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La “Gendmica”, o el estudio de todos los genes de una persona (el genoma), ha
puesto en relieve problematicas de caracter social, ético, ambiental y juridicas,
especialmente en el ambito de la medicina, que los diversos instrumentos
internacionales, tanto a nivel global (ONU) como regional (UE, Consejo de
Europa) han tratado de abordar. En particular, el derecho internacional de los
DDHH ha colocado como eje el reconocimiento de la dignidad intrinseca del ser
humano y del genoma humano como patrimonio de la humanidad. Un aspecto
particular es el tratamiento de los “datos genéticos humanos”, y el acceso a tales
datos por parte de pacientes, personal sanitario, investigadores y empresas.

En el ambito de la Medicina Personalizada de Precision (MPP) o Medicina
Gendmica, algunos paises llevan la vanguardia en el desarrollo de estrategias
nacionales. El pais pionero es EE.UU., que en la década de 1990 lanz6 el
Proyecto del Genoma Humano, cuya secuenciacion fue terminada en 2003, para
luego anunciar en 2015 la Iniciativa de Medicina de Precisidén, para entender
cémo la genética, el ambiente y el estilo de vida de una persona pueden ayudar
a determinar la mejor forma de prevenir o tratar una enfermedad. En esta misma
senda, desde 2012 el Proyecto Genomic England 100.000 Genomes del Reino
Unido ha buscado secuenciar el genoma de pacientes del sistema de salud
inglés con enfermedades raras o cancer, y el Plan France Médicine Génomique
2025 en Francia para integrar la utilizaciéon del secuenciacién del genoma en la
practica clinica.

Para llevar adelante estos proyectos, todos los paises analizados han destinado
fondos a la investigacion genética por parte de instituciones publicas y privadas,
creando asimismo una institucionalidad coordinadora especifica de caracter
publico (National Human Genome Research Institute, Genomics England y
France Génomique). Sin embargo, el marco normativo en estas materias difiere
sustancialmente en cada pais: en EE.UU. la “Ley de No Discriminacién de la
Informacién Genética (GINA)” protege de toda discriminacion basada en la
informacion genética en los seguros de salud y el empleo, la Ley de Curas del
Siglo XXI financia iniciativas cientificas innovadoras (que cubre la investigacion
genética). En cambio, tanto el Reino Unido como Francia cuentan con
normativas especificas que regulan el uso de datos personales (incluyendo los
genéticos), pero no con una ley marco de medicina gendémica, independientes
de las estrategias nacionales ya referidas
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Introduccién

Se analiza la regulacibn comparada de la gendmica, incluyendo institucionalidad existente y
antecedentes para la comprension de la tematica.

La fase actual de la revolucién biotecnoldgica conlleva la posibilidad de alterar de manera estructural la
dotacion genética de los seres vivos, incluidos los humanos, lo que suscita expectativas, temores e
interrogantes.

Diversos paises y organismos, incluyendo la Union Europea, han adoptado politicas publicas,
soluciones normativas y decisiones de politica econdmica tendentes a la promocion de la investigacion
biomédica.

Las traducciones son propias.

. La gendmica y otros conceptos

1. Genémica, genoma, genes y ADN

Segun el Instituto Nacional de Investigacion del Genoma Humano (National Human Genome Research
Institute — NHGRI) de EE.UU., la “Gendmica” es —en su mas breve definicion- “el estudio de todos los
genes de una persona (el genoma), incluyendo las interacciones mutuas de dichos genes y con el
entorno de la persona”.’

Por su parte, para Velasquez, citando a otros autores, el “Genoma” se define como "el conjunto de
todos los genes de los 23 pares de cromosomas que tiene el nucleo de las células de cada persona y
que contiene todos sus caracteres genéticos y su patrimonio hereditario” (Hernandez—Vela, 1999) "es
todo el conjunto de genes que viene empaquetado en veintitrés pares de cromosomas distintos”
(Ridley, 2002).2 En resumen, es el conjunto completo de ADN?® de un organismo.

El Acido Deoxirribonucleico (ADN) es el compuesto quimico que contiene las instrucciones necesarias
para desarrollar y dirigir las actividades de casi todos los organismos vivos. Las moléculas de ADN
estan constituidas por dos secuencias pareadas de nucleétidos, arrolladas una en torno a la otra, a
veces llamada la “doble hélice”. Casi todas las células del cuerpo contienen una copia completa de

"NHGRI (s/f).

2 Velazquez (2008:443). Citas internas omitidas.

3 El Acido Deoxirribonucleico — ADN- es el compuesto quimico que contiene las instrucciones necesarias para
desarrollar y dirigir las actividades de casi todos los organismos vivos. Las moléculas de ADN estan constituidas
por dos secuencias pareadas de nucleétidos, arrolladas una en torno a la otra, a veces llamada la “doble hélice”.
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aproximadamente tres mil millones de pares de bases®, o “letras”, que constituyen el genoma humano.
Estas “letras” contienen las instrucciones para construir todo el cuerpo humano.®

El subconjunto de ADN con la informacién necesaria para sintetizar un conjunto especifico de
proteinas es llamado “gen”. Cada uno de los 20.000 a 25.000 genes del genoma humano codifica un
promedio de tres proteinas. Ubicados en 23 pares de cromosomas, estrechamente arrollados sobre si
mismos en el nucleo de cada célula humana, los genes dirigen la produccion de proteinas con la
asistencia de enzimas y moléculas mensajeras. La informacion es copiada en una molécula mensajera
llamada acido ribonucleico mensajero (mMARN), que cruza la membrana nuclear y viaja hasta una
diminuta maquina nuclear llamada “ribosoma”, que lee la informacion y —segun las instrucciones—
vincula moléculas (llamadas “aminoacidos”) en el orden adecuado para formar una proteina
especifica.®

Las proteinas, a su vez, forman estructuras tales como érganos y tejidos, y controlan reacciones
quimicas y transportan sefiales entre células. Si el ADN de una célula es mutado, se producira una
proteina diferente (“anormal”) que, tanto puede alterar los procesos naturales y producir enfermedades
0 cancer, como puede brindar una nueva oportunidad de explotar nuevas fuentes de energia o brindar
proteccidn contra agentes externos invasores.’

2. La secuenciacion de ADN

La secuenciacion de ADN es, simplemente, la determinacion del orden exacto en que se encuentran
las bases en una cadena de ADN. Dado que las bases en una de dichas cadenas se aparean (A-T y
C-G), la secuenciacion de las bases en una de las cadenas de la doble hélice determina de manera
univoca la secuencia de la cadena complementaria.®

La técnica mas usada actualmente consiste en la sintesis de nuevas cadenas de nucleétidos a partir
de una cadena (de ADN) o trozo de cadena de interés, mediante el uso de una enzima llamada ADN
sintetasa, utilizando nucledtidos marcados con una “etiqueta fluorescente” (una molécula pequefia que
emite fluorescencia®). Cada tipo de nucledtido es etiquetado con una molécula que fluoresce en una
longitud de onda distintiva. Asi, excitando los trozos de ADN sintetizado, los distintos tipos de
nucleétidos mostrardn sus respectivas posiciones, y apareando trozos cuyas secuencias se
superponen, se puede determinar la secuencia de nucleétidos en el ADN sintetizado, que es
complementario con la cadena original.™®

4 Las “bases” (o0 bases nucleotidicas) son cuatro y comprenden el llamado “alfabeto genético). Ellas son: Adenina
(A), Timina (T), Guanina (G) y Citosina (T). Pueden formar largas secuencias lineales (o cadenas) que, al
aparearse con otra cadena, lo hacen complementariamente, apareando A con T y C con G, formando una doble
cadena helicoidal. La secuencia de pares A-T y C-G son las “letras del alfabeto genético”.

5 NHGRI (s/f).

6 NHGRI (s/f).

" NHGRI (s/f).

8 NHGRI (s/f).

9 La emisién de fluorescencia consiste en la excitacion de una molécula con luz de una determinada longitud de
onda, que produce una emisién de luz en una longitud de onda distinta de la usada en la excitacion.

10 NHGRI (s/f).
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Los investigadores pueden, de esta manera, usar la secuenciacién para determinar las variaciones
genéticas y/o mutaciones que pueden tener un rol en el desarrollo o progresién de una enfermedad.
Un cambio que origine una enfermedad puede involucrar un cambio tan pequefo como la sustitucion,
eliminacioén o adicion de un unico par de bases, hasta la adicion de un par o eliminacién de miles de
pares de bases."

3. El andlisis genético

La gendmica se divide en dos areas basicas: la gendmica estructural, que consiste en la
caracterizacion la naturaleza fisica de genomas completos y la gendmica funcional, que caracteriza el
transcriptoma'? y el proteoma’.™

La directiva primaria del analisis de la gendmica estructural es la dilucidacion completa y precisa de la
secuencia de ADN representativo del genoma haploide'® de una especie determinada. Cuando esta
secuencia es conocida, se abren multiples posibilidades para el estudio y determinaciéon, mediante el
uso de recursos computacionales, de todas las proteinas codificadas, por ejemplo; estudiando otros
genomas haploides de la misma poblacion, es posible establecer patrones de variacién genética de
dicha especie y obtener informacién acerca de como la evolucion ha remodelado su genoma. La
gendémica estructural habria satisfecho su promesa de proveer secuencias completas de muchos
genomas.®

La gendmica funcional, por su parte, mediante novedosas técnicas moleculares de manipulacién de
ADN, ha sido capaz de producir transcriptomas completos e identificar el proteoma de una especie
determinada.’

4. El ADN basura

Solo un 1% del ADN esta constituido por genes codificadores de proteinas. El 99% es ADN no
codificador, que no provee informacién para para la sintesis de proteinas. En alguna época los
investigadores lo denominaron “ADN basura” (Junk DNA), es decir, sin un propésito determinado. Una
de las hipotesis postulaba que eran resabios o0 “remanentes evolutivos” en las grandes moléculas de
ADN. Sin embargo, lentamente ha surgido evidencia que este ADN es parte integral de la
funcionalidad de la célula, particularmente en el control de la actividad de los genes. Por ejemplo,
secuencias de nucledtidos determinan cuando se gatilla o se inhibe la actividad de determinados
genes. Tales elementos proveen sitios de unién para proteinas especializadas (llamadas factores de

" NHGRI (s/f).

2 Transcriptoma: es el rango total de los transcriptos producidos por un organismo.

3 Proteoma: es el conjunto completo de las proteinas codificadas.

14 Griffiths, A.J.F. et al. (2000).

5 En el nucleo las células somaticas de un individuo normal de cualquier especie, se encuentran dos juegos de
cromosomas, uno aportado cada progenitor, el genoma diploide. Un genoma haploide sélo consta de un juego de
cromosomas.

16 Griffiths, A.J.F. et al. (2000).

17 Griffiths, A.J.F. et al. (2000).
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transcripcion) que pueden activar o inhibir la sintesis de proteinas codificadas por los genes
(transcripcion).'®

Dentro del ADN no codificador se encuentran variados tipos de elementos moduladores'®:

e Promotores (promoters): proveen los sitos de unidn para la maquinaria proteica que lleva a
cabo la transcripcion. Los promotores se encuentran tipicamente justo delante de un gen en la
cadena de ADN.

e Estimuladores (enhancers): proveen sitios para proteinas que ayudan a activar la transcripcion.
Suelen estar delante o detras del gen que controlan, y a veces lejos de él, en la cadena de
ADN.

e Silenciadores (silencers): proveen sitios para las proteinas que reprimen la transcripcién. Como
los estimuladores, pueden estar delante o detras del gen que controlan, y a veces lejos de él,
en la cadena de ADN.

e Aisladores (insulators): proveen sitios pata el anclaje de proteinas que controlan la transcripcion
de varias maneras. Algunos inhiben la accién de los estimuladores (enhancer-blocker
insulators). Otros evitan cambios estructurales de ADN que reprimen la actividad de los genes
(aisladores de barrera). Algunos aisladores pueden funcionar simultaneamente como
bloqueadores y como barreras.

Otras regiones del ADN no codificador ejercen su accion sobre la sintesis de distintos tipos de ARN%.
Algunos elementos importantes de los cromosomas (centrdmero y otras estructuras nucleares)
también son parte del ADN no codificador?'.

La constatacion de la relevancia del ADN restante hace necesario secuenciar el genoma (en lugar de
solo observar los 20.000 genes que actualmente se utilizan para diagnostico en medicina) si se

pretende entender realmente el papel de los genes en la salud y la enfermedad?.

ll. Antecedentes histéricos de la genémica

El campo moderno de la gendmica comenzo en la década de 1860 con las observaciones de Gregor
Mendel sobre los rasgos hereditarios en las plantas de arvejas, que denomind “factores”. Para fines
del siglo XIX, los cientificos habian identificado hebras enrolladas de ADN en el nucleo de las células,
que llamaron “cromosomas”, pero no fue sino hasta 1956 que estos determinaron el nimero de
cromosomas humanos.??

8 NIH (2019).

19 NIH (2019).

20 E| acido ribonucleico (ARN) es una molécula quimicamente emparentada (una suerte de “primo”) del ADN vy
distintos tipos especializados cumplen importantes funciones en la sintesis de proteinas.

21 NIH (2019).

22 Genomics England (s/f-a).

23 Mehlman (2015:2).
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El término “gen” fue acufado alrededor de 1910 para reemplazar los “factores” de Mendel. James
Watson y Francis Crick identificaron la estructura basica de doble hélice de la molécula de ADN en
1953. En la década de 1960, los genetistas comenzaron a descubrir los procesos mediante los cuales
la informacion codificada en el genoma humano, o “genotipo”, se transformaba en las proteinas
responsables de las estructuras y funciones del cuerpo humano, llamadas el “fenotipo”.
Posteriormente, en la década de 1970, los cientificos comenzaron a desarrollar la capacidad de
combinar el ADN de diferentes organismos, conocido como ADN recombinante.?*

A principios de la década de 1990, el Congreso de los Estados Unidos de América autorizd el
financiamiento del llamado Proyecto del Genoma Humano (Human Genome Project, HGP), un
programa de investigacién destinado a catalogar las aproximadamente tres mil millones de unidades
de los quimicos llamados “nucledtidos” que conforman el genoma humano.?®

El objetivo del Proyecto era la generacion de un recurso que pudiese ser usado en un amplio rango de
estudios biomédicos y fue liderado, en los Institutos Nacionales de Ciencias (National Health Institutes,
NIH), por el NHGRI, y produjo una version de alta calidad de la secuencia del genoma humano en abril
de 2003, por debajo del presupuesto asignado y afios antes que lo esperado. La informacion esta
disponible gratuitamente para el publico en las bases de datos dispuestas al respecto®.

lll. Marco Regulatorio Internacional de la Genémica

Como sefala Velazquez Elizarraras?’:

A partir de la década de los noventa varias organizaciones intergubernamentales, principalmente
las integradas en el sistema de las Naciones Unidas, pusieron especial atencion en las
consecuencias que tendria el avance biotecnolégico del Proyecto Genoma Humano,
vislumbrando las posibilidades de ciertas transgresiones a los derechos humanos. Tal
preocupacion se ve reflejada en la elaboracion de una serie de estudios, reuniones y debates asi
como el pronunciamiento de importantes iniciativas en torno al tema gendémico con la finalidad de
plantear soluciones sociales, éticas y legales mediante la emisién de documentos, resoluciones,
declaraciones y convenios internacionales enmarcados en el derecho internacional y los
derechos humanos [...].

1. Naciones Unidas

En opinidn de Velazquez Elizarraras, la UNESCO habria sido el primer organismo
especializado de las Naciones Unidas en preocuparse y dar respuesta a los problemas que
plantea el saber cientifico. La Declaracion Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos

24 Mehlman (2015:2).

25 Mehlman (2015:2).

26 |bidem

27 VVelazquez (2008:442).
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Humanos de la UNESCO, aprobada el 11 de noviembre de 1997, constituye el instrumento mas
importante a nivel internacional®.

Esta Declaracion “trasladé conceptos cientificos a conceptos legales que el mismo derecho aun no
habia aprehendido hasta ese momento”, ante “la conciencia de un vacio legislativo en el ambito
internacional que protegiera al genoma humano e hiciera el llamado para ser legislado en el ambito
nacional en aquéllos paises que no poseyeran disposiciones al respecto [...]". Se compone de siete
capitulos titulados: la dignidad humana y el genoma humano; el derecho de las personas interesadas;
investigaciones sobre el genoma humano; condiciones de ejercicio de la actividad cientifica;
solidaridad y cooperacion internacional; fomento de los principios de la declaracion; y aplicacion de la
misma.?®,

En el articulo 1°, la Declaracion propone una definiciéon, desde la vision filosofico-juridica, de “genoma
humano”*, al disponer:

Articulo 1: EI genoma humano es la base de la unidad fundamental de todos los miembros de la
familia humana y del reconocimiento de su dignidad intrinseca y su diversidad. En sentido
simbdlico, el genoma humano es el patrimonio de la humanidad.

Siguiendo al mismo autor, se destaca respecto a la Declaracion de 1997 lo siguiente®':

e Segun ésta, las investigaciones desarrolladas en torno al genoma humano atafien a la
humanidad, a la especie, como conjunto de individuos a los que podria afectar el desarrollo de
la genética humana; esto es, que el genoma humano es en sentido simbdlico patrimonio comun
de la humanidad (arts. 1, 10, 12).

¢ Esta nocion de patrimonio de la humanidad exigiria un aprovechamiento compartido equitativo
de los conocimientos cientificos sobre el genoma humano, que han de redundar en beneficio
del conjunto de la humanidad.

¢ Sin embargo, este principio no excluye que los resultados de la investigacion genética puedan
ser objeto de derechos de propiedad intelectual (Preambulo de la Declaracion).

¢ No se podria afirmar que el genoma de cada persona depende de un régimen de propiedad
colectiva, por lo que cada individuo tiene derecho al respeto de su dignidad y derechos
independientemente de sus caracteristicas genéticas.

o El genoma humano es por naturaleza evolutivo y esta sometido a mutaciones expresadas en
distintos modos en funcion del entorno natural y social de cada persona que comprende su
estado de salud individual, condiciones de vida, alimentacion y educacion (art. 3).

o Establece diversos principios como el del consentimiento (que es consecuencia del derecho a
la libertad individual); el derecho de la persona a decidir si se le informa o no de los resultados
de los examenes genéticos y consecuencias (derecho a no saber); la no discriminacion a

28 Velazquez (2008:446).
29 \VVelazquez (2008:446).
30 Velazquez (2008:450).
31 Velazquez (2008:450-451).
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ninguna persona con base en sus caracteristicas genéticas; el principio de confidencialidad
vinculado al respeto de la vida privada; la proteccion de los derechos humanos y las libertades
fundamentales, a través de leyes nacionales y a reserva del estricto respeto del derecho
internacional y de los derechos humanos.

Velasquez, citando a Varsi, sefiala que en 2002 la UNESCO emprendié oficialmente la elaboracion de
un instrumento internacional sobre los datos genéticos, frente al rapido avance de la genética y la
constitucion y proliferacion de bancos de datos genéticos, el uso de esa informacion con fines no
médicos y reprochables desde la perspectiva ética y la tendencia de paises que pretendian efectuar
censos genéticos a toda su poblacion. El nuevo documento no abordaria cuestiones éticas de amplio
alcance, ya tratados en la declaracién universal, “sino que seria una prolongacion de esta ultima y se
centraria en cuestiones especificas acerca de la recoleccién, procesamiento, almacenamiento y
utilizacién de los datos genéticos, situacion que planteaba un tema central de debate internacional”2.

Asi, 16 de octubre de 2003, se aprueba la Declaraciéon Internacional sobre los Datos Genéticos
Humanos de la UNESCO. Este instrumento entregd definiciones sobre el tema, tales como “datos
genéticos humanos”, es decir, la informacién sobre las caracteristicas hereditarias de las personas,
obtenida por andlisis de acidos nucleicos u otros analisis cientificos (art. 2, y letra i), y “datos
protedmicos humanos”, esto es, la informacion relativa a las proteinas de una persona, lo cual incluye
su expresion, modificacion e interaccion (art. 2 letra ii)*.

Algunas de las disposiciones de la Declaracion de 2003 reafirman algunos de los principios y
estipulaciones de la declaracion universal, como “el respeto de la dignidad humana y la proteccién de
los derechos humanos, individualidad, no discriminacién, consentimiento libre e informado, derecho
pleno a decidir ser o no informado, privacidad y confidencialidad de los datos, responsabilidad de las
personas y entidades que tratan datos genéticos humanos y cooperacion internacional”4.

Por ultimo, del seno de la UNESCO nace un tercer instrumento, la Declaracion Universal sobre
Bioética y Derechos Humanos de 2005, primer instrumento internacional especifico sobre un tema
bioético y que contribuyé a la formulacion de un gran nimero de principios fundamentales de bioética.
La declaracion versa sobre cuestiones éticas relacionadas con la medicina, las ciencias de la vida y las
tecnologias conexas teniendo en cuenta las dimensiones sociales, juridicas y ambientales. Esta
principalmente dirigida a los Estados y también a los individuos, grupos, comunidades, instituciones y
empresas publicas y privadas, cuando proceda®.

82 VVelazquez (2008:453). Citas internas omitidas.

33 En abril del 2001 nace el Proyecto Proteoma Humano (PPH), coincidente con la primera reunion internacional
que se celebr6 para presentar la Organizacién del Proteoma Humano, conocida por sus siglas en inglés como
HUPO, institucion creada para coordinar y estimular todos los estudios protedmicos que se pretenden integrar
dentro del proyecto que van desde desarrollos de complejas tecnologias analiticas, construccién de bancos de
datos de las expresiones proteicas, integracién de datos gendmicos y protedmicos, hasta ciertas aplicaciones
clinicas como las posibilidades protedmicas en la clasificacion de las enfermedades y en el desarrollo de
medicamentos. Para mas informacion, véase www.hupo.org (Veladzquez (2008:45 cita 17).

34 Velazquez (2008:454).

35 Velazquez (2008:456). Citas internas omitidas.
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2. Consejo de Europa

El Consejo de Europa (COE)*® ha elaborado una serie de convenios internacionales en el ambito de
los derechos humanos, destacando el Convenio para la Proteccion de los Derechos Humanos y la
Dignidad del Ser Humano con respecto a las Aplicaciones de la Biologia y la Medicina, también
conocido como Convenciéon Europea sobre los Derechos Humanos y la Biomedicina, Convenio de
Bioética, Convenio de Asturias sobre Bioética o Convenio de Oviedo, del afno 1997 y vigente desde
1999%.

Se trata del unico instrumento juridico internacional sobre biomedicina®. En el capitulo IV sobre
genoma humano se estipula que “las intervenciones sobre el genoma humano solamente podran
efectuarse cuando se tenga por objeto modificarlo por razones preventivas, diagnosticas o
terapéuticas y solo cuando no tenga por finalidad la introduccion de una modificaciéon en el genoma de
la descendencia (principio de “no modificacion del patrimonio genético de la humanidad”). Relativo al
debatido tema de las investigaciones con embriones humanos, se previo establecer la prohibicion de
constituir embriones humanos con fines de experimentacion, lo que ocasiond oposiciéon directa de los
cientificos que lo consideraron un freno a la investigacion®.

3. Union Europea

El régimen previsto en la regulacién europea se encuentra en el Reglamento General de Protecciéon
de Datos*’, de 2016, que entro en vigor el 25 de mayo de 2018. El Reglamento —que viene a sustituir
a la anterior Directiva— garantiza la uniformidad normativa de los distintos paises de la Unién Europea
desde una perspectiva anglosajona, basada en la autorregulacién, en la certificacion y en la
responsabilidad de los gestores del tratamiento de los datos*'.

Por primera vez, en esta normativa —de caracter general, que se aplica al tratamiento de cualquier
dato de caracter personal, incluyendo los datos de salud y los genéticos— se hace una referencia
especifica al tratamiento de los datos genéticos y, ademas, en cualquier contexto, incluyendo, por
tanto, el ambito de la investigacién biomédica*?.

% Qrganismo internacional supranacional con sede en Estrasburgo, Francia, creado en 1949, concebido para
asegurar la paz y la cooperacion politica en los paises europeos. Es diferente a la Union Europea y actualmente
lo integran 46 paises europeos y cinco Estados con calidad de observadores (México, Canada, EE.UU., Japén y
la Santa Sede) (Velazquez (2008:460).

37 Velazquez (2008:461).

38 | 6pez y otros (2017:326).

39 Velazquez (2008:461-462).

40 Reglamento (UE) 2016/679 del Parlamento Europeo y del Consejo, de 27 de abril de 2016, relativo a la
proteccion de las personas fisicas en lo que respecta al tratamiento de datos personales y a la libre circulacion
de estos datos y por el que se deroga la Directiva 95/46/CE (Reglamento general de protecciéon de datos).

41 Senado [Espafial, (2019:33).

42 Senado [Espafial, (2019:33).
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Articulo 9
Tratamiento de categorias especiales de datos personales

1. Quedan prohibidos el tratamiento de datos personales que revelen el origen étnico o racial,
las opiniones politicas, las convicciones religiosas o filosdficas, o la afiliacion sindical, y el
tratamiento de datos genéticos, datos biométricos dirigidos a identificar de manera univoca a una
persona fisica, datos relativos a la salud o datos relativos a la vida sexual o las orientacién
sexuales de una persona fisica.

2. El apartado 1 no sera de aplicaciéon cuando concurra una de las circunstancias siguientes:

h) el tratamiento es necesario para fines de medicina preventiva o laboral, evaluaciéon de la
capacidad laboral del trabajador, diagnéstico médico, prestacién de asistencia o tratamiento de
tipo sanitario o social, o gestion de los sistemas y servicios de asistencia sanitaria y social, sobre
la base del Derecho de la Unién o de los Estados miembros o en virtud de un contrato con un
profesional sanitario y sin perjuicio de las condiciones y garantias contempladas en el apartado 3

[.]

El Reglamento recoge el objetivo de la Union Europea de fomentar la integracion de datos en grandes
sistemas europeas y mejorar el acceso para los investigadores, de integrar la investigacion y la
practica clinica, y de poner el conocimiento a disposicion de los distintos paises*.

Sin embargo, el articulo 89 del Reglamento se remite a la normativa interna de los Estados, que
tendran que desarrollar estas previsiones en su propia normativa nacional, aunque en la linea de
facilitar la investigacion trasnacional y adoptar medidas particulares para cada caso concreto, deben
tener en cuenta los riesgos e intereses en juego (pseudonimizacion)*.

IV. La medicina genémica en la experiencia comparada

En el ambito de la gendmica, un campo de especial interés para los paises es el de la medicina
gendémica.

La Medicina Personalizada de Precision (MPP) o Medicina Gendmica es*:

Un modelo, un procedimiento o una metodologia de atencidon médica que personaliza las
diferencias individuales del paciente en todas sus fases, desde la prevencion, el diagndstico y el
tratamiento hasta el monitoreo posterior al tratamiento. Utiliza informacién biolégica vy

43 Senado [Espanfia], (2019:33).
44 Senado [Espafia] (2019:33).
45 Romeo et al (2018:22).
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biomarcadores al nivel molecular de la enfermedad, genética, protedmica, asi como
metabolomica.

Esta nueva forma de enfocar la practica clinica se basaria “en el conocimiento de las reacciones
individuales de los pacientes respecto al desarrollo de una enfermedad y de su respuesta al
tratamiento, por un lado; y en el conocimiento del prondstico de tal enfermedad en virtud de las
caracteristicas bioldégicas de cada persona, por otro”. Gracias a estos conocimientos, seria posible
aplicar tratamientos precisos segun las necesidades individuales de cada paciente (en particular con
medicamentos adecuados a dichas caracteristicas o farmacogenética) y reducir los efectos
secundarios no deseados.*®

Para desarrollar una estrategia nacional sobre medicina gendmica y de precision, los paises
interesados observan con atencion lo realizado por aquellos que llevan la vanguardia. Por ejemplo, en
Espafa, con el fin de recopilar informacion, se citdé a diversos expertos en la materia para que
comparecieran ante la Comision de Sanidad, Consumo y Bienestar Social del Senado. Entre ellos,
Carmen Ayuso Garcia, Directora del Instituto de Investigacion Biomédica de la Fundacion Jiménez
Diaz (IIS-FJD) y Jefa del Servicio de Genética en el Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz
destaco la necesidad de contar con un Plan Nacional, al estilo de los existentes en otros paises
europeos, como Francia e Inglaterra, o en Estados Unidos de América (EE.UU.), asi como también
desarrollar programas especificos.*’

Con este fin, Ayuso Garcia citd las Recomendaciones del Consejo de la Unién Europea del afo
2015%. En forma resumida, estas Recomendaciones invitan a los Estados Miembros a:

Apoyar el acceso a una medicina gendmica clinicamente efectiva y sostenible econémicamente.

e Usar la informacién gendmica en el ambito de la salud publica, de acuerdo con los
ordenamientos juridicos nacionales vigentes sobre datos personales y gendmica.

o Impulsar estrategias de comunicacién sobre salud publica para sensibilizar al publico en
relacion con los beneficios y los riesgos de la medicina personalizada, apoyando el acceso
oportuno a métodos de diagnéstico innovadores y a mejores tratamientos.

o Facilitar la formacion de profesionales sanitarios en medicina personalizada.

e Fomentar la cooperacion en el intercambio, recopilacion y estandarizacién de datos para
elaborar investigaciones en medicina especializada.

¢ Fomentar la interaccion interdisciplinar y de especialistas en genética.

o Desarrollar procedimientos para evaluar las repercusiones de la medicina personalizada.

¢ Reconocer el potencial de los biobancos clinicos, al amparo de la legislacion sobre proteccién
de datos.

46 Romeo et al (2018:21-22).

47 Comparecencia a la sesion del dia 9 de enero de 2018 (Senado [Espafia], 2019:15).

48 Consejo de la Union Europea, Conclusiones del Consejo sobre la medicina personalizada para pacientes
(2015/C 421/03).
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o Estudiar el intercambio de informacion y mejores practicas para apoyar el acceso apropiado de
los pacientes a medicamentos personalizados y la sostenibilidad de los sistemas sanitarios;

o Estudiar el desarrollo de planteamientos a largo plazo, desde la perspectiva de la salud publica,
a los retos asociados al acceso a la medicina personalizada.

Asimismo, el sefialado Plan para Espaiia debiera contemplar, de acuerdo a Ayuso Garcia*®:

e La especialidad de genética.

e Laformacién de los profesionales.

o Una estructura de servicios (que, ademas de genetistas clinicos y genetistas moleculares o
citogenéticos, debe contar con bioinformaticos y consejeros genéticos).

e Dotacion tecnolégica (plataformas propias, internas, espacio de almacenamiento de datos,
sistemas de informacion y analisis, integracion en la historia clinica electronica).

e Mas controles de calidad que validen técnicas y procesos.

Llerena Ruiz, en su comparecencia ante la misma comision referida, senald que, desde la
emblematica iniciativa del Presidente Obama, diversos paises han desarrollado proyectos o programas
sobre la materia, con el fin de intentar integrar la Medicina Gendmica en el ambito clinico. Entre ellos
destaco a Alemania (plan The Medicine Personalized: a new way in Research and Health Care de
2010); Reino Unido (Genomic England 100.000 Genomes de 2012); Francia (plan France Medicine
Génomique 2025) y Suiza (Swiss Personalized Health Network Iniciative de 2017)%.

En conclusiéon de Llerena Ruiz, habria tres modelos de estrategias o programas nacionales de
medicina genémica®":

[Dlos modelos opuestos, el inglés —basado en centros asistenciales del sistema de salud— vy el
francés —a través de doce grandes plataformas no asistenciales y un gran centro de
secuenciacion de datos, fuera del sistema sanitario, pero al que prestan servicio—; y un tercer
modelo intermedio, el suizo —de tipo colaborativo, que integra distintos centros con actividad
gendmica, con un gran centro de coordinacion y analisis nacional—.

A continuacién, se detallara los planes nacionales de medicina gendmica en EE.UU., Reino Unido y
Francia.

1. Estados Unidos de América
a) Plan nacional de medicina genémica

En el ambito de las politicas publicas, a inicios del afio 2015, el Presidente Barack Obama®? anuncié
un programa llamado Iniciativa de Medicina de Precision (Precision Medicine Initiative, PMI), para

49 Senado [Espania], (2019:15).
50 Senado [Espanal, (2019:29).
51 Senado [Espana], (2019:29).
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entender cdmo la genética, el ambiente y el estilo de vida de una persona pueden ayudar a determinar
la mejor forma de prevenir o tratar una enfermedad®?.

El presupuesto de dicha iniciativa, para el aino 2016, habria rondado los 215 millones de délares, de
los cuales 130 millones de dodlares estaban destinados al NIH para el desarrollo de un grupo nacional
de investigacion de mas de un millon de voluntarios; 70 millones de ddélares al Instituto Nacional del
Cancer (National Cancer Institute, NCI) para ampliar los esfuerzos en el proceso de identificar
conductores genémicos en el cancer; 10 millones de délares al FDA Curated Database and Expertise
con el fin de adquirir experiencia adicional y avanzar en el desarrollo de bases de datos curadas de
alta calidad; y 5 millones de ddlares para el Office of National Coodinator and Interoperability para
apoyar en el desarrollo de estandares y requisitos de interoperabilidad que aborden temas de
privacidad y permitan asegurar el intercambio de informacioén entre los sistemas®*.

b) Legislacion sobre medicina genémica

En el ano 2008, el Congreso aprobd la Ley de No Discriminacion de la Informacién Genética
(Genetic Information Nondiscrimination Act, GINA), cuyo propdsito es proteger a los estadounidenses
de toda discriminacion basada en su informacion genética, especificamente en relacion a los seguros
de salud y al empleo®®.

GINA establece un piso de proteccion minima contra la discriminacion genética y no impide que las
leyes estatales establezcan protecciones mas estrictas. De este modo, existe un mosaico de leyes
estatales cuyo objetivo es proteger a los estadounidenses de la discriminacion genética, aunque estas
leyes varian ampliamente en cuanto al alcance, la aplicabilidad y la cantidad de proteccion
proporcionada®®.

Las primeras leyes estatales se centraron en condiciones genéticas particulares. Por ejemplo, Carolina
del Norte fue el primer Estado en prohibir la discriminacion basada en la presencia del rasgo de células
falciformes y en 1991, Wisconsin fue el primer estado en prevenir la discriminacion basada en pruebas
genéticas. En el 2017, 48 estados y el Distrito de Columbia habrian aprobado leyes que previenen la
discriminacién genética por parte de los proveedores de seguros de salud, siendo la excepcion
Mississippi y Washington. Asimismo, 35 estados y el Distrito de Columbia poseerian legislacién que
previene la discriminacién genética en el empleo®’.

Algunos estados han aprobado leyes que van mas alla del alcance de GINA, para prohibir la
discriminacién genética para otros seguros, como los seguros de vida, de invalidez y de cuidados a
largo plazo. Asi, en 2011, California aprobd la Ley de no discriminacion de informacién genética de

52 Obama, como Senador del Estado de lllinois, ya habia presentado en el afio 2006 un proyecto de ley
denominado Genomic and Perzonalized Medicine Act (GPMA), el cual pretendia dar soporte institucional al
desarrollo de la MPP, que no prospero.

53 Romeo et al (2018:95).

5 Romeo et al (2018:95).

55 Romeo et al (2018:96).

5% NHGRI (2017).

57 NHGRI (2017).
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California (California Genetic Information Nondiscrimination Act, CalGINA), que extendié la proteccion
frente a la discriminacién genética en los servicios médicos de emergencia, vivienda, préstamos
hipotecarios, educacion y otros programas financiados por el Estado. En la actualidad, 17 estados
tienen leyes adicionales que restringen el uso de informacién genética para determinar la cobertura del
seguro de vida, 17 estados para el seguro por discapacidad y ocho estados para el seguro de atencion
a largo plazo®®.

Luego, a nivel federal, en 2016 se aprobd la Ley de Curas del Siglo XXI (27st Century Cures Act), la
que fue calificada en su momento como el proyecto de ley mas importante del afio. Dicha ley tiene
como propositos: (a) promover y dar recursos econdmicos a la aceleracion de proyectos de
investigacion en el area de prevencion y cura de enfermedades graves, (b) acelerar el desarrollo de
medicamentos y dispositivos médicos, (c) intentar abordar la crisis del abuso de opioides, (d) tratar de
mejorar el suministro de servicios de salud mental, (e) propiciar la interoperabilidad y adopcion de los
registros de salud en formato electrénico (EHRs) y (f) el apoyo a programas de servicios humanos®.

La Ley de Curas proporciona a los Institutos Nacionales de Salud (National Institutes of Health, NIH) la
flexibilidad y los recursos necesarios para cumplir su mision de mejorar la salud de los
estadounidenses. En particular, la Ley de Curas implementa medidas para®:

¢ Aliviar las cargas administrativas que pueden prolongar el inicio de los ensayos clinicos.

e Permitir que los investigadores asistan mas facilmente a conferencias cientificas donde la
colaboracién en persona a menudo puede llevar a avances cientificos,

o Mejorar el intercambio de datos entre los investigadores apoyados por los NIH.

e Mejorar la proteccion de la privacidad de los voluntarios en proyectos de investigacion.

¢ Fomentar la inclusion de diversas poblaciones representadas en la investigacion clinica.

e Abrir nuevas oportunidades de financiamiento de los NIH para jovenes investigadores.

Ademas, la Ley de Curas del Siglo XXI proporciona financiamiento multianual (el Fondo de Innovacion)
a cuatro iniciativas cientificas altamente innovadoras: (a) el programa de investigacion All of Us, para
recopilar datos de mas de un millén de personas en los EE.UU. para acelerar la investigacion y
mejorar la salud; (b) la Iniciativa de Investigacién Cerebral a través de Avances en Neurotecnologias
Innovadoras (Brain Research through Advancing Innovative Neurotechnologies, BRAIN), que busca
comprender mejor como el cerebro codifica, almacena y recupera informacion, lo que transformara la
capacidad de diagnosticar y tratar trastornos neurolégicos/mentales; (c¢) el Cancer Moonshot, que
acelerar la investigacion del cancer para ofrecer mas terapias a mas pacientes, al tiempo que mejora
la capacidad para prevenir el cancer y detectarlo en una etapa temprana; y (d) el Proyecto de
Innovacion de Medicina Regenerativa (Regenerative Medicine Innovation Project), que apoya la
investigacion clinica en coordinacion con la FDA utilizando células madre adultas para promover el
campo de la medicina regenerativa®’.

58 NHGRI (2017).

59 Romeo et al (2018:96-97).
60 NIH (s/f).

61 NIH (s/f).
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La Ley de Curaciones asigné fondos a los NIH por los siguientes 10 afios, por un total de $ 4,8 mil
millones de ddlares. El financiamiento debe ser aprobado cada afio®.

c) Institucionalidad de medicina genémica

La agencia publica federal encargada de la investigacion en gendmica es el Instituto Nacional de
Investigacion del Genoma Humano (National Human Genome Research Institute, NHGRI), que
forma parte de los Institutos Nacionales de Salud (National Institutes of Health, NIH).

En términos amplios, el NIH es una agencia que forma parte de los érganos operativos del Ministerio
de Salud -simil a los servicios publicos dependientes de un ministerio, en Chile®3-, constituida para
encargarse de la investigacion médica. Su misién es buscar “conocimiento que resulte esencial acerca
de la naturaleza y comportamiento de los sistemas vivos, y la aplicacién de aquel conocimiento para
mejorar la salud, extender la vida, y reducir las enfermedades y discapacidades™*.

Para llevar a cabo esto, se dedica principalmente a:

i.  conducir investigacidén en sus propios laboratorios;
ii. patrocinar la investigacion de cientificos no-gubernamentales en universidades, centros
meédicos, hospitales, e instituciones de investigacion en el pais y el extranjero;
iii.  colaborar en la formacion de investigadores; y
iv.  fomentar la comunicacion de la informacion médica y de la salud.

El NIH cubre diversas areas de la salud y la medicina, y por tanto comprende bajo su tutela 27 centros
e institutos, uno de los cuales es el NHGRI®®,

El NHGRI fue creado en 1989 para liderar el Proyecto Genoma Humano (HGP, por sus siglas en
inglés), que, como ya se sefald, buscé “mapear” la secuencia del genoma humano. A lo largo de la
década de los noventa, el organismo fue expandiendo su rol, desde la dedicacion exclusiva al HGP
hasta la aplicacién de tecnologias gendmicas en el estudio de enfermedades especificas, o el
entendimiento de componentes genéticos en los trastornos complejos®®.

Posteriormente, en 1997 se eleva su estatus a instituto de investigacion del NIH lo que le permite
interactuar con otras agencias federales, asi como compartir el mismo rango con los otros institutos y
centros de investigacién del NIH. Con la culminacion del Proyecto Genoma Humano en 2003, y la
publicacion abierta para todo el mundo de los datos del genoma humano, el NHGRI se dedicado a
conducir y financiar investigacion para descubrir el rol que el genoma juega en la salud y
enfermedades humanas. Adicionalmente, también respalda investigacion relativa a las complejidades
éticas, legales y sociales de la genémica®’.

62 NIH (s/f).

63 Segun organigrama del ministerio de salud de EE.UU. (HHS, 2018).
64 NIH (2017).

65 NIH (2018).

6 NHGRI (2018a).

67 NHGRI (2018a).
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El organismo esta encabezado por su director —Jefe de Servicio- y se organiza principalmente en
funcion de la Division de Investigacion Interna (Division of Intramural Research), del Programa de
Investigacion Externa (Extramural Research Program) y de otras divisiones con funciones de linea —de
Gestion, y de Politicas, Comunicacion y Educacion-. La primera refiere a la investigacion en los
propios laboratorios del NHGRI, en el campus de Bethesda (Maryland), mientras que el segundo se
dirige a la provisiébn de becas o concesiones. Cuenta con un Consejo Nacional Asesor para la
Investigacion del Genoma Humano (National Advisory Council for Human Genome Research,
NACHGR), el que se reune tres veces al afio y actia como 6érgano de consulta para definir los
proyectos a financiar y las prioridades del programa para cada afio.

El financiamiento del organismo proviene del presupuesto anual del sector publico aprobado por el
Congreso. El presupuesto del NHGRI apoya diversa investigacion externa, incluidos los esfuerzos para
caracterizar y secuenciar los genomas de otros organismos; investigaciones en curso en ciencia y
tecnologia genéticas; y un amplio programa que explora las implicaciones éticas, legales y sociales de
la investigacion genética, que provee informacién para la creacién de recomendaciones de politicas
sobre el uso de la informacion genética, asi como para la investigacion clinica sobre las causas
genéticas de las enfermedades. Ademas, el NHGRI financia oportunidades de educacion y
capacitacion para fomentar el desarrollo de la proxima generacion de cientificos genéticos®®.

2. Reino Unido
a) Plan nacional de medicina gendémica

Con el fin de llevar los beneficios de la gendmica a los pacientes del Servicio Nacional de Salud
(National Health Service, NHS®°), el Primer Ministro David Cameron lanzo en 2012 el Proyecto
Genomic England 100.000 Genomes, con el objetivo de secuenciar el genoma de 100.000 pacientes
del NHS, con enfermedades raras —y sus familiares- y con cancer, antes de 20177°.

En el ambito de la gendmica, la iniciativa tenia cinco objetivos principales’:

e Beneficiar a los pacientes proporcionando un diagndstico clinico y, al mismo tiempo,
tratamientos nuevos o mas efectivos;

e Proporcionar nuevos conocimientos y descubrimientos cientificos;

e Acelerar la incorporacién de la medicina gendmica en el NHS;

e Estimular y mejorar la industria y la inversion del Reino Unido; e,

e Incrementar el conocimiento y el apoyo publico a la medicina genémica.

68 NHGRI (2018b).

69 El NHS es el servicio de salud publica del Reino Unido, de cobertura universal y cuyas prestaciones son
practicamente en su totalidad gratuitas. Comenzé a funcionar en 1948.

70 Genomics England (s/f-a:3).

71 Genomics England (2017).
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Segun el sitio web del Proyecto, ya se habrian secuenciado mas de 90.000 genomas completos. Los
resultados estarian comenzando a entregarse a las personas que participaron en la primera parte del
Proyecto, pero para quienes recién se han incorporado al mismo los resultados no les seran
entregados antes de un afio o mas’.

Pueden acceder a los datos proporcionados por el Proyecto, los médicos, enfermeras y otros
profesionales de la salud en los Centros de Medicina Gendmica del NHS que tienen acceso a la
informacion de sus pacientes. Esto permite al personal clinico ver los resultados o hallazgos de la
secuenciacion del genoma completo de los pacientes bajo su cuidado’. Los cientificos y el personal
clinico podrian acceder a los datos para mejorar el diagnostico de enfermedades raras, para
comprender como la gendémica impacta en la salud y la asistencia sanitaria; para sugerir qué
tratamientos podrian funcionar mejor para un individuo y para entender mejor las causas de la
enfermedad y para desarrollar nuevos tratamientos.

En cambio, todo investigador (o empresa u organizacion de investigacion) debe solicitar el acceso a
(una parte de) los datos gendmicos y de salud identificados en el centro de datos, debiendo para ello
identificarse. Luego, su solicitud es revisada por un Comité de Revision de Acceso independiente. Si
se aprueba su solicitud, se le otorga acceso seguro al centro de datos a través de una computadora
virtual y toda su actividad es monitoreada y registrada, ademas de tener obligacion de
confidencialidad. Ademas, Genomics England tiene estrictos contratos con cada compania, que
conllevan multas si se incumplen los términos. Estas empresas son Congenica, ICON, illumina, Fabric
Genomics (anteriormente conocida como Omicia) y WuxiNextCode’®.

b) Legislaciéon sobre medicina genémica

A medida que el Proyecto 100.000 Genomas se acerca a su fin, en un informe del afio 2018, el Comité
de Ciencia y Tecnologia de la Camara de los Comunes recomendé al Gobierno evaluar formalmente la
introduccion en el NHS de la secuenciacion completa del genoma. Segun el informe, el presente
Proyecto podria ser un modelo para los futuros proyectos del "Programa de Investigacion Avanzada en
Salud", como se sugiere en la Estrategia Industrial de Ciencias de la Vida’®.

Si bien no existe actualmente una legislacion especifica para la medicina genémica en el Reino Unido,
desde el ano 2018, la Ley de Protecciéon de Datos (Data Protection Act 2018) regula el uso de datos
personales en la atencion médica y en la investigacion, y por primera vez reconoce explicitamente la
categoria de “datos genéticos” para estos efectos’’.

En el ambito de los seguros, el Gobierno britanico celebré un Concordato (Acuerdo) y una Moratoria
sobre Genética y Seguros con la Asociacion Britanica de Aseguradores (vigente hasta noviembre
de 2019).

2 Genomics England
73 Genomics England
74 Genomics England (s/f-e).

75 Genomics England (s/f-d).

76 House of Commons (2018:48).
7 PHG Foundation (2019).

s/f-c).
s/f-d).

o~~~ o~
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El Concordato esta disenado para equilibrar las necesidades de los consumidores de tener el justo
derecho a acceder a seguros, con la necesidad de un mercado de seguros comercialmente viable, de
largo plazo y justo. Bajo el Concordato, las aseguradoras aceptan que los resultados de las pruebas
genéticas solo son relevantes para los seguros de vida, de enfermedades criticas y de proteccion de
ingresos. No se requerira que los clientes divulguen los resultados de pruebas genéticas predictivas
para polizas que cubran hasta 500.000 libras esterlinas por seguros de vida, o hasta 300.000 libras
esterlinas para seguros de enfermedades criticas o seguros de proteccién de ingresos. Por encima de
estos limites, las aseguradoras pueden buscar informacion sobre los resultados de pruebas
especificas aprobadas por el Gobierno (hasta la fecha del informe solo se habia aprobado para la
enfermedad de Huntington, cuyo seguro de vida supera los 500.000 libras esterlinas)’.

De acuerdo a lo dispuesto en el Concordato y la Moratoria, en ellos se preserva el principio de que, a
menos que se acuerde lo contrario, las compafiias de seguros deben tener acceso a toda la
informacion relevante que les permita evaluar de manera justa el riesgo en interés de todos sus
clientes. Por lo tanto, si un cliente de seguro de vida sabe (a partir de informacion médica,
antecedentes familiares o pruebas) de un riesgo especifico para su salud, éste debe ser divulgado en
circunstancias normales. Si el riesgo no se revela, la compafila de seguros podria enfrentar
reclamaciones de indemnizaciones cada vez mas costosas de lo que pudo haber asumido en el precio
de sus pdlizas de seguro. Esto podria potencialmente afectar el precio futuro o la disponibilidad de
cobertura de seguros para todos’®.

El enfoque actual funcionaria en la practica, asegura el Concordato y Moratoria, porque el nimero de
politicas afectadas por la no divulgacion de los resultados de las pruebas genéticas predictivas parece
ser bajo. Esto permite que los clientes que han tenido resultados adversos de pruebas genéticas
predictivas obtengan niveles significativos de cobertura, al tiempo que se protege a los clientes de
aseguradores individuales de las consecuencias de reclamos extremadamente altos, que no han sido
valorados®°.

c) Institucionalidad de medicina genémica

En el Reino Unido, a diferencia de Estados Unidos, no se dispone de una agencia gubernamental
constituida especialmente para dedicarse a la gendmica. En su lugar, se ha dispuesto el
establecimiento de una entidad llamada Genomics England, creada exclusivamente para ocuparse
del Proyecto Genomic England 100.000 Genomes. Debido a que se trata de un proyecto, Genomics
England es formalmente la razén social de una empresa creada en 2013 cuyo Unico accionista es el
Ministerio de Salud (Department of Health & Social Care)®'; no es formalmente parte de la organica de
la Administracion Publica.

78 House of Commons (2018:35).

7 HM Government and ABI (2014:2).
80 HM Government and ABI (2014:2).
81 Genomics England (s/f-b).
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En el contexto del mismo proyecto, se crearon 13 centros de referencia entre los hospitales de
excelencia con tradicién gendmica dentro del Servicio Nacional de Salud (National Health Service,
NHS82). De hecho, Genomics England fue lanzada en 2013 con motivo de la celebracion del 65°
aniversario del NHS.

Los trece Centros de Medicina Gendémica (Genomics Medicine Centres, GMC) tienen como funcién
recolectar muestras de extractos de ADN, capturar informacion clinica que permita interpretar la
secuencia genémica, y generar infraestructura que vaya permitiendo que la medicina genémica se
vuelva parte rutinaria de las prestaciones del NHS. Todo esto bajo el principio de consentimiento y
provision de informacion a los pacientes y familiares, que participan del proyecto. Cada uno de estos
centros cubre areas geograficas de varios millones de habitantes, y abarca varios hospitales y centros
de salud adscritos al NHS. Las muestras de ADN captadas por los GMC son posteriormente enviadas
a una compainiia privada de biotecnologia, /llumina, que realiza su secuenciacién completa y se las
remite a Genomics England. Los datos son analizados por la infraestructura técnica dispuesta por el
programa, y cualquier hallazgo relevante, como posibles diagndsticos, por ejemplo, son remitidos al
doctor que atiende al paciente correspondiente.

Para colaborar en el analisis de los datos e ir mejorando el funcionamiento del programa, se ha creado
una instancia denominada Consorcio para la Interpretacion Clinica de Genomics England (Genomics
England Clinical Interpretation Partnership, GeCIP). En ella, participan investigadores y profesionales;
mas de 2.600 personas han firmado para formar parte de la misma, constituyendo ademas 42
“dominios” funcionales o referentes a tipos de enfermedades®. Si bien, el foco principal esta puesto en
el tratamiento clinico, la investigacion también se dirige complementariamente a asuntos médicos,
informaticos o sociales.

Respecto a su gobernanza, la instancia maxima de Genomics England es el directorio, que supervisa
todas las actividades, ratifica las decisiones mas importantes, y fija la estrategia general de la
organizacion®. Asimismo, el directorio cuenta con comités consultivos —en Etica, Acceso a la
Informacion y Cientifico-. El proyecto es financiado principalmente con recursos del NHS, que a su vez
provienen del Ministerio de Salud.

Asimismo, se ha establecido un Directorio Nacional de Gendmica (National Genomics Board), que
ejerce politicamente como supervisor. Fue establecido recientemente (2018), por lo que no aun no
existe mayor impacto tras su constitucion. Ademas, en octubre de 2018 el Ministro de Salud anuncid
nuevos planes para, en un plazo de cinco anos, aumentar la secuenciacién a cinco millones de
genomas a lo largo del Reino Unido.

82 E| NHS es el servicio de salud publica del Reino Unido, de cobertura universal y cuyas prestaciones son
practicamente en su totalidad gratuitas. Comenzé a funcionar en 1948.

83 Lista de dominios clinicos de GeCIP. Disponible en: http://bcn.cl/2a0cx (junio, 2019).

84 Genomics England (s/f-f).
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3. Francia

a) Plan nacional de medicina genémica

En la misma linea de los programas lanzados en el Reino Unido en 2012 y en los EE.UU. en 2014, a
través de un plan nacional de medicina gendmica Francia busca construir un sistema médico e
industrial para introducir la medicina de precisién en la atencion médica y desarrollar un marco
nacional en esta materia®®.

En abril de 2015, el Primer Ministro francés, Manuel Valls, envidé una carta misién al presidente de la
Alianza Nacional Francesa para las Ciencias de la Vida y de la Salud (Alliance pour les sciences de la
vie et de la santé, Aviesan), alianza creada en el ano 2009 y que agrupa a las principales partes
interesadas en estas materias, para que examinara las condiciones necesarias para la utilizacion del
secuenciacién del genoma en la practica clinica. La Alianza Aviesan reunié a mas de 200 personas
para establecer el Plan France Médicine Génomique 2025 (PFMG 2025). Este Plan fue entregado el
22 de junio de 2016 al Primer Ministro, cuyo Gobierno suscribié la conclusién del Plan entregado y
anuncio el otorgamiento de los medios necesarios para su éxito: 670 millones de euros a lo largo de 5
anos®®.

Desde un punto de vista operativo, el PFMG 2025 esta organizado en tres objetivos y 14 proyectos,
cuya implementacion esta garantizada por la Alianza Aviesan®’. Los tres objetivos son: (a) posicionar a
Francia como pais lider en Medicina Personalizada, (b) integrar la secuenciaciéon genémica en la
practica clinica (secuenciar 235.000 genomas al ano en Francia para el afio 2020), y (c) convertir a la
Medicina Personalizada en un vector de desarrollo cientifico, tecnolégico y econémico. Las tres
medidas estratégicas iniciales del Plan son: “la creacion de doce grandes plataformas de
secuenciacion gendmica de alta capacidad, un gran centro de gestién de analisis y almacenamiento de
datos que dé servicio a los profesionales sanitarios, y, por ultimo, disponer de una historia clinica
estandarizada e interoperable en todo el territorio francés”®.

Las plataformas del PFMG 2025 estan disefiadas para integrar la secuenciacién genémica de muy alta
velocidad en la trayectoria de atencion al paciente. Estas indicaciones previas deben provenir de
avances cientificos y estar basadas en una transferencia de la investigacion hacia la atencion médica.
Este procedimiento también permite ampliar el numero de plataformas activas antes de hacer surgir un
verdadero sector de la medicina genémica a escala nacional®®.

En febrero de 2019, la Alianza Aviesan anuncié que, tras la constituciéon de las dos primeras
plataformas del PFMG 2015 (los consorcios SeqOIA y AURAGEN), se alcanzaba un nuevo hito: 12

85 Aviesan (s/f:1).
8 Aviesan (2019a).
87 Aviesan (2019a).
88 Aviesan (s/f:1).
89 Firendo (2019).
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indicaciones previas de canceres y enfermedades raras, las cuales se evaluaran durante 6 meses
dentro de estas plataformas, para la introduccion de la secuenciacion del genoma completo de alto
rendimiento en la practica clinica. Ahora, los dos proyectos de plataformas seleccionados en primera
instancia en 2017, SeqOIA y AURAGEN, podran centrarse en las indicaciones clinicas piloto (o
“indicaciones previas”) *°.

b) Legislaciéon sobre medicina genémica

En cuanto al uso de los datos genéticos, el legislador francés definié el alcance de las intervenciones
gendmicas y prohibiendo absolutamente ciertas practicas. De este modo, la prescripcion de pruebas
genéticas esta estrictamente regulada por la ley.

La Ley de bioética del 6 de agosto de 2004 (complementada por la Ley de bioética del 7 de julio de
2011), modificé una serie de normativas, principalmente el Cédigo Civil (CC), el Cédigo Penal (CP), el
Cddigo de la Salud Publica (CSP) y el Cédigo del Trabajo (CT), entre otros, en las siguientes materias:

e Restricciones a los fines de los examenes genéticos: Los articulos 16-10 y 16-11 CC permiten el

examen del genoma de una persona solo con fines de investigacién médica y cientifica (en cuyo
caso se recopila el consentimiento informado). También permite la identificacion del ADN con
fines judiciales. Realizar estos examenes con otros fines estan penalmente sancionado (art. L.
1133-2 CSP)°".
Los examenes realizados en el ambito médico estan destinados a: preguntar, confirmar o refutar
el diagnodstico de una enfermedad genética; para buscar las caracteristicas de uno o mas genes
que pueden estar en el origen del desarrollo de una enfermedad en una persona o de los
miembros de su familia; o para adaptar la atencibn médica de un paciente segun sus
caracteristicas genéticas®. En la misma légica, esta prohibido que una persona utilice pruebas
genéticas fuera del ambito médico, incluidas las disponibles a través de Internet (art. 226-28-1
CP)%.

e Salvaguardas especificas en la realizacion _de estos examenes: La persona debe dar su
consentimiento expreso por escrito respecto a la naturaleza y el propdsito del examen genético,
y tiene la posibilidad de rechazar, en cualquier momento, que se le comunique los resultados del
examen (arts. R. 1131-4, R. 1131-5 y R. 1131-19 CSP). Ademas, pocos profesionales estan
autorizados para realizar y analizar tales pruebas: solo ciertos laboratorios autorizados (art. L.
1131-2-1 CSP) y, dentro de ellos, solo los profesionales autorizados (art. L. 1131-3 CSP) pueden
llevar a cabo tales examenes y solo el médico que prescribe la prueba esta autorizado para
comunicar los resultados (art. L. 1131-1-3 CSP)>.

9 Firendo (2019).

91 Etats généraux de la bioéthique (s/f).
92 Etats généraux de la bioéthique (s/f).
93 Conseil d’Etat (2018:145).

9% Conseil d’Etat (2018:146).
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e Informacion obligatoria a los miembros de la familia cuando se detecta una anomalia genética
grave que puede ser objeto de medidas de prevencién o atencién (art. L. 1131-1-2 CSP)%. Esta
informacion puede ser proporcionada directamente por el paciente o, si se niega, andbnimamente
por mediacion del médico. Este procedimiento se extiende a los nifios nacidos de la donacion de
gametos o de embriones de la persona examinada (art. L. 1131-2 CSP)®%,

e Prohibicion del uso indebido de pruebas genéticas: Se prohibe do cualquier discriminacion
debido a caracteristicas genéticas (art. 16-13 CC, art. 225-1 CP), especialmente en el contexto
de las relaciones laborales, es decir, la discriminacion en la contratacién en razén de
caracteristicas genéticas (art. L. 1132 CT). Los bancos y las compafiias de seguros no pueden
tener en cuenta estas caracteristicas, incluso si el interesado las transmite voluntariamente (art.
L. 1141-1 CSP)%".

e Pruebas y practicas genéticas prohibidas: El articulo 16-4 CC prohibe cualquier practica
eugenésica tendiente a la organizacion de la seleccién de personas, la clonacién reproductiva y
la transformacion de los rasgos genéticos para cambiar la descendencia de la persona. Estas
prohibiciones también estan estipuladas en el Convenio de Oviedo, ratificado por Francia.
Durante la revisién de 2011, también se prohibié la creacion de embriones transgénicos y
quiméricos®.

Sin embargo, en opinion del Consejo de Estado francés, nuevos temas planteados por la evolucién de
las técnicas genéticas son los siguientes®:

a) Secuenciacién de la proxima generacion: Si bien la primera secuenciacion completa del ADN
humano requiri6 13 anos de trabajo (1990-2003), movilizé a 20.000 cientificos y costé 3 mil
millones, ahora es posible estudiar el exoma (los 25.000 genes de un paciente) rapidamente y a un
costo razonable (app. 1.500 euros), y pronto, apuntar solo a genes previamente identificados. Este
desarrollo, alentado por las autoridades publicas como parte del PMGF 2025, que prevé la
creacion de 12 plataformas de secuenciacion gendémica de alto rendimiento, conlleva varias
consecuencias:

i.  En primer lugar, tal progreso tecnoldgico trivializa el uso de pruebas genéticas, incluso fuera del
campo médico, particularmente en Internet, donde cada vez mas sitios extranjeros ofrecen
dichas pruebas para diversos fines (pruebas recreativas, genealdgicas, de paternidad, etc.).

ii.  En segundo lugar, la secuenciacion de alto rendimiento, en el sentido de que puede conducir a
un analisis de todo el genoma, es probable que revele otras anomalias que las que justifican el
uso de pruebas genéticas (por ejemplo, una prueba genética para identificar las causas del
retraso mental puede conducir a detectar la presencia, en otro gen, de un alelo que expone un
alto riesgo de cancer).

Este problema de descubrimientos incidentales, si bien no es nuevo en medicina, se encuentra
en una escala sin precedentes gracias a dicha secuenciacion. Sin embargo, la cuestién de la

% La misma norma especifica que esta condicién no se cumple cuando, segln una alta probabilidad, la afeccién
diagnosticada no es susceptible de atencion que permita evitar la enfermedad, retrasar el inicio o disminuir su
severidad.

% Conseil d’Etat (2018:146).

97 Conseil d’Etat (2018:146).

98 Etats généraux de la bioéthique (s/f).

9 Conseil d’Etat (2018:146-150).
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utilidad de informar al paciente de estos descubrimientos incidentales se hace mas compleja
por el hecho de que las variantes detectadas no necesariamente permiten deducir el desarrollo
fenotipico de una enfermedad. La informacién proporcionada en este contexto a menudo sigue
siendo probabilistica, expresada como un mayor riesgo. Ademas, incluso si la anomalia en
cuestion conduce inevitablemente a la aparicion de una enfermedad, no es posible determinar
con certeza las condiciones de su expresion (edad de inicio e intensidad de los sintomas). En
resumen, la revelacién de un estado genético a menudo consistira en una transicion de una
incertidumbre a otra.

iii. En tercer lugar, la secuenciacion de todo el genoma genera datos masivos, cuya reutilizacion
repetida, con fines de investigacion, puede plantear cuestiones en cuanto a la proteccion de los
datos genéticos.

b) Las consecuencias de la secuenciacion de alto rendimiento en el marco legal actual: la cuestion de
mantener la prohibicion de las pruebas genéticas fuera del ambito médico. La banalizacion de la
secuenciacion de alto rendimiento y el desarrollo de la medicina preventiva permite reexaminar la
relevancia de la prohibicién establecida en el articulo 226-28-1 CP, que castiga el hecho de
solicitar, fuera de un entorno médico, el examen de sus caracteristicas genéticas o las de un
tercero.

A este respecto, el Consejo de Estado sefala que, de levantarse la prohibiciéon (solo en cuanto al
examen de los datos genéticos propios), las pruebas genéticas asi autorizadas quedarian sujetas a
tres conjuntos de normas:

i.  El primero esta relacionado con la naturaleza comercial del contrato celebrado entre el cliente y
su proveedor de servicios, y es valido independientemente del propdsito de la prueba. Supone,
en particular, la informacion de la parte contratante sobre las caracteristicas esenciales del
servicio, sobre todo cuando esta en juego la salud, asi como la prohibicion de publicidad
engafosa.

ii. El segundo concierne a todas las pruebas, en relacion con la proteccion de datos personales.
En su forma actual, estos datos se almacenan necesariamente en el extranjero, bajo la
influencia de una legislacion a menudo mas flexible. Sin embargo, el temor de que se reutilicen
para fines distintos al anunciado es mucho mas fuerte porque el equilibrio econémico de las
empresas que proponen dichas pruebas a menudo se basa mas en la valoracién de los datos
recopilados que en el precio que se les factura a los clientes.

iii. El tercero solo concierne a los examenes médicos. Este ultimo estaria sujeto al régimen
aplicable a los dispositivos médicos in vitro (arts. L. 5221-1 y ss. CSP), lo que los obligaria, en
particular, a proporcionar informacién objetiva a los consumidores (en particular con respecto a
las limitaciones de estas pruebas) y demostrar, mediante la auto certificacién, la fiabilidad
cientifica y la seguridad de las pruebas propuestas.

Ademas, en suelo francés, solo los laboratorios que cuentan con una autorizacion especial,
emitida por un periodo de cinco afos por la Agencia Regional de Salud, podrian llevar a cabo
tales analisis.
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c) Institucionalidad de medicina genémica

En el caso francés, mas que una agencia gubernamental o un programa de investigacion especifico,
se cuenta con una “infraestructura” nacional'®, resultante de la fusion y reestructuracion de varios
proyectos de investigacion, con el objetivo de reforzar las capacidades en gendémica y de proveer a la
comunidad cientifica de acceso a las mejores plataformas de investigacion.

Esta plataforma nace como resultado de la iniciativa “Inversiones para el Futuro” (/nvestissements
d'Avenir), lanzada y auspiciada por el Gobierno francés. Durante los afios 2010 y 2011 se sostuvo una
convocatoria para proyectos en el area de las ciencias de la vida, desde la cual se buscaba dar forma
al programa “Infraestructura Nacional en Biologia y Salud”. De entre las propuestas recibidas se
armaron 23 infraestructuras nacionales en Biologia y Salud; entre ellas, de cuatro proyectos
presentados, se confecciond la Infraestructura llamada France Génomique, que como tal, cuenta con
financiamiento gubernamental®’.

France Génomique es un consorcio que reune a las principales plataformas de investigacion en
secuenciacion y bioinformatica en Francia, al amparo de los siguientes organismos de investigacion: la
Comision para Energia Atomica y Energias Alternativas (CEA, por sus siglas en francés) -que
coordina-; el Instituto Nacional para la Investigacion en Agricultura (INRA, por sus siglas en francés); el
Centro Nacional de Investigacion Cientifica (CNRS, por sus siglas en francés); y el Instituto Nacional
para la Educacion e Investigacion Médica (INSERM, por sus siglas en francés); el Instituto Pasteur; la
Universidad de Investigacién de Ciencias y Letras de Paris, (PSL, por sus siglas en francés); y el
Instituto de Genética y Biologia Molecular y Celular (CERBM-GIE, por sus siglas en francés) en
Estrasburgo'®?.

La mayoria de las plataformas de bioinformatica de France Genomique estan asociadas al Instituto
Francés de Bioinformatica (IFB), una infraestructura nacional que también recibié fondos de la
iniciativa gubernamental “Inversiones para el Futuro™%. Ademas de las plataformas anteriores, el IFB
coordina otras plataformas: las del Instituto Curie, el Centro de Cooperacion Internacional en
Investigacion Agricola para el Desarrollo (CIRAD, por sus siglas en francés) y de universidades
francesas'%.

Esta organizacion se basa en la agrupacion de expertos reconocidos y complementarios, ubicados
bajo un gobierno integrado, para ofrecer acceso coordinado con un punto de entrada unico a una
amplia gama de conocimientos que cubren todas las areas de las ciencias de la vida (biodiversidad,
medicina, agronomia, etc.). Con esto, se le ofrece a la comunidad cientifica acceso a asesoria y apoyo
para sus proyectos, orientacion técnica de alto estandar y la oportunidad de participar en proyectos
tanto a nivel nacional como intermedio. El establecimiento de un punto de entrada unico para la
gestion de proyectos de investigacion de grande y mediana envergadura, sumado a la disponibilidad

100 En este entendido, con el término “infraestructura” se hace referencia a infraestructura institucional, o
administrativa, mas que a infraestructura fisica.

101 France Génomique (2019a).

102 France Génomique (2019b).

103 France Génomique (2019f).

104 1FB (s/f).
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para compartir y acceder a equipamiento y experticia, permite a los investigadores organizarse por si
solos para ir creando sus propias capacidades’®.

Asi, se observa que el foco no esta puesto exclusivamente en la genémica respecto a sus aplicaciones
a la genética humana, sino que incluye numerosas otras areas en las que también se desarrolla
investigacion, aplicaciones y nuevas tecnologias en gendmica: biodiversidad, microorganismos,
plantas, chips, entre otros'%.

La entidad directiva de France Génomique es la Comision Ejecutiva, formada por siete miembros que
son nombrados —por un plazo de 3 afos— para representar, cada uno, a las distintas plataformas de
investigacion que componen la infraestructura —CEA, INRA, CNRS, INSERM, entre otras-. Su rol es
administrar y asegurar el correcto funcionamiento de la Infraestructura, asi como definir su politica
general y orientacion cientifica'®’.

Adicionalmente, se dispone de una Comisién Supervisora, compuesta por los directores de cada una
de las mencionadas plataformas de investigacion, la que es informada de las decisiones tomadas por
la Comision Ejecutiva, y que cuenta con derecho a veto. Por su parte, se han establecido consejos
consultores cientificos, conformado uno por colaboradores internacionales, y el otro con el fin de
evaluar y seleccionar los proyectos presentados ante la Infraestructura por la comunidad cientifica'®.

Por dltimo, la Agencia de Biomedicina (Agence de la biomédecine), parte del Ministerio de Salud,
colabora con las autoridades sanitarias para que todos los pacientes que se enfrentan a una
enfermedad genética tengan acceso, en cualquier parte en Francia, a los recursos que ofrece la
genética médica: el diagndstico de enfermedades y la atencion de los pacientes. Sus funciones, en
general, son las siguientes'®:

e La autorizacion de laboratorios y formacion de profesionales para las actividades de genética
posnatal.

e La evaluacion de practicas y resultados mediante la recopilacion y el andlisis de datos de los
centros de investigacion y laboratorios (elabora recomendaciones de buenas practicas).

e La participacion en la organizacion de la actividad de la genética en el territorio; la colaboracién
e intercambio de conocimientos técnicos en genética a grupos de trabajo externos, como los de
INCa, HAS o el Ministerio de Salud. También participa en el seguimiento del nuevo Plan
Nacional de Enfermedades Raras 2011-2014.

e La observacion cientifica la Agencia de Biomedicina informa regularmente al Parlamento y al
Gobierno sobre los avances en genética.

105 France Génomique (2019b).
106 France Génomique (2019c).
107 France Génomique (2019d).
108 France Génomique (2019e).
109 Agence de la biomédecine (s/f).
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