la titolarità dei diritti del cittadino in quanto uomo, e definisce i diritti specifici attinenti alla libertà personale, di culto, di riunione, associazione, domicilio. La Dichiarazione universale dei diritti dell'uomo delle Nazioni Unite del 1948 è concepita sulle quattro libertà lanciate da Roosvelt nel 1941 (di parola, pensiero, religione e dal bisogno). Ogni stato deve rispettare i diritti della persona. La Convenzione di Ginevra del 1949 sui diritti dei prigionieri di guerra afferma che questi devono essere trattati sempre con umanità e devono essere protetti contro atti di violenza e d'intimidazione. La Carta dei diritti fondamentali dell'Unione Europea approvata a Nizza il 7 dicembre del 2000 sancisce la parità dei diritti dei cittadini europei e si pone come la garanzia dei valori comuni dell'Europa, ribaditi dal Trattato costituzionale del 2004. 

In particolare, la Dichiarazione universale dei diritti dell'uomo, afferma nel preambolo:  "il riconoscimento della dignità inerente a tutti i membri della famiglia umana e dei loro diritti, uguali e inalienabili, costituisce il fondamento della libertà, della giustizia, e della pace nel mondo"; e l'art. 1 afferma: "tutti gli esseri umani nascono liberi e uguali in dignità e diritti. Essi sono dotati di ragione e di coscienza e devono agire gli uni verso gli altri in spirito di fratellanza". Questi principi sono ripresi da molte Covenzioni Internazionalie dalle Carte Costituzionali degli stati. Così la costituzione italiana afferma che "tutti i cittadini hanno pari dignità sociale e sono uguali davanti alla legge" (art. 3), e la costituzione tedesca nell'art.1 stabilisce: "la dignità umana è inviolabile. Ogni potere pubblico è tenuto a rispettarla e a proteggerla". 

Il principio della dignità della persona umana è stato ripreso dal Consiglio d'Europa con la "Convenzione sulla protezione dei diritti umani e della dignità dell'essere umano con riguardo alle applicazioni della biologia e della medicina" (la cosiddetta Convenzione sulla biomedicina, firmata a Oviedo il 4 aprile 1997 ed entrata in vigore il 1 dicembre 1999). Essa definisce come propria finalità "la protezione della dignità e dell'identità di tutti gli esseri umani" e "il garantire a ciascun individuo, senza discriminazione, il rispetto della sua integrità e dei suoi diritti e libertà fondamentali nei confronti della biologia e della medicina" (art.1). Impone, inoltre, di considerare il bene dell'essere umano prevalente rispetto all'esclusivo interesse della società e della scienza (art. 2). 

La tutela della dignità umana comporta che siano da ritenersi contrarie a tale dignità le azioni tese alla riduzione o alla subordinazione di tale valore al perseguimento di altri beni, particolarmente di ordine materiale (quali la commercializzazione del corpo umano), ma anche di ordine simbolico, quali, ad esempio, la clonazione. Infatti, alla Convenzione sulla biomedicina è stato allegato un protocollo addizionale, concernente il divieto di clonazione: questa non deve essere praticata in quanto "la creazione di esseri umani geneticamente identici" è una strumentalizzazione dell'essere umano "contraria alla dignità umana e costituisce un uso  improprio della biologia e della medicina". "Tali principi vanno ribaditi anche per quanto concerne le applicazioni delle biotecnologie, che non possono mai essere utilizzate in modo lesivo della dignità umana."[9]  

Anche nella Dichiarazione universale sul genoma umano e i diritti dell'uomo, adottata dall'Unesco nel 1997 e poi dall'Assemblea generale dell'Onu, ha un posto centrale il termine "dignità umana". Infine, l'art. 2 del Trattato costituzionale europeo, del 2004, afferma che "L'Unione si fonda sui valori della dignità umana, della libertà, della democrazia, dell'uguaglianza, dello stato di diritto e del rispetto dei diritti umani. Questi valori sono comuni agli stati membri in una società fondata sul pluralismo, sulla tolleranza, sulla giustizia, sulla solidarietà e sulla non discriminazione".

 

5. Il fondamento teologico della dignità umana
 

Anzitutto, bisogna precisare che la fondazione teologica della dignità dell'uomo e dei diritti umani  non è, in ultima analisi, una semplice sovrastruttura apposta ai moderni diritti umani generalmente riconosciuti. Essa non può limitarsi a  ripetere con parole teologiche solenni ciò che altri hanno conquistato combattendo in duri scontri,  e che a loro appare chiaro anche senza un tale rivestimento teologico. La fondazione teologica è piuttosto un aiuto originario e originale, per una comprensione autentica della dignità umana e dei diritti dell'uomo, che ci permette non solo di decifrarne il vero significato, ma anche di difendere l'una e gli altri da una loro possibile strumentalizzazione ideologica. 

Il fondamento ultimo della dignità dell'essere umano risiede nel fatto che egli partecipa della natura di Dio (Ef 2,18; 2Pt1,4), il Filantropo (Tt 3,4), l'Emanuele, il Dio con l'umanità (Mt 1,23). Il nucleo centrale di questa fondazione teologica è  senz'altro la concezione dell'uomo come immagine di Dio. Teologicamente, questa affermazione fondamentale è fondata sulle asserzioni di Gn 1,26 e Sal 8,6-9, interpretate cristologicamente da 2 Cor 4,4-6, Col 1,15, Eb 1,3. Filosoficamente, essa si basa sul fatto che l'uomo, per natura, si esprime e si realizza all'interno di una fiducia originaria in Qualcuno, e solo nella misura in cui può ancorarsi a questo Qualcuno, può vedere garantite le sue attese e le sue aspirazioni umane fondamentali.  Non il fato, non le energie dell'evoluzione, ma Lo Spirito divino è ciò che dà origine all'essere vivente, e il punto di riferimento per l'autocomprensione non è il cosmo, ma Dio stesso. L'uomo non è un piccolo cosmo, un microcosmo, ma un piccolo Dio. La Gaudium et Spes, nell'offrire un abbozzo di antropologia cristiana, tutta  centrata sul tema dell'immagine di Dio,  dedica il primo capitolo della prima parte alla dignità della persona umana, e collega ad essa la costituzione corporea e spirituale dell'uomo, la sua intelligenza, con cui egli partecipa della luce della mente di Dio, la coscienza, considerata come il nucleo più segreto e il sacrario dove l'uomo è solo con Dio, la libertà, segno altissimo dell'essere creato ad immagine di Dio. In ultima analisi, è la dimensione teologica che fonda e protegge l'unicità ed irripetibilità d'ogni essere umano, che rende ogni uomo una persona, un interlocutore di Dio, l'unica creatura che Dio ha voluto per se stessa (GS, 24). Come scrive Giovanni Paolo II, "l'affermazione più radicale ed esaltante del valore di ogni essere umano è stata fatta dal Figlio di Dio nel suo incarnarsi nel seno d'una donna" (ChL, 37).  

L'origine più vera della concezione della persona, quindi,  è teologica, anche se, per un verso, una sua idea seppure ancora confusa è già presente nella letteratura classica antica, e per un altro verso, nel corso dei secoli, questa origine teologica si è andata perdendo ed il concetto di persona si è progressivamente secolarizzato, divenendo appannaggio della filosofia e del diritto.  Dalla Persona divina si passò alla persona umana, dalla teologia alla filosofia e al diritto, in una sorta di movimento circolare ove antropologia e teologia si intrecciano reciprocamente. 

Ora, in forza di questa origine teologica della concezione della persona, l'uomo si autocomprende come soggetto spirituale dotato di valori eterni, capace di entrare in rapporto dialogico con un Dio trascendente. Quando Dio crea l'uomo non crea un oggetto in più, accanto ad altri oggetti, ma crea un tu, e lo crea chiamandolo per nome (Is 43, 1: "Ti ho chiamato per nome: tu mi appartieni"), ponendolo davanti a sé come un essere responsabile, un essere, cioè, che può rispondere, un partner del dialogo inter-personale. Ma l'uomo non è soltanto terra, materia. Dio gli ispira dentro un alito di vita, cioè la luce dell'autocoscienza, come è definita, appunto, l'alito di vita (Pro 20,27), così che l'uomo diventa un essere vivente, una persona. Benché tratto dalla terra e, quindi, essenzialmente legato ad essa, l'uomo è aperto a Dio, che lo fa vivere e gli conferisce la sua precisa identità personale. 

Ogni uomo e tutti gli uomini sono qualcosa di unico e irripetibile; ogni uomo è un valore a sé e per sé. Il fatto che Dio abbia creato l'uomo per se stesso, come fine e non come mezzo, fa di costui un valore assoluto, che non può essere posto in funzione di nessuna realtà, sia essa la produzione, la classe, lo stato, la religione, la società. L'uomo, come persona, è un valore assoluto, perché Dio lo considera in modo assoluto. Cristo, uomo fra gli uomini, con la sua vita e la sua opera di redenzione, ha confermato il valore assoluto della persona umana, perché è morto per ogni uomo, per ogni fratello (I Cor8,11; I Tm 2, 5-6).   
 

6. La dimensione  cristologica della persona.
 

Se è vero che la prima e fondamentale dimensione della persona è quella teologica, che fa riferimento alla trascendenza di Dio,  è anche vero, però,  che questa trascendenza di Dio si rivela a noi nell'evento storico di Cristo. Per rapportarsi a Dio, nella sua trascendenza, e anche per rapportarsi agli uomini, nella loro prossimità,  è ormai  necessaria la mediazione del Cristo. Perciò, la persona ha una dimensione cristologica, sia quando la si vuole  definire nei confronti di Dio,  sia quando la si vuole definire nei confronti degli altri uomini.  

Gesù Cristo, nella sua condizione di Figlio, è sì unico e irripetibile, perché solo Egli ha la relazione al Padre che lo costituisce nella sua sussistenza personale, ma, nella sua risurrezione, Egli ha donato al credente il suo Spirito, lo stesso principio della sua attuazione, in virtù del quale ha condotto a termine la sua esistenza storica e dalla cui forza è stato risuscitato dai morti. Gesù, così, è diventato il principio della nuova vita per tutti gli uomini. Il suo essere uomo è diventato  paradigmatico per quello di tutti gli uomini. Grazie allo Spirito Santo che si concede a noi come Spirito di Gesù, possiamo partecipare  tutti nella filiazione divina, che solo Egli possiede originariamente. Il principio della nostra esistenza è lo stesso che animò quella di Gesù. Come in Gesù l'unione ipostatica non significa diminuzione né detrazione dell'umanità ma il suo potenziamento massimo, così anche nel credente la presenza dello Spirito che riproduce l'immagine di Gesù implica la massima perfezione del suo essere personale. Se Gesù è persona in quanto pura relazione al Padre, anche il credente sarà persona nella misura in cui è chiamato a partecipare a questa relazione, benché a partire dalla sua contingenza creaturale. Lo Spirito di Gesù, presente in lui, rende possibile la sua apertura a Dio, la sua essenziale relazione a Dio, e contribuisce così a realizzare la sua perfezione umana.  Maggiore unione con Dio significa, infatti, maggiore realizzazione possibile della propria essenza e del proprio essere creaturale.[10] 

E' chiaro che nell'esporre la dimensione teologica e cristologica come costitutiva della persona non intendiamo circoscrivere al solo credente la possibilità di riconoscere sè stessi e gli altri come soggetti personali e valori assoluti. Anche gli umanesimi laici possono e devono rendere ragione della loro affermazione del singolo individuo come fine incondizionato. La ragione umana può dimostrare che l'uomo è un essere intelligente e libero, dunque di natura spirituale, e, come tale, un essere fine a se stesso.[11] Basti pensare a come Kant stesso abbia insistito efficacemente sulla non strumentalizzazione della persona nei rapporti con gli altri uomini e con la società. Dal principio che la natura ragionevole esiste come fine in se stesso, il filosofo di Königsberg ricavò l'imperativo categorico che si deve agire in modo da trattare l'umanità, sia nella propria persona, sia in quella di ogni altro, sempre come fine e mai semplicemente come mezzo.[12]Ciò che, però, in primo luogo, bisogna comunque riconoscere è che quando si attribuisce un valore assoluto ad un tu umano, indirettamente, si afferma l'esistenza di un Assoluto come fondamento del rispetto e della dignità di questo tu umano.  In realtà, al di fuori di una visione religiosa che veda nell'uomo per lo meno una lontana presenza di Dio, è assai problematico fondare la dignità assoluta, e dunque l'intangibilità dell'uomo. Giovanni Paolo II affermando che il senso dell'uomo è strettamente collegato con il senso di Dio, sostiene che "il vangelo dell'amore di Dio per l'uomo, il vangelo della dignità della persona e il vangelo della vita sono un unico e indivisibile vangelo."[13]  D'altra parte, "pur tra difficoltà e incertezze, precisa il pontefice, ogni uomo sinceramente aperto alla verità e al bene, con la luce della ragione e non senza il segreto influsso della grazia, può arrivare a riconoscere nella legge naturale scritta nel cuore (cf Rm 2, 14-15) il valore sacro della vita umana dal primo inizio fino al suo termine, e ad affermare il diritto di ogni essere umano a vedere sommamente rispettato questo suo bene primario." Bisogna, tuttavia, riconoscere che, dal punto di vista storico, "solo la dottrina cristiana di un'incarnazione di Dio nell'uomo ha formulato e portato fino alle sue ultime conseguenze l'intuizione umanistica che l'uomo è l'essere supremo per l'uomo, postulando così con efficacia ineguagliabile l'imperativo etico di relazioni interumane rette dalla dignità personale di ciascun soggetto, e opponendosi decisamente ad un modello di relazioni dove la natura prevale sulla persona, l'io trasforma l'altro in una cosa, le entità astratte (lo stato, la razza, la società, la classe) diventano mediatrici degli individui concreti; dove, insomma, non si arriva a capire sul serio che ogni uomo deve essere trattato come Dio, perché Dio ha voluto essere e lasciarsi trattare come uomo".[14] 

 

7. Dignità  e indegnità della persona umana
 

Dall'esame comparato di tutte queste tradizioni che abbiamo finora esaminato risulta evidente un fatto del tutto particolare, e, cioè, che molto spesso la dignità è riconosciuta e promossa a partire da una condizione di "indegnità". Ciò è chiaramente documentato dalla concezione cristiana della persona che abbiamo già esaminato. Secondo questa concezione, l'uomo non perde mai la sua dignità di persona umana, neppure nelle peggiori condizioni di vita e di salute, perché la dignità dell'uomo ha la sua radice nella "sussistenza spirituale", nel fatto cioè che è uno spirito, sia pure incarnato in una materia. L'uomo è uno spirito che, a motivo della sua incarnazione nella materia, può andare incontro a condizioni di vita dolorose e gravemente deficitarie, ma che conserva sempre la propria dignità di essere spirituale. E' ovvio che se si ha una visione soltanto materialista dell'uomo, per cui egli fa parte dell'universo materiale e ciò che in lui si designa come spirito, che si esprime nell'intelligenza e nella volontà libera, non è che un prodotto della materia nel suo processo evolutivo, non ha senso parlare di dignità umana, quando l'uomo è colpito nel suo corpo e nelle sue capacità intellettive e volitive ed è ridotto a vivere una vita quasi solamente vegetativa. Se, invece, si ha dell'uomo una visione spiritualista, per cui egli conserva il suo essere spirituale anche quando le sue capacità intellettive e volitive sono gravemente colpite nella loro funzionalità e il corpo non è capace di svolgere le sue funzioni essenziali, la dignità della sua persona resta intatta e la sua vita non diviene indegna di essere vissuta. C'è, dunque, anche nell'apparente indegnità della vita umana una dignità permanente, che non può mai essere perduta e che merita rispetto. Si tratta, cioè, di rispettare la persona umana anche nella sua "indegnità". Anzi, è proprio la condizione di "indegnità", in cui vivono alcune persone, che costituisce la loro dignità, che li rende degni di rispetto. 

In realtà, tanto le tradizioni religiose e in modo particolare la tradizione evangelicale quanto le grandi tradizioni morali basate sulla razionalità convergano su  questo punto centrale concernente il rispetto della dignità della persona umana. Quest'ultima, cioè, non è rispettabile in primo luogo per le sue qualità eminenti, per i suoi tratti nobili ed elevati, ma proprio laddove perde i tratti di questa elevazione. Quando, cioè, la persona, avendo perduto forma umana, è interamente affidata alla sollecitudine degli altri.[15] 

Per quanto riguarda le tradizioni morali della sapienza classica, Sofocle fa dire a Edipo, in Edipo a Colono, "E' quando io non sono niente che divento veramente un uomo". E' l'Edipo uccisore del padre e adultero nei confronti di sua madre, è l'uomo che ha trasgredito questi interdetti fondamentali in cui l'umanità ha tracciato universalmente la frontiera oltre la quale l'uomo sfugge alla comune umanità socializzata, è proprio costui che rivendica di non essere più niente, e che in questa sua rivendicazione avanza la pretesa di un'umanità autentica. Non di un'umanità gloriosa, ma di un'umanità che non rivendica alcun titolo di nobiltà, se non di fare appello a ogni altro uomo per essere riconosciuto come tale, nonostante tanti aspetti o atti contrari. 

Nella tradizione biblica veterotestamentaria, la figura misteriosa del servo sofferente di Isaia  non può nemmeno più mostrare un'apparenza umana tale da valergli il riconoscimento dell'altro, o di Dio, e tuttavia rimane il rappresentante di tutto il popolo e dell'uomo stesso nella sua miseria. Le figure di Edipo della tragedia greca  e del Servo di Jawéh della Bibbia convergono nell'affermazione che si rimane pur sempre persona umana e degni di rispetto anche quando non si possono vantare le qualità di una specificità dell'essere umano quali vengono enunciate da un razionalismo antropologicamente corretto. 

Il riconoscimento della dignità nella persona "indegna" è la grande novità che Gesù ha portato nel mondo, quando ha proclamato che il Regno di Dio appartiene ai poveri, agli umili, a coloro che sono disprezzati, a coloro che soffrono nel corpo e nello spirito; quando ha guarito ogni sorta di malattie e di infermità, anche le più disumanizzanti come la lebbra; quando ha legato il destino eterno degli uomini alle opere di misericordia verso le persone bisognose o viventi in condizioni di vita indegne, come erano le persone chiuse nelle orribili carceri del suo tempo; quando ha affermato che ciò che viene fatto a queste persone viene fatto a lui, perché egli è presente in quelle persone.

 Questo principio nuovo nella storia umana per cui l'uomo è tanto più "degno" di rispetto e di amore quanto più è debole, è misero, è sofferente, fino a perdere la stessa figura umana, ha cambiato il volto del mondo, così spesso duro e crudele, dando origine a un aspetto, che è specifico della civiltà cristiana: la creazione di istituzioni che si prendono cura delle persone che si trovano in condizioni disumane, i neonati abbandonati, gli orfani, i malati mentali, le persone affette da malattie incurabili o comportanti gravi malformazioni, i vecchi invalidi abbandonati.[16] 

Gesù di Nazareth, dunque, ha messo al centro del suo messaggio e come orizzonte della sua azione il riconoscimento della dignità umana a favore di quelle persone e gruppi sociali esclusi per motivi religiosi, sociali, politici, etnici o sessuali - malati, poveri, pubblicani, donne, ecc. - e il loro inserimento nel progetto di salvezza da cui erano esclusi. E lo ha fatto con parole e azioni. Quando si produce un conflitto tra la legge e la dignità dell'uomo, egli ha preso le difese di quest'ultima. Ciò lo portò a correggere la legge e perfino a non ottemperare ad essa se in gioco c'è la vita. La religione è al servizio della vita e non viceversa. La salvezza, e non la condanna, costituì il centro della predicazione e della prassi di Gesù. Le parole di recupero della dignità non rimangono a livello di mera enunciazione, ma vengono accompagnate da gesti di liberazione che rendono reale il recupero annunciato. I miracoli sono gesti di compassione e di solidarietà attraverso i quali Gesù di Nazareth ha restituito la dignità e l'integrità a coloro che ne erano privati, riconosciuto come persone coloro che venivano trattati come non-persone, li ha reintegrati nella comunità da cui erano stati esclusi e ha ricostruito il tessuto sociale distrutto dal codice di purità. La riabilitazione ha avuto luogo non solo a livello individuale o dello stesso gruppo di seguaci, ma pure a livello pubblico, di fronte ai capi religiosi e alla società. Le persone e i gruppi che la società e la religione consideravano indegni, Gesù li ha dichiarati degni dinanzi a Dio e dinanzi agli esseri umani. Coloro che erano esclusi dalla cittadinanza Gesù li ha riconosciuti cittadini a pieni diritti.

La sapienza evangelica della parabola  del buon samaritano rafforza la motivazione della novità storica introdotta dall'insegnamento di Gesù. Il samaritano che si ferma per soccorrere lo sventurato non lo fa perché vede in lui i titoli inerenti alla ragione, alla libera volontà o alla memoria. Non lo ha rispettato nemmeno in quanto membro della sua comunità religiosa o per una solidarietà obbligante in nome dei principi religiosi trascendenti, ma semplicemente perché ridotto a niente, quello sconosciuto senza qualità si affidava alla sua mansuetudine, alla compassione umana. E' il samaritano a dare prova di dignità, ad elevarsi alla dignità umana non tirando dritto sul suo cammino, a differenza del sacerdote o del levita. 

Secondo P. Valadier, la parabola apre le prospettive di una morale della solidarietà, che fonda il rispetto della dignità nella nostra comune indegnità, in nome della nostra umanità debole o degradata, sprovvista dei tratti onorevoli che dovrebbero distinguerla in base a qualità specifiche. Noi ci onoriamo, come fa il samaritano, quando onoriamo nell'altro la sua umanità spoglia, anche quando questa umanità non può esibire i titoli di un'umanità antropologicamente corretta o non presenta più le caratteristiche che costituiscono agli occhi del razionalista la specificità dell'essere umano. La dignità non è dunque un attributo peculiare della persona nella sua singolarità, è una relazione o piuttosto si manifesta nel gesto con cui ci rapportiamo all'altro per considerarlo come uomo, ugualmente uomo, anche se l'apparenza denuncia una non umanità o anche un'inumanità. La reciprocità non è miserabilismo, non è commiserazione legata al rifiuto della sofferenza, ma si identifica con la presa in carico della nostra comune umanità, in quanto ognuno sa bene di non esistere senza questa relazione con l'altro, e che noi tutti abbiamo bisogno gli uni degli altri, e a tutti i livelli dell'esistenza, in maniera particolare nei nostri momenti di debolezza, di solitudine, di abbandono e di paura di fronte alla sofferenza e alla morte. Tale reciprocità assume la nostra comune umanità ma non prescrive la giusta condotta, come nella parabola non si canonizza la condotta del samaritano che avrebbe potuto fare altre scelte concrete. Essa sollecita un'intelligenza delle situazioni e una sensibilità per individuare il giusto comportamento. Le convergenze tra le varie tradizioni sapienziali e la parabola evangelica mostrano che esiste una possibile base comune tra le indicazioni della Rivelazione e i dettami della ragione. Il samaritano non agisce per osservanza religiosa, o per fedeltà a una regola eteronoma di origine trascendente. Il suo gesto è conseguenza logica di un dovere di umanità, in cui egli manifesta la sua dignità di persona umana e al tempo stesso riconosce nel ferito senza voce un'uguale dignità umana.   

 

8. Il contributo della Chiesa per la difesa della dignità umana.
 

La Chiesa, dice il Concilio, può contribuire molto "a umanizzare di più la famiglia degli uomini e la sua storia","risanando ed elevando la dignità della persona, consolidando la compagine dell'umana società e conferendo al lavoro quotidiano degli uomini un più profondo senso e significato"(GS,40). Nel fare ciò, la Chiesa "desidera unire la luce della Rivelazione alla competenza di tutti" e contribuisce così a "illuminare la strada sulla quale si è messa da poco l'umanità" (GS, 33). La fede getta una luce nuova su ogni cosa, manifesta il disegno di Dio per la vocazione totale dell'uomo e così orienta la mente verso soluzioni che sono pienamente umane (GS 11). “La ragione più alta della dignità dell’uomo consiste nella sua vocazione alla comunione con Dio. Fin dal suo nascere, l’uomo è invitato al dialogo con Dio: non esiste, infatti, se non perché, creato per amore da Dio, da Lui sempre per amore è conservato, né vive pienamente secondo verità se non riconosce liberamente quell’amore e non si affida al suo Creatore” (GS, 19). Per questo, “l’uomo è la sola creatura sulla terra che Dio ha voluto per se stessa” (ivi, 24). L’uomo, pertanto, è sempre superiore ad ogni sabato, ad ogni struttura, da quella sacrale a quella civile, da quella politica ed economica a quella culturale. La centralità assoluta di questo essere privilegiato fa sì che ogni sistema e ogni istituzione sia da vedere come funzionale alla sua crescita. La tentazione della superiorità del sabato di ogni tipologia è alla base della drammaticità delle oppressioni dell’uomo e delle soppressioni degli spazi della sua libertà.[17] 

Nel caso specifico, la Chiesa risana ed eleva la dignità umana, non limitandosi solamente a chiedere  che la dignità inalienabile di ogni uomo sia giuridicamente garantita, ma anche che sia concretamente rispettata e che non venga mai messa a libera disposizione della società neppure nei casi conflittuali. Inoltre, la Chiesa promuove e difende la dignità di ogni persona, sostenendo che il non poter disporre della vita umana neppure in situazioni difficili dipende dalla convinzione di sentirsi sempre sorretti dalla potenza infinita di Dio, amante della vita e non della morte. Per la fede cristiana, infine, la verità definitiva dell'uomo è manifesta solo nella verità di Dio su di lui; l'uomo non è in grado di procurarsela da solo, ma la può percepire unicamente nella fede, facendo propria la verità di Dio. E' noto come nell’epoca della modernità, l 'approccio del magistero, per quanto riguarda l’affermazione dei diritti dell’uomo, inizialmente, con Pio VI, Gregorio XVI e Pio IX, fu critico sia sul versante della libertà religiosa, sia su quello delle libertà civili, soprattutto a causa della prospettiva individualista in cui essi venivano affermati. Inoltre, i diritti umani ebbero una formulazione precisa nella cultura illuminista, la quale riprese spunti precedenti del giusnaturalismo europeo, e spesso e volentieri interpretò tali diritti in modo antiecclesiale e laicistico. Una prima svolta si verificò con il pontificato di papa Pacelli. Fu Pio XII, infatti, che nel radiomessaggio natalizio del 1942, parlando della dignità originaria dell'uomo, giunse a fare un elenco di "fondamentali diritti della persona" (n.21) a cui ispirare la ricostruzione postbellica. Tale atteggiamento influenzò molto la nuova stagione culturale che portò l'Assemblea dell'ONU nel 1948 a emanare la solenne Dichiarazione universale dei diritti dell'uomo. In seguito,  Papa Giovanni XXIII da una parte, con l'enciclica Pacem in terris, e il Concilio Vaticano II dall'altra, con i documenti relativi al rapporto della Chiesa con il mondo e alla libertà religiosa, riconobbero espressamente nei diritti umani un progresso per l'umanità. La dichiarazione Dignitatis Humanae sulla libertà religiosa comincia con le parole: "Nell'età contemporanea gli esseri umani divengono sempre più consapevoli della propria dignità di persone". Questo documento dichiara in modo solenne che il diritto alla libertà religiosa si fonda realmente sulla stessa dignità della persona umana. Il magistero di Giovanni Paolo II, infine, sin dalla sua prima enciclica su Cristo Redentore dell'uomo, è tutto costellato di frequenti e solenni richiami al rispetto e alla promozione sia della dignità umana che dei fondamentali diritti della persona. Nella Centesimus Annus, egli ha affermato che “Ciò che fa da trama a tutta la dottrina sociale della Chiesa è la corretta concezione della persona umana e del suo valore unico” (CA, 49). E nel Compendio della Dottrina Sociale della Chiesa, in continuità con Paolo VI, che, nella Populorum Progressioaveva auspicato la creazione di un “umanesimo plenario” (Populorum Progressio, 42), egli ha ribadito che “la Chiesa intende proporre a tutti gli uomini un umanesimo all’altezza del disegno d’amore di Dio sulla storia, un umanesimo integrale e solidale, capace di animare un nuovo ordine sociale, economico e politico, fondato sulla dignità e sulla libertà di ogni persona umana, da attuare nella pace, nella giustizia e nella solidarietà” (CO, 19). Il Compendio qualifica la dignità dell’uomo come una e unica (CO, 84; 128), trascendente (CO, 4), inalienabile (CO, 105), uguale per tutti (CO, 437), eminente (CO, 448). 

Se si dovesse, ora, sintetizzare la funzione della Chiesa nella difesa e promozione della dignità dell’uomo e nell’affermazione dei suoi diritti fondamentali, si può dire che essa svolge sostanzialmente il ruolo di "sentinella di umanità", in una posizione che non la colloca all'esterno, come dirimpettaia della storia, per intervenire solo con denunce e documenti, ma che la coinvolge con le gioie e le speranze, le tristezze e le angosce degli uomini d'oggi, dei poveri soprattutto e di tutti coloro che soffrono, non essendovi nulla di genuinamente umano che non trovi eco nel suo cuore (GS, 1). Il decalogo dei comportamenti morali verso Dio e gli uomini, scrive Von Rad, non sono un codice di perfezione, non rappresentano un itinerario di vita perfetta, non segnano distinzioni sacrali, ma, molto elementarmente, “vegliano sul carattere umano dell'uomo".[18] Ciò che la Chiesa annuncia è il Dio di tutti gli esseri umani, il soggetto della liberazione del popolo di Israele, ma anche dei processi di liberazione degli altri popoli, il Creatore e il Fondamento dell'unità escatologica di tutta la storia.  Dio è allo stesso tempo  il creatore e il liberatore di Israele e di tutte le genti, e produce salvezza nella e attraverso la stessa storia umana, e non solo nella  e attraverso la Chiesa, che  è  sacramentum della salvezza universale.   

La Chiesa svolge il ruolo di sentinella di umanità , in modo particolare,  con l’offrire al mondo un'antropologia della persona, rispettosa dei valori umani e aperta alla trascendenza. La fede cristiana, con la sua particolare visione dell'uomo creato ad immagine di Dio, redento dal sangue di Cristo e destinato a vivere eternamente con Dio, contribuisce enormemente a dare un fondamento molto solido alla concezione dell’eminenza della persona e della inviolabilità della sua dignità. Non siamo lontani dal vero se affermiamo che in assenza di una visione religiosa dell'uomo, ogni difesa razionale della dignità assoluta e inalienabile della persona, per quanto sempre possibile, rimane problematica e precaria. In realtà, solo chi ha un concetto alto di Dio ha anche un concetto alto dell'uomo, e chi ha un concetto alto dell'uomo non può non avere un concetto alto di Dio. 

Il futuro dell'umanità è segnato dalle conquiste della scienza e della tecnica.  Queste, dopo aver preso sempre più le caratteristiche di un'ideologia, dominano ormai tutti gli spazi della vita e della cultura, dalla nascita alla morte, dalla difesa alla guerra, dall'organizzazione e trasmissione del sapere all'organizzazione e trasmissione dei valori e dell' ethos. Il pensiero scientifico moderno ha ridotto il mondo a una totalità puramente fattuale e le applicazioni tecnologiche dello sviluppo e del progresso hanno alterato in modo sostanziale il profilo della condizione umana. In questa condizione umana, l'uomo è diventato per la natura più pericoloso di quanto un tempo la natura lo fosse per lui. La tecnica moderna ha acquisito un dinamismo totalizzante ed è diventata estremamente pericolosa e ambigua a causa dell'irresistibilità dei suoi imperativi e la globalità spaziale e temporale delle sue conseguenze. L'"homo faber" si è prima trasformato in "homo creator", cioè in soggetto produttore di natura artificiale e poi in  "uomo materia", cioè in oggetto di illimitate manipolazioni dell'ingegneria genetica. La ragione tecnica ha reso la vita più confortevole, ha respinto la morte più avanti nel tempo, ha salvato più bambini, ma nello stesso tempo fa dimenticare l'unicità del bambino nascituro o dell'anziano che muore. Senza regole e senza principi, la scienza può subire la tentazione del potere demiurgico, dell'interesse economico, delle ideologie utilitaristiche. 

In questa situazione di monismo epistemologico, per il quale solo la scienza produce verità, e di monismo ontologico, per cui ciò che esiste è solo la physis, ed ogni realtà è una realtà fisica, la fede cristiana può colmare con un supplemento di riflessione teoretica basata sulla verità dell'essere persona, le insufficienze di tutte quelle concezioni che esplorano la natura e il destino dell'uomo. La questione di ciò che è bene per l'uomo ha un apporto decisivo proprio da una concezione integrale della persona umana, che non veda quest'ultima ridotta alle sole sue manifestazioni esterne, né alle sue più elevate espressioni di autocoscienza e di autodeterminazione. La ricerca scientifica che "oggi raggiunge le strutture più elementari e profonde della vita, come i geni, e i momenti più delicati e decisivi dell'esistenza di un individuo umano, come il momento del concepimento e della morte, nonché i meccanismi di ereditarietà e le funzioni del cervello" ha bisogno della "luce dell'etica razionale e della rivelazione cristiana".[19] La comunità cristiana, nel rendere ragione della propria speranza con modestia e timore (I Pt, 15-16), offre questa luce per aiutare tutte le persone in ricerca a trovare le risposte più vere alle domande difficili che pongono gli sviluppi scientifici. 
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R. ANDORNO

  

“Condicionamientos filosóficos y culturales de la eugenesia selectiva”

INTRODUCCIÓN
 
Desde el nacimiento en Inglaterra en 1978 del primer ser humano concebido en laboratorio, la fecundación in vitro (FIV) se ha extendido rápidamente a un gran número de países. Inicialmente pensada como un medio para proveer un hijo a una pareja infertil, la técnica ha funcionado como una suerte de Caja de Pandora, generando un encadenamiento de graves problemas éticos y jurídicos que superan con creces el mero interés individual de las parejas en tener un hijo. En este sentido, se pueden mencionar, a título de ejemplo: la disociación de la paternidad o de la maternidad a raíz del uso de gametos de donantes anónimos; el uso de embriones como material de experimentación o como fuente de células que podrían tener un uso terapéutico para terceros (stem cells); la perspectiva de la creación de seres humanos genéticamente idénticos (clonación); las intervenciones en la línea germinal; la creación de híbridos de gametos humanos y animales, etc. Todo esto no es más que una consecuencia de que el ser humano, por primera vez en la historia, ha sido privado de su hábitat natural y expuesto a una serie de manipulaciones que son contrarias a su dignidad. Pero tal vez el problema más serio, y que está en la raíz de todos los demás, es que la FIV opera sobre la base de una degradación profunda de la procreación humana, que viene a ser reducida a un proceso similar al de la producción de cosas y, como tal, expuesta a un inevitable “control de calidad”. Precisamente, tal “control de calidad”, aplicado a la procreación humana y sobre todo al fruto de la procreación –los hijos– es, por definición, constitutiva de una práctica eugenésica.
Esta presentación tiene por objeto, en primer lugar, argumentar que el diagnóstico genético preimplantacional (DGP) que tiene lugar en el marco de la FIV constituye la forma paradigmática de la nueva eugenesia selectiva que está surgiendo en los últimos años; en segundo lugar, poner de relieve que los países europeos que han legalizado esta técnica se encuentran en una verdadera pendiente resbaladiza que los lleva, lo quieran o no, a ampliar cada vez más los supuestos de selección embrionaria; en tercer lugar, presentar brevemente algunos de los condicionamientos filosóficos y culturales de esta nueva forma de eugenesia.

 

EL DIAGNÓSTICO GENÉTICO PREIMPLANTACIONAL (DGP): UNA EUGENESIA LIBERAL
 

La fecundación in vitro está jugando actualmente un creciente rol eugenésico, especialmente a través de su combinación con el DGP. Esta última técnica consiste en someter a los embriones obtenidos in vitro a un examen genético para detectar posibles anomalías y transferir al útero materno solamente aquellos que tengan menos riesgos de padecer de alguna enfermedad. Tal selección embrionaria, que puede parecer “razonable” una vez que se ha entrado en la lógica cosificadora de la FIV, es en verdad problemática cuando se la considera desde una perspectiva más amplia y a largo plazo. En efecto, ¿con qué derecho y en base a qué criterios de “buenas” y “malas” predisposiciones genéticas pueden los padres potenciales y, en su nombre, los médicos intervinientes, destruir vidas humanas para satisfacer el deseo de un hijo sano? ¿Es posible decidir por otro que la vida de éste no vale la pena de ser vivida? El poder desmesurado que el DGP confiere a los padres, no supone negar el “derecho del hijo a un futuro abierto”?[1] ¿Hasta dónde se avanzará en el camino de la selección de los hijos? En otras palabras, ¿alguien sabe cuál es el objetivo final de este proceso de exclusión de los embriones menos deseados o menos “perfectos”? ¿Se transformará en el futuro la FIV, combinada con el diagnóstico preimplantacional, en la forma ordinaria de reproducción a fines de evitar la “lotería” de la procreación natural? Todas estas son preguntas fundamentales que la sociedad tiene que plantearse para decidir si quiere o no avanzar en esa dirección. Porque no es razonable tomar un camino cuando uno no sabe adónde lleva o cuando se tienen fuertes sospechas de que conduce a un lugar al que no se quiere llegar.

Sin duda, se puede entender perfectamente el deseo de los padres de tener un hijo sano. ¿Qué padres no tienen tal aspiración? De hecho, muchas recomendaciones que se dan a las mujeres embarazadas y que se orientan a evitar daños a la salud del conceptus son perfectamente razonables y hasta debidas (por ejemplo, la abstención de tabaco, de alcohol, de drogas o de ciertos medicamentos). En el mismo sentido, es de esperar que el desarrollo de las terapias génicas somáticas pueda en los próximos años contribuir eficazmente a la prevención y tratamiento de determinadas enfermedades de origen genético, incluso antes del nacimiento[2].

Pero el problema ético surge cuando el medio para lograr el nacimiento de un niño sano consiste en fijarle de antemano ciertas exigencias de “calidad” que debe cumplir para tener derecho a nacer, porque esto presupone que los hijos ya no son queridos por sí mismos. Este enfoque, además de ser contrario a la idea misma de derechos humanos, altera radicalmente la relación entre padres e hijos, porque estos últimos pasan a ser aceptados sólo de modo condicional. Como lo explica un autor, “la idea de una paternidad condicionada constituye una inaceptable transgresión de un límite, porque la determinación genética del niño por venir y, a través de ella, el intento de influir directamente en las modalidades de su ser, transforman la relación entre padres e hijos en una relación unilateral e instrumentalizadora”.[3] En efecto, la selección embrionaria degrada profundamente la relación paterno-filial, que debería ser un vínculo entre personas, es decir, entre iguales (aunque con roles distintos), al nivel de una relación de dominación de tipo sujeto-objeto, dueño-esclavo.

Esto nos lleva a preguntarnos si, en definitiva, no es mucho más lo que se pierde a nivel social que lo que se gana a nivel de la pareja individual en esta búsqueda desenfrenada del hijo de “buena calidad”. ¿No existe el riesgo de abandonar en el camino nociones estructurantes de cualquier sociedad, como la de “padre”, de “madre”, de “hijo”, y en última instancia, la de “persona”? Este tipo de reflexión resulta hoy urgente, más que nunca, si no se quiere avanzar en forma ciega hacia una optimización puramente biológica e instrumentalizadora de quienes nos sucedan. En otras palabras, conviene interrogarse acerca del sentido último de las tecnologías reproductivas antes de que su función eugenésica se nos imponga como un hecho consumado.

Entre los grandes críticos del diagnóstico preimplantacional a raíz de sus implicancias eugenésicas se destaca el biólogo francés Jacques Testart, quién, paradójicamente, fue quién realizó la primera FIV en Francia en 1982. Testart viene denunciando, desde hace ya dos décadas, que si bien la FIV se está usando al principio sólo para excluir los embriones con mayores riesgos de padecer ciertas anomalías, graves o menos graves (eugenesia negativa), luego comenzará también a ser utilizada para seleccionar, entre los embriones sanos, a aquellos que posean determinadas características (eugenesia positiva). A Testart no deja de sorprenderle que este proceso esté teniendo lugar en medio de la pasividad general, cuando se trata de una repetición, aunque en forma consensual y no violenta, de las políticas eugenésicas que dominaron Europa durante la primera mitad del siglo XX.[4] En su opinión, el recurso a la selección embrionaria es mucho más grave incluso que la clonación, que se limitará a aplicaciones limitadas y clandestinas. En cambio, el diagnóstico preimplantacional abre subrepticiamente las puertas a una nueva forma de eugenesia, “dulce, democrática e insidiosa”, cuyas consecuencias a largo plazo para la humanidad nos son totalmente desconocidas. En los últimos años, el biólogo francés sigue denunciando el incremento gradual de las indicaciones del DGP, que se alinea cada vez más con una política eugenésica.[5] Según Testart, sólo falta la tecnología que permita producir óvulos en abundancia para que estalle la demanda de niños “de calidad.”[6]
En realidad, el temor de Testart de que el diagnóstico preimplantacional sería empleado con fines de eugenesia positiva ya se está concretando. Desde hace pocos años, la técnica también está siendo usada para seleccionar, no sólo un embrión que sea sano sino que, además, sea histocompatible con un hermano ya nacido que sufre de una enfermedad susceptible de tratamiento mediante un trasplante celular. En este caso, el embrión es elegido para servir como “bebé-medicamento”, es decir, como donante de células en beneficio de su hermano. Este procedimiento es problemático, en primer lugar, porque ciertos embriones serán descartados, aunque sean sanos, por el sólo hecho de no ser compatibles con su hermano enfermo; en segundo lugar, porque supone una instrumentalización grosera del hijo por venir. ¿Cuál será el desarrollo psicológico de ese niño al saber que fue “elegido” sólo porque era compatible con su hermano mayor y que, de no haberlo sido, hubiera sido eliminado sin la menor contemplación?

También el filósofo alemán Jürgen Habermas ha criticado con fuerza la “eugenesia liberal” que supone el DGP, por cuanto implica ejercer un poder exorbitante y desmesurado sobre nuestra descendencia y conduce de este modo a una pérdida de libertad de las generaciones futuras.[7] La nueva eugenesia recibe el calificativo de “liberal” porque ya no es impuesta por el Estado con fines de “purificar la raza”, tal como ocurrió en la primera mitad del siglo XX en varios países occidentales, llegando a su paroxismo en la Alemania nazi. Ahora ya no es el Estado, sino que son los particulares quienes aspiran a seleccionar el hijo de “mejor calidad” a través de las posibilidades abiertas por la tecnología. Sin embargo, no hay que olvidar que tal seleccion se realiza en base a los criterios propuestos por los científicos y que son incorporados en las leyes. Pero, más allá de este (relativo) cambio de actores, que implica una suerte de “privatización” de la eugenesia, la cuestión ética de fondo sigue siendo la misma: ¿la selección humana no contradice el principio según el cual todos los seres humanos tienen el mismo valor, independientemente de su estado de salud? 

Según Habermas, a fuerza de querer reemplazar la contingencia de nuestro origen natural por una elección deliberadapor medio de la tecnología, se pone en juego, nada más ni nada menos, que nuestra condición de sujetos. En efecto, la contingencia que domina la procreación natural se revela como la condición necesaria para el poder ser-uno-mismo (Selbstseinkönnen) y para afirmar la fundamental naturaleza igualitaria de nuestras relaciones interpersonales.[8] En otras palabras, la conciencia misma de ser-persona se desdibuja en quién ya no se ve a sí mismo como simplemente dado, sino como seleccionado por otros individuos por el mero hecho de poseer ciertas cualidades. Tal individuo vivirá con la conciencia de que ha merecido nacer solamente porque poseía las características queridas por otros y no porque su vida tuviera un valor intrínseco. Esto, claro está, es contrario a la idea misma de dignidad humana, que supone que todo individuo tiene un valor inherente en virtud de su mera condición humana y que, por consiguiente, todos los seres humanos tienen el mismo valor. Además, también cabe preguntarse si la ideología eugenésica no lleva subrepticiamente a estigmatizar a quienes hoy padecen ciertas discapacidades graves ya que, al menos de modo implícito, se les está diciendo que si en la época en que fueron concebidos hubiéramos contado con las actuales tecnologías de selección embrionaria, hoy no vivirían.[9]
 
LA LEY EN LA PENDIENTE RESBALADIZA
 

Los países que decidieron autorizar el diagnóstico preimplantacional se han colocado, tal vez sin advertirlo, en una auténtica “pendiente resbaladiza” (slippery slope) que los lleva a aceptar una eugenesia cada vez mayor. Para ilustrar este proceso, se expondrá sintéticamente la evolución legislativa en tres países que han legalizado esta técnica: España, Gran Bretaña y Francia.[10]
 

España
 

En España, el diagnóstico preimplantacional fue autorizado en 1988 a través de la ley 35/1988 sobre las técnicas de reproducción asistida del 22 de noviembre de 1988, que actualmente ha sido reemplazada por la ley 14/2006  del 26 de mayo de 2006.  

La ley de 1988 preveía que las intervenciones en el embrión tendrían, entre otras finalidades, la de “detectar enfermedades hereditarias, a fin de tratarlas, si ello es posible, o de desaconsejar su transferencia para procrear” (art. 12, par. 1). La ley de 2006 regula el DGP, en su artículo 12, inciso 1, de un modo mucho más detallado que la ley anterior.[11] Al mismo tiempo, el inciso 2 amplía enormemente los motivos por los que se permite la selección embrionaria. Primero, para obtener embriones histocompatibles que pudieran tener un fin terapéutico para terceros. Luego, “para cualquier otra finalidad”, en la medida en que se cuente, en cada caso, con la conformidad de la autoridad sanitaria correspondiente, previo informe de la Comisión Nacional de Reproducción Humana Asistida. Es decir, se delega a un mero organismo administrativo la posibilidad de autorizar, en principio, cualquier otra forma de selección embrionaria. Como se advierte, lo que al principio se había aceptado a título excepcional pasa ahora, subrepticiamente, a ser la regla. Aquí ya estamos muy cerca del último tramo de la pendiente resbaladiza, es decir, de una eugenesia sin límites. Como lo destaca un autor, no es difícil prever que el criterio permisivo de la nueva ley conducirá a que el DGP se extienda poco a poco a enfermedades menos graves e incluso que comience a emplearse simplemente para satisfacer los deseos, por naturaleza ilimitados, de los padres potenciales respecto de sus hijos.[12]
 

Gran Bretaña
 
Con respecto a Gran Bretaña, hay que recordar que fue el primer país en el que se practicó el DGP en 1992 en una pareja con riesgo de transmitir la fibrosis quística a su descendencia. La ley sobre las técnicas de procreación (Human Fertilisation and Embryology Act) había sido adoptada dos años antes, en 1990. En lo que se refiere al DGP, la ley, reformada en 2008, contenía en su Anexo 2 (Schedule 2) algunas referencias vagas a esta técnica, ya que incluía entre las prácticas que necesitaban autorización « las que tienden a garantizar que los embriones tienen las condiciones apropiadas para ser transferidos a una mujer » (art. 1(d))[13] y enumeraba, entre los objetivos de las investigaciones con embriones, el de “desarrollar métodos para detectar la presencia de anomalías genéticas o cromosómicas en los embriones antes de su implantación” (art. 3.2(e)).[14]
Ante la vaguedad de la ley con respecto al DGP, el organismo de aplicación de la misma, la Human Fertilisation and Embryology Authority (HFEA), desarrolló en su Code of Practice directivas mucho más detalladas que, de hecho, ampliaban los supuestos previstos por la ley. La última versión del Code of Practice, de 2007, autoriza el DGP en tres situaciones: cuando el embrión tiene riesgos de padecer una enfermedad grave de origen genético (par. G. 12.3); cuando hay mayores riesgos de anomalías cromosómicas (por ejemplo, porque la mujer es mayor de 35 años, o tiene antecedentes de abortos espontáneos o de tentativas fallidas de FIV) (par. G. 12.4) ; o cuando se quiera garantizar la histocompatibilidad del embrión con un hermano enfermo (par. G. 12.5).[15]
Esta ampliación de los supuestos en los que el diagnóstico preimplantacional está permitido adquirió fuerza de ley en 2008, con la reforma de la Human Fertilisation and Embryology Act de 1990. El Anexo 2 (Schedule 2) de la ley prevé explícitamente en el parágrafo 3 que el examen de los embriones (embryo testing) será también autorizado, entre otros fines, para seleccionar el sexo del niño en el caso de enfermedades ligadas al sexo y para generar un donante de tejidos compatible con un hermano que sufre de una enfermedad grave (subparágrafos 1ZA(1)(c) y 1ZA(1)(d), respectivamente).

 

Francia
 

En Francia, el DGP (que la ley denomina “diagnóstico biológico”, diagnostic biologique) se autorizó por primera vez, “a título excepcional”, a través de la ley n° 94-654 del 29 de julio de 1994, que exigía que existiera “una fuerte probabilidad de dar lugar al nacimiento de un niño con una enfermedad genética grave e incurable” (antiguo artículo L. 162-17 del Código de la Salud Pública).[16]
Exactamente diez años después, la normativa de 1994 fue modificada por la ley n° 2004-800 del 6 de agosto de 2004, que amplió notablemente el campo de aplicación del diagnóstico preimplantacional, que de ahora en más también puede efectuarse:

a) Cuando se ha identificado una anomalía responsable de una “enfermedad gravemente invalidante, de manifestación tardía y que pone prematuramente en peligro la vida”, no sólo en uno de los miembros de la pareja, sino también en alguno de sus ascendientes inmediatos (art. 2131-4 del Código de la Salud Pública).[17] Es decir, se autoriza que una pareja sana y sin problemas particulares de infertilidad acuda a la fecundación in vitro y a la selección embrionaria por el mero hecho de contar en la familia con antecedentes de alguna enfermedad grave.

b) “A título experimental”, se autoriza el DGP para concebir un niño que sea compatible con un hermano ya nacido que sufriera de una enfermedad genética grave e incurable que pudiera acarrearle la muerte en los primeros años de vida y siempre que el trasplante de células pudiera mejorar de modo decisivo su pronóstico (art. L. 2131-4-1 del Código de la Salud Pública).

Esta doble ampliación del diagnóstico preimplantacional ha sido criticada por algunos autores, que consideran que la ley se contradice, al derogar los mismos principios que enuncia, sobre todo, el de no discriminación genética y el rechazo de las prácticas eugenésicas. Por ello, se afirma, la nueva ley “viene a reforzar, dentro de una lógica eugenésica, la selección de seres humanos con la determinación de niveles de calidad y así tiende a derogar los límites que se habían fijado al DGP”.[18]
 

La pendiente resbaladiza
 

La evolución legislativa de los tres países mencionados muestra bien que hay serios motivos para temer que la autorización de la selección embrionaria, aunque tenga al principio un carácter excepcional, lleva inevitablemente a ampliar más y más las situaciones en las que tal selección está permitida. Cada nuevo paso juega el rol de fait accomplique luego se invoca para justificar el paso siguiente. Es decir, una vez que se ha aceptado el principio de la selección humana, una vez que se ha cruzado el Rubicón de la eugenesia, todo lo que sigue es simplemente avanzar en la misma dirección; no hay razones de fondo para decir “solamente hasta aquí y no más”. De hecho, éste es precisamente uno de los argumentos que utilizan quienes proponen eliminar toda restricción al uso del DGP. Así por ejemplo, John Robertson sostiene que si la selección embrionaria ya se autoriza para evitar el nacimiento de niños con enfermedades graves, no hay ningún motivo para excluirla ante enfermedades menos graves, o ante simples predisposiciones genéticas que tal vez nunca se manifiesten o que puedan manifestarse a una edad avanzada del individuo.[19]
Está claro que, en esta materia, el argumento de la “pendiente resbaladiza” es mucho más que una mera hipótesis académica. El ejemplo más elocuente en tal sentido es el ya citado de España, que con la nueva ley da en principio luz verde a toda forma de selección embrionaria, en la medida en que se cuente con la autorización administrativa pertinente. Esta marcha hacia una eugenesia ilimitada no es para nada sorprendente. Al contrario, como lo destaca la bioeticista alemana Regine Kollek, el diagnóstico preimplantacional “tiene una tendencia intrínseca a superar todas las barreras que se le quisieran imponer de antemano.”[20] O como lo afirma con agudeza Habermas, con el DGP ya se hace difícil distinguir entre la determinación de los caracteres no deseados y la optimización de los deseados, es decir, entre lo (supuestamente) “terapéutico” y lo “eugenésico”, entre la “prevención” y la “selección”.[21]
Es cierto que el diagnóstico prenatal seguido de aborto del feto que sufre de ciertas deficiencias o malformaciones ya implica una práctica eugenésica. Pero el DGP exacerba el deseo de selección y le confiere un ímpetu inusitado, porque da la oportunidad de evitar incluso las mas menores desviaciones de lo que se percibe como la “normalidad”.[22] Mientras una pareja probablemente no abortaría un feto sano por el mero hecho de ser portador de una determinada mutación recesiva o por no ser del sexo deseado, si es confrontada con diez embriones de entre los cuales debe seleccionar solamente dos o tres, tendrá menos problemas para excluir los embriones que, aunque sean sanos, tengan una mutación recesiva y preferirá los que no la tienen, o los de un sexo antes que los del otro. Es de prever que esta tendencia hacia una selección creciente, incluso por motivos menores, se va a incrementar a medida que se extienda la lista de posibles predisposiciones que pueden detectarse a través de los exámenes genéticos.

 

CAUSAS FILOSÓFICAS Y CULTURALES DE LA EUGENESIA SELECTIVA
 
A continuación se intentará resumir tres de las causas profundas de la tendencia hacia una eugenesia selectiva que se observa en el contexto de la procreacion asistida: 
 

Paso de una “medicina terapéutica” a una “medicina del deseo”
 
La fecundación in vitro acompañada de selección embrionaria se ubica netamente en el contexto de lo que se suele denominar “medicina del deseo”, es decir, de una medicina que ha abandonado su finalidad terapéutica clásica en cuanto ya no trata de prevenir o curar una enfermedad, sino que “aspira, ante todo, a satisfacer los deseos y fantasmas de los individuos”.[23] En este caso, se trata no sólo de responder al deseo de tener un hijo, sino de procurar uno de una determinada “calidad”, “libre” de determinados predisposiciones o anomalías genéticas. Ahora bien, el nivel de “calidad” exigido va a variar según las ideas o preconceptos que tenga cada pareja acerca del hijo que desea, según una lógica muy semejante a la que gobierna nuestra actitud antes los bienes de consumo. Dado que los deseos de los consumidores son, por definición, ilimitados, contingentes y escapan al encuadramiento dentro de parámetros objetivos, no es difícil prever que la tendencia hacia una eugenesia creciente en el ámbito de las técnicas de procreación será cada vez más fuerte.

Cabe señalar que, en realidad, la eugenesia selectiva a nivel embrionario no es más que la continuación de un proceso que ya se inició con la introducción de la contracepción y la legalización del aborto, que abrieron las puertas a la disociación entre sexualidad y procreación. En efecto, la misma lógica que permitió a las mujeres rechazar un hijo a través de los medios que provee la medicina, las lleva ahora a reclamar lo contrario, es decir, que se les procure, por medio de la medicina, un hijo libre de defectos. Esta ideología voluntarista lleva poco a poco a ver al hijo deseado como el “hijo programado”, como el hijo que resulta de la tecnología. Y si basta con el deseo para justificar el acceso a la tecnología, gradualmente el deseo se transforma en un “derecho” que la sociedad está obligada a respetar. Es decir, se pasa imperceptiblemente del “deseo” al “derecho”. Este fenómeno se ve a su vez facilitado por la denominada “inflación” de derechos, es decir, por la tendencia a atribuir a toda pretensión individual, aún hasta a la más nimia o poco relevante, el calificativo de “derecho”. Tal evolución tiene lugar en un contexto en el que los derechos tienden a ser concebidos de modo puramente voluntarista, es decir, desprovistos de toda referencia a un bien objetivo que les sirva de justificación. Es así como surge la idea de que se tiene un “derecho” al hijo (o mejor dicho, a un hijo de determinadas cualidades), cuando en realidad tal derecho no tiene asidero, porque, a menos de restablecer la esclavitud, el hijo es siempre (y debe seguir siendo) “sujeto”, no “objeto” del derecho de un tercero.

 
Pérdida de conciencia del valor inefable de cada vida humana
 
Otro factor que incide en la difusión de la nueva eugenesia es la pérdida de conciencia del valor inefable e intrínseco que tiene toda vida humana, aún cuando se encuentre todavía en un estadio embrionario y esté expuesta a riesgos de padecer determinadas enfermedades. Resulta paradójico que en una época en la que se habla como nunca antes de “dignidad humana” y después de que se haya afirmado en documentos internacionales la idea de que “todos los miembros de la familia humana” poseen una “dignidad inherente”[24], nos encaminemos hacia prácticas abiertamente eugenésicas, que implican la negación de la idea misma de igual dignidad. En verdad, la ideología eugenésica supone el paso de una cultura del “valor de la vida” a una cultura de la “calidad de la vida”, es decir, a la idea de que no toda vida vale la pena de ser vivida, o para decirlo más crudamente, de que hay vidas que no tienen ningún valor.
En el fondo, esta tendencia implica una confusión entre dos categorías fundamentales que deberían permanecer claramente diferenciadas en toda sociedad civilizada: las “personas” y las “cosas”. Utilizando la terminología kantiana, podemos decir que mientras las personas son fines en sí, las cosas son medios; mientras las personas tienen una dignidad, las cosas tienen un precio; mientras las personas son únicas e inefables, las cosas son intercambiables por otras equivalentes. El sólo hecho de fijar de antemano estándares de “calidad” al hijo por venir, a fin de seleccionar solamente aquellos que cumplan con los requisitos fijados supone una cosificación del hijo, que deja de ser un fin en sí para convertirse en un simple medio destinado a satisfacer los deseos de los padres.[25]
 
La utopía acerca del poder ilimitado de la tecnociencia de mejorar el ser humano
 
Otro de los motores más fuertes de la nueva eugenesia es el pensamiento utópico que lleva a creer en las posibilidades supuestamente ilimitadas de la ciencia de optimizar el ser humano. Es cierto que esta utopía no es nueva. Ya Descartes veía a la medicina como el instrumento del perfeccionamiento del ser humano y el fundamento de la “nueva moral” que proponía y escribía: "si es posible encontrar un medio que haga a los hombres más sabios y hábiles de lo que lo han sido hasta ahora, es en la medicina donde debemos buscarlo."[26] Pero esta idea se mantenía hasta hace pocas décadas a un nivel puramente académico. Las nuevas posibilidades abiertas por la genética aliadas con el desarrollo de las técnicas de procreación le han conferido un impulso inusitado, creando la ilusión de que, al fin, el viejo sueño va a poder concretarse, aun cuando en una primera etapa debamos contentarnos con una eugenesia meramente negativa (o selectiva).

Este pensamiento es utópico porque da por supuesto que la imperfección física y moral del ser humano se puede corregir por medio de la tecnología, de modo semejante a cómo se repara una máquina defectuosa. Esta actitud es doblemente errónea: primero, porque no advierte que la finitud e imperfección del ser humano es constitutiva de su ser. Es decir, no se trata de una falencia propia de quienes padecen de alguna enfermedad o discapacidad, sino que, en última instancia, afecta a todo ser humano por igual, incluso a los aparentemente más sanos, ya que todos estamos expuestos al dolor físico y moral y, en último término, a la muerte. En segundo lugar, porque la utopía eugenésica sobrevalora ingenuamente la dimensión biológico-corporal del ser humano y se olvida de su núcleo más profundo y la raíz misma de su personalidad: su espíritu. Aún cuando los hombres del futuro sean concebidos en laboratorios de la manera más aséptica posible y preservados de la transmisión de enfermedades gracias al empleo de gametos anónimos seleccionados y de un examen genético implacable, aún cuando puedan vivir doscientos años o más, aún cuando se les inserten cualidades físicas o mentales especiales, ¿quién nos garantiza que serán mejores en el sentido más pleno de la palabra, es decir, en sentidomoral? ¿Quién nos asegura, por el contrario, que no serán peores? En otras palabras, cuando la ciencia nos promete hijos de “mejor” calidad, cabe preguntarse: ¿“Mejores” para qué? ¿“Mejores” en función de qué criterios?

La utopía biotecnológica nos promete eliminar las deficiencias físicas y morales del ser humano. Pero si el precio a pagar consiste en la pérdida de libertad de los individuos predeterminados del mañana, es decir, en la degradación de su condición de “sujeto”, entonces es demasiado elevado; el remedio viene a ser peor que la enfermedad. Si ello es así, tal vez sea preferible la no realización de la utopía. Como lo sostiene Hans Jonas, el ser humano, tal como es, con defectos y debilidades, merece ser respetado en su condición falible. Por ello, antes de embarcarnos en los "sueños presuntuosos de las utopías" deberíamos contentarnos con un "sueño de la moderación."[27]
Sólo un mundo que permite a los hombres vivir y ser aceptados con sus propias discapacidades y limitaciones es, a largo plazo, un mundo humano, un mundo que no exige la perfección para reconocer el derecho a vivir, un mundo en el que la compasión, el amor y la empatía siguen estando llamados a jugar un rol en las relaciones recíprocas.[28] Desde luego, la ciencia médica no debe abandonar la lucha contra la enfermedad y el dolor, que constituye, después de todo, su objetivo esencial, pero este esfuerzo debe hacerse tomando como punto de partida irrenunciable la aceptación de la fragilidad de la condición humana.

 
CONCLUSION
 

Para concluir, retomamos el mito de Pandora que fue mencionado al principio. Según la leyenda, después de haber dejado escapar todos los males y plagas del cofre, Pandora vio que en el fondo yacía todavía algo: la Esperanza. Con esta imagen, los griegos querían significar que la Esperanza es una virtud imprescindible para afrontar los males, especialmente cuando parecen superarnos y no tener solución. Lo contrario de la esperanza es justamente la desesperanza, que paraliza y lleva a la inacción.

Frente al desafío enorme que supone el surgimiento de esta nueva forma de eugenesia que constituye la selección embrionaria, que pareciera estar iniciando un proceso poderoso e irreversible, tenemos que mantener la esperanza de que, a corto o largo plazo, la razón tiene que triunfar; de que, en algún momento, los hombres van a tomar conciencia de que debemos preservar la libertad de las personas que nos sucedan, que no deben convertirse en meros medios para satisfacer los deseos de los manipuladores del presente; de que tenemos un deber de justicia hacia las generaciones futuras, o en otras palabras, hacia la Humanidad como tal; de que cada individuo que viene al mundo debe seguir siendo visto como dotado de un valor inherente y por tanto independiente de su estado de salud, de sus predisposiciones genéticas, de su sexo, origen étnico o demás características particulares; de que la comunidad científica hará los esfuerzos  necesarios para descubir nuevos procedimientos orientados a prevenir y tratar eficazmente anomalías de origen genético a través de procedimientos que sean compatibles con la dignidad humana, tales como la terapia génica somática.

Como se advierte, el debate acerca del diagnóstico preimplantacional supera, de lejos, el marco de la discusión acerca de una simple técnica complementaria de la fecundación in vitro. La selección embrionaria implica opciones fundamentales para la sociedad de las que hay que ser bien conscientes desde un principio. Estamos ante un terreno extremadamente complejo de reflexión ética y de decisión política, en el que una sabiduría particular será necesaria, más que nunca, para encontrar las buenas respuestas para nosotros y para las generaciones que nos sucedan.
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BARBARA CHYROWICZ

 
«Selective» Eugenics and «Enhancement» Eugenics

 

The postulate that human nature should be perfected and enhanced is one of the slogans frequently adopted by the enthusiasts of modern advancements in biomedicine that may contribute not only to the elimination of the dysfunctions of the human organism, but also to endowing it with the traits that are not directly related to the nature of the Homo sapiensspecies, or even with an entire new trait scale. However, since there is no human nature «as such,» and we deal merely with individuals that exhibit the nature determined by their species, any projects to enhance human nature will unavoidably concern particular human individuals. Still, the fact remains that in the case of a project to enhance human nature, as well as in the case of any other action that involves interference with the psychophysiological structure of the human being, the question about the normative dimension of human nature is brought up. Interestingly, the human being not only «is» his nature, but also «possesses» it, the relation in which he remains to his nature being such that he is capable of a rational interpretation of the processes that take place in his organism and of applying this knowledge in various attempts to interfere in his nature. In the context of eugenic projects, the question is raised not only about the biological limits of the admissible interference with human nature, but also about the moral ones. Moreover, while its biological limits can be delineated, the moral ones need to be discerned. Not everything that is possible is thus morally permissible. Proponents of eugenic ideas seem to be committing an error analogous to the one that occurs in the debates on man’s wrongful attitude to the possession of material goods. Just as it is the case that being as such deserves primacy over possession of material goods, so, too, being as such deserves primacy over possession of the traits presupposed in eugenic designs. The eugenic nature of a project to enhance human nature, much as it may appear charitable to human beings in terms of its goals, practically involves the annihilation or elimination of the individuals whose natural endowment does not match the acknowledged «qualitative standard.» The reason is that, in such projects, it is presupposed that value does not lie in the fact of the being of a particular individual, but is inherent in the qualities of his or her existence, in his or her possessing the human nature that exhibits the particular parameters.

            In fact the postulate that human nature should be enhanced has a double dimension: it may be either negative or positive. It will be negative whenever enhancement of the species involves annihilation or elimination of the individuals that do not meet the biological determinants considered as the standards of a «worthy» life. In such cases, we are dealing with eugenic selection. However, the same postualte will be positive if we assume that once man, with the progress in genetics (or in genetic engineering), acquires the ability to enhance his species, he should take advantage of it unconditionally. Already in 1963, eminent British biologist Julian Huxley spoke in that vein at a symposium on the future of the human species:

„... it is clear that the general quality of the world’s population is not very high, is beginning to deteriorate, and should and could be improved. It is deteriorating, thanks to genetic defectives who would otherwise have died being kept alive, and thanks to the crop of new mutations due to fallout. In modern man, the direction of genetic evolution has started to change its sign from positive to negative, from advance to retreat: we must manage to put it back on its age-old course of positive improvement.”[1]
            According to Huxley, enhancement of human nature is by no means a whim of  geneticists, rather, it should be perceived as a moral duty resulting from the assumption of the responsibility for the future of our species.

            In keeping with the problems I have delineated so far, my lecture will consist of three substantial parts: I shall begin with a presentation of the problem of eugenic selection, then I shall concentrate on the question of eugenic enhancement, and, finally, I shall attempt to disclose the assumptions at the basis of the argument, advanced by eugenists, from the responsibility for future generations. To conclude, I shall point to two modern projects known as, respectively, posthumanism and transhumanism, in which enhancement of human nature is tantamount to introducing a change in the essence of humanity. These ideas, however, will not be discussed in detail.

 

1. Selective Eugenics

The purpose of selective eugenics is either to prevent the birth of babies showing serious genetic or structural disorders, or to terminate their lives once they have already been born. The relationship between such procedures and the idea of enhancing human nature was

 

evident already in the above quoted statement of Huxley: Elimination or annihilation of genetically flawed individuals is perceived as a chance of eliminating genetic diseases from the population and as a prospect for a general improvement in its overall biological condition. Selection of this kind can be accomplished at various stages of the baby’s life. The first (and in the temporal sense the earliest) opportunity may be provided by genetic counselling offered to future parents. Concerned about the quality of their planned offspring, parents might readily agree to have genetic tests performed so that, once potential genetic anomalies of one of them (or of both of them) are found, they can abandon the idea of having their biologically own children, and take the opportunity to use (male or female) gamete transfer from external donors. The baby will be conceived then with a recourse to methods of medically assisted procreation. The second possibility of selection is offered by preimplantation genetic diagnosis involving in vitro technologies. In this case, selection is applied to embryos made in laboratory test-tubes, with a view to finding their genetic anomalies. Only those embryos that successfully pass the test are qualified to be transferred in uterus. The third possibility of the selection of human beings to be born involves prenatal diagnosis. After a baby is diagnosed to be sick by means of genetic tests, it is killed on eugenic grounds. However, in the argumentation that accompanies such procedures, eugenic grounds are not referred to directly. Instead, as it is the case with PDG (preimplantation genetic diagnosis), the good of the unborn child is invoked. Non-being is assumed to be better for him (or her) than being that is genetically flawed. Ideas of this kind are currently developed also in the field of law and they are manifest in phrases such as a “wrongful conception,” a “wrongful life” or a “wrongful birth”. The proponents of PDG stress that embryo selection is significantly better a «solution» than abortion as far as elimination of genetically flawed human beings is concerned: The baby’s mother is not pregnant yet and she does not feel attachment to her child, while abortion is always a traumatic experience and a shock to the mother’s organism, a shock that, owing to PDG, the woman can avoid.

            The proponents of the third method of eugenic selection enumerated above are also opponents of abortion. In their opinion, even babies in the case of whom prenatal diagnosis has proved serious genetic or structural disorders must be allowed to be born. However, after it has been confirmed that a serious defect prevents any chance that the infant will enjoy a life showing the desired psychophysical quality, the therapy is abandoned except for nursing. Therefore, such a procedure is referred to as selective non-treatment. Yet one might rationally discuss the moral controversies concerning therapy abandonment only in reference to the cases in which therapy as such is at all possible. For this reason, including therapy abandonment among instances of eugenic selection does not apply to the cases in which no therapy is possible. In those latter cases, doctors who do not initiate therapy do not make any selection, as «selection,» as it were, has already been made by nature. Attempts to rescue infants whom medicine, at its current stage of development, cannot help would exhibit marks of persistent therapy, although this therapy would be applied in the initial, as opposed to the ultimate, phase of human life. However, in situations when therapy is possible (for instance in the cases of infants born with spina bifida), its abandonment seems to imply a «hope» that the worsening condition of the child will promptly help us «get rid» of the problem. Against the opinion fostered by its proponents, selective non-treatment is by no means more humane than abortion. One cannot help but see hypocrisy in the arguments invoked for selective non-treatment. This hypocrisy is probably most spectacular in the case of the so-called “last door” argument, which holds that no treatment with normal nursing care, unlike abortion, becomes a safeguard against wrong prenatal diagnosis.[2]
            The mentioned cases of eugenic selection most frequently involve annihilation of human beings. Apart from referring to the «wrongful life» theory, their proponents frequently make recourse to the argumentation from the «responsibility for future generations» and hold that we are morally responsible not only for the existence of future generations, but also for their psychophysical quality. Thus, once we are able to diagnose sickness in advance, allowing the birth of a baby with this sickness would be an irresponsible act, tantamount to harming the infant in question. It would have been better for him (or her) not to have come into existence at all. Actually, Better Never to Have Been  is the title of a book published by David Betanar in 2006.[3]
            In the context in question, the paradox inherent in the presented argumentation lies in its claim that human beings should be killed not only for the sake of their own alleged good, but also for the sake of the good of those who have not come into existence yet. One of the more significant moral philosophers of the previous century, Richard Mervyn Hare, presents, in one of his essays, the following fictitious exchange between a seriously ill unborn child and his probable brother: “Andrew points out that if the foetus is not born, there is a high probability that he, Andrew, will be born and will have a normal and reasonably happy life. To this the foetus might reply: «At least I have got this far; why not give me a chance?» But a chance of what? They then do the prognosis as best they can and work out of the chances of the various outcomes if the present pregnancy is not terminated. It turns out that there is a slim chance, the foetus will, if born and operated on, turn into a normal and, let us hope, happy child. All right, we’ll make a bargain. We will say that I am to be born and operated on, in restoring me to normality. If the operation is successful, well and good. If it isn’t, then I agree that I should be scrapped and make way for Andrew.”[4] 
 
2. Enhancement Eugenics

Enhancing human nature can be perceived as continuation of selection, the most emblematic evidence being that of the practice of artificial insemination with the sperm of selected donors, a eugenic idea advanced by Robert Graham, founder of the  Repository for Germinal Choice.[5] This kind of selection (its range being determined by the laws of inheritance) is made in the hope of conceiving children with potentialities that are higher than average. Generally speaking, the process of selection involves elimination of the individuals who do not meet the qualitative standards determined by the potentialities of the species, while enhancement tends to surpass the standards set by the species. However, determining the new, supra-species standards remains to be a prerogative of man, and thus the objection of playing God is put forward in the debates on enhancement of human nature, or rather in its criticisms. This objection is used in particular in reference to the human decisions based on a wrong appreciation of the value of life or in reference to the interference in nature the consequences of which man is unable to predict. Man is incapable of creating things, he can merely process them and that is why both in the case of the first procedure (i.e. selection) and in the case of the second one (i.e. enhancement) the way human nature is approached evokes the connotation of manufacture. Considering the character of human production – described above as manufacture – one can suppose that the next stage will be no longer enhancement of human nature, but rather changing it. I am going to address such projects in the concluding part of my presentation. Let us now pass on to the description of enhancement eugenics.

            First of all, enhancement of human nature does not have to express eugenic attitudes. The reason is that nature can be perfected within the potential of the species, by way of physical or intellectual training. For instance, preventive immunization of the human organism against infectious diseases can be considered a way to enhance human nature. Moreover, not all the forms of enhancing human nature – much as they may have been already marked with eugenic ideas – involve interference with the human genetic inheritance. For instance, a cosmetic surgery is also a form of enhancing human nature, so are certain applications of psychopharmacology, the top accomplishment in this respect being the famous Prozac, which not only eliminates the feeling of depression, but also suppresses remorse and enhances self-esteem.[6] Neither do cosmetic surgeries arouse moral anxieties if they serve to correct inborn defects, such as a cleft palate, or if their purpose is to correct injuries suffered in accidents. Psychopharmacology in turn offers a chance of normal functioning for mentally handicapped individuals. Cosmetic surgeries and psychopharmacology do not become morally controversial as long as they are not used to treat individuals who are not sick.

            The most serious moral controversies over enhancing human nature concern situations when the purpose of the enhancement in question is to endow the human organism with an expression of its traits that will surpass the potential of the Homo sapiens species. Current advances in modern genetics open new possibilities for eugenic projects and so one can speak about a «new eugenics,» in the case of which enhancement goes beyond «external cosmetology,» affecting the inner structure of human nature and gradually changing it. In other words, one can say that «enhancement» of human nature goes beyond «correction,» transgressing therapy (broadly understood), and becomes its reverse. Thus the treatment/enhancement distinction has been introduced. Yet it is relatively difficult to draw a sharp borderline between these two kinds of medical intervention, if we take into consideration the difficulties in formulating the definition of sickness and in determining a universally accepted conception of the goals of medicine. In trying to distinguish between these types of action, one usually points to the fact that in the case of treatment of sick individuals (or of their organic dysfunctions) therapeutic procedures are applied, while enhancement of human performance or appearance is induced in healthy individuals, that is in those whose organisms perform the functions proper for the species, much as the extent of this performance may be dissatisfying to their actual or potential bearers.[7] For that reason, the distinction between treatment and enhancement is frequently replaced with one between health-related enhancements and non-health-related ones, the former involving preventive measures. The latter, however, is said to comprise three further distinctions, depending on whether we are dealing with, respectively: (1) enhancements available to consenting adults or enhancements chosen by parents on behalf of their young children; (2) genetic enhancements that affect competition in sports or those that do not do it; (3) somatic cell enhancements or germ-line cell enhancements. In the latter case, the intervention will be made in vitro.[8]
            The distinctions I have enumerated do not follow logical classification, which means that assigning a given type of interference to one category does not exclude its membership in another. I will not develop at this point the otherwise important problem of the borderline between «repairing» and «enhancing» human nature, since my primary goal is to present the eugenic dimension of this type of enhancement or, in other words, the eugenic aspect of the attempts to enhance human nature that fit neither in the category of therapy nor in the one of prevention. Occasionally, also reproductive cloning of individuals who possess particularly desirable genomes is included among the forms of enhancing human nature. Strictly speaking, it would amount to copying nature rather than to enhancing it, while the enhancement in question – much as is it illusory – would affect the population rather than an individual.

            Proponents of gene-mediated enhancement of human capabilities have generally distinguished three spheres in which such enhancements might be effected: (1) physical strength and longevity; (2) intelligence, or components of intelligence, including memory; and (3) attitudes toward, and behaviour in relation to, one’s fellow human beings. These three types of conceivable enhancements are also referred to in short as, respectively, physical enhancement, intellectualenhancement and moral enhancement. Among the particular projects in this field one can mention gene-mediated growth-hormone treatment for children, gene-mediated enhancement technique that would reduce one’s daily need for sleep by 50%, with no loss of attentiveness during the waking hours, attempt to increase the efficiency of long-term memory and attempt to raise our intellectual capacity. The most controversial type of enhancement would then concern the sphere of morals, and its purpose might be for instance aggression reduction or elimination of antisocial behaviours. Each of the mentioned projects generates certain medical and moral problems.[9] We shall not discuss them in detail, as what interests us is their common element, namely, their common goals and the belief all of them manifest that the ability to recognize the modes of trait inheritance is, as Huxley claimed, a challenge.

            From the point of view of the goals of medicine, enhancing human nature is as futile as persistent therapy. In both cases the doctor is not obliged to meet the requirements of his patients, unless he has some extra-medical goals in view. However, these extra-medical goals have a predominantly eugenic character, which is even strengthened by the already mentioned argument “from the responsibility for future generations” put forward in contemporary debates. The response to the problems generated by the progress in genetics is seen in the creation of a new discipline within applied ethics called “genEthics,” which will be particularly apt to consider the question whether – or to which extent – we should strive towards the enhancement of the psychophysical condition of our species, once we have mastered the possibilities of intervention in it. The programmatic task of this new science would be to determine the scope of our responsibility for future generations, which, however, is tightly connected to eugenic projects. How can we affect the lives of future generations? Proportionally to the possibilities. American ethicist David Heyd points to three fields of such action: Firstly, we may affect future generations’ coming to existence; secondly – the size of this population, and thirdly – its quality. Yet the following problems arise here: Are we obliged to increase the number of happy individuals in the world or at least to prevent the birth of unhappy ones – and if the answer is yes, what is the scope of this duty? Are we responsible for the survival of the species, and if so, should we not tend to limit the size of the population, out of the concern to provide an acceptable living standard for future generations? To what extent can we approve of the supposedly benevolent prospective project of licensing children, which will involve the technologies of genetic engineering?[10]
The planned undertaking I have briefly described is absolutely pragmatic – it is dependent on the present and future potentialities of biotechnology. It subordinates good luck in life to its genetic parameters, which is the reason why its critics often raise the objection that it manifests “genetic reductionism,” another name of which is geneticization. It shows no room for enhancing the potentialities that serve personal fulfillment of the human being. 

 

3. Nature as the Norm in the Controversy Over the Future of the Human Condition
 

Just as the Copernican revolution led humanity to recognize that it did not stand at the centre of the universe, so the genomic revolution made humanity realize that its biological nature does not stand in the «centre of animate nature.» The human organism is not anything extraordinary among all living organisms, which is seen most clearly in the genetic resemblance of human cells to yeast. Researches have found only three hundred human genes that have no recognizable counterpart in the mouse.[11] Genetic code is universal to all living organisms. However, when we strive to defend the unique character of human nature, we are not concerned merely about biology, although it is the biological nature, and in particular the complex nervous system, that constitutes the basis of human expression in its rationality and freedom. Our biological human nature is subject to laws, while rational human nature – to employ Kant’s terminology – makes it possible for the human being to “act according to his conception of laws,” which in turn presupposes free will. The human being has his “conception of laws,” which means that he discerns the moral order, as opposed to being passively subordinated to it. This means he has a choice. He sets his goals and governs his actions as their subject. The human being has his nature, but he evidently transcends it. This implies a twofold appeal: (1) human nature deserves respect as it participates in the personal dignity of the human being, for whom there is no other way of rational expression than that through his nature; (2) the life of each individual being that exhibits human nature deserves respect.

         It is somewhat difficult to consider responsibility for future generations, while we simultaneously question our responsibility for the lives of those who already exist. In the case of the attempts to enhance human nature, we are dealing with the otherwise legitimate desire of perfection. The problem is, however, that the enhancement or perfection of the human being is accomplished on a totally different plane than the purely biological one. In the Christian perspective, the purpose will always be to strive for moral perfection approaching sanctity available to everyone. The human being accomplishes moral perfection proportionally to his potentialities and his efforts, always assisted by the grace of God. This kind of perfection is available to the healthy as well as to the sick and handicapped. In the case of those who lived too short a life or were handicapped, which prevented them from taking any rational and free decision, there was also no opportunity to commit an even slightest evil. Thus natural defects are not an obstacle in attaining salvation, while killing the handicapped certainly is.

         Norbert Wiener, American mathematician and founder of cybernetics, once stated that we had modified our natural environment so radically that we must now modify ourselves in order to exist in this new environment. What does this modification look like, according to the proponents of the idea of posthumanism?

          “It is a time for us to acknowledge our growing powers and begin to take responsibility for them. We have little choice in this, for we have begun to play god in so many of life’s intimate realms that we probably could not turn back if we tried,” says Gregory Stock, biophysicist from John Hopkins University (USA) and Visiting Senior Fellow at the Center for the Study of Evolution and the Origins of Life at California University. „As the nature of human beings begins to change, so too will concepts of what it means to be human. One day humans will be composite beings: part biological, part mechanical, part electronic. By applying biological techniques to embryos and then to reproductive process itself, Metaman will take control of human evolution.”[12] And the words of Hans Moravec, professor of robotics at Carnegie Mellon University in Pittsburgh: “Our artificial progeny will grow away from and beyond us, both in physical distance and structure, and similarity of thought and motive. In time their activities may become incompatible with the old Earth’s continued existence.”[13] Are we facing a real «Matrix»?
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AUGUSTO SARMIENTO

  

“Genética y  Eugenética a la luz de la Teología Moral”

 

La reciente Instrucción Dignitas personae, de la Congregación para la Doctrina de la Fe, al proponer principios y juicios morales sobre las cuestiones planteadas por las tecnologías biomédicas en el ámbito de la vida humana naciente, me dispensa de considerar por extenso las cuestiones implicadas en las nuevas propuestas de la Genética que, según el programa previsto, debía desarrollar yo ahora desde la perspectiva de la Teología Moral. Trataré, por eso, de subrayar algunos de los puntos de la Instrucción, que, en mi opinión, contribuyen a expresar el “gran ‘sí’ a la vida humana, (que) debe ocupar un lugar central en la reflexión ética sobre la investigación biomédica”[1]. Me refiero, con palabras de la Instrucción, a la dignidad personal de “cada ser humano, desde la concepción hasta la muerte natural”[2]. Y desde esa perspectiva, además, tan sólo analizaré algunos de los problemas morales considerados por la Instrucción: en concreto, los relacionados con las “nuevas propuestas terapéuticas que comportan la manipulación del embrión humano o del patrimonio genético humano”[3]. Comenzaré, sin embargo, con la justificación de la peculiaridad y de la necesidad de la reflexión teológico-moral en este tipo de cuestiones.

Estos son, por tanto, los pasos de la exposición que les ofrezco. En primer lugar, se hace una breve referencia a la naturaleza de la reflexión de la Teología Moral sobre las intervenciones biomédicas en relación con la vida humana (I). Se continúa después con la enumeración de algunos de los interrogantes morales que suscitan las nuevas propuestas eugenéticas (II). A continuación se analiza el alcance de la dignidad de la persona, como criterio para la valoración moral de la curación de la enfermedad (III). En el apartado siguiente se ofrece la respuesta de la Teología sobre la moralidad de algunas de las nuevas propuestas terapéuticas (IV). Y, por último, en conexión con el punto primero de nuestra exposición, se considera el servicio de la Teología Moral a la Genética (V).

I. Para no olvidar la dignidad de la vida humana
¿Qué puede aportar la Teología sobre cuestiones como las que suscitan las nuevas tecnologías, si, como ciencia de la fe, su fuente principal y primera es la Revelación? La Palabra de Dios en modo alguno pretende dar una respuesta explícita a todos y cada uno de los problemas que afectan al ser humano y, evidentemente, menos aún a cuestiones tan nuevas como las que plantean las cada vez más sorprendentes aplicaciones de la tecnología en el ámbito de la Genética. Y, por otra parte, ¿la Genética, como ciencia, no tiene ya un campo propio, con un objeto y una metodología específicos?

1. 1. El fundamento último de la verdad del hombre
Es indudable que esta objeción no carecería de sentido si la Teología, al acudir a la Revelación, buscara encontrar respuestas a cuestiones concretas, como, por ejemplo, las referidas a los límites éticos y científicos de las técnicas genéticas. Sin embargo, no lo es, y es plenamente válida, si lo que se pretende es descubrir en la Palabra de Dios el fundamento último de la verdad del hombre, al que, por definición, la Genética, si se refiere al ser humano, está llamada a servir[4]. Las respuestas que se piden son ciertamente concretas (¿se puede o no actuar de esta manera?); pero no serán del todo comprensibles si no se está en disposición de enmarcarlas en la perspectiva más amplia sobre el sentido último de la vida. Como escribía el entonces Cardenal Ratzinger, refiriéndose a la bioética en la perspectiva cristiana (la propia de la Teología Moral), “hay que llegar al nexo íntimo que une la ética aplicada (entendida como búsqueda de respuestas particulares a casos morales específicos) con la moral (como ciencia de la conducta humana en relación con el sentido último de la libertad) y con la fe cristiana, que acoge precisamente la luz que la revelación proyecta sobre el hombre, sobre su vocación sobrenatural y sobre su responsabilidad”[5].

Aquí es donde el discurso rigurosamente racional de la Genética encuentra su “natural” implicación con la Teología y, más concretamente, con la Teología Moral. Ésta, como ciencia, dispone de una fuente específica de conocimiento y de interpretación de las distintas situaciones humanas que le permite ofrecer una luz que ayuda a que las personas implicadas (el paciente o los que le representan, el personal técnico, los miembros de los comités, etc.) procedan con la mayor responsabilidad, es decir, de acuerdo con el respeto exigido por la naturaleza de los seres sobre los que se actúa (en este caso, sobre organismos pertenecientes a la especie humana). Se debe a que sólo en Cristo es dada a conocer la verdad plena sobre el hombre. “En realidad –proclama el Vaticano II en una apretada síntesis— el misterio del hombre sólo se esclarece en el misterio del Verbo encarnado. (...) Cristo (...) manifiesta plenamente el hombre al propio hombre y le descubre la sublimidad de su vocación. (…) Por Cristo y en Cristo se ilumina el enigma del dolor y de la muerte, que fuera del Evangelio nos envuelve en absoluta obscuridad”[6].

1. 2. Evitar los “riesgos” de reduccionismo
Sin interferir para nada en el ámbito propio de las ciencias, la luz de la Teología se orienta de manera particular a evitar la tentación del olvido de la dignidad de la vida humana: a mostrar que el “sí” incondicionado a la vida humana en cualquiera de sus fases es la única actitud verdaderamente coherente con el uso adecuado de las prácticas tecnológicas relacionadas con el ser humano.

Los campos sobre los que actúan las nuevas tecnologías biomédicas se refieren, no pocas veces, a “situaciones límite”. Unas veces porque intervienen sobre el inicio y el término de la vida humana. Otras porque, en muchos casos, afectan a un ser humano, cuya capacidad de desarrollarse como persona parece irrealizable; y, en esa situación, amenaza el riesgo de considerar a la vida humana como si fuera la de un simple organismo viviente, como un bien disponible por y para otras personas. Ese riesgo, además, se ve incrementado por la “opción metodológica” que caracteriza a la “ciencia moderna” y consiste en “tomar, en la consideración de la realidad, sólo las cantidades mensurables mediante la experimentación, y tratar de establecer entre ellas modelos de relación del tipo de las leyes matemáticas”[7]. Esta perspectiva, que, evidentemente, acecha también a la medicina regenerativa, conduce a valorar la vida humana sólo y exclusivamente en y desde su ser físico, lo único que es posible observar y percibir en el laboratorio o en la experimentación.

Es necesario insertar el saber científico dentro de un saber más amplio sobre el hombre, que regule su uso y le señale la dirección del bien global de la persona. De esa manera, al abrir el campo de la competencia científica a la vida del hombre en su totalidad, se protege a la persona frente a la tentación de reduccionismo que amenaza constantemente a las ciencias experimentales[8]. Es una exigencia de la racionalidad de esas prácticas y de las intervenciones biomédicas.

La ciencia y la técnica “por estar ordenadas al hombre en el que tienen su origen y su incremento, reciben de la persona y de sus valores morales la dirección de su finalidad y la conciencia de sus límites. Sería por ello ilusorio –sigue diciendo la Instrucción Donum vitae— reivindicar la neutralidad de la investigación científica y de sus aplicaciones. Por otra parte, los criterios orientadores no se pueden tomar ni de la simple eficacia técnica ni de la utilidad que pueden reportar a unos a costa de otros, ni, peor todavía, de las ideologías dominantes. A causa de su mismo significado intrínseco, la ciencia y la técnica exigen el respeto incondicional de los criterios fundamentales de la moralidad: deben estar al servicio de la persona humana, de sus derechos inalienables y de su bien verdadero e integral según el plan y voluntad de Dios”[9]. Por eso, la valoración de los problemas que se plantean en el ámbito de la biomedicina, “presupone una adecuada concepción de la persona humana en su dimensión corpórea”[10], es decir, una antropología que considere a la persona en su totalidad. Y cuando eso no se percibe, o se silencia, surgen inevitablemente dificultades para valorar la vida como un bien en sí mismo. Y entonces ya no es la vida, sino su calidad, el criterio que determina su valor. No es otra, si no la antropología adecuada, la perspectiva desde la que la Teología Moral habla sobre las aplicaciones de las técnicas biomédicas a la vida humana.

II. Las nuevas propuestas terapéuticas

Hasta no hace muchos años parecían inalcanzables las posibilidades que ofrecen las nuevas tecnologías en la promoción de la salud, y en la prevención y curación de las enfermedades. Hoy, sin embargo, en no pocos casos son una gozosa realidad y no pueden causar más que agradecimiento y admiración. Y, aunque son todavía mayores las expectativas que los logros conseguidos, esa es también la reacción que los esfuerzos y progresos en el campo de la genética despiertan en la Teología. Son, en el fondo, la respuesta de la razón humana a la Razón de Dios, que, al crearlo a su imagen y semejanza, le ha confiado el cuidado del mundo. ¿Cómo no sentir alegría cuando los avances “sirven para superar o corregir patologías”[11], para curar la enfermedad o promover los bienes de la vida y de la salud?

2. 1. Luces y sombras
Pero no todos son luces dentro de las posibilidades que ofrece la Genética. Como estudio de la herencia y de la variación genética en el ser humano, las posibilidades y propuestas terapéuticas de la Genética son múltiples y variadas. “En particular –hace notar Dignitas personae—, ha suscitado un gran interés la investigación sobre células troncales embrionarias en relación a las posibles aplicaciones terapéuticas futuras”[12]. Por lo que, como algunos han creído que las metas terapéuticas eventualmente alcanzables a través de la utilización de esas células podían justificar distintas formas de manipulación y destrucción de embriones humanos, “han surgido una serie de cuestiones en el ámbito de la terapia génica, la clonación y la utilización de las células troncales, sobre las que es necesario un atento discernimiento moral”[13].

Son muchos los factores genéticos implicados en las enfermedades humanas que afectan al genoma en la línea germinal o al genoma en células, tejidos u órganos somáticos[14].Y sobre uno y otro nivel --el de las células germinales y el de las células somáticas—es posible aplicar, al menos en teoría, la terapia génica, es decir, las técnicas de ingeniería genética para curar enfermedades de origen genético[15]. Y cuanto se refiere a los procedimientos técnicos, éxitos, riesgos, etc. que plantea su aplicación en la actualidad, ya ha sido descrito convenientemente. Por eso, se alude a esas actuaciones técnicas tan sólo en la medida en que su valoración moral exige proceder con el debido discernimiento y dan paso a unos interrogantes, cuyas respuestas debe iluminar la Teología, como ciencia de la fe.

El progreso de las ciencias biológicas y médicas, que permite disponer de medios terapéuticos cada vez más eficaces, puede también, como la experiencia muestra suficientemente, dar lugar “a la tentación de transgredir los límites de un razonable dominio de la naturaleza poniendo en peligro la misma supervivencia e integridad de la persona humana”[16]. A la vez que se intenta curar la parte corporal de la persona humana, se puede no tener en cuenta y degradar su dignidad personal. Es necesario, en consecuencia, diferenciar adecuadamente los procedimientos seguidos en las nuevas propuestas terapéuticas.

2. 2. Una distinción necesaria
Una primera distinción, en el ámbito de las intervenciones sobre el patrimonio genético humano, es la que se da entre las “terapéuticas” (genetic therapy) y las llamadas de “amejoramiento” (genetic enhancement)[17]. Las “terapéuticas” están orientadas a curar las enfermedades del organismo, y, si se practican adecuadamente, es decir, respetando el bien integral de la persona, de suyo no ofrecen inconveniente moral alguno. Sin embargo, las de “amejoramiento”, entendidas como el uso de las técnicas de ingeniería genética con el fin de mejorar y potenciar la dotación genética y procurar así que la especie humana goce de la mejor salud y bienestar, plantean múltiples interrogantes: ¿Qué modelo o “idea” de salud es la buena? ¿No darán lugar a una relación entre las personas en la que éstas no serán ya valiosas por sí mismas sino en la medida que responden al modelo o “idea” de persona que se ha determinado convencionalmente? ¿Cuándo “una intervención sobre el patrimonio genético, que sobrepase los límites de la terapéutica en sentido estricto, debe ser considerada moralmente aceptable”?[18].

Otra distinción es también necesaria. En referencia a las actuaciones encaminadas a localizar y corregir los genes causantes de las enfermedades, es decir, en las “terapéuticas”, hay que considerar si la intervención se realiza sobre células germinales (terapia génica germinal[19]) o si se practica sobre células somáticas (terapia génica somática[20]). Una y otra pueden realizarse “in utero” (terapia génica antes del nacimiento) o “post partum” (terapia génica después del nacimiento)[21]. Aparte de connotaciones comunes respecto a las esperanzas de éxito y los riesgos a que pueden dan lugar (posibilidades de rechazos, errores en las “correcciones” que se pretenden, aparición de nuevas enfermedades, descontrol en el seguimiento de los procesos, etc.: un uso equivocado puede ser causa de un desastre para los demás), es claro que cada una de esas modalidades reviste peculiaridades que deberán tenerse en cuenta.  ¿Son controlables los riesgos vinculados a esas terapias? ¿Si se aplican al embrión humano no se incurre  además en las objeciones éticas de la fecundación in vitro? [22].

III. Curar la enfermedad: La “luz” de la Teología
La curación de la enfermedad como expresión del cuidado del hombre sobre la vida es una de las manifestaciones del encargo de “dominar” la creación confiado por Dios al hombre. Y por eso, como es el hombre entero el que ha sido confiado al propio hombre, la moralidad de las terapias no puede limitarse sólo a la consideración biológica de la persona, ha de abarcarla en su totalidad. De ahí también, que la terapia genética, como tal, es decir, en cuanto responde al encargo recibido del Creador, ha de ser valorada positivamente.

Curar la enfermedad, en este contexto, describe un concepto que “se refiere no sólo al bien y la salud del cuerpo, sino a la persona como tal, que, en el cuerpo, está herida por el mal”[23]. No alude a la enfermedad en sí misma, sino a la condición que atraviesa una persona (no existen enfermedades, sólo personas enfermas). Y, como, según se apuntaba antes, al misterio de la persona en su sentido más profundo sólo es dado acercarse de una manera plena desde el misterio de Cristo, forma parte de la curación de la enfermedad ser conscientes del sentido más alto que pueden tener el dolor, la enfermedad y la muerte según revela de manera particular el acontecimiento de la cruz y de la resurrección del Señor.

En consecuencia, curar la enfermedad es buscar el bien integral de la persona que comporta, entre otras cosas, respetar la inviolabilidad y la singularidad de cada  vida humana.

3. 1. Buscar el bien integral de la persona
En la recta valoración de las terapias  genéticas (las que aquí se consideran) “es importante no aislar el problema técnico planteado por el tratamiento de una afección determinada de la atención prestada a la persona del enfermo en todas sus dimensiones”[24]. El ser humano es una totalidad unificada. La unidad entre las diversas dimensiones (corporal, afectiva, intelectual, espiritual) de la persona es tan profunda que el cuerpo no es independiente del espíritu, ni éste lo es del cuerpo. Aunque el objeto inmediato de las terapias genéticas es el cuerpo, no se puede olvidar que el término último de esas actuaciones es el hombre integral. En este contexto, buscar el bien integral del hombre mediante las intervenciones genéticas es, en primer lugar, no destruir la interacción que existe entre las dimensiones esenciales de la persona humana y, sobre todo, contribuir a que se mantenga y desarrolle esa relación con la debida ordenación y subordinación entre ellas. “Una intervención estrictamente terapéutica que se fije como objetivo la curación de diversas enfermedades, como las debidas a diferencias cromosómicas, será, en principio, considerada como deseable, siempre que tienda a la verdadera promoción del bienestar personal del hombre, sin dañar su integridad o deteriorar sus condiciones de vida”[25].

Las dimensiones o niveles diversos de la vida, en la persona humana, están relacionados de tal manera que cada uno de ellos (por ejemplo, el biológico) participa de los demás, y viceversa. La vida humana es más que la vida corporal. Hay una relación tan íntima entre cuerpo, alma y vida, que hace imposible pensar el cuerpo humano como reducible a su estructuración orgánica o la vida humana a su dimensión biológica. El lenguaje de las ciencias (v. g. la anatomía, la biología, etc.) no es capaz de captar y expresar toda la verdad del cuerpo humano.

El valor de la vida histórica se explica por su intrínseca conexión con la plenitud a la que apunta, pero en sí misma no tiene la explicación de su ser, ni de su inteligibilidad, ni de su bondad o valor[26]. Esta es la razón de que el bien de la vida del ser humano sólo se perciba en su plenitud desde la Revelación. “Su dignidad no sólo está ligada a sus orígenes, a su procedencia divina, sino también a su fin, a su destino de comunión con Dios en su conocimiento y amor”[27]. “Creado por Dios, llevando en sí mismo una huella indeleble de Dios, el hombre tiende naturalmente a Él”[28]. Así lo percibe también la misma luz de la razón: el “Evangelio de la vida (…), escrito de algún modo en el corazón mismo de cada hombre y de cada mujer, resuena en cada conciencia desde ‘el principio’, o sea, desde la misma creación”, “de modo que, a pesar de los condicionamientos del pecado, también puede ser conocido por la razón humana en sus aspectos esenciales”[29].

En las intervenciones técnicas referidas a la vida humana la realidad es que no se actúa sólo en relación con un fenómeno sobre el que investigan las ciencias biológicas, no se está ante una materia que puede ser manipulada sin más, se está ante la dignidad intrínseca de un ser que merece por lo menos respeto. Por eso, la cuestión ética, que debe regir la práctica biomédica, presupone y se apoya en la antropológica. La pregunta radical –que no puede ser eludida— de esa ética es la que se refiere al sentido último de la vida[30]. Es una pregunta cuya respuesta plena nos trasciende y, sin embargo, a la vez constituye la base sobre la que ha de apoyarse siempre nuestra actividad a fin de que sea verdaderamente racional.

3. 2. Respetar la dignidad de la vida humana: su inviolabilidad
La vida humana es absolutamente valiosa por el hecho mismo de ser vida humana. Ésta es una convicción que está inscrita en el corazón, no deriva exclusivamente de la fe ni sólo resuena en contextos religiosos. La experiencia de cada ser humano atestigua que, en lo profundo de su conciencia, percibe que es llamado a responder de su actitud ante la vida –la suya y la de los demás—, como una realidad que no le pertenece y de la que no puede disponer a su antojo.

La inviolabilidad es la condición de cada vida humana, única e irrepetible, indicadora de la inviolabilidad de cada ser humano. En el origen de cada vida humana hay un acto creador de Dios, hay una llamada singular y única por parte de Dios que es también invitación a un destino también personal, imposible de ser absorbido en un destino colectivo[31]. De esta realidad es manifestación la experiencia de cada persona humana: ésta se percibe a sí misma como una unidad, y como una pertenencia de uno mismo, es decir, como imposibilidad de pertenecer al ser de otro. En modo alguno reducible a los diversos momentos de esa experiencia o a las demás personas; y, menos todavía, a las “cosas” o seres que no están dotados de interioridad.[32] En el lenguaje corriente, la identidad personal del sujeto de la vida humana viene designada con la palabra “yo”. Se quiere indicar que el sujeto a quien se aplica, además de irrepetible, es uno y el mismo a lo largo de toda su existencia.

Pero si la persona humana no es “uno más” entre los seres del mundo creado, es evidente que no se la puede instrumentalizar al servicio de esas realidades, sean inferiores (el mundo de las «cosas»), o de igual condición (las demás personas). Es lo que se quiere afirmar cuando se dice que la persona es un fin en sí misma y que nunca debe ser tratada como un medio para algo[33].

Valorar adecuadamente el alcance de la inviolabilidad de la vida humana exige, entre otras cosas, afirmar que la vida humana –cada vida humana— es absolutamente valiosa por sí misma, con independencia de las manifestaciones de su desarrollo, en cualquiera de las fases de su existencia. Su valor y dignidad no están ligados primera y fundamentalmente a la “calidad” sino al hecho radical de ser “vida” humana[34]. Así lo exige la unidad de la persona humana, que, como tal, no puede ser “comprendida” sólo desde alguno de sus “co-principios” (el alma o el cuerpo), ni, mucho menos, identificarse con sus manifestaciones (una cosa, en efecto, es ser persona, y otra manifestarse o actuar como persona). Y esa es también la enseñanza de la Revelación. Son los hechos y, sobre todo, la vida de Jesús lo que nos revela la dignidad y sentido de la vida: también cuando es precaria o se considera sin utilidad, es “un don” que debe ser celosamente custodiado[35]. Sigue siendo reflejo e imagen de Dios y, como tal, mantiene el vínculo que le une a su Creador y a su Redentor, es decir, a su origen o principio y a su fin. El designio de Dios sobre el ser humano es que reproduzca en su vida la imagen de su Hijo[36]. Ese es el camino para desarrollar su existencia como imagen de Dios. Y es precisamente en la precariedad, “en su muerte donde Jesús revela toda la grandeza y el valor de la vida”[37].

Por eso, es evidente que el eclipse del sentido de Dios conduce inevitablemente a la pérdida del sentido de la vida. Y es que “el punto central de toda cultura lo ocupa la actitud que el hombre asume ante el misterio más grande: el misterio de Dios”[38]. “Cuando se niega a Dios y se vive como si no existiera, o no se toman en cuenta sus mandamientos, se acaba fácilmente por negar o comprometer también la dignidad de la persona humana y el carácter inviolable de su vida”[39]. Si la vida del hombre queda encerrada en los límites de su existencia terrena, y la persona humana es uno más entre los seres vivientes, deja de tener sentido preguntarse por el sentido mismo de esa vida. “La vida llega a ser simplemente ‘una cosa’, que el hombre reivindica como su propiedad exclusiva, totalmente dominable y manipulable”[40].

3. 3. La singularidad de la persona: naturaleza biológica e identidad personal
El cuerpo humano es constitutivo de la identidad de la persona. Cada cuerpo humano señala una persona concreta. Por eso, respetar a la persona es salvaguardar su identidad corporal[41]. Y como la base biológica de la individualidad del hombre está en el patrimonio genético y la concreción del contenido genético de cada individuo tiene lugar, según demuestra la Biología, en el momento de su origen, salvaguardar la identidad corporal es respetar ese patrimonio genético desde la fecundación[42].

La Biología muestra claramente que, desde ese momento, el contenido genético está ya completo y, aunque hay recambios en las partes del cuerpo, el patrimonio de genes es el mismo en un individuo desde su inicio  hasta la muerte. La identidad biológica contenida en el ADN de cada individuo es  distinta de la de los demás.  “La expresión de la singularidad personal dentro de la comunidad específica con los demás individuos de la especie humana es la dotación genética, única y singular para cada persona. El patrimonio genético es como la precipitación material —y como tal investigable por la ciencia positiva— de la función ordenadora e integradora del alma como forma sustancial: como la forma sustancial, también el patrimonio genético está presente en cada una de las células somáticas, marcando cada parte del cuerpo como parte de un único todo que se expresa en ese patrimonio completo, aunque en cada parte sólo configure el órgano o las células correspondientes”[43]. La intervención en los genes humanos de una persona —esa es la conclusión— es intervención sobre la identidad y, por consiguiente, desde el punto de vista ético salvaguardar esa identidad será siempre un criterio fundamental[44].

Ésta es también la perspectiva de la Teología al valorar las intervenciones sobre el embrión humano, ya que, aunque el Magisterio de la Iglesia no se ha manifestado sobre la condición personal del embrión en el momento de la fecundación, parte siempre del principio de que deber tratado como persona. Es evidente, en efecto, la conexión biográfica entre el embrión desde su inicio y el hombre adulto, por lo que sería manifiestamente inmoral un comportamiento que no lo respetara.

Por otra parte, aunque el contenido genético de cada persona es diferente, existe un patrimonio genético común a todos los hombres que los hace ser diferentes del mundo animal no racional. Una transformación de ese patrimonio daría una “especie” diferente de hombres, que constituiría —obviamente— un atentado contra la dignidad humana. En primer lugar, por el riesgo —real y no sólo posible— de perder la naturaleza y condición humana, en el intento de modelar al hombre según los requerimientos del propio hombre: dándole una imagen que en el fondo no es humana[45]. Y además porque ese tipo de intervenciones se inscribirían en una dinámica cuyo principio fundamental sería el tratar al ser humano sin valorarle por sí mismo, es decir, de una manera desinteresada, sino como un simple medio para la obtención de unos fines o deseos por parte de otros hombres.

De todos modos, hay que esperar que, salvaguardada esa identidad, “las nuevas técnicas de modificación del código genético, en particular en casos de enfermedades genéticas o cromosómicas, serán motivo de esperanza para gran número de personas afectadas por esas enfermedades. Se puede esperar que, mediante el cambio de genes se lleguen a curar algunas enfermedades específicas. (…) Se puede también recordar que enfermedades hereditarias pueden evitarse mediante el progreso de la experimentación biológica. La investigación biológica moderna hace esperar que el cambio y mudanza de genes pueda mejorar la condición de los que están afectados por enfermedades cromosómicas. De esta manera los más pequeños y débiles entre los seres humanos pueden ser curados durante su vida intrauterina o en el período inmediatamente posterior a su nacimiento”[46].  
IV. ¿Evitar y curar las enfermedades genéticas a cualquier precio?
El respeto de los principios referidos –expresión del respeto a la dignidad de la persona— ilumina ya suficientemente la valoración moral de algunos procedimientos utilizados en la eliminación de enfermedades hereditarias.

a) La “terapia de amejoramiento” suscita –según se apuntaba antes— unos interrogantes de tal naturaleza que, con independencia de las consecuencias derivadas de los problemas técnicos (que indudablemente han de ser tenidos en cuenta en la valoración moral), hacen que no se pueda justificar desde el punto de vista moral. La vida humana no es considerada desde el bien integral de la persona, sino tan sólo desde su calidad, a cuyo servicio se subordina todo lo demás. Al no ser valorada la persona por sí misma, da lugar a un modelo de sociedad de relación de dominio y desigualdad. Por su intrínseco dinamismo “la perspectiva de una manipulación genética con fines de mejoras individuales acabaría, tarde o temprano, por dañar el bien común, favoreciendo que la voluntad de algunos prevalezca sobre la voluntad de otros”[47].

b) Se debe rechazar también, desde el punto de vista moral, la “terapia génica germinal”. “En el estado actual es moralmente ilícita en todas sus formas”[48], ya sea que se practique antes del nacimiento (in utero) o después del nacimiento (post partum).  Los reparos morales que conlleva siempre la manipulación genética de las células germinales, todavía poco controlables, habría que añadir los que supone que el procedimiento ha de realizarse “en un contexto técnico de fecundación in vitro”[49].

c) Diferente es la calificación moral que merece la “terapia génica somática”, es decir, la realizada “sobre células somáticas con finalidad estrictamente terapéutica” que, en principio, es “moralmente lícita”[50].  Si bien es necesario distinguir  entre la llevada a cabo con células troncales adultas y con células embrionarias “que son el resultado de intervenciones ilícitas contra la vida e integridad física del ser humano”[51].

La primera, de suyo no suscita objeción moral alguna. Pero, “puesto que la terapia génica puede comportar riesgos significativos para el paciente, hay que observar el principio deontológico general según el cual, para realizar una intervención terapéutica, es necesario asegurar previamente que el sujeto tratado no sea expuesto a riesgos para su salud o su integridad física, que sean excesivos o desproporcionados con respecto a la gravedad de la patología que se quiere curar. También se exige que el paciente, previamente informado, dé su consentimiento, o lo haga un legítimo representante suyo”[52]. El uso clínico o experimental de células troncales adultas respeta la dignidad de la vida humana a cuyo servicio se subordina las técnicas biomédicas. Es necesario, por eso, alentar el impulso y el apoyo a la investigación pobre el uso de esas células. Ayuda a curar la enfermedad y no implica problemas éticos[53].

Sí comporta problemas morales graves la utilización clínica o experimental de células troncales embrionarias derivadas de “intervenciones ilícitas contra la vida e integridad física del ser humano”, (ya que) “da lugar a diferentes problemas éticos, sobre la cooperación al mal y el escándalo”[54]. Participa de la misma gravedad moral del aborto las intervenciones sobre los embriones humanos, con la finalidad, por ejemplo, de obtener células troncales, o de derivadas de ellas, ya que, “aun buscando fines en sí mismos legítimos causa inevitablemente su destrucción”[55]. Esa utilización constituye siempre un desorden moral grave[56].

d) El procedimiento seguido en el llamado “bebé medicamento” responde a una mentalidad contraria, por su propia naturaleza, al respeto debido a la dignidad del embrión humano. No sólo porque el experimento, como tal, conduce a eliminar aquellos que no tienen la estructura genética deseada, sino porque el que ha sido “seleccionado” lo ha sido por la utilidad que se espera sacar de él a favor del que se pretende curar. Después de ser concebido podrá, sin duda, ser amado y querido incondicionadamente, pero es evidente que no ha sido así en el origen de su existir. Los embriones son usados y utilizados como medios, no son valorados por sí mismos.

e) Este contexto hace también que sea profundamente negativa la valoración moral de la “clonación humana”[57], cualquiera que sea la técnica que se practique: sea sobre el embrión (“fisión gemelar”) o por “transferencia del núcleo”[58]. Es siempre intrínsecamente inmoral. La terapéutica y la reproductiva. Ésta, demás de no guardar relación alguna con el acto de amor conyugal como el espacio adecuado para la transmisión de la vida[59], obedece a una mentalidad en la que, “con el fin de satisfacer algunas exigencias particulares”[60], “se impondría al sujeto clonado un patrimonio genético preordenado”, lo que “representa una grave ofensa a la dignidad” de la persona y a la igualdad fundamental entre los hombres”[61].

f) Y, aunque es diferente el problema moral que se suscita en el uso de líneas celulares provenientes de un “material biológico” humano de origen ilícito, es necesario advertir que el deber de “afirmar con claridad el valor de la vida humana”, exige, de manera particular en un marco legislativo gravemente injusto, no tomar parte en esa actividad. Además de que no haya habido complicidad alguna en la producción del “material biológico” de origen ilícito y evitar el escándalo, se requiere una decidida y activa manifestación del desacuerdo con ese tipo de prácticas. Es necesario el criterio de independencia, “según el cual sería éticamente lícita la utilización de ‘material biológico’ de origen ilícito, a condición de que exista una separación clara entre los que producen, congelan y dan muerte a los embriones, y los investigadores que desarrollan la experimentación científica”, “pero puede ser éticamente insuficiente”[62].

g) Respecto de los procedimientos diagnósticos, el “diagnóstico prenatal”, orientado a la corrección de disfunciones y curación de la enfermedad, no presenta reparos morales. Es un medio al servicio de la vida. De suyo no conduce a prácticas contrarias a la dignidad de la persona humana. (A veces, sin embargo, es el paso previo para unas prácticas contrarias al bien de la vida humana. Y este es un riesgo cuya valoración no debe faltar en la formulación del juicio moral sobre el recurso a ese tipo de diagnósticos en los casos determinados). Pero no se puede decir lo mismo sobre la moralidad del “diagnóstico genético preimplantatorio”, cuya finalidad, en el marco de la aplicación de la reproducción artificial, no es otra que la de seleccionar los embriones para aquellas parejas que tienen riesgo de transmitir algún desorden genético a su descendencia. No se puede justificar en ningún caso[63].

h) Por otra parte, respecto de las posibilidades diagnósticas se debe advertir que un elemento a tener en cuenta es que una cosa es conocer que existe un gen con estas u otras características y otra muy distinta es conocer cómo funciona. Aunque se puede afirmar que todas las enfermedades tienen un componente genético, es también claro que el desarrollo de una misma enfermedad puede deberse a la mutación de diversos genes por una variada gama de factores: un proceso de interacción génica todavía no muy bien conocido. No raras veces ocurre que la presencia de un gen enfermo no desarrolla después una enfermedad. No parece desacertado e ilógico asociar el nivel de incertidumbre con un grado igual o superior de riesgo. Se plantea, por eso, el problema de si el desarrollo de una enfermedad es debido al factor genético o a la influencia ambiental. Es un dato que necesariamente deberá tenerse en cuenta para la valoración moral de la terapia genética aplicada a los seres humanos Lo exige la naturaleza misma de las personas implicadas en la actuación de que se trata: el personal técnico y el que se intenta o procura curar.

V. El servicio de la Teología a la Genética
Si sólo la Revelación da a conocer la verdad entera sobre el hombre, y, por tanto, es la vía para penetrar, en toda su hondura y verdad, el valor y sentido de la vida humana, surge en seguida la pregunta: ¿Se quiere, con eso, afirmar que la Ciencia, en este caso, la Genética, ha de ser Teología para que sea verdadera? La respuesta es sencilla, si se delimitan bien el objeto material y formal de cada disciplina.

5. 1. Una Genética autónoma verdaderamente humana
Como ciencia aplicada, la Genética goza de la autonomía propia de las ciencias. Un tratamiento verdaderamente humano de las cuestiones sobre la vida sin tener que acudir a la luz de la fe, y, por tanto, a la Teología, no sólo es posible sino que, además, es necesario. Pero no es posible una ciencia verdaderamente humana que no sienta la necesidad de guiarse por una ética que se apoye sobre la dignidad de la persona humana. La experiencia universal muestra suficientemente que el primer principio ético se ha formulado siempre, en las diversas culturas y a lo largo de la historia, como una toma de conciencia de la dignidad de la persona y de cómo debe ser tratada. Es una convicción unánime que la persona no puede ser tratada nunca como un medio, sino siempre como un fin. Y sobre este principio –conclusión sobre la dignidad del ser humano, eco de la verdad metafísica de la persona— se puede y debe fundamentar una Genética autónoma, conforme con la dignidad de la persona.

Las así llamadas “ciencias del hombre” desempeñan un papel de primer orden en la promoción y defensa de la persona y la vida humana. Cada una, desde su propio ámbito, ofrece una colaboración inestimable en el conocimiento de la naturaleza y de los modos en que se manifiesta esa vida. Proporcionan la base y los elementos necesarios sobre los que ha de prestarse el servicio que se debe a la vida humana. En ese campo y desde esa perspectiva gozan de verdadera autonomía.

A la vez, sin embargo, es indudable que la convicción sobre la alta dignidad de la persona y de su vida sólo alcanza su auténtica fundamentación en la referencia al Creador. Como señala Ratzinger, hablando precisamente del respeto debido a la vida humana, “estamos aquí en presencia de lo que Dios ha inscrito en el corazón de todo hombre (cf. Rm 2, 15). La ética de la fe y la ética de la razón coinciden; la fe sólo despierta a la razón que duerme. Desde este punto de vista, no se le impone nada desde el exterior, sino que simplemente se le recuerda lo que ya lleva en sí misma”[64]. “Entre lo humano y lo divino, más allá de la corrupción causada por el pecado, subsiste una cierta armonía que es obra del mismo Dios: es la imagen de Dios en nosotros que la gracia divina viene a restaurar”[65]. La respuesta de la Revelación a los interrogantes sobre el sentido último de la vida se inscribe siempre en las demandas y anhelos que mueven el corazón humano.

A la apertura de la razón a la fe divina sólo se opone una noción de la razón concebida como independiente y fuente única del significado de la realidad. Es decir, una “razón abstracta” y neutra, a-personal, limitada única y exclusivamente a la observación exterior, incapaz de acceder a la verdad, si no es por métodos experimentales. Lo que se cuestiona, además, es la misma noción de verdad que ya no es la “realidad”, sino la materialidad observable: la verdad quedaría reducida a simples datos dominados por la razón. Y en eso –en la racionalidad empírica— consistiría la verdadera racionalidad[66].

La razón humana, sin embargo, no es esa razón abstracta, sino “la inteligencia unida a la voluntad, al amor y al deseo para formarlos y dirigirlos, asociada a la sensibilidad y a la imaginación para rectificarlas y regirlas”[67]. Esta razón, capaz de leer más allá de las manifestaciones exteriores, posibilita el conocimiento global de la realidad; puede acceder al significado intrínseco de la naturaleza y alcanza su plenitud al ser configurada por la fe.

5. 2. La “ayuda” de la Teología Moral
Como ciencia, la Genética tiene un ámbito propio, con un objeto y metodología específicos. Sobre esto la Teología Moral nada tiene que decir. Sin embargo, sí puede y debe hablar sobre la moralidad de los modos de abordar las cuestiones sobre la vida. Puede hablar sobre la moralidad de esas cuestiones, porque, como ciencia, se ocupa del estudio de las conductas humanas (cualesquiera que éstas sean) desde la perspectiva del bien y realización integral de la persona. Y es evidente que ese bien está implicado en la actividad propia de la Genética. Y debe hacerlo, porque, como Teología, su discurso –en este caso, sobre la moralidad de las actuaciones relacionadas con la vida— se realiza a la luz del “Evangelio de la vida”, la fuente que hace posible conocer en toda su plenitud el valor y sentido de la vida humana. Por eso, el discurso de la Teología Moral sobre las cuestiones relativas al valor y sentido de la vida humana no se puede considerar como una especie de soporte a la argumentación de la Genética. Lo tenían muy claro los medievales, en los inicios mismos de la Universitas Studiorum, que veían en la Teología la garante última de la verdad entera sobre el hombre.

La Genética, guiada por la luz que le ofrece la Teología, prolonga su propio campo de competencia científica a la vida del hombre en su totalidad. Introducir la investigación propia de las ciencias en este horizonte no suprime su carácter racional; tampoco su autonomía, ni su apertura al diálogo interdisciplinar. Hace, sin embargo, que el discurso de las ciencias del hombre en las cuestiones sobre la vida humana que es parcial, por su propia naturaleza, amplíe sus horizontes y arraigue su reflexión en las cuestiones verdaderamente decisivas, entre ellas la del sentido último de la vida. De esta manera el discurso rigurosamente racional de la ciencia encuentra su “natural” prolongación en la Palabra de Dios sobre el sentido último de la vida humana que es el objeto sobre el que trata la Teología Moral.

En una determinada cultura es bastante generalizada la convicción de que no se puede hablar de verdades absolutas y permanentes; y si se hace, ha de entenderse sólo en el plano abstracto y conceptual (en la filosofía) o de forma despersonalizada (en las ciencias); nunca en el ámbito de las relaciones personales e interpersonales (en la ética). En este contexto, se dice, la verdad está ligada esencialmente al sujeto y éste es, por naturaleza, histórico y cultural. Y si, además, en la consideración de la realidad sólo se tiene en cuenta lo mensurable, con esa forma de acercarse al ser humano, por ejemplo en el área de las ciencias biomédicas, aquél quedaría reducido a su ser físico y sólo se considerarían algunos aspectos de su realidad. La verdad se reduciría a ser una construcción de la razón humana, sin ninguna vinculación con la realidad.

En una cultura secularizada, que respira el olvido de Dios y cultiva la autosuficiencia del hombre, es urgente no perder de vista nunca que las realidades humanas no se justifican sin su referencia al Creador[68]. “Esta referencia trascendente (...) no perjudica la legítima autonomía de las realidades terrenas, sino que la sitúa en su auténtico fundamento, marcando al mismo tiempo sus propios límites”[69]. Esa intervención es más urgente cuando se trata de reivindicar no sólo lo que se debe hacer, sino sobre todo el significado y la verdad del obrar humano, particularmente en una época de fragmentación y relativismo moral y antropológico, como la presente.

El médico, el biólogo,... que estudia y afronta las cuestiones sobre el hombre considerándole como una persona, culmen del universo y portador de valores eternos, se sitúa metodológicamente en el centro de la realidad y puede actuar sobre él –servir a su salud— con total rectitud moral y científica, sin generar esclavitudes, sin humillar ni cosificar a nadie. 
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“Eugenics and the Law”

INTRODUCTION

Much of the literature on eugenics and the law deals with legislation in the first half of the twentieth century permitting eugenic sterilisation, particularly in the US and Nazi Germany.[1] Fortunately, England did not enact such legislation.[2]Unfortunately, English law has not escaped eugenic influence. This paper considers the influence of eugenics in the second half of the twentieth century on the law in England relating to abortion, in vitro fertilisation and the non-treatment of disabled newborns. It concludes that in these areas English law, which has exercised a major influence on laws around the world, betrays a profound eugenic influence.  The paper comprises two parts. Part I, the main part of the paper, concerns eugenics and the unborn. It notes substantial eugenic influence on the law of abortion, and also touches on eugenic influences on the law regulating in vitro fertilisation. Part II concerns eugenics and children after birth and notes the disturbing extent to which the law allows eugenic considerations to compromise their right to life, their right not to be intentionally killed, or to be denied treatment and sustenance, on the ground that they lack a ‘worthwhile’ life.

I. EUGENICS AND THE UNBORN
1. Abortion

(i) The law against abortion: historical background[3]
For centuries English law protected the unborn child and did so without regard to any abnormality of the child or its parents. The protection of the common law applied (at the latest) from the time of ‘quickening’, when the mother first felt her unborn child move. In 1803 Parliament, reflecting improving medical knowledge about the origins of human life, tightened the law to protect the unborn child from fertilisation. The prohibition was updated in 1861, partly to make it clear that the crime extended to the pregnant woman who tried to abort herself.

In 1929, because of doubts about whether the law protected the child during birth, Parliament enacted the Infant Life (Preservation) Act which created the offence of ‘child destruction’. This Act prohibited the destruction of any child ‘capable of being born alive’, which it presumed children to be after 28 weeks. It thereby ensured the protection of unborn children who were viable, and did so whether the child was in the process of delivery or not. To summarise: the unborn child was historically protected by the English law against abortion. The viable unborn child was protected both by the law against abortion and by the law against child destruction. The viable child during delivery was protected by the law against child destruction.

English law did, however, allow some room for therapeutic abortion. The Infant Life (Preservation) Act explicitly allowed the destruction of the viable child ‘for the purpose only of preserving the life of the mother’. In relation to non-viable children, a judge ruled in a famous trial in 1938 - which involved the prosecution of a Dr. Aleck Bourne for aborting a young victim of rape - that anti-abortion Act of 1861 implicitly contained a similar exception permitting abortion to save the woman’s ‘life’, an exception which the judge interpreted broadly to mean not only saving her from death but also preventing her from becoming ‘a physical or mental wreck’.  Despite these explicit and implicit exceptions for therapeutic abortion, however, the law did not permit the destruction of the unborn child for eugenic reasons.

The 1930s witnessed not only the significant ruling in the Bourne case but also the initiation, with the founding of the Abortion Law Reform Association (ALRA), of a campaign to permit abortion on much wider, including eugenic, grounds. In the 1960s ALRA’s campaign was given a eugenic boost by the thalidomide tragedy[4] and, in 1967, resulted in the Abortion Act. When the conditions laid down by this Act are satisfied, no offence is committed against the Act of 1861. Although the Abortion Act 1967 gutted the anti-abortion legislation of 1861, it did not affect the protection of viable children afforded by the Act of 1929.

(ii) The Abortion Act 1967
The Act provides that a person shall not be guilty of an offence against the Act of 1861 when a pregnancy is terminated by a registered medical practitioner if two registered medical practitioners are of the opinion, formed ‘in good faith’, that one of the specified grounds is satisfied. The most important ground is laid out in section 1(1)(a):

that the pregnancy has not exceeded its twenty-fourth week and that the continuance of the pregnancy would involve risk, greater than if the pregnancy were terminated, of injury to the physical or mental health of the pregnant woman or any existing children of her family.

 

It is this ‘health’ ground which has in practice allowed ‘abortion on request’. The vast majority of the 200,000 abortions performed annually in Britain are carried out on the stated ground of (alleged) risk to mental health. 

There is good evidence that the Abortion Act’s sweeping ‘health’ ground was intended to include eugenic cases where abortion was thought desirable either to prevent poor women from having ‘too many’ babies or where the pregnant woman was mentally ‘defective’. First, the legislative proposals advanced by abortion campaigners’ had consistently contained clauses targeting the ‘unfit’ or ‘defective’ woman.[5]  The ‘unfit’ mother clause was intended to cover what one abortion campaigner described as ‘the working-class mother over forty who was already the mother of several children and sometimes a grandmother as well’; and the woman  who was ‘desperately poor’ or married to a ‘lifelong criminal, drug addict or alcoholic’.[6]  Secondly, the member of Parliament who piloted the legislation (David Steel) acknowledged the influence of a leading doctor (Dugald Baird) who had persuaded him of the need to provide abortion for poor women with large families.[7]  That doctor was, not surprisingly, a member of the Eugenics Society. Thirdly, not only is the ‘health’ ground expressed in language sufficiently vague to accommodate such eugenic cases, but the Act explicitly provides that in determining whether there is a risk to the pregnant woman’s ‘health’,  account may be taken of her ‘actual or reasonably foreseeable environment’ (s1(1)(2).[8] Further, not only does the Act implicitly accommodate eugenic abortion for ‘unfit’ mothers: it contains an explicit provision for the abortion of babies with disabilities.  Section 1(1)(d) of the Act permits abortion if two doctors believe ‘in good faith’

that there is a substantial risk that if the child were born it would suffer from such physical or mental abnormalities as to be seriously handicapped.

The Act defines neither ‘substantial risk’ nor ‘seriously handicapped’.

(iii) Human Fertilisation and Embryology Act 1990
The continuing influence of eugenic thinking on the abortion law was again evident in 1990 when the Human Fertilisation and Embryology Act stripped away the law’s protection of viable unborn children with disabilities. It will be recalled that the Infant Life (Preservation) Act 1929 prohibited the destruction of the unborn child who was viable, except to save the life of the mother. This prohibition was not affected by the Abortion Act 1967. However, in 1990 the Human Fertilisation and Embryology Act amended the law to allow eugenic abortion until birth if two doctors believe there is a ‘substantial risk’ of ‘serious handicap’.  The fact that the disabled unborn child may be destroyed even if it can be safely delivered and survive, even indeed if it is in the process of delivery, illustrates the profound influence of eugenics on English abortion law. Moreover, because of the way the 1990 Act is phrased it even permits the destruction during birth of babies who are being aborted for a non-eugenic reason, who are viable and normal and who, for whatever reason, even something as trivial as hair colour, are unwanted by the mother.  

During the passage of the Act, its permissive scope was pointed out to Parliament in a memorandum by Professor John Finnis (who is, of course, a highly distinguished member of the Pontifical Academy for Life) and myself. We observed that its loose drafting would allow abortion even for minor abnormalities like cleft lip and palate. We were accused in Parliament of ‘pure scaremongering’. One senior member of the Labour Party (who is now Leader of the House of Commons) even called for us to be reported to the Bar Council.  But not only was our legal analysis of the Act accurate; it has since emerged that doctors have in fact been performing late abortions cleft lip and palate[9]  and that the authorities have declined to prosecute.

To summarise: the law relating to eugenic abortion in England is permissive; medical practice even more so. The eugenic philosophy informing the English law of abortion is evident from its provisions which explicitly (risk of fetal handicap) and implicity (‘unfit’ mother) permit abortion for eugenic reasons.  As we shall now see, the law’s eugenic nature reflects its eugenic roots, roots which have been valuably unearthed in a recent book by Ann Farmer. Farmer has trawled the archives of the Abortion Law Reform Association (ALRA) and has exposed as never before the driving eugenic motivations of those whose campaign produced the Abortion Act.

(iv) eugenic motivations of the abortion campaigners
Many people today regard the passage of the Abortion Act 1967 as a victory for individual choice, won by the feminist movement.  As Ann Farmer persuasively demonstrates, however, this is to project present pro-choice feminist perspectives onto the past, and to overlook the eugenic motivations of those in ALRA.  In his foreword to Farmer’s book, Lord Alton writes:

Contrary to popular belief, the Abortion Act ‘gave birth’ to the feminism rather than the other way round. In fact, libertarian and eugenicist men steered the campaign, and although campaigners claimed that poor women habitually sought illegal abortion, privately they admitted that legalization was needed in order to encourage them to seek it.[10]
 

Farmer, having noted that the early feminists were opposed to abortion, writes:

the English abortion campaign actually originated in movements opposed to feminism, namely, eugenics and population control; funded with American money, this campaign created a domino effect on abortion legislation that spread across virtually every Western nation, including the United States.[11]
 

She points out that the campaign for the decriminalisation of abortion in 1967, and the ensuing campaign to make it ever more freely available, were ‘the fruit of movements dedicated to the eradication of the disabled and the control of the poor and nonwhite’.[12]  ALRA, she writes, wanted abortion decriminalised not only for women with serious health problems, but for those who were poor or disabled, those with unemployed husbands and women ‘unable to cope’ with birth control.[13] ALRA’s goal was, revealingly, not to help improve the financial position of poor women but solely to ensure that they had access to abortion.[14] Farmer also observes that many of the leading figures in the campaign for abortion law reform were members of the Eugenics Society, an organisation which campaigned for eugenic sterilisation and abortion in order to eradicate not poverty, but the poor.[15]
For example, concerning the trial of Dr. Aleck Bourne, not only was Dr. Bourne a member of the Eugenics Society, but so too was the doctor who had referred the rape victim to him for abortion and the eminent lawyer who defended him.[16] Prominent  ALRA figure Dora Russell  preferred abortion reform over welfare measures for the ‘proletarian mothers’ who bore ‘many children of a very poor quality’.[17]  Her philosopher husband, Bertrand Russell, was a leading advocate of sterilising the ‘unfit’.[18] Janet Chance, who chaired ALRA, wrote in 1938:

In short, it is in the name of racial amelioration, and as one of the bases on which a eugenic and hygienic education of our race may be built that we ask a revision of the abortion laws.[19]
 

Glanville Williams, an eminent jurist at the University of Cambridge, and President of ALRA, was yet another outspoken eugenicist. His book The Sanctity of Life and the Criminal Law[20] (published in the US in 1957 and in England the following year) proved influential on both sides of the Atlantic . It was, for example, cited by Justice Blackmun in Roe v Wade,[21] the case establishing a constitutional right to abortion in the United States, and it has been fairly described as the foundation stone of the discipline of medical law in England.[22]  Williams advocated sterilisation, abortion, infanticide and euthanasia, not least for eugenic reasons. He wrote of the

obvious  social importance of preventing the birth of children who are congenitally deaf, blind, paralysed, deformed, feeble minded, mentally diseased, or subject to other serious hereditary afflictions…;[23]
 

He commented that ‘keeping alive mentally and physically ill-equipped children…’ opposed natural selection;[24]claimed that the community was ‘burdened with an enormous number of unfit members…’;[25] approved the idea of a ‘human stud farm…’;[26] and claimed that to allow ‘the breeding of defectives’ was ‘a horrible evil’ and an ‘offence to society’.[27]  He rejected the idea that all life was inviolable ‘however disabled or worthless or even repellent the individual may be…’[28] and expressed sympathy with the killing of infants who were disabled or born into poverty. In relation to the former, he proclaimed that ‘an eugenic killing by a mother’ was ‘exactly paralleled by the bitch that kills her mis-shapen puppies,...’.[29] In relation to the latter he criticised the punishment of a mother of six children who had beaten her two year old child to death with the leg of a chair. Williams regarded as mitigation the fact that the boy was ‘delicate and sickly, often crying and moaning…’.[30]
As Ann Farmer notes:

The [abortion] campaigners expressed concern about poor women, but only in the context of the women being unwillingly pregnant, as part of their campaign for legalizing abortion. Most significantly, all were members of the Eugenics Society…before the campaign began. Thus the connections, inspirations, and views of campaigners indicate that the driving force behind the abortion campaign was a preoccupation with eugenics and population control.[31]
 

The eugenic motivation of the campaign which led to the Abortion Act 1967 helps to account for the Act’s eugenic provisions. Later legislation - the Human Fertilisation and Embryology Act 1990 - would extend eugenic elimination from the womb to the laboratory.

2. In Vitro Fertilisation

           

The Human Fertilisation and Embryology Act 1990 created a comprehensive framework for the regulation of in vitro fertilisation (IVF).  The legislation was a response to the emerging technology of IVF, pioneered by Professor Robert Edwards of Cambridge University (and member of the Eugenics Society). Its provisions were based to a significant extent on the recommendations of a committee, chaired by the influential utilitarian philosopher Mary Warnock (now Baroness Warnock), which reported in 1984.  A central recommendation of the report she drafted was the establishment of a statutory body to regulate IVF. The Act therefore set up the Human Fertilisation and Embryology Authority (HFEA), which licenses clinics to produce embryos by IVF for the treatment of infertility and for experimentation.  The HFEA permits ‘quality control’: preimplantation diagnosis to detect genetic abnormalities.[32]  Abnormal embryos are, of course, typically discarded. It is reported that there are now some sixty genetic conditions for which clinics may test, such as cystic fibrosis. Since 2006 the HFEA has permitted testing for certain genes even if that gene may not result in a particular condition and even if that condition is curable. It was recently reported that a baby was born in Britain who had undergone preimplantation diagnosis for a gene linked to breast cancer.[33] Another recent report reveals that a test for autism has moved closer as a result of the discovery by scientists at Cambridge University that high levels of testosterone in the amniotic fluid may signal the condition.[34] As the number of diagnostic tests increases, in relation to both embryos in the womb and in the laboratory, so will the practice of eugenic discrimination. This practice will, moreover, not only be facilitated by scientific advance; it will also be encouraged by the civil law concerning professional negligence.

3. The Civil Law’s Encouragment of Eugenic Discrimination

We have noted the decriminalisation of abortion by the Abortion Act 1967 and the regulation of preimplantation diagnosis by the Human Fertilisation and Embryology Act 1990. The fact that the criminal law now permits eugenic discrimination against the unborn in the womb and in the laboratory has significant implications for doctors and scientists from the viewpoint of the civil law, particularly the law of professional negligence. While both pieces of legislation thankfully contain ‘conscience clauses’, allowing those with a conscientious objection to abortion or IVF from participating in either,[35] those who have no conscientious objection to eugenic discrimination against the unborn will find themselves encouraged by the civil law to practise it. For example, a doctor who fails to detect an abnormality in an unborn child, in the womb or in the laboratory, risks liability in negligence for the child’s subsequent ‘wrongful birth’ and may be required to compensate the mother, at least for the extra costs associated with bringing up a disabled child.[36]  Further, in some jurisdictions, though not in England, courts have held that compensation may also be recovered by the disabled child, in an action for ‘wrongful life’, on the ground that the child is so disabled that they would have been better off dead and should therefore be compensated for being alive.[37] In short, the civil law, and the so-called ‘compensation culture’ which now makes liberal use of it, will likely serve to increase eugenic testing and abortion.

II. EUGENICS AND THE BORN
The influence of eugenic thinking on English law extends beyond the womb and the laboratory and into the delivery room. In particular, eugenic judgments about the inferior worth of disabled babies have undermined the protection afforded to disabled infants by the law of homicide. We noted at the start of this paper that historically the English law against abortion did not allow eugenic considerations to compromise its protection of the unborn. This was also true of the English law of homicide which, recognising our equality-in-dignity, has historically protected all (innocent) human beings after they have been born alive. In recent years, however, this protection has been undermined by a number of court judgments which have held that life-saving medical treatments may be withheld on the basis of the doctor’s opinion that the life of a disabled infant is not worth living, and that it is in the child’s ‘best interests’ to die.[38]  In one dramatic case - the Arthur case in 1981[39] - a judge even went so far as to suggest that it is lawful for a doctor not merely to withhold a medical treatment from a disabled infant but to withhold food, and perhaps even to take active steps, precisely with intent to kill.

Dr. Leonard Arthur was a senior paediatrician at Derby City Hospital who was charged with the murder of a newborn baby, John Pearson, who had Down’s syndrome. Dr. Arthur told the nurses that the parents had rejected the baby and did not wish him to survive. Dr. Arthur directed the nurses not to feed John and also prescribed large doses of an analgesic in order (as the doctor would later admit to the police) to stop the baby seeking food. John died a few days later. Dr. Arthur was charged with the John’s murder. Despite the clear evidence of Dr. Arthur’s intention to suppress John, and of the course of conduct he initiated to that end, the doctor was acquitted.

The jury could be forgiven for reaching this verdict - a surprising verdict in view of the law and the facts - in view of the direction they were given by the judge. The judge’s summation in the case was not only a miasma of confusion and contradiction about the law of homicide but was also laced with eugenic prejudice about people with Down’s syndrome. As Professor Finnis has pointed out in his withering analysis of the summation, the judge misled the jury by claiming that babies  with Down’s syndrome who were rejected by their parents had little chance of adoption and were therefore condemned to life in an institution, and also engaged in prejudicial references to their ‘stigmata’, their ‘lolling tongues’, ‘oriental appearance’ and their ‘most appalling handicap’.[40] Despite the confused, contradictory and eugenic nature of the judge’s summing-up, it may represent the current state of English law. If it does, then the right of disabled infants not to be intentionally killed by starvation, and perhaps even by a positive act, has been seriously compromised. Not surprisingly, Dr. Arthur (who died shortly after his acquittal) had been a sometime member of the Eugenics Society.[41]
CONCLUSIONS
Eugenics has made considerable inroads into English law. The Abortion Act - reflecting the eugenic motivations of the pressure group which campaigned for it - permits eugenic abortion (implicitly) for ‘unfit’ mothers and (explicitly) of disabled babies, even perhaps those with minor and remediable disabilities such as cleft lip and palate. The Human Fertilisation and Embryology Act 1990 facilitates preimplantation diagnosis and permits an increasing range of eugenic tests. A number of court judgments have held that disabled babies may be denied life-saving treatments because their lives are thought to lack worth. If the judge’s direction in Arthur is good law, they may even be intentionally starved and perhaps even actively suppressed.  
Many supporters of these legal developments would doubtless claim that they  are not as sinister as the eugenic programmes of sterilisation, abortion and euthanasia  in Nazi Germany because the Nazi programmes were enforced by the state whereas modern eugenic laws respect individual choice.  The distinction is not, however, so clear cut. First, eugenic discrimination remains just that, whether it is carried out by the state or by a parent.  Secondly, it is the state (whether through legislature or judiciary) which is promoting laws allowing eugenic discrimination.  Thirdly, it is the state which, motivated no doubt by cost-benefit analyses,[42] is encouraging eugenic choices by funding and publicising eugenic testing.[43] Fourthly, there are serious questions about the extent to which women’s choices to undergo eugenic tests are (as the general law on consent surely requires) free and informed.[44] And, finally, as Ann Farmer has pointed out, some prominent eugenicists think that parents not only have a right but a duty to make eugenic choices. She quotes, for example,  one popular British ‘agony aunt’ who has claimed that parents have a ‘duty to choose unselfishly’  and that they should ask themselves whether they have the right to inflict the cost of caring for a disabled child on others.[45]  Farmer also quotes a leading figure in ALRA who has recommended infanticide of disabled newborns because they are a drain on health care resources.[46] Farmer also notes that   philosopher Mary Warnock has commented ‘A friend of mine has an older Down’s Syndrome daughter and he says she’s a pig’.[47]  More recently, Warnock has suggested that some elderly people have not only a right but also a duty to die.[48]
As Farmer stresses, the ‘common thread’ running through advocacy of reproductive technology, abortion, and infanticide is eugenics [49] and the history of eugenics has shown a ‘cavalier disregard for human autonomy….’[50] It would surely be naïve to assume that the future of eugenics will be very much different. 
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DIDIER SICARD

   

“La science médicale, la naissance et le risque d’eugénisme”

 

Le mot « eugénisme » nous renvoie aux poubelles de l’histoire. Plus jamais cela ! Comme il n’y aura plus jamais d’expérimentations sauvages sur l’homme sans son consentement, plus jamais de mépris pour les personnes vulnérables…Le paradoxe, mais il n’est pas le seul dans cette situation est que la mise au ban du mot permet sa pratique en toute bonne conscience. L’évacuation diabolisée du mot permet sa réalisation en toute quiétude. Mais s’insurgent immédiatement les protestataires « il y a un bon eugénisme, le nôtre par opposition au mauvais, celui d’autrefois », « notre eugénisme, s’il existe est individuel et pas collectif », « vous niez le progrès scientifique et ses capacités prédictives auparavant inconnues », « nous ne faisons rien d’autre qu’éviter l’advenue au monde de la souffrance d’un être », « nous permettons à des êtres normaux de naître alors qu’ils ne seraient pas nés sans nous ». 

Les mots « eugénisme » comme « avortement », « sélection » doivent être désormais bannis de notre vocabulaire, demande la société. Ils doivent être remplacés par « choix libre d’une vie à naître »,  interruption médicale ou mieux « thérapeutique » ( !) de grossesse ou « consentement éclairé ». Plutôt que d’être enfermés dans un débat sans issue, reconstruisons le monde sur d’autres réalités. Arrêtons de faire peur à la société en parlant d’embryons clonés ou de clonage à visée thérapeutique. Mais usons du mot « transfert somatique de matériel nucléaire ». Ainsi la société sera déculpabilisée en n’ayant plus accès à l’affrontement direct du concept et les chercheurs ne seront plus interrogés ou embarrassés sur/par les conséquences sociales de leurs recherches.

Demandons à la loi, avec les lois françaises dites de bioéthique de 1994 et de 2004, qui doivent être révisées en 2010,avec le Code français de santé publique, d’interdire explicitement « toute pratique eugénique tendant à l’organisation de la sélection des personnes ». La loi l’interdit, passons donc notre chemin, nous sommes rassurés cela ne peut exister. Certes il y a des « interruptions thérapeutiques de grossesse » mais leur nombre est inconnu car il n’y a pas de registre épidémiologique et cette absence non seulement rend malaisée une évaluation des pratiques mais encore empêche de mener une vraie réflexion.

 

Tentons toutefois sans passion excessive de la mener.

1 – Peut-on si clairement séparer eugénisme individuel et eugénisme collectif ? Apparemment oui, car il n’y a pas de politique d’Etat ni de volonté d’amélioration des lignées humaines. Mais il y a une politique de santé publique. Même si elle n’exprime pas une intention, le résultat est que par son caractère systématique (il est vrai systématiquement proposé et non imposé, mais cela revient au même), sa prise en charge collective par l’intermédiaire de l’assurance maladie du diagnostic prénatal, se dessine peu à peu le projet d’une naissance sans handicap prévisible ou prédictible. Certes il n’y a pas de normes édictées, ni de guide-lines, mais le consensus semble établi qu’un enfant porteur d’une trisomie 21 ou 18 n’a pas désormais vocation à naître. S’il naît, il y a faute, voire irresponsabilité médicale ou familiale qui doit être sanctionnée avec cette étrange mais compréhensible notion que plus le niveau socioculturel s’élève et moins la naissance d’un bébé trisomique survient (10% contre 30%). Certes, il n’y a pas de textes qui définissent l’anormalité, la décision d’Interruption Médicale de Grossesse se prend toujours au cas par cas, l’échographie n’est pas obligatoire, pas plus que les tests biologiques. Mais gare à celle qui les aura ignorés. Ainsi l’offre médicale et la demande sociale provoquent effectivement un résultat sélectif qui ne veut pas se reconnaître comme tel.

 

2 – « Il y a un bon eugénisme, par opposition au mauvais d’autrefois »

Ceci repose sur l’identification d’une limite claire entre ce qui serait ou ne serait pas acceptable pour une vie d’être vécue. Les zones grises bien sûr sont embarrassantes, mais il faut bien payer le prix de cette non advenue médicalement contrainte ! Les médecins obstétriciens n’aiment pas le concept de « pente glissante ». Mais on ne peut s’empêcher de constater que les techniques, les marqueurs biologiques, de plus en plus accessibles sans intervention contraignante sur le corps de la mère, les progrès de l’imagerie concourent à étendre sans fin l’espace de ce qui est inacceptable. Le fœtus doit être de plus en plus transparent. L’agénésie du corps calleux (anomalie morphologique du cerveau), bien que plus de la moitié des enfants atteints de cette malformation n’auront aucun déficit physique ou mental avec celle-ci, entraîne actuellement quasi constamment un interruption dite thérapeutique. Il en est de même pour la maladie de Marfan, même si Abraham Lincoln, Mendelssohn, Rachmaninov, atteints de cette maladie ont eu la chance d’exister au 19ème et pas au 20ème siècle. L’hémophilie n’est plus taboue dans son élimination reclamée ! Les cancers à prédisposition génétique forte (sein, côlon) s’invitent non au débat, mais à l’évacuation par un  diagnostic préimplantatoire. A partir du moment où la finitude humaine s’inscrit dans des marqueurs de plus en plus sophistiqués, il n’y a aucune limite pour interrompre cette prédiction qui précède justement l’interruption. Le médecin peut se révolter mais la pression sociale de plus en plus intolérante au handicap (malgré les discours humanistes et généreux) applaudit à ce qu’elle considère comme un progrès scientifique et humain sans limite. Le médecin, malgré lui, est le bras armé d’une société de plus en plus exigeante d’un bon engendrement.

 

3 – « Vous niez le progrès scientifique et vous méconnaissez qu’au contraire des êtres, qui ne seraient pas nés, naissent désormais, parce que les parents ont confiance dans la médecine pour avoir un enfant normal ». Cet argumentaire positiviste s’inscrit dans un étrange imaginaire, avec cette confusion entretenue entre l’aide médicale à la procréation qui, grâce au diagnostic préimplantatoire choisit les bons embryons et élimine les mauvais et celle qui permet effectivement de faire naître des enfants chez des couples considérés comme stériles[1], qu’il s’agisse du père ou de la mère, avec cette ambiguïté majeure qu’est la transmission volontaire d’une mutation auparavant non transmissible, comme par exemple justement la stérilité liée à des anomalies du chromosome Y chez le père ou la transmisson volontaire d’une mutation culturellement considérée comme désirable par certaines communautés (nanisme,surdité etc…)Certes les chiffres sont infimes, mais ils permettent d’avoir la bonne conscience de faire naître des enfants qui ne seraient pas nés sans la médecine. En faire toutefois le versant rassurant d’une politique de dépistage à visée d’élimination est pour le moins troublant.

 

4 – Le réductionnisme génétique.

Depuis la fin du 19ème siècle, la science est tentée par la mise au pouvoir d’une forme de rationalisme qui finirait par exprimer la seule vérité de l’homme. L’enfermement dans des lois mathématiques, d’où serait issue la nature humaine finit par intimider les sciences humaines, dites « sciences molles » par opposition aux sciences dites « dures ». La médecine a choisi désormais son camp. Il lui faut proposer puis imposer des modèles théoriques comme formes uniques de connaissance. La modélisation est certes essentielle à la science, car sans elle il n’y a pas de recherche possible ; mais la question demeure épistémologiquement du modèle comme seule réalité qui s’impose. La modélisation n’aime pas les paramètres chaotiques, le hasard, les influences extérieures, le rapport à l’environnement qui dans son infinie complexité déroute toujours le scientifique. Il est pathétique de confier encore aux seuls gènes une explication où plutôt une identité totalisante. Comme si succéder pour la génétique à toutes les mesures anthropométriques autrefois signifiantes d’un comportement,les stérilisations contraintes des deux siècles passés en fonction de tel ou tel habitus n’avaient pas suffi à prendre du recul. Lumbrozo n’est pas si éloigné que cela de Craig Venter… Comme si la connaissance de l’interaction entre les gènes,l’influence des protéines sur les gènes,l’immensité des variations génotypes---phénotypes, l’épigénétique, l’éducation ne devrait pas rendre modeste la science sur la qualité de ses prédictions.

En dehors de cas rares, voire exceptionnels de maladie monogénique ou de chromosomes modifiés, la génétique a ouvert la voie à la notion de prédisposition ou de susceptibilité à telle ou telle affection. De cette prédisposition à l’évacuation de tout risque, au nom du redoutable principe de précaution (l’inconnu n’est plus supportable) il n’y a malheureusement qu’un pas vite franchi. Le futur des prédispositions change la perception des personnes en réduisant inlassablement le phénomène du vivant à une programmation génétique. Chaque spécialiste y va de son gène, assimilant cet annuaire, cette banque de données à l’établissement d’un progrès humain sans fin. Récemment par exemple des spécialistes de l’hypertension artérielle pulmonaire primitive, dont certaines formes sont génétiquement déterminées, réclamaient de pouvoir en faire le diagnostic prénatal ou préimplantatoire, même si 20% seulement des enfants qui naîtraient avec ces gènes auraient le risque d’en présenter les manifestations entre 1 et 75 ans ! Le gène dicte la conduite à tenir, qui est toujours la même, la promotion de son absence.

L’Human Genome Project a fasciné l’humanité par sa rapidité à pouvoir dresser une carte du génome humain dont Craig Venter a eu justement son premier exemplaire personnel. Sa carte me dit-elle quelque chose de lui, autre que celui de son ambition insatiable à assurer un avenir radieux à ce marché plus tenté par les dupes que par la bienfaisance ,plus tenté par les non patients que par les patients ? Par la médecine du désir que par la médecine de la souffrance !

Cet envahissement de l’humain par ce qu’en disent les gènes a une tendance naturelle à aller vers toujours ce qu’il y a de moins grave et de plus incertain. Le seuil de ce qui est acceptable dépend de plus en plus de ce qui est prévisible. Toujours le modèle ! Mais la gravité des manifestations devient à géométrie variable selon le jugement culturel de telle ou telle communauté. Ici éradication de la maladie de Tay Sachs, là de la thalassémie. La compréhension de telles attitudes quand elles sont au cœur de la survie d’un groupe humain devenu si vulnérable, le devient moins quand elles concernent l’hypercholestérolémie familiale, les formes génétiques d’Alzheimer…

La génétique n’a pas le monopole de cette mise au rebut humain. L’imagerie fœtale de plus en plus sophistiquée, malgré l’absence de réponses formelles à ses questions, ne veut plus prendre le risque de constater une anomalie sans en tirer la conclusion d’une anormalité désormais sans droit de cité. Einstein ne passerait plus le filtre de l’imagerie fœtale contemporaine.

La biologie de traque, par ses recherches et examens de cellules fœtales circulantes chez la femme enceinte tend à l’informer le plus tôt possible de l’identification chromosomique de tel ou tel caractère éventuellement délateur de l’enfant à venir.

Toutes ces expertises n’ont qu’un seul but : non pas venir en aide, mais prévenir la vie à venir. Ne s’agit-il pas de formes contemporaines nouvelles d’eugénisme ? L’eugénisme se définit comme tout projet politique ou scientifique visant à influencer la transmission de caractères héréditaires afin d’améliorer la race humaine. La science contemporaine a simplement rajouté à la transmission génétique la prévision à partir d’une forme, ou d’un chromosome….

 

5 – Vers une normalisation humaine. Si l’imperfection étend sans cesse sa toile, se dessine en miroir celui de la perfection. « Nous ne voulons pas d’un enfant parfait, nous voulons un enfant normal ! » s’exclament les défenseurs de ces stratégies. Normal, c’est quoi ? Un enfant intelligent à qui manque un doigt, qui ne pourra être violoniste mais un grand penseur, ou un corps complet à l’intelligence réduite qui ne pourra pas être Einstein mais battra le record du monde du saut en hauteur ? Ce membre du Comité National d’Ethique allemand, bouleversant par sa morphologie dévastée par des malformations est tellement plus brillant d’intelligence que n’importe lequel d’entre nous ne peut que nous interroger sur la pauvreté de notre regard. La normalité du médecin n’est pas celle du scientifique, du parent, du père, de la mère, de la société, du pays de naissance.

Que sommes-nous en train de construire comme humanité ? Une humanité qui n’aura pas les mutations génétiques découvertes à son époque, mais celles du futur actuellement ignorées, tellement plus désastreuses peut-être, car un gène n’est qu’un récepteur à des influences multiples, réprimées ou sollicitées. L’histoire humaine est faite de ces gènes qui ont les deux faces de Janus[2]. En supprimer une permet peut-être d’en exprimer l’autre qui était jusque là censurée.

Une normalité humaine est à l’opposé de la biodiversité si encensée à notre époque. La richesse humaine est toujours et a toujours été liée à la présence d’anormaux, de déviants, pas des normaux. Après deux siècles de science on pourrait espérer que l’humanité en ait pris conscience. Un jour les filles n’auront plus droit à l’existence comme en Inde ou dans certains pays du Moyen-Orient, un autre ce seront les garçons, comme si ce déséquilibre était sans conséquence. L’humanité a choisi la sélection en y choisissant des critères de plus en plus filtrants, sans se rendre compte qu’elle-même est issue d’un merveilleux hasard.

 

6 – Le regard sur l’autre, enfin. Pouvons-nous continuer à regarder sans malaise un être atteint d’une maladie de Marfan comme un survivant d’une autre époque ? Pouvons-nous continuer à réduire un être à son identité génétique, biologique ou morphologique et comprendre que l’identité humaine est heureusement multiple (Amartya Sen) changeante et interrelationnelle, par bonheur insaisissable. Peu à peu la science statistique maniant des chiffres de probabilité de survenue de 20 ou 80% dicte le futur de l’homme. Quelle place demeure pour l’imaginaire des parents ? Quel regard possible pour imaginer le futur de cet enfant de plus en plus rivé à des marqueurs dont le marché finit par être l’ultime finalité ? Le gène tue le rêve.

Le progrès scientifique nous détourne peut-être des valeurs qui depuis toujours nous fondent, l’espérance et le respect de l’autre. Ce n’est pas parce que des progrès scientifiques ont permis d’empêcher ou d’atténuer la souffrance existentielle de certains êtres,que la thérapie génique est prometteuse de succès jusque là inespéré[3], que la pharmacogénomique s’invite dans la thérapeutique pour rendre une médecine individualisée toujours plus efficace, que la réponse de la société doit nécessairement aller dans une éradication choisie de personnes au nom du bonheur humain. Ne demandons pas à la science de nous éclairer sur le sens d’une vie. Le souci de l’autre passe peut-être d’abord par son droit à l’existence.
 




[1]
 Grâce à l’innoculation contrainte d’un seul spermatozoïde dans un ovocyte sous le contrôle du microscope.

[2] Le gène HLAB27 favorise d’un côté des complications infectieuses sévères et de l’autre protège contre l’évolution grave du sida.

[3] Alain Fisher a « sorti » des enfants bulles de leur enfermement inhumain et permanentgrâce à une thérapie génique

JACQUES SIMPORE

  

“Les nouvelles frontières de la génétique et les risques d’eugénisme : 
Quelles pistes de réflexion pour la société ?”

 
Introduction
 

            Aujourd’hui, plus que  jamais, la génétique est au cœur des sciences biomédicales. De jour en jour, elle élargit ses horizons en repoussant ses frontières toujours plus loin. Désormais, celui qui veut élaborer une recherche scientifique pointue, ne peut ignorer la génétique moléculaire et le génie génétique. Car, de la « généculture » en passant par la « moléculture », les manipulations génétiques, jusqu’à la médecine moderne, nous rencontrons la génétique.

Le danger le plus immédiat qui menace les chercheurs qui œuvrent dans le secret de la vie en manipulant l’ADN, est celui de se croire tout permis dans cette course effrénée. La recherche va de conquête en conquête dans le domaine biotechnologique et certains scientifiques en sont convaincus : Il ne peut, ni ne doit y avoir de limites dans leur activité, le progrès lui-même justifiant tout.

En ce qui concerne l’eugénisme, à peine l’évoque-t-on que nous avons des pincements de cœur à cause de tout ce qui s’est passé au nom de cette idéologie de la culture de la mort, comme dérives, drames, et horreurs, durant le siècle écoulé, et ce qui se vit déjà en ce début du troisième millénaire.

Ces jours-ci, nous avons suivi avec grand intérêt, à travers de nombreuses communications, la définition, la conception, la pratique et les objectifs, à peine voilés, de l’eugénisme. Ces multiples interventions nous ont montré combien de nos frères innocents et inoffensifs, de toutes races et cultures, handicapés ou non, ont payé de leur vie, un lourd tribut à cette aberrante théorie de « l’être humain génétiquement parfait, idéal et sans aucune mutation génique ».

Nous avons aussi entrevu par ces exposés que cette idéologie, qui a évolué avec notre temps, n’a cessé de lancer aux chercheurs, aux philosophes, aux moralistes, aux politiques, aux journalistes, aux familles éprouvées et à la société civile, comme à la communauté internationale, de nombreux défis à relever. Certes, explicitement, personne ne voudrait répéter les erreurs du passé, mais aujourd’hui l’eugénisme qui a pris un nouveau visage plus sournois, utilise différents courants idéologiques ou philosophiques comme « cheval de Troie » pour  hanter certains cercles d’intellectuels de nos sociétés modernes, sur le thème de la maîtrise de « la qualité de l’espèce humaine ».

Qui ne voudrait pas avoir un enfant ou un petit fils ou un arrière-petit-fils sans un handicap grave ? Qui désirerait avoir un enfant marqué du syndrome de Down, ou autre maladie génétique ? A l’heure de la biomédecine et de la biotechnologie, qui ne voudrait pas que les chercheurs et les médecins fassent tout pour guérir son enfant atteint d’une maladie génétique sévère ? C’est dans ces situations de détresse que souvent la tentation eugénique se fait oppressante pour les familles et la société. Sans se rendre compte, sous la pression de l’opinion, « démocratiquement » exprimée, les citoyens finissent par admettre qu’il est plus économique d’éliminer les embryons malformés que de prendre en charge les enfants avec handicap grave ; l’humanité ne risque-t-elle pas d’évoluer inexorablement vers une dérive eugénique rampante ? L’on ne cherche plus tellement à soigner, mais à éliminer « préventivement » les malades !

Pour nous, cette conférence internationale de l’Académie Pontificale pour la Vie sur ce thème vient à point nommé, car le scientisme ou les idéologies modernes ne peuvent pas nous faire croire aujourd’hui que tout ce qui est techniquement réalisable dans le domaine biomédical devient automatiquement licite et acceptable.  

Le titre de notre communication qui est libellé de la manière suivante : « Eugénisme : Quelles pistes de réflexion pour la société ?‎ » s’articule bien dans le thème global de la conférence : « Défi de l'eugénisme : science, éthique et foi en dialogue ». Pour apporter à la société des pistes de réflexion sur l’eugénisme, nous comptons développer le thème qui nous a été confié en trois parties :

·     Quelles justifications les sociétés traditionnelles et modernes présentent-elles pour pratiquer certaines formes d’eugénisme ? Les motifs qu’elles exhibent se fondent-ils seulement sur des coutumes obsolètes ou offrent-ils des intérêts particuliers, sanitaires, économiques et sociaux ?

·     En deuxième partie, nous chercherons à identifier les normes et lignes directives internationales se rapportant à l’eugénisme. La communauté internationale a-t-elle émis des directives pour protéger les individus qui sont exposés à cette pratique par des règlementations normatives ?

·     Enfin, dans la troisième partie, nous aborderons le thème de l’eugénisme sous la lumière de l’anthropologie personnaliste et nous dégagerons des ‎pistes de réflexion pour la société moderne 

 

 

I – ‎Quelle justification les sociétés traditionnelles et modernes présentent-elles pour ‎pratiquer l’eugénisme ‎?
 

A - Justification des pratiques infanticides eugéniques par les sociétés traditionnelles
Les Indiens Guayaki de la forêt tropicale de l'est du Paraguay, éliminaient les nouveaux-nés inquiétants qui ne sont pas comme les autres. Les grands-mères étranglaient les bébés à la peau sombre qui selon elles, sont possédés ; les pigmentations cutanées seraient provoquées par des êtres malfaisants de la nuit, des esprits ; ou tout simplement parce qu’ils sont mal venus[1].

Chez les Bantous en Afrique sub-saharienne, l’enfant qui naissait hermaphrodite était signe de malheur social. Ainsi, avant d'annoncer la nouvelle de la naissance à la famille, les sages femmes s'assuraient de la normalité sexuelle du nouveau-né d'après l'aspect des organes et l'absence générale de difformité. En cas d'anomalie prononcée, le bébé est étouffé par les accoucheuses[2]. L'infanticide se pratiquait par: suffocation, strangulation, égorgement, noyade dans des ‎pots ou un fleuve, abandon à des bêtes sauvages ‎ou, tout simplement, en négligeant de donner les soins appropriés au bébé.‎

Chez les Igbo au Nigéria le meurtre des jumeaux était obligatoire car ils portaient malheur à la société. Ainsi, dès leur naissance on leur cassait le dos pour pouvoir les introduire dans une calebasse ou un canari[3].

Chez les Moose du Burkina Faso[4] : les jumeaux, les enfants malformés physiquement étaient systématiquement éliminés dès leur naissance pour plusieurs motifs :

·     Ces types d’êtres atypiques apportent des malédictions, des malheurs et des punitions divines à leur société,

·     Ces individus sont survenus à cause de l’énervement de leurs ancêtres ou alors parce que leurs ennemis ont provoqué cette naissance dans leur société pour les mettre en difficulté et les couvrir de honte,

 
Certes, de nombreuses ethnies des sociétés traditionnelles tuaient les malformés graves et les jumeaux car ils ‎pensaient que ces individus n'étaient pas des personnes mais des génies ‎maléfiques qui pouvaient porter préjudice ou malheur au tissu social. Comme nous venons de le voir, les peuples des sociétés traditionnelles africaines admettaient l’eugénisme, comme les philosophes grecs, et dans bien d’autres cultures, sous forme d’abandon des vieillards et des enfants, par instinct de conservation, de survie, de cohésion sociale, devant une nature hostile et rude.

 

 

B - Justification des pratiques eugéniques par les sociétés modernes occidentales fondées sur des courants philosophiques et idéologiques :
 
1 – John Rawls : Théorie de la Justice comme équité[5] ‎ 
Pour John Rawls, ‎« l’idée organisatrice fondamentale de la théorie de la justice comme équité »[6] est l’idée d’une ‎société comme système équitable de coopération entre des personnes libres, sans tares, et égales, que l’on ‎considère comme des membres pleinement coopérants de la société pendant toute leur ‎existence. Tout en reconnaissant la nécessité de maintenir une diversité génétique dans la société, Rawls ‎ne serait pas hostile à une politique d’eugénisme dans une optique de justice sociale où la ‎possession de plus d’atouts naturels va dans le sens de l’intérêt de chacun. Selon lui, « au cours du ‎temps, une société doit prendre des dispositions pour, au moins, préserver le niveau général ‎des capacités naturelles et pour empêcher la diffusion de défauts graves »‎[7].

 

2 – l’utilitarisme
Les utilitariste‎s ont élaboré un pragmatisme de vie sociale fondé essentiellement sur les rendements économiques et la qualité de la vie. Selon John Stuart une action n'est ni bonne ni mauvaise en soi : ce sont ses conséquences prévisibles sur le bonheur général qui en déterminent la moralité. Dans cette perspective, il n'y a aucune limite ni règle morale à priori ; la fin justifie les moyens et un préjudice pour un individu ou une minorité est moralement justifié s'il a pour effet de maximiser le bonheur collectif. Dans cette optique, la stérilisation, la sélection des embryons préimplantatoires, l’élimination des personnes âgées et de certains individus tarés, par l’eugénisme d’état sont des actes licites.

En outre, aujourd’hui, l’eugénisme utilitaire revendique des droits par la propagande idéologique. Ainsi, les sociétés modernes sont dans une perspective de revendication de droits, de conflits de droits privés, où « le droit du plus fort est toujours le meilleur » ; par fausse compassion on élimine les enfants tarés, comme les vieillards impotents ; par faux idéal du bien commun, on cherche la « qualité de l’espèce humaine » par une procréation médicalement assistée, en ne prenant pas en charge les enfants malformés comme les trisomiques, ou les vieillards génétiquement déficients. On parle alors en terme de « droit de mourir dignement », « droit de sauvegarder son confort, sa tranquillité », « droit de la société à se défendre des tarés », « le droit de ne pas naître », le « droit de l’enfant handicapé à intenter un procès à ses parents qui l’ont laissé naître ainsi ».
 
3 – L’eugénisme rampant des temps modernes
Ainsi Francis Crick, partageant le Prix Nobel 1962 avec J. Watson comme codécouvreurs de ‎la structure de l’ADN, conclut en fait le débat : « Aucun enfant nouveau-né ne devrait être reconnu ‎humain avant d’avoir passé un certain nombre de tests portant sur sa dotation génétique […]. ‎S’il ne réussit pas ces tests, il perd son droit à la vie »‎[8].

Ainsi, selon Jacques Milliez, ce qui justifierait l’eugénisme médical serait « la pureté de l’intention, la sincérité de la motivation et la qualité de la finalité poursuivie (…) Tout tient dans l’intention. L’euthanasie foetale n’est tolérable éthiquement dans sa dimension eugénique que parce qu’elle n’est conçue, organisée, préméditée que pour l’intérêt des personnes, le bénéfice individuel des couples et qu’elle est acceptée par eux dans la plus absolue liberté, sans la moindre contrainte extérieure »[9].

Pour le professeur Philippe Meyer, « Je ne suis pas eugéniste, mais si je veux avoir un enfant avec des yeux bleus, je ne vois personnellement pas de drame à cela (…) Je n’ai jamais voulu parler d’eugénisme de masse, dicté par des normes ! J’ai simplement parlé de convenance. Si j’ai quelqu’un qui ne partage pas mon goût pour les yeux bleus, mais qui a envie d’avoir un enfant aux yeux noirs, je respecte son choix. Il n’y a pas d’eugénisme là-dedans, il y a une simple convenance »[10].

Ainsi, l’existence de personnes porteuses de "mauvais" gènes cause un préjudice à la collectivité: telle est la logique d’une société eugéniste. En effet, cette société a investi dans la prévention. L’évitement de la personne malade ou handicapée coûte moins cher que sa prise en charge tout au long de sa vie. Par la prévention, la société a déjà payé, elle n’est pas encline à le faire une seconde fois. Les bébés hors normes, "les anormaux", qui passent entre les mailles du diagnostic prénatal alimentent un "taux d’échappement" qui doit être maintenu le plus bas possible.

Dans une société eugéniste, une naissance indésirable peut faire l’objet d’une réparation. Le non-évitement de la naissance, par l’IMG qui n’a pas été mise en oeuvre, est un préjudice causé par la négligence du médecin. Ce préjudice causé aux parents, à la société, à la Sécurité sociale et à l’enfant lui-même appelle réparation. C’est d’ailleurs pour ce motif que s’est produit le procès Perruche.

Ainsi, dans le souci d’avoir la conscience tranquille, tout en effectuant l’eugénisme médical, dans la plupart des pays occidentaux, les techniques de  DPN (Diagnostic prénatal), DPI (Diagnostic préimplantatoire), IMG (Interruption médicale de grossesse), IVG (Interruption volontaire de grosses) sont désormais autorisées et légalisées par voies démocratiques et référendaires.

 
 
II – Normes et lignes directives internationales anti-eugénistes
            Dans cette deuxième partie, nous chercherons les normes et les directives anti-eugéniques internationales protégeant les sujets nés vivant, les embryons et les fœtus.

 

A – Normes et directives anti- eugéniques protégeant la vie des individus nés vivant.
            L’humanité, après avoir pris conscience des injustices, des discriminations et des stigmatisations faites aux personnes handicapées, aux malades, à certains individus appartenant à des races spécifiques ou groupes ethniques, a élaboré des normes afin de protéger les droits de tout homme qui vit.

1 – Pour le document : Déclaration universelle des droits de l'homme de 1948 : « Tous les êtres humains naissent libres et égaux en dignité et en droits. Ils sont doués de raison et de conscience et doivent agir les uns envers les autres dans un esprit de fraternité »[11]. Dans cette déclaration :  
·     chacun peut se prévaloir de tous les droits et de toutes les libertés, sans distinction aucune, notamment de race, de couleur, de sexe, de langue, de religion, d'opinion politique ou de toute autre opinion, d'origine nationale ou sociale, de fortune, de naissance ou de toute autre situation[12].

·     « Tout individu a droit à la vie, à la liberté et à la sûreté de sa personne »[13].

·     Tout homme ou femme, à partir de l'âge nubile, sans aucune restriction quant à la race, la nationalité ou la religion, a le droit de se marier et de fonder une famille.[14]
·     Toute personne, en tant que membre de la société, a droit à la sécurité sociale[15].

2 – La Déclaration des droits du déficient mental, proclamée par l'Assemblée générale des Nations Unies dans sa résolution 2856 (XXXVI) du 20 décembre 1971, affirme sa foi dans les droits de l'homme et les libertés fondamentales et dans les principes de paix, de dignité et de valeur de la personne humaine ainsi que de justice sociale. Pour ce document, « Le déficient mental doit, dans toute la mesure possible, jouir des mêmes droits que les autres êtres humains »[16]. Ainsi, le déficient mental a-t-il droit aux soins médicaux, aux traitements physiques appropriés, ainsi qu'à l'instruction, à la formation, à la sécurité économique et à un niveau de vie décent[17].

3 - Droits fondamentaux des personnes handicapées [E/CN.4/RES/2004/52] : Prie instamment les gouvernements de prendre des mesures énergiques pour :
·     Veiller à ce que les personnes handicapées jouissent intégralement, dans des conditions d’égalité, de tous les droits de l’homme et de toutes les libertés fondamentales;

·     Empêcher et interdire toutes les formes de discrimination envers les handicapés;

·     Veiller à ce que les personnes handicapées aient des chances égales de participer pleinement à tous les aspects de la vie sociale;

Ainsi, protégeant les droits des individus, l’humanité bannit à tout jamais l’infanticide et certaines formes d’eugénisme qui s’appliquaient aux personnes vivantes. Bref, toutes les personnes ayant un handicap et tous  « …les enfants mentalement ou physiquement handicapés doivent mener une vie pleine et décente, dans des conditions qui garantissent leur dignité, favorisent leur autonomie et facilitent leur participation active à la vie de la collectivité ».[18]
 

 

B – Normes et directives anti-eugéniques protégeant les embryons et les fœtus.
Plusieurs documents internationaux se déclarent officiellement contre l’eugénisme :

1 – La Déclaration universelle sur le génome humain et les droits de l’Homme ; UNESCO 11 novembre 1997 :
            Selon cette déclaration universelle sur le génome humain, « chaque individu a droit au respect de sa dignité et de ses droits, quelles que soient ses caractéristiques génétiques »[19]. Cette dignité impose de ne pas réduire les individus à leurs caractéristiques génétiques et de respecter le caractère unique de chacun et leur diversité. Par conséquent, « nul ne doit faire l'objet de discriminations fondées sur ses caractéristiques génétiques, qui auraient pour objet ou pour effet de porter atteinte à ses droits individuels et à ses libertés fondamentales et à la reconnaissance de sa dignité »[20].

2 - Convention pour la protection des Droits de l'Homme et de la dignité de l'être humain à l'égard des applications de la biologie et de la médecine: Convention sur les Droits de l'Homme et la biomédecine, Oviedo, 4.IV.1997

 

L’article 11 stipule : «Toute forme de discrimination à l'encontre d'une personne en raison de son patrimoine génétique est interdite » ; les articles 12 et 13 précisent comment doivent se réaliser les tests génétiques prédictifs. «Il ne pourra être procédé à des tests prédictifs de maladies génétiques ou permettant soit d'identifier le sujet comme porteur d'un gène responsable d'une maladie, soit de détecter une prédisposition ou une susceptibilité génétique à une maladie qu'à des fins médicales ou de recherche médicale, et sous réserve d'un conseil génétique approprié. » ; «Une intervention ayant pour objet de modifier le génome humain ne peut être entreprise que pour des raisons préventives, diagnostiques ou thérapeutiques et seulement si elle n'a pas pour but d'introduire une modification dans le génome de la descendance.» ; l’article 14 interdit la sélection des sexes à partir du génome : «L'utilisation des techniques d'assistance médicale à la procréation n'est pas admise pour choisir le sexe de l'enfant à naître, sauf en vue d'éviter une maladie héréditaire grave liée au sexe. ».

 

3 - Protocole additionnel à la Convention pour la protection des Droits de l'Homme et de la dignité de l'être humain à l'égard des applications de la biologie et de la médecine, portant interdiction du clonage d'êtres humains. Paris, 12.I.1998

            Ce document qui considère l'objet de la Convention sur les Droits de l'Homme et la biomédecine, vise à protéger l'être humain dans sa dignité et son identité. Il interdit par conséquent la création d’un « être humain génétiquement identique à un autre être humain vivant ou mort » (art.1). Ce document prévoit des sanctions pour les contrevenants (Art. 26).

 

4 - Union européenne. Groupe de conseillers pour l’éthique de la biotechnologie auprès de la Commission européenne, Avis n° 4 sur les aspects éthiques de la thérapie génique,

13 décembre 1994.

« Eu égard à l’importance et au caractère controversé des questions sans précédent soulevées par la thérapie génique germinale et en l’état des connaissances scientifiques, la thérapie génique germinale sur l’homme n’est pas actuellement acceptable d’un point de vue éthique. » (point 2.7)

 

5 - Nonobstant ces Codes, déclarations et conventions,
·     Le code de déontologie français, décret du 06 nov. 1995 .

·     La déclaration universelle des droits de l'homme de 1948 (DUDH)

·     La déclaration universelle sur le génome humain et les droits de l'homme de 1997 .

·     La convention européenne de sauvegarde des droits de l'homme et des libertés fondamentales de 1950 (CEDH).

·     La convention européenne de l'homme et de la biomédecine de 1996 (OVIEDO) .

La sélection des embryons, le diagnostic génétique préimplantatoire (DPI) se pratiquent dans plusieurs pays de l’Europe :

En l’absence d’une réglementation européenne globale concernant le DPI, l’autorisation de la pratique est de la responsabilité de chaque Etat. Certains l’autorisent ou l’interdisent par une loi spécifique et dans certains cas cette loi est actuellement en discussion. Dans d’autres pays la pratique est autorisée indirectement par une autorité de régulation de la

PMA (Procréation médicalement assistée) ou de la recherche sur l’embryon ou par une loi sur la recherche médicale.

 

Les États autorisant le DPI par une loi spécifique[21].
·     Danemark, Loi N° 460 du 10 juin 1997 relative à la fécondation artificielle en rapport avec le traitement, le diagnostic et la recherche d’ordre médical, et Arrêté N° 758 du 30 septembre 1997 relatif au rapport sur les traitements en matière de fécondation in vitro, etc., ainsi que sur le diagnostic préimplantatoire.

·     Espagne, Loi N° 35 du 22 novembre 1988 relative aux techniques de procréation médicalement assistée.

·     France, Article L. 2131-4 (CSP) issu de la loi 94-654 du 29 juillet 1994, et Décret n° 98-216 du 24 mars 1998.

·     Norvège, Loi N° 56 du 5 août 1994 relative à l’utilisation médicale de la biotechnologie.

·     Suède, Loi N° 115 du 14 mars 1991, et Directives du Ministère de la Santé et des Affaires Sociales sur le diagnostic prénatal et le diagnostic préimplantatoire, 1995.

 

États qui interdisent le DPI par une loi spécifique :
·     Allemagne : Loi sur la protection des embryons, 1990.

·     Autriche, Loi N° 275 sur la médecine reproductive, 1992.

·     Irlande, Loi constitutionnelle, 1983,

·     Suisse : Loi fédérale sur la procréation médicalement assistée, 18 décembre 1998.

 

États où le DPI est autorisé en l’absence d’une loi spécifique :
Belgique, Grèce, Italie, Pays-Bas[22], Royaume-Uni, Finlande

III – L’eugénisme sous la lumière de l’anthropologie personnaliste : ‎pistes de réflexion
pour la société moderne‎
 

            Certes, aujourd’hui dans les états démocratiques, personne ne soutient encore un eugénisme basé sur l’élimination systématique des enfants nés malformés, la purification raciale, ethnique ou culturelle. Cependant qu’en est-il des avortements thérapeutiques, des IVG, des sélections des embryons au niveau des DPI/DPN, de l’élimination des fœtus surnuméraires issus des FIVET (Fécondation in vitro embryon transfert), de la potentielle exploitation discriminatoire du génome humain, des stérilisations volontaires ou forcées et de l’euthanasie volontaire ou involontaire ?

Nous avons vu dans la première partie de cette communication que les motivations profondes de l’eugénisme dans les civilisations traditionnelles et dans le monde moderne étaient liées respectivement aux croyances/ignorances et à l’utilitarisme/idéologie. Par une éducation, une formation et des sensibilisations bien ciblées, le monde traditionnel pourrait abandonner ses rites et croyances ancestrales et éradiquer l’eugénisme dans son milieu de vie. Quant aux utilitaristes/idéologistes, comment les convaincre par des argumentations solides à abandonner ce néo-eugénisme ?

 

A – Confrontation entre eugénisme et personnalisme
            Selon les personnalistes, la personne humaine est un être psycho-somatique.  La personne est comprise comme un être subsistant doué de raison ou comme une substance individuelle d’une nature raisonnable (Boèce). Ainsi, « dans l’homme, la personnalité subsiste dans l’individualité formée d’un corps animé est structurée par un esprit »[23]. De sa conception jusqu’à la sa mort naturelle, dans toutes les circonstances de souffrances, de maladies ou de santé la personne humaine reste et demeure le point focal et de mesure pour faire la différence entre le licite et l’illicite[24]. C’est en faveur de ‎cette corporéité et à son avantage que se déploient et ‎convergent toutes les différentes recherches scientifiques et tous les ‎soins médicaux. Rien, dans le domaine biomédical, ne doit se réaliser en défaveur de l’homme ; car tous ceux qui œuvrent dans le domaine de la santé connaissent le principe fondamental : « Primun non nocere » (Hippocrate).

La valeur fondamentale du personnalisme est la personne. Cette dernière doit être considérée comme une fin et non un moyen. Il est donc évident qu’un personnaliste ne peut que s’opposer aux IVG, aux sélections des embryons au niveau des DPI/DPN, à l’élimination des fœtus surnuméraires issus des FIVET, à la potentielle exploitation discriminatoire du génome humain et à l’euthanasie qui sont des actes criminels. Il va de soi, qu’il s’oppose aussi au clonage thérapeutique. En effet, le clonage se sert de l’être humain comme moyen. On désire le clone pour ses qualités, ses organes ou encore, une autre de ses caractéristiques. On souhaite tirer avantage du clone. On ne le désire pas pour ce qu’il est. Il ne constitue pas la fin de l’action. Le prélèvement d’organes sur un clone est contraire à la morale personnaliste, car selon celle-ci, on ne doit jamais se servir d’une personne sans son consentement libre et éclairé et il est immoral de sacrifier une personne pour venir en aide à une autre.

Un personnaliste sera donc contre tous ces procédés, car il accorde plus d’importance au respect de la dignité humaine qu’à l’avancement scientifique ou économique. Tandis que les utilitaristes verraient le dilemme sous une perspective différente. Ils étudieraient les conséquences, les rendements, à court et à long terme, et chercheraient ce qui pourrait procurer le plus de bonheur général aux membres de la société.  

 

 

B – Pistes de réflexion ‎pour la société moderne‎ ‎
 

Certes, Les articles 11, 12 et 13 de la Convention pour la protection des Droits de l'Homme et de la dignité de l'être humain à l'égard des applications de la biologie et de la médecine: Convention sur les Droits de l'Homme et la biomédecine,  Oviedo, 4.IV.1997, interdisent :

·     toute forme de discrimination à l'encontre d'une personne en raison de son patrimoine génétique;

·     tout test prédictif de maladies génétiques, si ce n’est qu'à des fins médicales.

Mais sur le terrain, la réalité est tout autre.

            De nos jours, bien souvent, à cause de la pression sociale, du « totalitarisme collectif » et des normes référendaires, l’individu en société se retrouve déphasé, déboussolé et désemparé face à sa conscience et sa foi qui lui réclament des comportements conséquents.

Par exemple, les parents qui ont eu des enfants atteints du syndrome de Down et qui ont refusé l’IMG, viennent souvent traduire leur désarroi à la Fondation Jérôme Lejeune : Quand j’étais enceinte, dit cette mère d’un enfant Down, pour me convaincre à accepter l’IMG, le Médecin m’avait dit : « Ce sera un calvaire, votre enfant sera handicapé mental, il ne pourra pas aller à l’école, il sera à votre charge pendant des dizaines d’années. En plus, il va vous survivre et alors qui s’occupera de lui ? La société ne fait rien pour les personnes handicapées vieillissantes ». Après mon accouchement, avant que je ne vois mon enfant il m’a dit: « il est mongol, je vous avais prévenue, madame … Désolé, mais il n’y a rien à faire pour l’améliorer, la médecine est impuissante » [25]. Ainsi, les parents se retrouvant seuls avec leur chagrin, leurs difficultés, leur honte sociale s’entendent reprocher: « Débrouillez-vous maintenant avec cet enfant parce que vous aviez tous les moyens de ne pas le garder ». Ils ont l’impression que la société, qui les avait mis en garde avec le dépistage, leur reproche maintenant de mettre à sa charge une dépense supplémentaire.

Pour Jean-Marie Le Méné, il existerait une sorte de consentement général, une approbation collective, un consensus d’opinion, un ordre établi en faveur de cette décision, au point que les couples qui devront subir une interruption de grossesse pour une trisomie 21 ne se poseront guère la difficile question de la pertinence de leur choix individuel. La société en quelque sorte, l’opinion générale, même en dehors de toute contrainte, a déjà répondu par avance pour ces femmes enceintes d’enfants affectés par le mongolisme.

 
Quel message donner à la société ?
a - Quelqu’un se pose des questions :
Si nous avons la possibilité d’éliminer les gènes morbides qui sont à l’origine des maladies génétiques, n’est-il pasimmoral de ne pas le faire ? Est-ce faire de l’eugénisme? Serait-il mauvais si un gène qui est associé à une maladie grave disparaissait de l’ensemble des gènes humains? Certes, tout le monde veut le bien. Mais le principe fondamental est là : les fins ne peuvent en aucun cas justifier les moyens. On ne peut pas accomplir du mal afin qu’apparaisse le bien. Par conséquent, la société ne peut pas demander aux médecins d’éliminer par le DPN ou le DPI les enfants ayant des mutations génétiques morbides ou des aberrations chromosomiques pathogènes afin d’avoir une population d’Hommes purs et sans maladies génétiques.

 

b - La société demande souvent la lune aux chercheurs :
            L’homme d’aujourd’hui veut tout contrôler ; il désire même dompter l’évolution. Les chercheurs savent que nous ne sommes pas encore à l’heure de la correction des gènes. Ils connaissent encore mal, autant l’interaction entre gènes, que l’interaction des protéines qui constituent le « protéome ». Si bien que la thérapie génique sûre est un acte médical du futur.

 

c - Quand peut-on affirmer qu’un embryon commence à être normal et à partir de quand ‎peut-on le considérer anormal ? Peut-être dira-t-on seulement qu’il a le X fragile, la ‎dystrophie musculaire de Duchenne, la drépanocytose SS, la thalassémie ou le syndrome de Down. Et pour ‎certains, cela est suffisant pour condamner à tout jamais l’embryon. Mais nous nous ‎demandons : avec le progrès de la science, si on découvrait des gènes qui ‎prédisposeraient à la mégalomanie, à la pyromanie ou au terrorisme, qu’en ferrions-‎nous ? Si on découvrait, par le diagnostic préimplantatoire (DPI) les bases génétiques ‎qui prédisposeraient un embryon à devenir par la suite un politicien véreux, corrompu, ‎belliqueux et génocidaire, quelle attitude adopterions-nous ? Irions-nous l’étouffer dans ‎l’œuf ou le laisserions-nous se développer ?‎

 

d – « Qui veut faire l’ange fait la bête » dit Blaise Pascal. La société doit savoir que l’homme parfait et idéal n’existe que dans son esprit. Avec le respect que j’ai pour chacun de nous dans cette salle, je peux dire que si on faisait des tests génétiques on découvrirait, que à chacun de nous, il manque un « file » génétique,  que chacun de nous à l’un ou l’autre gène qui lui confère une intolérance au lactose ou au gluten ; ou qui le prédispose à la fibrose cystique, à la thalassémie, à la drépanocytose, au diabète, à l’hypercholestérolémie, à la tension artérielle, ou à la dépression nerveuse.

La présence de tel ou tel gène spécifique explique qu’un tel soit blond, ou aie des yeux célestes, noirs ou marrons ; qu’un tel soit grand ou petit de taille, qu’il aie la peau pale, blanche, bronzée, noire, rouge ou jaune. A partir de ces conditions, qui peut se définir comme Homme parfait pour l’humanité, à partir duquel on devrait estimer les autres ? Ne nous empressons pas de dire que la « Miss monde » actuelle, ou le dernier « top modèle » des hommes, sont génétiquement parfaits ! Nous n’estimons en eux que l’apparence somatique, phénotypique. Leur génotype respectif pourrait traduire une pathologie ou plusieurs pathologies insoupçonnées ! La société qui demande aux chercheurs de lui produire des personnes saines, pourrait ne recevoir que des individus malformés et lugubres.

 

e - Promouvoir le dépistage des maladies génétiques dans les populations. La société devrait faire de la génétique, un service médical :

·     en formant les médecins, les biologistes, les infirmiers aux nouvelles techniques de la génétique ;

·     en instaurant un counselling génétique pour les familles dans des centres de dépistage de maladies génétiques,

·     en faisant une sensibilisation pour le dépistage au sein des familles où une maladie génétique spécifique a une forte prévalence ;

·     en stimulant la recherche pour la thérapie

·     en offrant aux individus atteints des soins qui freineraient l’apparition, ou la progression de la maladie.

 

f - Il n’existe pas de risque zéro dans l’application de la ‎science. Certes, il n’y a pas d’espérance sans peur, tout comme il n’y a ‎pas de peur sans espérance. Pour cela, après avoir tout évalué, tout pesé selon le bien intégral de l’homme, il faut savoir risquer mais en ne mettant pas le pied là où on n’est pas sûr. La société doit prendre les moyens et pousser les scientifiques à faire de hautes recherches génétiques pour le bien de l’humanité. Cette recherche devra à tout moment respecter la dignité de la personne humaine car science sans conscience n’est que ruine de l’âme, disait Rabelais.

 

L’Église elle-même encourage la recherche scientifique pour le bien intégral de la vie. « Le Magistère tient à encourager et à exprimer sa confiance envers ceux qui considèrent la science comme un précieux service pour le bien intégral de la vie et pour la dignité de chaque être humain. C’est avec espoir que l’Église regarde donc la recherche scientifique, et souhaite que de nombreux chrétiens se dédient à la promotion de la biomédecine pour témoigner de leur foi » Dignitas personae n°3.

 

Ouagadougou, le 2 février 2009

 

Prof. Jacques SIMPORE
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