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INTRODUCCION

Introduccion

Cuando se anuncié que se habia descifrado el genoma humano, el llamado «libro de la vida»,
las cadenas de noticias predijeron que este avance cientifico haria posible «eliminar trastornos
hereditarios, estudiar la vulnerabilidad de las personas a las enfermedades, adaptar los tratamientos
a la constitucién genética de cada individuo, crear miles de medicamentos nuevos y prolongar la vida
de las personas» (BBC, 27 de junio de 2000). En 2004, sélo cuatro afios después, ya se ha desarrollado
una variada gama de tests genéticos (pruebas genéticas) cuyas posibilidades estdn cambiando
profundamente las metodologias y estrategias utilizadas en terapia médica y asistencia sanitaria.
Las repercusiones éticas, juridicas y sociales de estas nuevas aplicaciones médicas exigen una reflexion
profunda que desemboque en una estrategia adecuada y capaz de garantizar el rendimiento
maximo del potencial de la innovacién en materia sanitaria.

De momento, son pocas las personas informadas sobre los tests genéticos y que conocen bien el tipo
de decisiones que estas nuevas tecnologias pueden plantear y sus consecuencias. Y si conocen los
tests genéticos es, bien por experiencia profesional, o bien por haberse sometido ya como pacientes
a estas nuevas y prometedoras herramientas de diagnéstico o tener familiares que lo han hecho.
Los tests genéticos se integraran pronto en los sistemas sanitarios corrientes y tanto los pacientes
como los profesionales habran de aprender a decidir sobre la necesidad de utilizarlos y a comprender
sus consecuencias.

Al integrar estas tecnologias en el sistema sanitario conviene delimitar su aplicacién a un marco
responsable de medidas y actividades complementarias. El desarrollo de estas nuevas tecnologias debe
realizarse en un clima de confianza y credibilidad.

Con el fin de ayudar a los responsables de la toma de decisiones de cualquier nivel a establecer
rapidamente las disposiciones necesarias, la Direccién General de Investigacién de la Comisién
Europea ha invitado a un grupo de expertos en diferentes cuestiones a debatir las repercusiones éticas,
juridicas y sociales de los tests genéticos y a redactar una serie de recomendaciones al respecto,
ya que se necesitan con urgencia. ; Qué se ha de tener en cuenta a la hora de crear este marco de
responsabilidades? ;Qué han de entender los responsables de la toma de decisiones y qué han de
hacer para que sea un éxito la puesta en marcha de estas nuevas tecnologias como potente
herramienta de diagnostico, investigacion y desarrollo?

El Grupo de expertos comunitarios

El Grupo de expertos invitado por la Comision Europea a debatir la cuestién a lo largo de un afo
estaba integrado por representantes de diferentes disciplinas e incluia a varios interesados ya
implicados o con intereses personales en la cuestién. Sus miembros, procedentes de industrias que
producen o utilizan tests genéticos, de ONGs (en particular, organizaciones de pacientes con
intereses claros en el tema) y del mundo de la ciencia, junto con representantes de instituciones
académicas especializadas en diferentes disciplinas (derecho, filosofia, ética y medicina).
Los participantes eran de distintas nacionalidades europeas y el nimero de muijeres y hombres estaba
equilibrado. La Sra. Eryl McNally, diputada del Parlamento Europeo, presidio el Grupo y veld por que
los expertos formularan las recomendaciones necesarias que debian resultar utiles para fos responsables
europeos encargados de tomar decisiones. El debate del Grupo resulto estimulante y alentador.
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Métodos de trabajo

Aunque se centr6 en los tests genéticos como herramienta sanitaria, el Grupo reconocio la importancia
de otras cuestiones que no se trataron en los debates, si bien todas se abordaron brevemente, como
las relativas a las patentes, el uso de los tests genéticos para fines relacionados con los seguros,
las aplicaciones judiciales y forenses (por ejemplo, investigacion criminal, policia), las pruebas de
paternidad, la terapia génica humana, la investigacién fundamental como los estudios evolutivos sobre
el genoma, los estudios de expresion génica y las aplicaciones gendmicas y posgendmicas.

En el debate, el Grupo se limit6 a las cuestiones relacionadas con la aplicacién de metodologias y
tecnologias genéticas en la investigacion sanitaria, la asistencia sanitaria y las actividades conexas,
asi como a las impresiones que estos temas suscitan.

Los criterios éticos, sociales y juridicos que tuvieron un papel importante en el desarrollo de las 25
recomendaciones siguientes son la fiabilidad, la calidad y la garantia de calidad, la transparencia,
la autonomia, la educacién, el respeto a las opciones personales, la informacion y el consentimiento,
la proteccion de los grupos vulnerables, la proteccién de la confidencialidad, el derecho a saber y a
no saber, el deber de revelar y el deber de advertir sobre la responsabilidad, la igualdad de acceso
a la asistencia sanitaria, las cuestiones relacionadas con el género y con las minorias, el control de
las muestras bioldgicas de origen humano y el control del uso de los datos en la investigacion y el
desarrollo, la proteccion juridica y la inseguridad juridica.

Las 25 recomendaciones

Las 25 recomendaciones que siguen se organizan en tres capitulos centrados en:
¢ el marco general,
¢ |a puesta en marcha del uso de tests genéticos en los sistemas sanitarios, y
e |os tests genéticos como herramienta de investigacion.

Las 25 recomendaciones, que dentro de lo posible intentan dirigirse a los agentes pertinentes,
adoptan a veces el tono de un «cddigo de conducta». Por lo tanto, deben funcionar en parte como
un «cddigo de conducta» para todos los que actlen en el &mbito de los tests genéticos y en parte
como un «plan de accidén en materia de tests genéticos» aplicable por los responsables politicos en
un futuro préximo. En la conferencia dirigida a todas las partes interesadas que la Comisién Europea
ha convocado para los dias 6 y 7 de mayo de 2004 en Bruselas, se seguirdn debatiendo estas
recomendaciones y se comprobara si se han entendido o no. Asimismo, se determinara qué ambitos
estan aun pendientes de recibir un tratamiento adecuado.

El Grupo considerd que su propio debate entre las diferentes partes habfa sido muy provechoso
y constituia un ejemplo positivo de experimento de didlogo productivo entre diferentes interesados.
Por ello, en las recomendaciones también se han contemplado el didlogo social y su organizacién.

Observacion preliminar

El Grupo coincidié en que los tests genéticos constituyen un avance para la asistencia sanitaria y una
oportunidad para desarrollar la medicina preventiva. Los expertos convinieron en que el progreso tiene
un coste y precisa una inversién y en que tiene un lado positivo y uno negativo. Asi, para que los
beneficios sean maximos y los riesgos minimos, las condiciones y las circunstancias de aplicacién de
las pruebas genéticas se han de evaluar caso por caso. La sociedad debe garantizar que el recurso
a los tests genéticos sea siempre libre y nunca impuesto.
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Las 25 RECOMENDACIONES

1. Necesidad de definiciones universales
normalizadas

Existen diferentes definiciones de tests y datos genéticos. Antes de que den comienzo los debates
y de que se tomen posturas oficiales, las cuestiones en juego han de quedar perfectamente claras.
Véanse la introduccion y el anexo 2 del informe.

Recomendacion 1

a. Toda declaracién o postura oficial debe remitir concretamente a una definicién
explicita de los términos utilizados o del tema tratado.

b. Todos los 6rganos ptblicos y privados implicados (incluidos la Organizacion
Mundial de la Salud, la Organizacién de Cooperacién y Desarrollo Econdmico,
la Comisién Europea, la Federacion Internacional de Sociedades de Genética y
la Conferencia Internacional de Armonizacién) deben elaborar conjuntamente
una definicion consensuada de «tests genéticos».

¢. La Comision Europea debe plantearse la posibilidad de tomar la iniciativa en
este asunto.

Las definiciones utilizadas por el Grupo se encuentran en el anexo 2 del informe. Se utilizé una definicién
amplia de test genético, a saber, «cualquier prueba que proporcione datos genéticos». Los datos
genéticos, o informacién genética, corresponden a propiedades heredadas o adquiridas que se
transmiten durante la division celular y afectan a las posteriores generaciones de descendientes («datos
genéticos germinales») o a células y tejidos («datos genéticos somaticos»). El Grupo centré su labor
principalmente en los datos genéticos transmisibles a nivel germinal, propios de enfermedades o rasgos
hereditarios, y no en los datos genéticos somaticos, que son objeto de creciente interés como
herramienta de identificacion de vias y mecanismos patolégicos, clasificacién de enfermedades
y deteccién de dianas de nuevos medicamentos.

2. Tests genéticos germinales y somaticos

Hay otras cuestiones en juego relativas a pruebas no germinales (somaticas) y que requieren mayor
profundidad en la reflexion y la investigacion. Véase el capitulo 9.1 del informe.

Recomendacién 2

a. Se debe crear un grupo de trabajo especifico para debatir determinadas
cuestiones relativas a los tests genéticos sobre propiedades genéticas adquiridas.
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3. «Excepcionalismo genético»

La sensacion de que los datos genéticos difieren de otros tipos de informacion médica («excepcionalismo
genético») es incorrecta. La informacién genética forma parte del espectro completo de informacién
sanitaria y no constituye, como tal, una categoria aparte. Todos los datos médicos, incluidos los
genéticos, merecen en todo momento los mismos niveles de calidad y confidencialidad.

Sin embargo, el Grupo es consciente de que el publico en general percibe en este momento la
informacién genética como algo diferente. Esta percepcion obedece a varios factores que incluyen
razones histéricas (eugenesia), el actual predominio de los tests genéticos para el diagndstico de
enfermedades monogénicas raras que pueden revelar informacion especialmente sensible capaz de
afectar a los parientes del paciente, el hecho de que atin no exista tratamiento para la mayor parte
de las enfermedades monogénicas, la posible pérdida de control sobre las muestras, etc.

Los esfuerzos que se estan realizando por establecer directrices, recomendaciones, normas, textos
normativos y leyes especificamente aplicables a los tests genéticos y al tratamiento de los datos se
deben considerar como una respuesta comprensible a preocupaciones publicas concretas. No
obstante, s6lo se pueden aceptar como una pasarela a marcos normativos y juridicos mas reflexionados
y completos que abarquen todos los datos y pruebas médicas y refiejen los avances logrados en fa
asistencia sanitaria. Véase el capitulo 3.2 del informe.

Recomendacion 3

a. A escala internacional, de la UE y de sus Estados miembros se debe evitar el
«excepcionalismo genético». Sin embargo, se ha de reconocer y tener en
cuenta la percepcion generalizada entre el publico de que los tests genéticos
son diferentes.

: b. Todos los datos médicos, incluidos los genéticos, deben satisfacer normas

b igualmente elevadas de calidad y confidencialidad.

" c. Para estar al corriente de la evoluciéon de la percepcion publica de los tests
genéticos e identificar las cuestiones que merecen ser objeto de un debate futuro
es necesario: o
» seguir investigando la percepcién ética y social de los tests genéticos, con el

respaldo de los érganos nacionales y de la Comisién Europea,
* incluir las cuestiones relacionadas con los tests genéticos en encuestas
paneuropeas como el Eurobarémetro.

4. Informacion y educacion del publico

Los nuevos conocimientos se han de difundir con rapidez. Dada la complejidad de la base cientifica,
no siempre facil de entender, resulta imprescindible que se brinden posibilidades de educacion
tanto al publico como a los medios de comunicacién. Es importante que el pablico se sensibilice en
materia de cuestiones genéticas, se eduque en el tema y entienda los conceptos asociados.
La investigacion genética y sus aplicaciones clinicas se deben representar con imparcialidad,
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estableciendo unas expectativas realistas de lo que se puede lograr con ellas. Véanse los capitulos -
3.1.2y 7.2.1 del informe.

Recomendacion 4

a. Se deben desarrollar y poner a disposicion de quien los necesite, a escala
comunitaria, nacional y local, el material y los recursos adecuados para informar
a través de diferentes medios acerca de los tests genéticos, el cribado genético
y la farmacogenética.

b. En los programas de estudios de ciencias de todos los niveles (desde la educacién
primaria a la universitaria y la formacién profesional) se deben incluir referencias
al progreso y al potencial que existe en el ambito de la genética médica.

¢. Los sistemas nacionales de educacién deben proporcionar cientificos y profesores,
incluidos técnicos y médicos, adecuadamente formados y en numero suficiente
para que los beneficios de la investigacion genética y de los tests genéticos sean
reales y lleguen a todos los ciudadanos de la UE.

d. Se debe alentar el esfuerzo concertado para promover el didlogo, la educacion,
la informacion y el debate.

e. Se debe reforzar aiin mas el componente de «ciencia y sociedad» del marco
comunitario de investigacion y desarroilo

5. Debate publico

El debate debe tener un alcance bien definido, ser multidisciplinario y obedecer a una organizacion
transparente, ademas de estar cuidadosamente diseniado para implicar a todos los interesados sin
establecer distinciones entre ellos. Convendria animar a los participantes en el debate a actuar de
un modo abierto, estar dispuestos a escuchar, respetar los valores culturales locales y no considerar
este didlogo una oportunidad de hacer proselitismo, sino intercambio de opiniones.

Para que el debate sea eficaz es necesario que lo dirijan personas capaces de garantizar que todos
los participantes tienen las mismas oportunidades de expresar sus posturas y que hay lugar para
preguntas y respuestas. Véanse los capitulos 3.1.2 y 9.1 del informe.

Recomendacion 5
a. Se debe organizar un debate publico entre los diferentes interesados, en el que
todos los participantes gocen de las mismas oportunidades de expresién.
b. Se deben organizar diferentes formas de didlogo y debate, para llegar a todos
los objetivos y a todos los publicos.




La realizacion de tests genéticos
en los sistemas sanitarios
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6. Pruebas genéticas médicas y su contexto

Para que las pruebas genéticas pasen a formar parte de la asistencia sanitaria que se dispensa a las
personas es necesario contar con procedimientos adecuados de obtencién de consentimiento
informado, acceso igualitario a las pruebas y a un asesoramiento adecuado, y proteccion de la
confidencialidad vy la privacidad. Asi se impedira que las pruebas genéticas generen mas obstaculos
y se conseguira que brinden nuevas posibilidades de eleccion individual. El Grupo esta al corriente
de la actividad del Consejo de Europa' en relacion con estas cuestiones.

Los tests genéticos en materia de prondstico de enfermedades pueden ofrecer realmente opciones
de eleccién personal. Sin embargo, es imprescindible que se reconozca la importancia del derecho
individual a saber y a no saber. Debe quedar garantizado el acceso igualitario a la informacion y a
los servicios genéticos de calidad. Ademas, conviene tomar medidas para evitar que las pruebas
genéticas tengan consecuencias sociales indeseables. La realizacion de tests genéticos por razones
ajenas a la medicina se ha de estudiar cuidadosamente, prestando una atencion adecuada las
consecuencias que puede tener en la sociedad. Véanse los capitulos 1.2, 3.1, 7.1.2 y 8.1 del
informe.

Recomendacion 6

‘a. Los tests genéticos con fines médicos se deben considerar parte integrante de

los servicios sanitarios.

b. No se han de imponer jamas los tests genéticos con fines médicos, sino dejar
siempre libertad de decision personal al respecto.

c. Se debe garantizar que diferentes fuentes reputadas, como las autoridades
publicas, los médicos y las asociaciones de pacientes, den informacién gratuita
y exhaustiva sobre la disponibilidad de tests genéticos.

d. Los sistemas sanitarios nacionales deben garantizar la igualdad de acceso a los
tests genéticos a todos aquéllos que las necesiten.

7. Garantia de calidad

Aungue se basan en conocimientos cientificos de calidad, los servicios europeos de tests genéticos
se ven afectados por un nivel intolerable de error técnico y notificaciones inadecuadas, lo que
obedece a una falta de estructuracion y de complementariedad a escala europea y a la ausencia de
un objetivo europeo comun de prestacion de servicios de calidad a todos los ciudadanos, tanto ahora
como en el futuro. A la total fragmentacion de los servicios se suman la diversidad y la heterogeneidad
de los regimenes de calidad, la falta de sistemas de referencia y las diferencias existentes entre las
normativas de los distintos Estados miembros. No obstante, los servicios genéticos reciben cada vez
mas peticiones de pruebas y para el futuro se espera un uso muy extendido de las pruebas de
susceptibilidad y farmacogenéticas.

1 http://conventions.coe.int
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En el contexto de la asistencia sanitaria a las personas sélo se debe ofrecer la posibilidad de un test
si se ha demostrado que ésta es fiable y existe una razén médica sélida que induzca a hacerla. Conviene
establecer un sistema de validacién de tests. Véanse los capitulos 1.4, 7.1.2 y 8.2 del informe.

Recomendacnon 7

a. La Unién Europea debe instituir un marco normativo coherente capaz de
establecer normas especificas de calidad para todos los servicios de tests
genéticos y sus proveedores y que cuente con un sistema de acreditacion de

] los laboratorios de tests genéticos.

" b. Los proveedores de tests genéticos deben garantizar que la informacién que

suministran es exacta, respetando las normas de calidad acordadas a nivel

internacional.

coherentes para los tests genéticos.

¢. Los sistemas sanitarios nacionales deben establecer requ|5|tos de calldadv

8. Programas de cribado de la poblacion

El cribado genético orientado a la deteccion de riesgos aumentados de enfermedad se podra utilizar
cada vez mas para trastornos comunes. Ofrecer a determinados grupos de poblacion la posibilidad
de cribado orientado a la deteccién de ciertos trastornos puede resultar beneficioso, pero también
conllevar riesgos. Los profesionales de la medicina, los pacientes y la comunidad deben estar de acuerdo
en gue los beneficios compensan los riesgos. Existe una necesidad de reglamentacién y de informacién
seria sobre la realizacién de cribados genéticos a toda la poblacién, asi como sobre la realizaciéon de
pruebas a ciertos subgrupos de ésta. Véase el capitulo 8.4 del informe.

Recomendacion 8

a. Se deben establecer medidas orientadas a garantizar que los tests genéticos
estén justificados: la alteracion que se busque debe ser grave, las pruebas han
de tener gran valor de prondstico y debe existir la posibilidad de llevar a cabo
acciones de seguimiento en términos de intervenciones sanitarias (incluidas las
opciones reproductivas).

b. La pertinencia de la alteracion genética buscada se debe validar y evaluar con
frecuencia en el marco de la sanidad publica (puede diferir de unos paises de

_ la UE a otros). ' :

¢. Antes de ofrecer los servicios de cribado se debe crear el entorno médico
adecuado para facilitar informacién previa a los tests genéticos y asesoramlento
posterior a los mismos.

programas piloto.
? e. Se debe estudiar atentamente la dimensién econémica de los programas de
cribado previstos. . .

d. Antes de que el cribado se introduzca de modo general se deben realizar

13
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9. Asesoramiento genético

En algunos tests genéticos, y sobre todo en los de gran valor para el prondstico de trastornos graves,
el asesoramiento genético especializado se considera un requisito basico y soélo lo deben prestar
profesionales con formacion especifica. En otros casos, el médico u otros miembros del equipo sanitario
no especializados pueden facilitar al paciente la informacién pertinente. Conviene que se faciliten
al paciente folletos informativos sencillos que pueda consultar tras el asesoramiento, pues han
demostrado ser muy Utiles. Siempre se debe disponer de este tipo de material.

Por norma, el asesoramiento no debe tratar de dirigir al paciente. El principal objetivo del asesoramiento
genético no es reducir la incidencia de las enfermedades genéticas, sino ayudar a individuos o familias
a entenderlas o a enfrentarse a ellas. A las personas que necesiten ayuda se les deberan dar
explicaciones adecuadas, a las que se habra de dedicar un tiempo suficiente. La informacién general
sobre los tests y el asesoramiento genético forma parte de las practicas médicas habituales, por lo
gue los médicos deben recibir la formacion pertinente. El asesoramiento especializado se debera aplicar
a situaciones individuales en que esté especialmente indicado.

Sin embargo, el Grupo reconoce gue, pese a la conveniencia de que exista una base comun de principios
compartidos en relacion con las normas de asesoramiento genético, las practicas variaran dependiendo
de los marcos y valores culturales, por lo que seguirdn presentando cierta heterogeneidad en la UE.
Véase el capitulo 7.1.5 del informe.

Recomendacién 9

a. Dentro de la asistencia sanitaria, los tests genéticos deben ir acompafiados de
informacién fundamental y, en caso necesario, de una oferta de consejo médico
y asesoramiento individualizado (cuando se trate de tests genéticos de gran valor
para el pronéstico de trastornos graves, la oferta de asesoramiento especifico
debe ser obligatoria y se debe animar a los pacientes a que hagan uso de ella).
b. Se deben organizar a nivel europeo programas educativos especificos sobre
asesoramiento e intercambio de experiencias en este ambito.
¢. Se deben establecer cualificaciones especificas y normas de calidad obligatorias
para quienes intervengan en el asesoramiento genético especifico, sean o no
médicos.
d. Se deben aportar los medios econdmicos adecuados para dicha formacién, asi
como la acreditacién correspondiente.
e. Conviene que los grupos de profesionales médicos pertinentes elaboren unas
normas europeas generales relativas a los principios fundamentales del
‘ asesoramiento genético, teniendo debidamente en cuenta la opinién de los
- pacientes.
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10. Proteccion de los datos:
confidencialidad, privacidad y autonomia

La preocupacién que los tests genéticos suscitan en la poblacion deriva, en cierta medida, del miedo
al uso indebido de los datos genéticos y al acceso inadecuado a esos datos por terceros. La
confidencialidad y la privacidad respecto de todos los datos médicos personales, incluidos los
derivados de tests genéticos, constituyen derechos basicos y se deben respetar. El derecho de un
individuo a determinar qué grado de privacidad y confidencialidad desea para sus datos abarca el
acceso tanto a informacién y datos personales como a muestras de tejidos, considerados portadores
de informacién. La persona tiene derecho tanto a saber como a no saber. En este &mbito, es de capital
importancia la proteccion juridica y la Directiva comunitaria de proteccion de datos? constituye un
marco adecuado para satisfacer esta necesidad de proteccion de los datos personales. Véanse los
capitulos 3.2, 4.1y 7.2.2 del informe.

Recomendacion 10

a. Los datos genéticos importantes desde el punto de vista clinico o familiar
deben gozar del mismo nivel de protecciéon que otros datos médicos igualmente
delicados.

b. Se debe abordar el interés que los datos genéticos pueden presentar para otros

; miembros de la familia.

; ¢. Se debe reconocer la importancia del derecho del paciente a saber o a no saber,
y han de incorporarse a la practica profesional mecanismos que [o respeten.
En el contexto de los tests genéticos se deben establecer practicas que satisfagan
esta necesidad en relacion con la informacién, el asesoramiento, los
procedimientos de consentimiento informado y la comunicacién de los
resultados de los tests.

d. Estas cuestiones son de especial interés para todas las poblaciones vulnerables,
tanto de la UE como de cualquier otra parte del mundo.

11. Proteccion frente a la discriminacion

Dejando al margen las cuestiones relacionadas con la confidencialidad, los datos médicos personales,
incluidos los genéticos, no se deben usar para establecer discriminaciones injustas. El Grupo reconoce
que existe riesgo de discriminacién como resultado de los tests genéticos, pero senala que la
discriminacién no se circunscribe a la genética. La discriminacion puede afectar a individuos, familias
o grupos mas amplios. Respecto a la prevencién de la discriminacién en los seguros y el empleo, el
Grupo se remite al trabajo de otros organismos, como el Grupo Europeo de Etica de la Ciencia y de
las Nuevas Tecnologias’, el Consejo de Europa* y la Sociedad Europea de Genética Humana®.
Véanse los capitulos 3.2 y 3.3 del informe.

2 Directiva 95/46/CE.

3 http:/leuropa.eu.int/comm/ieuropean_group_ethics/index_en.htm
4 Véase la nota 1

5 http:/iwww.eshg.org/
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Recomendacion 11

a. Los datos procedentes de fuentes genéticas no se deben utilizar para perjudicar
o discriminar injustamente a individuos, familias o grupos, ni en el contexto clinico
ni en otros como los del empleo, los seguros, el acceso a la integracion social
y las oportunidades de bienestar general.

b. Se deben establecer normas sobre estas cuestiones a nivel de la UE.

c. En caso necesario, el acceso a los tests genéticos debe ser rapido y realizarse con
los recursos adecuados, sin discriminacion por razén de género, origen étnico
ni situacioén social y econémica.

16

12. Cuestiones étnicas y genética

En relacién con los tests genéticos puede haber una diferenciacién de las poblaciones de pacientes,
atendiendo a sus grupos étnicos. Algunas variantes genéticas son corrientes en ciertas poblaciones
0 grupos, tanto dentro como fuera de la UE. Esos grupos merecen una atencion especial en el desarrollo
de las pruebas y en las condiciones establecidas para el uso de éstas, con el fin de garantizar un acceso
justo y de evitar la estigmatizacién y los estereotipos. Concretamente, los tests genéticos no son
adecuadas para determinar la pertenencia étnica y nunca se deben usar con este fin. Véase el capitulo
3.3.2 del informe.

Recomendacion 12

a. Los tests genéticos se deben evaluar clinicamente en las poblaciones en que se
vayan a usar.

b. Quienes intervengan en la investigacién genética, la realizacion de tests
genéticos y la elaboracion de politicas sanitarias, deben ser conscientes de los
riesgos de estereotipos y estigmatizacion basados en la pertenencia étnica y
reconocer y respetar las sensibilidades étnicas y culturales.

¢. Los grupos étnicos minoritarios no se deben ver excluidos de los tests genéticos
adecuados para ellos.

13. Cuestiones de género y genética

Entre el hombre y la mujer existen diferencias bien establecidas en cuanto al riesgo de ciertos
trastornos, incluidas determinadas enfermedades genéticas. El Grupo considera que los tests
genéticos pueden plantear problemas relacionados con el género. Sin embargo, de momento
existen pocas pruebas de ello. Véase el capitulo 3.3.1 del informe.
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Recomendacion 13

a. Se deben realizar mas estudios a nivel de la UE sobre el impacto de los tests
genéticos, en particular en las sociedades en que las mujeres y los hombres no
tienen los mismos derechos y privilegios.

b. Los gobiernos y la sociedad deben ser conscientes de las consecuencias que
puede tener la aplicacién de tests genéticos para asistencia en la toma de
decisiones en materia de reproduccién en cuanto a la eleccién del sexo.

c. Se deben establecer criterios a nivel de la UE para garantizar que ni en los
proyectos de investigacion financiados por ella ni a resultas de los mismos se
produce discriminacion por razén de sexo.

14. Consecuencias sociales,
culturales y econdmicas

En la actualidad, la informacién existente a nivel de la UE sobre el impacto de los tests genéticos en
los sistemas sanitarios y la economia sanitaria es relativamente escasa. Véanse los capitulos 8.3y 8.5
del informe.

Recomendacion 14

a. La Comisién Europea debe financiar mas investigacion sobre el impacto de los
tests genéticos en los aspectos sociales, culturales y econémicos de la asistencia
sanitaria.

15. Desarrollo profesional

Las responsabilidades del personal sanitario de asistencia primaria y especializada aumentaran a medida
que evolucionen los tests genéticos, incluida la farmacogenética. Los programas de estudios de las
facultades de medicina tendrdn que cambiar. Otros profesionales sanitarios necesitaran asimismo una
educacion profesional inicial de mejor calidad y un desarrollo profesional continuo en el &mbito de
la genética. Véanse los capitulos 7.1.3 y 8.1 del informe.

Recomendacion 15

a. Se deben coordinar las exigencias educativas iniciales y las exigencias
profesionales de todos los paises de la Unidn Europea.
b. Se debe ofrecer a los profesionales sanitarios formacion profesional continua.
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16. Asociaciones y colaboraciones

El Grupo considera que todos los interesados, incluidas las autoridades gubernamentales, los
cientificos, los profesionales sanitarios, la industria y las organizaciones de pacientes, deben colaborar
adoptando un enfoque asociativo para optimizar los adelantos que se consigan en el futuro en el
ambito de la asistencia sanitaria a resultas de las pruebas genéticas, tales como nuevas opciones de
tratamiento y prevencién de enfermedades. El desarrollo efectivo de nuevas pruebas y medios de
diagndstico genéticos seguird exigiendo un intercambio productivo entre los investigadores

universitarios y los que trabajan en la industria sanitaria. Véase el capitulo 2.2 del informe.

Recomendacion 16

a.
b.

La Unién Europea debe fomentar y apoyar las asociaciones entre interesados.
Se debe establecer un marco de colaboracidon transparente entre los
investigadores universitarios y los de la industria sanitaria.

17. Marco normativo y criterios de

El Grupo considera que se ha de establecer un marco normativo mas explicito que rija el desarrollo

desarrollo y uso de tests genéticos

de tests genéticos en toda la UE. Véase el capitulo 6.2.2 del informe.

a.

Recomendacion 17

La UE y demas organizaciones internacionales deben seguir desarrollando el
marco normativo aplicable a los tests genéticos de un modo que reconozca tanto
la necesidad de nuevos tests como la importancia de la seguridad, la validez
clinica y la fiabilidad.

. Antes de introducirlos en la practica clinica, se debe comprobar que todos los

tests nuevos respetan las normas establecidas. La comprobacion consistira en
una revision realizada por una organizacién o un organismo independiente del
promotor de los tests, para asegurarse de que éstos beneficiaran al paciente.
El establecimiento de prioridades para el desarrollo de tests genéticos de
precisiéon se debera guiar por el grado de insatisfaccion de una necesidad
médica, sin tener en cuenta la prevalencia de la enfermedad.

. La CE debe tomar medidas para facilitar la disponibilidad de tests genéticos

indicados tanto para enfermedades raras como para otras mas comunes.
La CE debe promover activamente el marco normativo relativo a estas cuestiones.
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18. Enfermedades raras

El Grupo es consciente de que son pocos los paises que han establecido programas de cribado para
detectar enfermedades raras graves. Véanse los capitulos 1.4y 6.2.3 del informe.

Recomendaciéon 18

[
i

| a. Esurgente crear una red de pruebas de diagnéstico de enfermedades genéticas

raras que abarque toda la UE, y prestarle apoyo financiero.

b. Se debe crear, a nivel de la UE, un sistema de incentivos para el desarrollo
sistematico de tests genéticos de diagndstico de enfermedades raras, y prestarle

| apoyo financiero.

¢. Los Estados miembros deben dar prioridad a la introduccién de un cribado
neonatal universal para la deteccién de enfermedades raras pero graves para
las que exista tratamiento.

19. Farmacogenética

El término «farmacogenética» se refiere al estudio de las diferencias entre individuos en la respuesta
a un medicamento dado (eficacia o efectos secundarios) que resulten directamente de variaciones
en secuencias del ADN y de diferencias en expresién génica, estructura o secuencia de proteinas que
sean consecuencia directa de tales variaciones del ADN. El principal objetivo de la farmacogenética
es ayudar a administrar medicamentos a los pacientes que con mayor probabilidad se beneficiaran
de ellos y experimentardan menos efectos secundarios. Aunque la farmacogenética todavia se
encuentra en una fase principalmente exploratoria, se prevé que su aplicacion en la asistencia
sanitaria vaya en aumento y conviene preparar con tiempo las medidas adecuadas para esta
evolucion. Véase el capitulo 5 del informe.

Recomendacién 19

a. Las autoridades sanitarias nacionales deben desempefar un papel mas activo
en el fomento del desarrollo de la farmacogenética:
» aportando incentivos particulares para el desarrollo de tests farmacogenéticos
y terapias asociadas que sean clinicamente deseables pero puedan no ser
econdmicamente viables,
* aumentando las posibilidades de cooperacién entre la industria, los pacientes
y los circulos académicos en este ambito.
b. Se debe desarrollar a nivel de la UE un marco politico adecuado y armonizado
que cubra las cuestiones juridicas, normativas y sanitarias y tenga en cuenta
la investigacién, el desarrollo de las terapias y la practica clinica.
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Una gran parte de la investigacién relacionada con los tests genéticos depende del uso e intercambio
de muestras de tejido humano y de los datos asociados, ya que todas las muestras biologicas
contienen ADN. Estas pueden permitir, en mayor o menor grado, identificar a los individuos de los
que proceden. Los estudios genéticos dependen también de datos genealdgicos, de la poblacion,
clinicos y personales. El Grupo se ha concentrado en los aspectos de la investigacion referentes a las
fuentes de muestras y datos de origen humano como medio indispensable para identificar, validar
y desarrollar tests genéticos con usos clinicos potenciales, incluida la farmacogenética, y en las
correspondientes cuestiones éticas, juridicas y sociales.

20. Bancos bioldgicos nuevos y ya existentes

La expresién «banco biolégico» se usa para designar diferentes tipos de colecciones de muestras
bioldgicas. El Grupo entiende por colecciones de bancos biologicos las propias muestras bioldgicas,
mas las bases de datos asociadas, que presentan cierto nivel de accesibilidad, disponibilidad
e intercambio para la realizacién de estudios cientificos. La confianza del publico en las investigaciones
que rodean los tests genéticos depende en gran medida de como se entienda y comunique el uso
de las muestras vy los datos de los bancos biolégicos y los procedentes de éstos. Ello es aplicable,
en particular, a las cuestiones del consentimiento informado, el almacenamiento, la proteccién de
datos y el grado de anonimato de las muestras, asi como a la comunicacion de los resultados de los
estudios y, si procede, de los de pruebas individuales. Se considera deseable que toda la UE adopte
un enfoque armonizado de estas cuestiones. El Grupo sabe que el Consejo de Europa esta trabajando
en el almacenamiento del material bioldgico y sus datos asociados, asi como en su uso en la
investigacion.

Dependiendo de su dmbito de funcionamiento y de las circunstancias, es de desear, y se podria exigir,
gue los bancos biolbgicos identifiquen y registren oficialmente sus actividades y que garanticen su
sostenibilidad financiera a largo plazo. Existe una necesidad de educacién en relacion con los bancos
biolégicos y de directrices que permitan garantizar el control de la calidad de las colecciones y su gestion
ética.

Para estudiar y validar la relacién entre los genes y determinadas enfermedades, incluido el desarrollo
de productos, aparatos y otras herramientas de uso diagndstico, es indispensable tener acceso
a muestras de tejido humano bien caracterizadas y poder utilizarlas en la investigacién y el desarrollo.
Véase el capitulo 4.2 del informe.

Recomendacion 20

a. Se deben desarrollar y coordinar en toda la UE unas directrices que garanticen
que el uso de muestras, incluidas las procedentes de colecciones de registros,
no se demora ni dificulta indebidamente, en particular si su nivel de identificacién
se ha tenido adecuadamente en cuenta.

b. Los Estados miembros deben tomar medidas para asegurarse de que antes de
empezar una investigacion se obtiene la autorizacién de un comité revisor
competente.
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! ¢. Se deben inventariar los bancos bioldgicos existentes en toda la UE, indicando
normas y preceptos de acceso, para decidir qué contenidos se pueden o no se
pueden usar en estudios genéticos.

d. Se debe crear un sistema de evaluacién y supervision del uso actual de los bancos
biolégicos existentes en toda la UE.

e. La Comision Europea debe seguir de cerca el desarrollo de normas por el
grupo de trabajo sobre centros de recursos biologicos de la OCDE.

f. La Comision Europea debe someter esta actividad a un estrecho seguimiento.

21. Colecciones de material biolégico
humano y datos asociados y sus usos

Conviene senalar que las cuestiones relativas a los bancos biolégicos se extienden mas alla de las pruebas
genéticas. Son pocos los Estados miembros que han elaborado un marco juridico adecuado en este
ambito. En la actualidad no hay ninguna directiva comunitaria que regule el uso de tejidos y la
conservacién de células con fines de investigacion. Véase el capitulo 4.2 del informe.

Recomendacion 21

1‘ a. La Comision Europea debe someter a un estrecho seguimiento las actividades
y logros de los Estados miembros en este ambito y en el contexto global.

: b. Se deben tomar medidas a escala comunitaria, en coordinacién con otras
? iniciativas, para supervisar y abordar cuestiones normativas relativas a las
‘ colecciones de material biolégico humano y datos asociados, asi como a sus usos.

22. Intercambio transfronterizo de muestras

El intercambio transfronterizo de muestras y datos es importante para mejorar la cooperacién
europea en este ambito. Las cuestiones éticas, como la validez del consentimiento informado,
desemperian un importante papel en esta transferencia. Véase el capitulo 1.4 del informe.

Recomendacion 22

l

;} a. La Comisién Europea debe evaluar la necesidad y la viabilidad de la elaboracién
| de normas armonizadas sobre el uso de las muestras humanas y los datos
; . asociados con fines de investigacidon (incluidas las cuestiones relativas al
|
|
I
I
I

consentimiento informado), teniendo en cuenta los convenios internacionales

pertinentes sobre el intercambio transfronterizo de muestras.
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23. Consentimiento informado

Las cuestiones relativas al consentimiento en el caso de muestras de individuos y grupos que entren
a formar parte de nuevas colecciones pueden diferir de las aplicables a las colecciones ya existentes,
en las que posiblemente no se ha mantenido contacto con los individuos de que proceden las muestras
alo largo de los afios. La norma es el consentimiento explicito por escrito, pero en ocasiones puede
no ser viable en relacion con usos futuros de las muestras o datos no previstos cuando se recogieron.
Las cuestiones en juego incluyen el respeto de la autonomia individual o de la comunidad respecto
al control sobre el uso de sus muestras, la distribucién y el flujo de datos y muestras mas alla de las
fronteras nacionales y la aplicacién de métodos compatibles con el caracter de la investigacion, pero
gue al mismo tiempo respeten los derechos humanos. Las posturas y practicas existentes en la UE
son diversos. Los profesionales de la genética humana han elaborado recomendaciones y varios
organismos del ambito de la ética han definido sus posturas.

Los datos genéticos constituyen informacion personal que puede tener o no pertinencia meédica
a escala individual y pertinencia médica o cultural a escala de la comunidad. No se deben recoger,
almacenar ni utilizar muestras biolégicas ni informacién genética o médica derivada de ellas
o asociada a ellas, independientemente de su caracter y su origen, sin obtener el consentimiento
informado pertinente mediante los procesos y procedimientos adecuados, incluida la debida
aprobacién de los drganos revisores correspondientes, y teniendo en cuenta, cuando proceda, los
aspectos relativos a la comunidad, sean cuales sean los fines de la recogida y el nivel de anonimato.

A fin de obtener las muestras necesarias para los estudios de diversidad genética se deben respetar
siempre las «tradiciones», normativas y leyes nacionales y locales. Las fuentes de las muestras y los
datos individuales y el acuerdo de uso correspondiente se deben documentar en todos los protocolos
y publicaciones. Los procesos y procedimientos de consentimiento informado deben ser siempre
transparentes en cuanto a la investigacion planeada, incluidos los criterios de entrega de resultados
de las pruebas a individuos y a la poblacién, asi como al tratamiento de las muestras y a los derechos
de los donantes. El Grupo considera que se han de seguir explorando las opiniones de los pacientes
y asociaciones de pacientes, asi como el debate publico sobre los bancos biolégicos. Véanse los capitulos
3.3.2,4.1y7.1.4 del informe.

Recomendacion 23

a. La Comisidon Europea debe promover las oportunidades de didlogo entre los
interesados con el fin de apoyar en toda Europa el intercambio de experiencias
en el uso de muestras y datos en la investigacion, a nivel individual, familiar
y de poblacién.

b. La Comision Europea debe financiar la investigacion multidisciplinaria en
cuestiones éticas, juridicas y sociales relacionadas con los procedimientos de
consentimiento informado para la investigacién en genética humana y otras
dreas conexas esenciales en una eventual investigacion futura en genética.
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24. Muestras procedentes de difuntos

Respecto a las muestras y los datos genéticos procedentes de difuntos, el Grupo considera que, en
caso de interés primordial para uno o mas parientes consanguineos, su uso puede ser legitimo incluso
en ausencia de consentimiento prestado antes del fallecimiento: la falta de consentimiento no se debe
considerar equivalente a una negativa. Ademas, se debe permitir su uso en condiciones anénimas
con fines pedagégicos, de investigacion y de desarrollo de tests genéticos. Véase el capitulo 4.1 del
informe.

Recomendacion 24

a. Los Estados miembros deben tomar medidas para promover el derecho de acceso
a muestras y datos de difuntos en caso de interés primordial para sus parientes
consanguineos. .

b. Los Estados miembros deben tomar medidas para que se permita el uso de
muestras andénimas de difuntos con fines pedagdgicos, de investigacion
genética y de desarrollo de nuevos tests genéticos.

25. Procedimientos de consentimiento para
la investigacion genética humana cuando
las muestras proceden de nifos
o individuos vulnerables

Respecto a la participacion de nifios y personas vulnerables en estudios genéticos, se aplica
el principio de actuar en su interés y la norma es la proteccién especifica, como cualquier investigacion
realizada con seres humanos. Una cuestion importante que plantean la conservacién prolongada y
el uso de datos y muestras obtenidos de nifos es la de cuando son necesarios la aprobacién o el
consentimiento. El Grupo reconoce que se dispone de pocos datos sobre «lo que piensan los nifios»
y como convendria presentarles la informacion. Véase el capitulo 7.1.2 del informe.

Recomendacion 25

! a. Silas muestras proceden de menores o individuos vulnerables, se debe permitir
el uso de tejidos y sus datos asociados cuando con ello se sirva a sus intereses.

b. Las opiniones de los nifios, la informacion que se les facilita y las cuestiones
relativas a su aprobacion o consentimiento se deben estudiar con especial

atencion.
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