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Resumen

Introduccioén: La investigacion en genética representa un campo importante hoy en dia en
la investigacién cientifica, debido a los recientes avances tecnolégicos y su potencial para
curar y prevenir enfermedades. Objetivos: Identificar los dilemas éticos mas importantes en
esta rama de la investigacion y las medidas que protegen a los participantes de las
investigaciones a escalas nacional e internacional, al compararlas entre si y relacionarlas con
los dilemas éticos planteados, para fomentar la discusion ética del tema y la creacion de
nuevas politicas sobre la materia. Planteamiento del problema: Se identifican diferentes
dilemas éticos, al partir del problema mismo que supone definir qué es la informacion
genética, asi como la contraposicion entre el derecho a la intimidad y el derecho a la vida, el
estrés psicosocial que generan los examenes y los problemas secundarios al
almacenamiento de informacién por tiempo indefinido en biobancos. Desarrollo del tema:
En respuesta a los dilemas éticos expuestos, se han expedido declaraciones internacionales
que intentan abordarlos, cuyas pautas deberian estar reflejadas en la legislacién de cada
nacion, por lo cual se revisan las normas que existen en Colombia al respecto y la manera
como se debe elaborar un consentimiento informado para este tipo de investigaciones.
Discusioén y conclusiones: En Colombia se encuentran pocas medidas que regulen este
tipo de problemas éticos, lo cual deja a los participantes en investigaciones en genética
expuestos a un riesgo de discriminacion importante. Por lo tanto, deberian expedirse normas
que regulen no solo la investigacion genética en Colombia, sino, también, el manejo de los
datos genéticos, y prohibir la discriminacion genética. De esta manera, las investigaciones
estardn menos limitadas y se podra avanzar en este campo, el cual puede llegar a
representar grandes avances en las ciencias de la salud.
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Abstract

Background: Genetic research represents today an important field in scientific investigation,
due to recent technological advances and its potential to cure and prevent diseases. Objeti-
ves: To identify the ethical dilemmas derived from this field of investigation and the national
and international norms that regulate them, comparing them and relating them to the ethical
dilemmas raised, to promote discussion on these matters and the creation of new measures.
Problem statement: Different ethical dilemmas are identified, departing from the problem
that rises the definition of genetic information itself, the same as the contrappsosition between
the right to intimacy and the right to live, the psychosocial stress derived from the exams and
the problems generated from the storage of information by bio-banks for an indefinite time.
Development: In response to the ethical dilemmas exposed, international declarations have
been issued to face these problems and their principles should be reflected in the legislation
of each nation, thus the norms in Colombia concerning these issues are revised, as well as
the way an informed consent for this type of research should be made. Discussion and
conclusions: In Colombia, there are few measures that regulate this type of ethical dilem-
mas, which leaves patients exposed to a significant discrimination risk. Thus, measures
should be implemented, that not only regulate genetic research in Colombia, but also the
management of genetic data and prohibit genetic discrimination. This way, research will be
less limited and scientific advances will be possible, in a way that may represent important
advances to health-sciences.

Keywords: (segun términos MESH y DECS): Genetics, Ethics, Human Experimentation,
Jurisprudence, Colombia.

Resumo

Introducgao: A pesquisa em genética representa um campo importante atualmente na pesquisa
cientifica, devido aos recentes avangos tecnolégicos e seu potencial para curar e prevenir
doencgas. Objetivos: Identificar os dilemas éticos mais importantes neste ramo de pesquisa e
as medidas que protegem os participantes da pesquisa em nivel nacional e internacional,
comparando-os entre si e relacionando-os a dilemas éticos, para promover a discussao ética do
tema e a criagdo de novas politicas sobre o assunto. Abordagem do problema: diferentes
dilemas éticos sao identificados, partindo do préprio problema de definir o que é informacgao
genética, bem como o contraste entre o direito a privacidade e o direito a vida, o estresse
psicossocial gerado pelos exames e problemas secundérios ao armazenamento indefinido de
informagbes em bio-bancos. Desenvolvimento do tema: Em resposta aos dilemas éticos
expostos, foram emitidas declaragdes internacionais que tentam aborda-las, cujas diretrizes
devem ser refletidas na legislagdo de cada nacéo, razdo pela qual as regulamentacdes na
Colémbia séo revisadas e a maneira pela qual que um consentimento informado para este tipo
de pesquisa deve ser elaborado. Discussdo e conclusées: Na Colémbia, existem poucas
medidas que regulam esse tipo de problema ético, o que deixa os participantes da pesquisa
genética expostos a um risco de discriminagéo significativa. Portanto, devem ser emitidos regu-
lamentos que regulem ndo apenas a pesquisa genética na Coldbmbia, mas também o gerencia-
mento de dados genéticos e proibam a discriminagdo genética. Dessa forma, a pesquisa sera
menos limitada e o progresso sera feito neste campo da ciéncia, o que pode representar gran-
des avancgos nas ciéncias da saude.

Palavras-chave: genética, ética, experimentacdo humana, jurisprudéncia, Coldmbia.



Introduccion

Actualmente, la investigacién en genética representa
una importante rama de la investigacion en medicina, en
la que mucho esta por ser descubierto aun; ademas, ha
empezado a probar que es una herramienta prometedo-
ra para enfermedades como el cancer (1,2), el virus de
la inmunodeficiencia humana (VIH) (3) o enfermedades
genéticas, que previamente no tenian un tratamiento
(4,5). Ademas, un diagnostico genético de los pacientes
ayuda a optimizar el tratamiento que reciben, contribuye
a prevenir la aparicién de enfermedades, da opciones
reproductivas que prevengan la herencia de la enferme-
dad y les da a los pacientes un prondstico de vida (6).

Como cada dia aparecen nuevas técnicas diagnosticas
de biologia molecular y nuevos tipos de tratamiento, de
los cuales todavia no se conocen los potenciales riesgos
en su totalidad, los problemas éticos abundan en esta
rama de la investigacién cientifica, y es dificil que las
normas que regulan la investigacion en esta area avan-
cen a la par. Por esto, las medidas de proteccion para
los pacientes resultan escasas, lo cual hace indispensa-
ble la generacion de conocimiento entendible y accesi-
ble sobre la investigacién en genética, para informar a la
sociedad y asi impulsar normas que la regulen.

Por consiguiente, lo que pretendemos en este articulo
es identificar cuales son los dilemas éticos mas impor-
tantes en esta rama de la investigacion y cudles son las
medidas que protegen a los participantes de las investi-
gaciones a escalas nacional e internacional, al compa-
rarlas entre si y relacionarlas con los dilemas éticos
planteados; de esa manera, se espera fomentar el cono-
cimiento sobre el tema e incentivar la generacion de
nuevas propuestas para la proteccién de pacientes en
condicién de vulnerabilidad, como los pacientes con
alteraciones genéticas.

Planteamiento del problema: dilemas éticos
de las investigaciones en genética

En primer lugar, es problematico definir legalmente qué
es la informacion genética... ;Es una propiedad? ;Real-
mente le puede pertenecer solamente a una persona
esta informacion? ¢ Se podria hacer una patente de un
gen descubierto?

Segun H. Tavani (7), se puede decir que frente a este
problema hay dos posturas diferentes: los “excepciona-
listas” y los “antiexcepcionalistas”. Para los primeros, la
informacion genética se diferencia de cualquier otro tipo
de informacién, incluyendo la informacion médica, ya
que hoy en dia la informacion puede resultar ser
facilmente accesible, lo que lleva a la violacién de la
privacidad de los individuos, mineria de datos y la consi-
guiente estigmatizacién y discriminacién de grupos
epidemiolégicos. En cambio, para los “antiexcepciona-
listas”, la informacién genética puede ser tratada como
cualquier otro tipo de informacion médica. Para estos, la
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informacion genética no solamente proviene de los
examenes genéticos realizados, sino que gran parte de
ella también puede ser extraida de los antecedentes
médicos del paciente y su historia familiar, por lo que
termina siendo practicamente indistinguible de cualquier
tipo de informacién médica.

Sobre este tema, en la Declaracion Universal sobre el
Genoma Humano y los Derechos Humanos (DUGHDH)
(8), el genoma humano se considera como patrimonio
de la humanidad (lo cual hace inviable la creacion de
patentes al respecto), y en la Declaracién Internacional
sobre los Datos Genéticos Humanos (DIDGH) (9) la
informacioén genética se reconoce como un dato médico
mas, y al mismo tiempo, sin embargo, le da el caracter
de dato sensible y singular, debido a que puede indicar
predisposiciones de los individuos para el desarrollo de
enfermedades, asi como tener consecuencias para los
familiares del paciente y ser importantes incluso desde
el punto de vista cultural.

Otro de los problemas principales es la contraposicion
gue se evidencia frecuentemente en este tipo de investi-
gacion de dos derechos fundamentales: el derecho a la
intimidad y el derecho a la vida; pues a pesar de ser
probablemente la informacion mas intima posible,
también puede tener repercusiones en los familiares del
paciente, sobre todo cuando se trata de informacion
relacionada con el riesgo de padecer una enfermedad,
en cuyo caso lo mas sensato seria informar a quienes
puedan estar en riesgo (10). Ademas, también puede
ser informaciéon importante para todos los médicos
tratantes, para mejorar el tratamiento brindado y darles
un pronostico mas acertado a los pacientes. Sin embar-
go, si la informacién se llegara a filtrar, el paciente
quedaria expuesto a que lo discriminaran y esto podria
repercutir en su vida laboral, o incluso a la hora de obte-
ner un seguro de vida o de salud. Por ello, la informacion
genética debe ser siempre confidencial en procesos de
investigacion, mediante la adopcion de ciertas medidas
(como asociar la identidad con el resultado mediante un
c6digo), para que no se pueda identificar a la persona (9).

Por otro lado, muchas veces se somete a los pacientes
a estrés innecesario, ya que cuando se hace una
secuenciacion del genoma o una secuenciacién de
exoma, por ejemplo, se obtienen resultados que no son
100 % certeros: pueden existir falsos positivos, falsos
negativos o, incluso, el examen puede no arrojar ningun
resultado concluyente, ya sea porque no era el examen
de eleccion, o porque las variantes o genes encontrados
aun no han sido asociados con la enfermedad. También,
se puede obtener una gran cantidad de variantes de
significado clinico incierto (11), que dejan a los pacientes
con mucha incertidumbre sobre su diagnostico. Sin
embargo, con los crecientes avances técnicos, muy
probablemente habra cada vez menos variantes incier-
tas (12). A la vez, con los examenes genéticos, con
frecuencia se encuentran hallazgos incidentales, que
pueden dar informacion sobre la ancestria de la persona
o incluso, si se hiciera la prueba en familiares, podrian
servir a modo de prueba de paternidad (11).



Debido al estrés que puede producir al paciente el resul-
tado de la prueba genética o los hallazgos incidentales,
este tiene derecho, también, a no enterarse de ninguno
o elegir no enterarse de uno de los dos: del resultado del
examen o de los hallazgos incidentales, segun su prefe-
rencia (13). En la DIDGH (9) se especifica que en el
consentimiento informado se le debe indicar al paciente
el derecho a decidir si quiere ser informado o no de los
resultados del estudio, y que los resultados deben ser
comunicados por medio de una asesoria genética para
reducir el estrés mencionado.

Adicionalmente, existe el problema del almacenamiento
de informacion, el cual se logra por medio de biobancos,
los cuales almacenan material bioldgico para posterior-
mente mostrar en bases de datos la relacion genoti-
po-fenotipo. El problema con los biobancos es que en
muchas ocasiones no se le especifica a los pacientes la
finalidad con la cual se esta guardando la muestra, qué
tanto tiempo se va a almacenar el tejido o la muestra de
sangre, y qué tanto tiempo se va a tener la informacion
genética de la muestra (13). Un buen ejemplo de una
base de datos que ha resultado controversial es la del
proyecto deCODE, el cual inicié en Islandia en 1996 y en
el momento cuenta con el material genético de 160.000
participantes (mas de la mitad de la poblacion), de quie-
nes ademas también se tienen los datos de ancestria
(14) y de la historia clinica. El acceso a las historias
clinicas fue autorizado por el parlamento para hacer una
base de datos, mantenerla en el tiempo y comercializar-
la. Sin embargo, posteriormente muchos participantes
se resintieron a la hora de permitirle a una compafiia
extranjera usar su informacién genética para desarrollar
medicamentos, e incluso pidieron el retiro de su informa-
cion de la base de datos (15).

Al respecto, la DIDGH (9) propone que los participantes
de las investigaciones puedan revocar su consentimien-
to, en cuyo caso los datos y muestras biolégicas deben
ser destruidos, a menos que los datos genéticos estén
totalmente disociados de la persona (de modo que no
sea posible identificar a la persona, debido a que sus
datos personales y su informacion genética se encuen-
tran totalmente desligados; es decir, no hay ni siquiera
un cédigo para relacionarlos).

Desarrollo del tema

El consentimiento informado para las
investigaciones en genética

El documento legal por excelencia en materia de investi-
gacion en cualquier tema de salud es el consentimiento
informado, el cual es tanto un mecanismo de comunica-
cion como un documento de uso obligatorio para las
investigaciones en Colombia, y debe ser aprobado por
los comités de ética institucionales, segun la Resolucién
008430 de 1993 del Ministerio de Salud (16,17). En el
caso de los menores de edad o de las personas con el
juicio y raciocinio comprometido, un adulto responsable
debe firmar el consentimiento (17). A los nifios también
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se les debe dar informacion sobre la investigacion, adap-
tada para su entendimiento segun la edad. De nifios
mayores se requiere también un asentimiento (18).

El consentimiento informado disefiado para la investiga-
cion en genética puede estar disefiado de dos formas
diferentes: puede ser un consentimiento en blanco
(abierto), en el que no se especifica para qué va a ser
usada la informacion genética del individuo y se autoriza
para usar la informacion en futuras investigaciones; por
otro lado esta el consentimiento especifico, en el que se
detalla el uso de la informacion genética, y cada vez que
se vaya a usar la informacion con un fin diferente se
obtiene primero la autorizacion del paciente. Este ultimo
enfoque parece el mas correcto; sin embargo, resulta
bastante dispendioso obtener de nuevo el consentimien-
to de todos los participantes de una investigacion. Por
esta razon, se han propuesto opciones intermedias,
como la creacién de un consentimiento abierto, pero que
a la vez es evaluado periédicamente por un comité
institucional; la utilizacion del consentimiento en blanco
(siempre y cuando se conserve lo pactado respecto a la
confidencialidad del paciente), e incluso una autorizacion
para modificar la autorizacion de manera virtual (13).

En la DIDGH (9) se recomienda que no sea posible
utilizar datos genéticos o muestras bioldgicas con una
finalidad distinta a la que ha sido obtenida con el
consentimiento original del paciente, a menos que se
vuelva a obtener el consentimiento del paciente; que los
datos del paciente estén totalmente disociados de la
informacion genética, o que el derecho interno por
motivo de interés publico lo permita y el fin sea compati-
ble con los derechos humanos. En todo caso, en el
consentimiento informado se debe especificar si los
participantes seran contactados en el futuro para tomar
decisiones sobre el uso de su informacion genética (18).

Segun N. Egalite et al. (19) y el NIH (18), el consenti-
miento informado para realizar investigacion en genéti-
ca debe ser en lo posible elaborado en parte por los
encargados de brindar la asesoria genética, y debe
contener la siguiente informacion:

* Explicar en qué consiste la enfermedad en estudio, su
heredabilidad; por lo tanto, dar también informacién en
cuanto a opciones para prevenirla en generaciones
futuras.

» Ademas, se deben describir los procedimientos que
se van a realizar (como toma de muestras), con sus
inherentes riesgos y beneficios.

» Se debe hacer especial énfasis en los riesgos asocia-
dos con el mal uso de la informacion genética; es
decir, el riesgo de discriminacién y estigmatizacion por
parte de companias aseguradoras, empleadores o
instituciones educativas. Por esto mismo, se debe
especificar como se va a proteger la confidencialidad
de los datos para evitar este riesgo y especificar si las
muestras o la informacion van a ser posteriormente
destruidas y en cuanto tiempo. Sin embargo, es claro



que el riesgo de reidentificacion no se puede eliminar
del todo, por lo que también es pertinente dar informa-
cion sobre las protecciones legales con las que cuenta
el individuo en caso de que esto suceda.

» Por otro lado, también se debe detallar si se van a
devolver los resultados de manera individual (en cuyo
caso deben especificarse las preferencias de los
pacientes en cuanto a si quieren recibir informacion
sobre hallazgos incidentales o no), pormenorizar si se
va a realizar asesoria genética y qué tipo de profesional
la va a brindar, asi como un dato de contacto en caso de
que los pacientes tengan alguna duda sobre el estudio.

» Se debe tener en cuenta que, en caso de que los
padres de un nifio no quieran recibir informacién sobre
el resultado del nifio, este ultimo, al cumplir la mayoria
de edad, tendra derecho a pedir informacién sobre el
resultado, ya que a nadie se le puede negar acceso a su
propia informacién genética.

Segun el articulo 38 de la ley de ética médica (Ley 23 de
1981) (20), se permite la revelacion del acceso al secreto
profesional en los casos en que sus hijos puedan heredar
la enfermedad, siempre y cuando la situacion corresponda
a un peligro cierto e inminente, a menos de que el pacien-
te, estando en condiciones de tomar él mismo la decision,
se oponga a la revelacion del secreto médico.

Legislacion a escala nacional

Como ya se ha mencionado, es importante tener en
cuenta las normas que protegen a los pacientes que parti-
cipan en investigaciones en genética en el pais, para
darles una garantia de que sus derechos no seran violen-
tados, en caso de que su informacion genética se llegara
a filtrar o exista la obligacion de revelarla (por ejemplo, en
la contratacion de planes voluntarios de salud).

En realidad, las declaraciones internacionales, como la
Declaracion Universal sobre el DUGHDH vy la DIDGH,
dictan principios universales que sirven a modo de reco-
mendaciones y no deben ser necesariamente ratificadas
por las naciones (21). De modo que, a pesar de su impor-
tancia, no representan una garantia real y juridica para los
pacientes.

En la Constitucion Politica de Colombia, ademas del dere-
cho a la salud, estan los derechos fundamentales a la
igualdad (articulo 13), en el cual se prohibe “la discrimina-
cion por razones de sexo, raza, origen nacional o familiar,
lengua, religion, opinién politica o filosofica”, y aunque no
se especifica que se prohibe la discriminacion genética,
se podria suponer que, ya que el sexo, la raza y las carac-
teristicas familiares se originan en los genes, la discrimi-
nacién genética estaria en teoria prohibida; y el derecho
fundamental a la intimidad (articulo 15), desarrollado por
la Ley 1266 de 2008. En esta ley no se menciona la infor-
macién médica o genética (22); sin embargo, esta dirigida
a “todos los datos de informacion personal registrados en
un banco de datos” (aunque con énfasis comercial y
financiero). En la ley se dictan algunas disposiciones que
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obligan a las entidades que poseen informacién privada
a ser precavidos con la informacién y a adoptar medi-
das, como la restriccién para que los datos no sean
publicados de forma masiva en redes, y garantizar que
no tengan un “uso no autorizado” (23).

En el Cédigo Penal se sanciona la investigacion genéti-
ca que se realiza con un objetivo distinto al de aliviar el
sufrimiento y mejorar la salud, o sin un consentimiento
informado; ademas, se prohibe la clonacién, asi como la
fecundacion y trafico de embriones y gametos humanos
con un fin diferente al de la procreacion humana o la
investigacion cientifica (arts. 132, 133, 134) (24).

El Decreto 780 de 2016, por medio del cual se expide el
Decreto Unico Reglamentario del Sector Salud y Protec-
cion Social (25), establece que una preexistencia es
“toda enfermedad, malformacion o afeccién que se
pueda demostrar existia a la fecha de iniciacion del
contrato o vinculacién, sin perjuicio de que se pueda
diagnosticar durante la ejecucion del contrato sobre
bases cientificas solidas”. También establece que no se
puede considerar como preexistencia la demostracion
de factores de riesgo genéticos (arts. 2.2.4.1.17 y
2.2.4.1.18). Esto resulta contradictorio, ya que a pesar
de que hay una salvedad con los factores de riesgo
genéticos, todos los examenes en genética proporcio-
nan, en realidad, un riesgo, pues indican lo que puede
sucederle a la persona, lo cual no es 100 % preciso. Por
otro lado, casi todas las enfermedades, con excepcién
tal vez de las generadas por accidentes, tienen un com-
ponente etiolégico genético. ¢ Qué pasa, entonces, con
las enfermedades con etiologia genética que se mani-
fiestan después de la celebracion de un contrato de
planes voluntarios de salud?

Por otro lado, la Resolucién 008430 de 1993 del Ministe-
rio de Salud y Proteccién Social establece normas
cientificas, técnicas y administrativas para la investiga-
cion en salud (16). En cuanto a la investigacion en seres
humanos, que es la que nos compete, se hace claro que
lo mas importante es que se respete la dignidad, los
derechos y el bienestar de los pacientes, y que prevalez-
ca siempre la seguridad de estos. Ademas, permite que
a los sujetos de investigacion se les respete su privaci-
dad, y que sean identificados solo cuando los resultados
lo requieran o el paciente dé autorizacion.

Por su parte, la Resolucién 995 de 1999 del Ministerio
de Salud y Proteccién Social sobre el manejo de la histo-
ria clinica, a pesar de lo establecido en la DIDGH, dispo-
ne que todo el equipo de salud del paciente puede tener
acceso a ella, lo cual incluye a “Auditores Médicos de
Aseguradoras y Prestadores responsables de la evalua-
cion de la calidad del servicio brindado” (26). Lo preocu-
pante de esta resolucion es que si los datos genéticos
pueden ser vistos por auditores de aseguradoras (ya
que lo ideal es que estén explicitos en la historia clinica
para mejorar el tratamiento del paciente), los pacientes
podrian estar expuestos a ser discriminados.



Mas preocupante aun resultan algunas sentencias,
como la Sentencia T-140/09 (27), en la cual se prohibe
el ingreso de un individuo a un plan voluntario de salud
por tener una enfermedad preexistente de origen genéti-
co (la cual solamente se puede confirmar mediante un
examen genético). Evidentemente, a las entidades que
ofrecen planes voluntarios de salud se les permite reali-
zar este tipo de contratos, en los cuales se hace una
discriminacién genética explicita (28).

En realidad, deberian existir mas mecanismos para
prevenir la discriminacion genética, como en Estados
Unidos lo hace el Genetic Information Nondiscrimination
Act (GINA) (29) o el Patient Protection and Affordable
Care Act (30), que han surgido en parte gracias a
programas como el Ethical, Legal and Social Implica-
tions (ELSI) (31). Lamentablemente, los proyectos de
ley que han intentado abordar este tema en Colombia
han sido archivados (el proyecto de ley 028 de 2003, de
la Camara de Representantes, y el proyecto de ley 166
de 2003 para la proteccion y el buen uso de la informa-
cién contenida en el genoma humano y contra la discri-
minacion genética, del Senado).

Discusion

La investigacién en genética plantea varios problemas
éticos, que van desde la definicion de qué es la informa-
cién genética, hasta la contraposicion de derechos
fundamentales. En respuesta a algunos de estos
dilemas se han creado declaraciones internacionales
que intentan abordarlos y cuyas pautas deberian estar
reflejadas en la legislacion de cada nacion, en las
decisiones de los comités de ética institucionales, en la
elaboracioén del consentimiento informado, en la regula-
cion de los contratos de seguros relativos a la salud y en
la practica investigativa como tal.

A partir de la revision del ordenamiento juridico colom-
biano, se hace evidente la escasez de normas que regu-
lan la investigacion en genética, cuando idealmente
deberia haber al menos un comité (en paises desarrolla-
dos se han creado agencias como el ELSI), que en el
caso de Colombia se podria encargar de asesorar al
Ministerio sobre como regular los descubrimientos
cientificos para proteger a los pacientes.

En este momento, por ejemplo, ya se empiezan a ver
estragos en Colombia de lo que resulta ser una gran
injusticia: a individuos con alteraciones genéticas se les
rechaza el acceso a servicios de planes voluntarios de
salud, porque se considera que tienen una “preexisten-
cia” (27). Esto es, en nuestra opinién, una violacién del
derecho constitucional a la igualdad y a la no discrimina-
cidn, y se trata, en este caso, de discriminacion genéti-
ca, lo cual ademas va en contra de la DUGHDH, segun
la cual se estaria atentando contra los derechos huma-
nos y libertades fundamentales, y el reconocimiento a la
dignidad (8). Asi como seria discriminatorio excluir de
planes voluntarios de salud a clientes de determinada
raza, también lo es discriminar a clientes con una altera-
cion en determinado gen.
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El problema mas polémico lo plantea la secuenciacion
de nueva generacion, que es un método cada vez mas
popular y mas accesible econdmicamente para el publi-
co en general, pues a toda persona que se le realicen
estos examenes, sin excepcion, se le van a encontrar
miles de variantes, de las cuales muchas indicaran
enfermedades existentes o predisposiciones a desarro-
llar diferentes enfermedades. Esto significa que los
servicios de las aseguradoras podrian aferrarse a la
preexistencia de dichas variantes (presentes como
“preexistencias” en todos los seres humanos) para no
cubrir las enfermedades a las que esta predispuesta esa
persona (que son las que muy probablemente va a
presentar con el tiempo). Entonces, ¢de qué servira
asegurarse, cuando la péliza no cubre las enfermedades
que el individuo es mas propenso a desarrollar?

Todos los seres humanos tenemos preexistencias gené-
ticas, todos tenemos alteraciones en nuestro genoma,
algunas de ellas patogénicas, otras que predisponen a
enfermedades, otras de las que aun no se tiene informa-
cion. La diferencia esta en que algunas se hacen mas
evidentes que otras: unas se pueden sospechar por el
mismo fenotipo de la persona e historia clinica, otras se
hacen evidentes por medio de un cariotipo, otras son
mas pequefas y requieren una hibridacion gendmica
comparativa, o incluso mas pequefas y requieren la
realizacion de una secuenciacion de exoma o genoma.

Entonces, si todos los seres humanos tenemos altera-
ciones genéticas y, por lo tanto, “preexistencias”, ¢la
razon para discriminar a unos de otros depende de si el
individuo se hizo un examen genético o no? Porque sin
el examen genético no se puede documentar realmente
la preexistencia. En ese caso, el pais se va a retrasar en
algin momento, no solo en el ambito cientifico, sino
también en la calidad de los servicios de salud presta-
dos, porque ¢quién va a querer que se le diagnostique
una condicion genética si va a ser discriminado por ella?

El Estado colombiano no solamente deberia proteger a
la poblacion de la discriminacion genética, sino ser un
abanderado de la investigacion y de la realizacion de
examenes genéticos como parte de una politica publica
en cuanto al sistema de salud, para garantizar el mejor y
mas eficiente desarrollo de la sociedad, como lo promue-
ve la DUGHDH (8).

En todo caso, lo mas trascendente seria la prohibicion de
la discriminacion genética, para que asi las asegurado-
ras y el resto del pais en general empiecen a ver los
examenes genéticos como lo que realmente son: una
manera de ayudar a las personas a prevenir y adelantar-
se a las enfermedades a las que estan predispuestos,
una manera de tratar las enfermedades que ya padecen
los individuos de una manera mas efectiva, de encontrar
nuevos medicamentos, de planificar para que las gene-
raciones futuras no hereden enfermedades genéticas; no
como un medio para discriminar qué personas pueden
acceder a una mejor cobertura en salud, a un seguro de
vida, a la obtencién de un buen trabajo, de una beca de
estudio, de un préstamo en un banco u otras oportunida-
des, lo que vulnera el principio fundamental de justicia.



Conclusiones

En este momento, la investigacion en genética tiene el
potencial para cambiar de manera vertiginosa el destino
de la salud de la humanidad, ya sea al orientar mejor los
tratamientos de los pacientes, al darles una idea de sus
prondsticos, o al lograr prevenir enfermedades en
generaciones futuras, lo que abre un abanico de
opciones reproductivas para los pacientes con
enfermedades congénitas que desean igualmente tener
una descendencia. Todo ello, sin contar con las
tecnologias emergentes que muy probablemente
lograran efectuar reparaciones en el genoma, para curar
asi desde enfermedades genéticas, hasta cancer o VIH.
Sin embargo, la discriminacion genética tiene el poder
para limitar la investigacion, ya que nadie se quiere
exponer al riesgo de ser discriminado a la hora de
obtener un trabajo, de entrar en un seguro de salud o en
un seguro de vida. Por esto, debe haber mecanismos
legales que prohiban dicha discriminacién, para que asi
la ciencia pueda avanzar, con el objetivo de darle un
mejor futuro a las nuevas generaciones.
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