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INTRODUCCION

La relacion médico-paciente es fundamental en la practica médica y ha sufrido
numerosos cambios a través del tiempo. Es asi que, de la tradicional préctica donde la
opinién del médico era decisiva en el momento de la toma de decisiones, se ha llegado a
un nuevo tipo de relacion. Actualmente, la toma de decision en medicina es un complejo
proceso que requiere un nuevo tipo de interaccion entre el médico y el paciente, basado
en el respeto por el principio de autonomia del individuo. El ejercicio de la autonomia
requiere que la persona asuma en forma racional el control de sus propias decisiones. El
médico debe respetar y estimular la capacidad de autodeterminacién del paciente, quien
a su vez, debe ser competente para decidir acerca de los tratamientos médicos a los que
se desea someter. (Cummins Gauthier, 1993) En la toma auténoma de decisiones, la
persona debe analizar las distintas alternativas ofrecidas a los efectos de tomar una

decision y aceptar las consecuencias de las decisiones tomadas.

El permanente desarrollo de nuevas tecnologias diagnésticas, genera cuestiones
particulares en la toma de decision del paciente (Guttmacher et al, 2002). En particular,
en el caso de los estudios genéticos se agregan la complejidad de la informacién, la
dificultad para comprender las causas y los mecanismos de la enfermedad genética,
ademads de las implicancias éticas, legales y sociales. A esto se afiade el hecho que la

informacién que se obtenga puede afectar a otras personas de la familia, ademas de al
paciente. (Conti et al., 2004)

Los estudios genéticos permiten detectar una anormalidad o variante en la informacion
genética que puede estar asociada a una enfermedad, en muestras de ADN, ARN,
cromosomas, genes o productos de genes. Contribuyen a confirmar el diagnéstico y
prondstico de un desorden genético, determinar el patrén de transmision dentro de una

familia y en ciertas enfermedades, comienzan a utilizarse en el monitoreo de las

respuestas al tratamiento.

La singularidad de los estudios genéticos radica en que establece la existencia de una
determinada condicién genética que puede afectar o no la vida del paciente o la de su
descendencia, con cierta probabilidad. También permite revelar en forma directa o

indirecta, informaci6n genética acerca del paciente mismo, de sus familiares o del grupo



étnico al que pertenece, con la particularidad de que aquellos que estén relacionados,
puedan ser afectados por esta informacién y en muchos casos sin haber prestado su

consentimiento para la obtencion de la misma.

Los estudios genéticos pueden ser:

1) diagnosticos: cuando se utilizan en pacientes afectados, con un diagnéstico
clinico que deba ser confirmado y determinado su patrén de herencia,

2) de susceptibilidad: son aquellos que se realizan en personas sanas, antes de que
existan manifestaciones clinicas, y permiten identificar personas que poseen
alguna alteracion en su informacion genética causante o asociada a una
enfermedad. A su vez éstos pueden ser:

a) pre-sintomaticos, indican una alta probabilidad de que se va a
desarrollar un desorden genético en el futuro o

b) predictivos, sefialan si existe o no un riesgo aumentado de desarrollar el
desorden genético. -

3) Ademas, se encuentra un tercer tipo de andlisis genético, conocido como
estudios de portadores: se realiza en individuos sanos y pueden revelar la
presencia de una mutacién capaz de ser transmitida a la descendencia. Esta
mutacién puede afectar un gen para un desorden autosémico recesivo' 0 uno
ligado al cromosoma X?, pero su presencia no tiene ni tendra efecto sobre su
salud. Este tipo de estudio se indica a personas con un familiar afectado por
condicién genética, a los que tienen familiares portadores o a personas que
pertenecén a ciertos grupos étnicos que presentan, para una condicion particular,

una tasa de portador mayor que en la poblacién general.

Aparte de estos estudios, muchos institutos ofrecen métodos diagndsticos que permiten
detectar anomalias congénitas en el feto dentro del utero materno: el diagnéstico
prenatal. Los estudios prenatales se han convertido en una practica muy difundida en

los institutos privados de genética médica de la Ciudad de Buenos Aires. El Diagndstico

! Describe un rasgo o desorden genético que requiere la presencia de una mutacién genética en las dos
copias materna y paterna del mismo alelo en un locus particular, de manera de expresar un fenotipo
observable; se refiere especificamente a genes ubicados en los 22 cromosomas autosémicos (no-sexuales)
? Un modo de herencia en que mutaciones del cromosoma X causan un fenotipo expresado, en varones
que son hemicigotos para dicha mutacién, ya que tiene solamente un cromosoma sexual X y en mujeres
que son homocigotas para dicha mutacién. Las portadoras que sélo tiene una copia de la mutacion no

expresan usualmente el fenotipo, sin embargo diferencias en la inactivacion del cromosoma X permiten
grados variables de expresion fenotipica.



prenatal presenta ciertas caracteristicas propias, aunque se realiza en el cuerpo de la
madre se recomienda el consentimiento de ambos padres, ya que involucra informacion
genética de un tercero, la persona por nacer, que no ha dado su consentimiento para que

se conozca dicha informacién. (Milunsky, 1992)

La genética médica, como otras especialidades médicas, estd en continuo desarrollo y
permanente busqueda de nuevas tecnologias, dado que muchos de los procesos
biologicos que determinan las enfermedades genéticas no son ain completamente
conocidos. Es asi, que muchos andlisis genéticos no estén completamente validados,

tanto a nivel de la validacion analitica, de la validacién clinica o ain en la utilidad

médica de los estudios.

Se considera fundamental que el paciente realice una o més consultas de
asesoramiento genético, previas a encarar los mismos Jados las caracteristicas propias
de estos estudios. El objetivo de esas consultas es brindar al paciente la més exhaustiva
informacion acerca del objetivo y caracteristicas del mismo, de los posibles riesgos para
sf y su familia; debe ser informado acerca de la posibilidad de obtener informacién no
esperada y especialmente en el caso de los estudios genéticos de susceptibilidad, ofrecer
un sostén adecuado para el paciente y su familia durante el tiempo que transcurre entre
la obtencién del resultado patoldgico y la aparicion de los sintomas. (Guttmacher et al,
2002) El asesoramiento genético es un proceso complejo, imprescindible para ofrecer al
paciente y su familia la mas completa informacién acerca de estas cuestiones,
contribuye a desarrollar una adecuada relacién médico paciente, y debe ser previo a la

obtencion del consentimiento informado para la realizacién del estudio genético.
(Sommer, 1999)

El consentimiento informado se considera un documento protector de los derechos de
autodeterminacion del individuo, mas especificamente de su derecho a tomar decisiones
autébnomas acerca del cuidado de su salud, de su derecho a aceptar o rechazar
voluntariamente ciertos tratamientos y de su derecho a ser informado acerca de los

riesgos que puedan producirse eventualmente durante los procedimientos médicos.

Es de hacer notar que los consentimientos informados en genética médica tienen una

perspectiva diferente a la aplicada en la medicina general, ya que no siempre es posible



respetar el derecho de autonomia o establecer una relacién causal entre la enfermedad, y
los genes y sus mutaciones. Esto es debido a que, para realizar ciertos estudios genéticos
es necesario conocer toda la informacion posible de la genealogia del paciente, analizar
y comparar la informacion genética de familiares afectados y no afectados y, en algunas
ocasiones, a partir de esta informacion se puede inferir el genotipo de personas que no
estan involucradas directamente en el estudio. Ademds algunos estudios genéticos no
estan completamente validados clinicamente, es decir no siempre es posible confirmar
una condicion genética sospechada clinicamente con un estudio genético, ya que la
sensibilidad de los estudios no es del 100% en todos los casos. Por ello, los
profesionales requieren un entrenamiento especifico para desarrollar una relacion
médico-paciente contenedora en estos casos complejos. (Veatch, 1997)

Los servicios de genética médica son instituciones de salud dedicadas al diagnéstico,
tratamiento y prevencion de los defectos congénitos. Estén integrados por médicos con
formacién en genética clinica y por personal no médico, bioquimicos o bidlogos,
especializado en diferentes aspectos del diagndstico y tratamiento de las enfermedades

genéticas. (Human Genetics Programme, World Health Organization, 2003).

Habitualmente los profesionales encargados de la solicitud, realizacién o entrega de los
resultados de los estudios genéticos tienen un entrenamiento formal en el proceso del
asesoramiento genético, por ser especialistas en genética médica o desarrollar sus tareas
en un equipo multidisciplinario que contemple un entrenamiento en dicha 4rea (Wang et
al., 2004). Con respecto a la elaboracion y solicitud del consentimiento informado y a
las implicancias legales asociados a los estudios genéticos, en otros paises existen
multiples documentos sobre recomendaciones del uso del consentimiento informado
provenientes de las distintas Sociedades de Genética y del Instituto de Nacional de
Investigacién del Genoma Humano®. Por ejemplo, la Comisién de Genética Humana
del gobierno del Reino Unido® considera que “... el consentimiento informado es una

parte vital del asesoramiento genético y apoyaria a sostener un sistema en el que el

3 http://genetics.faseb.org/
http://www.agnc.org.uk/
http://www.genome.gov/10002405

3 http://www.hge.gov.uk/Client/index.asp?ContentId=1



estudio genético quede limitado a aquellos individuos que sean capaces de dar su

consentimiento informado™

En nuestro pais no hay recomendaciones especificas ni normas referidas al empleo de
los consentimientos informados para estudios genéticos de las Sociedad Argentina de
Genética o de la Sociedad Argentina de Genética Médica u otras sociedades médicas,
en los cuales se establezca el uso o las caracteristicas de los elementos que deben estar

presentes en los documentos o recomendaciones para su uso.

Sin embargo, desde el punto de vista legal, la Disposicion 5330/97, que instituye el
Régimen de Buenas Practicas de Investigacion Clinica’, en el punto 2° del Capitulo XI
dedicado a los Requerimientos Eticos de la Investigacién Clinica, establece como
requisito indispensable para la autorizacion de un ensayo clinico, la presentacion de un
formulario de consentimiento informado, que debe ser firmado por el paciente en
presencia de por lo menos un testigo. (Tants, 2003) La Ley 25.326 de Principios
generales relativos a la proteccion de datos personales®, en el articulo 5° establece en su
primer pérrafo que el consentimiento informado es aquél que estd precedido de una
explicacion, al titular de los datos, en forma adecuada a su nivel social y cultural, de lo

datos personales que serén recabados. (Tants 2003)

La Ginica mencion sobre el uso del consentimiento informado para estudios genéticos, en
particular, figura en el articulo 14° de la Ley 712 de Patrimonio genético y garantias’,
sancionada por' la Legislatura de la Ciudad Auténoma de Buenos Aires, el 29 de
noviembre de 2001. Con respecto al consentimiento informado en el articulo 14° se "...
adopta como programa para la regulacion e interpretacion de las conductas relacionadas
con las investigaciones sobre genoma humano y sus aplicaciones, la Declaracion
Universal sobre Genoma Humano y los Derechos Humanos de la UNESCO del 11 de
noviembre de 1997...". (CEDOM) Dicha Declaracién® hace referencia a la utilizacion

del consentimiento informado en los articulos 5 y 9. (Portal de la UNESCO)

i http://www.anmat.gov.ar/cursosyConf/disposicion_ANMAT_5330_1997.pdf
® http://www.verinfo.com/images/ley_datos _personales_25326.pdf

” http://www.cedom.gov.ar/es/legislacion/normas/leyes/html/ley712.html

¥ http://unesdoc.unesco.org/images/0012/001229/122990s0.pdf



A los efectos de contribuir al conocimiento del uso de esta practica en nuestro medio es
importante comenzar por describir cudl es la valoracion de la utilizacion del
consentimiento informado por parte de los profesionales en los servicios de genética
médica de la Ciudad Auténoma de Buenos Aires. Esta informaciéon nos permitird
avanzar en el proceso de establecer recomendaciones sobre el uso de esta préctica en
nuestro pais, con el objetivo de proporcionar a los profesionales en genética mas
herramientas para ejercer la proteccion del respeto por la autonomia individual, de
manera de ayudar a que sus pacientes asuman la responsabilidad sobre la toma de

decisiones y acciones propias. (Salles 2001)



MATERIALES Y METODOS:

En la Ciudad de Buenos Aires existen 36 centros privados que realizan estudios
genéticos, incluyendo hospitales privados, laboratorios y consultorios médicos
particulares. Este dato proviene del Censo de Recursos en Genética Médica en
Argentina 2004. ( dato, afio)

Este estudio incluye 25 centros de genética, especializados en asesoramiento genético,
estudios citogenéticos, moleculares y diagndstico prenatal. Los once centros restantes
se excluyen debido a los siguientes motivos: cuatro centros realizan sélo estudios
citogenéticos orientados al drea de oncohematologia, otro de ellos estd dedicado a
estudios neurometabdlicos enzimadticos, tres centros realizan estudios moleculares de
genes no asociados con enfermedades de causa principalmente genética, y no brindan
asesoramiento genético para la realizacion de estos estudios. En los tres centros médicos

restantes no fue posible concertar una entrevista con los profesionales.

Los profesionales entrevistados son 27, entre directores o jefes del servicio de genética
y los profesionales encargados de realizar o entregar los estudios genéticos. En todos los
casos se utilizé el mismo cuestionario. Veintiuno de los profesionales desarrollan sus
actividades en 17 centros médicos privados y 4 consultorios médicos no asociados a
laboratorios, dos profesionales trabajan solamente en Hospitales Privados y los cuatro
profesionales restantes lo hacen en consultorios no asociados a laboratorios y en
Hospitales Privados. En dos casos la entrevista no se completd a causa de dificultades
en la disponibilidad del horario de los entrevistados. Estas reuniones fueron concertadas
por teléfono o por correo electrénico y se efectuaron en el lugar de trabajo de los

profesionales, se conté con el consentimiento para la posterior utilizaciéon de los datos

en todos los casos.

La entrevista se dividi6 en dos partes:
a) un cuestionario estructurado acerca del perfil del entrevistado, su conocimiento y

aplicacion de la Ley 712 Patrimonio genético y garantias, y. procedimientos de

elaboracion y solicitud del consentimiento informado;

b) una entrevista abierta acerca de la valoracion del uso del consentimiento informado.



La duracion de las entrevistas era de media hora a dos horas, dependiendo de la
disponibilidad de los entrevistados.
Los datos fueron registrados por escrito y grabados cuando los consultados lo

autorizaron. Las cintas fueron transcriptas y posteriormente destruidas a los efectos de

mantener la anonimia.

Cuando los profesionales desconocian la Ley 712 se les provey6 de una copia de la

misma.

Andlisis de los datos:

1- A los efectos de mantener los datos anénimos, se desvincul6 el nombre y apellido y
lugar de trabajo del entrevistado de los datos a analizar.
2- La informacion obtenida fue codificada para organizar los datos cuantitativos y

cualitativos.

3- Los datos cuantitativos fueron analizados con estadisticos descriptivos y tablas de
contingencia.

4- Los datos cualitativos fueron organizados en ideas sobresalientes y luego codificados.
5- Estos c6digos se organizaron en forma numérica a fin de determinar los pasajes mas
significativos en las transcripciones a partir de las primeras tres entrevistas, en seguida
los datos fueron recodificados con las tres entrevistas siguientes para obtener el codigo

definitivo con el que se analiz6 nuevamente todo el material trascrito.



RESULTADOS:

La informacién obtenida en las entrevistas se presenta en forma de datos cuantitativos,
descriptivos acerca del perfil de los entrevistados, y cualitativos representando las
opiniones de todos los especialistas con respecto al uso y. valoracion del consentimiento
informado. Hemos incluido algunos pérrafos textuales referidos por los profesionales
con respecto a su valoracion del tema y ademas, se incluyen fragmentos relacionados

con la percepcién que los genetistas tienen respecto a la comprension de sus pacientes

sobre el uso del consentimiento informado.

Los resultados estan organizados en las siguientes secciones:

1- Perfil de los entrevistados,

2- Elaboracion del Consentimiento Informado,

3- Solicitud del Consentimiento informado,

4- Valoracion del uso del Consentimiento Informado,

5-Consentimiento informado como documento del Asesoramiento Genético,

6- Aspectos de la Relacion Médico Paciente y Consentimiento Informado,

7- Consentimiento Informado como elemento protector de la Autonomia del paciente,
8- Valor legal del Consentimiento Informado,

9- Sociedades Médicas, Residencias de Genética Médica y Consentimiento Informado,

1-PERFIL DE LOS ENTREVISTADOS

Los profesionales entrevistados desarrollan sus actividades en distintas areas de la
genética: genética médica, citogenética y biologia molecular. (Tablal)

Provienen de tres carreras universitarias de grado: 20/27 (74%) son médicos, 4/27
(15%) bioquimicos y 3/27 (11%) bidlogos. Los entrevistados tienen un titulo de
postgrado en genética, 9/27 (33%) un doctorado en genética, 10/27 (37%) han realizado
una concurrencia en algin laboratorio o centro de genética y el 8/27 (29%) han
realizado la residencia en el Centro Nacional de Genética Médica.

Con respecto a las areas vemos que: 17/27 (63%) de los profesionales entrevistados

realizan su practica en genética clinica, 7/27 (26%) se dedican al 4rea de laboratorio en
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forma exclusiva y s6lo tres profesionales (11%) refieren trabajar en ambas 4reas. (Ver

tablal)
Perfil del entrevistado Médico (n=20)| Bioquimico (n=4) | Bidlogo (n=3)
Edad
30-39 3 - -
41-49 3 3 3
>50 14 1
Sexo
Femenino 15 2 3
Masculino 5 2
Postgrado
Residencia 8 - -
Concurrencia 9 1 -
Doctorado 3 3 3
Especialidad
Clinica 17 - -
Laboratorio - 4 3
Ambas 3
Antigliedad en la especialidad
<a 10 afos 4 2 -
10 a 20 afios 3 2
> a 20 afios 13 1
Conocimiento y uso de la ley
712
Si 5 - -
No 15 4 3
Curso de postgrado en
consentimiento informado 6 1
Solicita un consentimiento
prenatal 20 - -
moleculares diagnoésticos no no no
moleculares susceptibilidad a veces no a veces
moleculares de filiacion 1 2 3

Tabla 1

1l




En cuanto a la distribucién por sexo, la gran mayoria de los entrevistados son mujeres
20/27 (74%). Con respecto a la edad se observa que mas de la mitad (55%) son mayores
de 50 afios, y que el 14/27 (52%) de los entrevistac-ios tiene mas de 20 afios de
experiencia ; 7/27 (26%) ostenta entre 10 y 20 afios de experiencia mientras el resto

6/27 (22%) hace menos de 10 afios que ejerce esta disciplina.

Con relacion al tema que nos preocupa, la elaboracién y el uso del conocimiento
informado, vemos que solo 7 profesionales (6 médicos y 1 bioquimico), han tomado
cursos relacionados con el tema y solo 5 de ellos lo han realizado en un curso de

orientacion de bioética.

Cinco profesionales, todos ellos médicos y con mas de 20 afios de antigiiedad en la
especialidad, conocen y han explicado a sus pacientes los contenidos e implicancias la
Ley 712 Patrimonio genético y garantias, sancionada por la Legislatura de la Ciudad
Auténoma de Buenos Aires. De ellos, solo 4 completaron un curso que incluia la
elaboracion del consentimiento informado. Es de hacer notar que es poco frecuente en

las consultas brindar explicaciones sobre los contenidos de esta ley.

“De la ley les explico en qué consiste, igualmente cuando se habla de la ley, es como
que se marean y no entienden para qué sirve. Saben que hay algo que contempla el

tema, no hago demasiado detalle, ya que se va més tiempo en explicar la ley que el
estudio o la patologia.”(E-13)

2- ELABORACION DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO

De los 27 profesionales entrevistados, 23 (85%) saben cémo es la elaboracién del
documento del consentimiento informado en la institucién a la que pertenecen. De ellos,
23 (60%) profesionales han redactado estos consentimientos utilizando como base
documentos elaborados en el extranjero y adaptados a la experiencia local.

“...Los primeros consentimientos informados que elaboramos, fueron los de diagnéstico

prenatal y le pedi a un genetista EE.UU. que me enviaran copias de los que €l utiliza,

12



reconociendo que en ese pais es diferente a lo que -ocurre acd, y después lo fue

actualizando el equipo...” (E-27)

La gran mayoria coincide en que los profesionales de otros paises, principalmente
EE.UU., tienen més experiencia que el nuestro en la elaboracion y utilizacion del
consentimiento informado en todas las areas de desarrollo en genética, tanto en el area
asistencial (analisis moleculares diagndsticos y predictivos y estudios de diagndstico

prenatal) como en los protocolos de investigacion.

“...utilizo un consentimiento informado de un laboratorio extranjero porque son muy
detallados, tiene mas historia de consentimiento informado, lo traducimos y otras veces

uso el consentimiento del laboratorio extranjero que estd en inglés y castellano, le

cambio algunas cosas y lo imprimo...” (E-26)

Muchos profesionales forman parte de sociedades internacionales y coinciden que es un
requisito solicitado por la sociedad para formar parte de ella, también su uso es una

exigencia para la aprobacion de proyectos de investigacion y publicacion de trabajos en

revistas médicas nacionales se internacionales.

“..como las sociedades internacionales lo piden como requisito para formar parte y

como cada vez es mas importante formar parte de estas sociedades estamos discutiendo

el tema del consentimiento informado.” (E-19)

Los profesionales que trabajan en hospitales privados o en centros privados,
particularmente si han sido demandados legalmente, han solicitado asesoramiento de

abogados, comité de ética o asesores de seguro de la institucion, al momento de elaborar

el documento de consentimiento informado.

“Me asesoré con un abogado para redactar el consentimiento informado en diagnéstico

prenatal, no para otros estudios, pero lo deberia implementar” (E-11),

“Se elabora con otros grupos, bioética, legales, es dinamico...” (E-20),

13



”Los consentimientos informados se copiaron del exterior y el asesor legal del Hospital

les da una mirada peridédicamente. Si se produce alguna modificacién en el exterior lo

consultamos con el abogado.”(E-9)

Sin embargo algunos profesionales prefieren no consultarlo con asesores del 4rea legal

porque consideran que no es apropiado para establecer una adecuada relaciéon médico

paciente.

“Yo nunca le quise dar a un abogado la redaccién del consentimiento informado, porque
tengo miedo que empeore la relacion médico paciente, pueden poner tanta cosa que

tengo miedo que el paciente se asuste.” (E-4)

Otros profesionales, en general los mas joévenes utilizan el documento de
consentimiento que estd establecido en la institucién y no conocen cémo es la

elaboracién del mismo.

“No tengo idea de quién ni como elabora o actualiza el consentimiento informado en la

institucion. Desde la administracién nos dan el formulario y lo entregamos al paciente”

(E-D)

“No se si se actualizan periédicamente, no tengo conocimiento. No sé quienes redactan

el consentimiento informado donde trabajo. No lo tengo muy claro.”(E-25)

3- SOLICITUD DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO

Como ya se dijo se considera que el consentimiento informado es una herramienta no
s6lo de aceptacion de un tratamiento dado sino que también es parte de la relacion entre
el paciente y el profesional donde amén de la explicacion de la técnica, los alcances del
método y las alternativas, también se plantean los riesgos. A continuacién veremos

como se enfrenta la obtencion del mismo en distintos casos.

a) Diagnoéstico prenatal: Los profesionales médicos consideran que la solicitud del

consentimiento informado a la pareja o al menos a la madre, en los estudios de
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diagndstico prenatal invasivos (DPN) tiene caracteristicas propias. Debido a que
los procedimientos de toma de muestra implican un riesgo de aborto espontineo
(0.3 al 1% segun el laboratorio). En este caso, se solicita que los padres brinden
su consentimiento escrito antes de realizar esta practica, haciendo énfasis
principalmente en el riesgo al que es expuesto el feto, desde el punto de vista
obstétrico. Se explica menos detalladamente los alcances y limitaciones del
estudio en cuanto a su sensibilidad para la deteccién de patologia cromosémica

(falsos positivos y negativos) y las posibilidad de necesitar ampliar los estudios

con otras técnicas.

“...es mas importante en los DPN, que tiene riesgo (de pérdida de embarazo), que en
otros estudios.”’(E-4)

“Solicito el consentimiento informado sobretodo en DPN, porque tiene riesgo de
pérdida de embarazo.” (E-21)

“Solicitamos el consentimiento informado exclusivamente para estudios prenatales:

biopsia coridnica, amniocentesis o estudios de translucencia nucal” (E-18)

“Se le da valor al consentimiento informado sobretodo en prenatal. Estd mas organizado
en DPN que en los estudios moleculares. Tiene maés interés para el médico que quede

claro los riesgos, alcances, limitaciones y del estudio.” (E-12)

“No utilizo consentimiento informado para estudios predictivos o diagnosticos en
genética molecular, s6lo para DPN”, (E-11)

Sin embargo, no siempre es solicitado en estudios prenatales, algunos médicos con mas
afios en la especialidad frecuentemente lo consideran como innecesario. Aunque

admiten conocer la utilidad del consentimiento informado, consideran que:

“...En verdad como no he tenido problemas, no le presto tanta importancia, cuando te

va bien se van perdiendo los controles, se es mas confiado...” (E-22)
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«...reconozco que hay una falla porque no lo entrego yo y no me queda claro si alguien
lo entrega, en realidad no sé, como se entrega o qué se entrega....pero en general los

papeles molestan y tratamos de evitarlos...” (E-26)

“... desde el 78 que hago DPN vy te diria que escrito, expresamente escrito, no entrego
nada, todo va aclarado verbalmente... Es un tema que discutimos todos, en nuestro
comité de bioética... estan los que dicen que tiene que ir todo y los que decimos que
tiene que ir lo minimo, porque si va todo es imposible, leerlo y entenderlo o explicarlo...

que lo entregue y lo lean y después llenen una cosa a mi no me convence...”(E-19)

b) Estudios moleculares: En los estudios de genética molecular, tanto en los estudios
diagndsticos como de susceptibilidad, los médicos consideran que es importante el
consentimiento escrito de los pacientes. No obstante son muy pocos los profesionales
que lo solicitan en la practica, ya sea porque no han elaborado un documento del

consentimiento, o porque consideran que es repetir lo hablado en la consulta o debido a

que no tienen contacto directo con el paciente.

“No tengo documentos de consentimiento informado para estudios moleculares, creo

que deberfamos pensarlo. Si, solicito el consentimiento informado en estudios de

paternidad o de identificacion de personas” (E-11)

“...he visto a pocos pacientes que requieran estudios moleculares, por ello no tengo
reparado un documento de consentimiento informado” (E-14

prep

“He solicitado el consentimiento informado en algunos pocos casos de Corea de

Huntington’. No tenemos disefiados para otras practicas, como para portadores u otros
estudios moleculares.”(E-18)

9 La Corea de Huntington es un desorden progresivo con afeccién motora, cognitiva, y trastornos

psiquidtricos. La edad de comienzo media es de 35 a 44 afios, con una sobrevida promedio de 15 al8 afios

después del comienzo. Es heredada en forma autosémica dominante y debida a una expansion del triplete
repetitivo CAG del gen HD.
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“Para otros estudios de genética (que no sean estudios prenatales) no tengo un

documento de consentimiento informado, tampoco para estudios predictivos, o en los
portadores” (E-25)

“Aunque veo pacientes y pido la realizacién de estudios moleculares, no solicito el

consentimiento informado en esos casos.” (E-2)

c) Otros profesionales en genética. La situacion de los profesionales bioquimicos o
bidlogos es diferente, ya que no siempre tienen un contacto directo con el paciente, sino
que en algunos casos reciben las muestras en las que realizaran los estudios y en otros
casos realizan personalmente la extraccion de la misma. Solamente 3 de los 7
profesionales entrevistados solicitan un consentimiento informado, en particular en
estudios de paternidad en muestras de ADN, ademds en casos de estudios pre-
sintomatico especificos, como en el caso de Corea de Huntington o predisposicién de
riesgo para cancer de mama (mutaciones de genes BRCAIl y BRCA2)" o cancer de
colon'', mientras que no lo hacen para otros anlisis predictivos o diagnésticos. Los 4
profesionales restantes no confirman con el paciente o con el médico que deriva al

paciente o la cobertura médica, si éste ha dado su consentimiento para realizar este

estudio molecular.

“No solicitamos, ni pedimos al médico, la firma del consentimiento informado del
paciente, tampoco tenemos historias clinicas, ni archivamos el resultado” (E-23)

“En algunos estudios moleculares bajamos los consentimientos de Internet y los
traducimos. En los estudios de filiacién tampoco les hacemos firmar una conformidad,
ni pedimos documentos porque es algo privado sélo comparamos y una muestra con

otra. El tema del consentimiento debe preocupar a los médicos que ven al paciente, no a

' Mutaciones de los genes BRCA 1y BRCA2 predisponen a céncer de mama y ovario, como asf también
prostata (BRCA1) y otros (BRCAZ2). El riesgo de desarrollar cancer asociad a estas mutaciones no es
totalmente conocido y parece ser variable atin dentro de familias del mismo grupo étnico y con la misma
mutacion.

" Varios genes diferentes se han identificados en formas familiares de céncer colo-rectal.. Mutaciones en
genes Unicos resultan en una alta predisposicion a dos sindromes diferentes de cancer colo-rectal:
poliposis adenomatosa familiar (FAP) y cancer colo-rectal no polipésico hereditario (HNPCC). FAP es
causado por mutaciones en el gen APC y HNPCC es causado por mutaciones en varios genes, incluyendo
MSH2, MLH1, PMS1, PMS2, MSH6, TFGBR2 y MLH3.
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nosotros, aunque hubo situaciones en las que me hubiese gustado tener un

consentimiento informado firmado.” (E-15)

“Nosotros hacemos montones de estudios genéticos, sélo lo pedimos en casos muy
complejos en casos extremos, como cancer de mama, colon o Corea de Huntington, que
tiene tan mal prondstico y hay tanto escrito, pero no lo tomamos como una préctica

cotidiana con otros estudios aunque sean predictivos.”(E-16)

“...Solamente recibimos muestras o tomamos muestras de pacientes que fueron vistos
por otros médicos, asf que asumimos que la informacion acerca de las caracteristicas del
estudio, el paciente la tiene. Otras veces son derivados por la cobertura médica y
asumimos que la cobertura le han solicita el consentimiento informado, aunque no

confirmamos ni con el paciente ni con la cobertura médica si el paciente firmé6 o
entendio...” (E-15)

“Cuando estés en un laboratorio privado y tenés que vender un estudio tratas de ponerle
la menor cantidad de trabas al paciente. No creo que el paciente se vaya porque tiene
que firmar el consentimiento informado. Si llega la muestra sin firma no le vas a decir

hasta que no firme no lo proceso!! “(E-15)

Dadas las caracteristicas del sistema de atencion médica en general y en genética en
particular, el tiempo asignado a la consulta para los pacientes con cobertura médica
prepaga u obra 'social no es suficiente para que comprenda en forma adecuada toda la
informacion que debe ser explicada, antes de realizar el estudio genético. Es decir, en la
primera consulta el médico debe reconocer el motivo de consulta del paciente, entidad
que no siempre es clara, debe valorar el riesgo del desorden a estudiar y ademads necesita
que el paciente comprenda los riesgos alcances y limitaciones de los estudios a los que
se va someter, a los efectos de tomar una decision apropiada e informada. Pocas veces
hay una segunda o tercera consulta previa a estudio genético en la que el paciente pueda

volver a formular sus dudas. Frecuentemente esto ocurre en el momento en que el

paciente retira el resultado

“...es comun que el paciente pregunte:';este estudio para que servia?’...”(E-4)
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Por ello si bien, el 72% de los profesionales solicita el consentimiento informado en el

momento de la consulta, no todos lo leen con el paciente.

“Lo entrego en la consulta, aunque no lo leo con el paciente porque es como repetir la
consulta.”(E-25)

“Si queda tiempo lo leo con los pacientes” (E-7)

“Entrego el formulario del consentimiento informado en la consulta, pero no leo con

ellos, porque tengo poco tiempo para la entrevista” (E-21)
“Lo entrego personalmente, pero no lo leemos juntos.” (E-10)

Sélo algunos explican el contenido al final de la entrevista como resumen de la

informacion brindada.

“Se lo doy al final y refuerzo los puntos basicos de los procedimientos que hablamos en

la entrevista y estan escritos en el consentimiento informado.” (E-22)

“Dispongo un rato al final de la consulta para leer el consentimiento informado con

ellos para que lo entiendan”(E-13)

Otros explican las caracteristicas del estudio a partir de la informaci6n contenida en el

documento utilizdndolo como guia durante la entrevista.

“Baso la informacion del asesoramiento genético en los puntos que estdn escritos en el
consentimiento informado, es decir, le voy explicando y mostrando que esté todo escrito

alli, que lo lleve a su casa y lo lea con el marido.” (E-14)

“En las repeticiones (de estudios) ha ocurrido que (los pacientes) no entienden o
cuestionan que no tienen en cuenta que el estudio puede fracasar. A partir de eso, leo el

consentimiento informado en forma particular con cada paciente durante la explicacion
del método.”(E-18)
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“Lo entrego personalmente, no lo leemos juntos, pero lo explico a medida que le voy

informado las caracteristicas del estudio.” (E-10)

El 52 % de los profesionales recomienda a los pacientes que lleven el documento para
leerlo en su casa y pensarlo antes de realizar el estudio. En las ocasiones en que el
estudio genético se realiza el mismo dia de la consulta clinica, el paciente lo lee en la
consulta o en la sala de espera antes de realizar el estudio.

Dos profesionales con mas afios de experiencia en la especialidad y que dirigen centros
privados con un alto nimero de consultas no consideran necesario solicitar el
consentimiento, ya que creen que la informacion dada en la consulta es suficiente y més
importante que el consentimiento informado y que ademés, lleva un tiempo muy

prolongado de la consulta la explicacion y lectura del consentimiento.

“No me parece importante que quede escrito qué expliqué y qué no, porque esto es una
cosa nueva” (E19)

“...En general no lo entrego personalmente, ni lo hago firmar yo, sino que se entrega por

secretaria y no lo firman delante mio...” (E26)

La gran mayoria solicita que el paciente lo firme delante de ellos y solo 7 profesionales

solicitan que se firme delante de un tercero como testigo, la cual es habitualmente la

secretaria.

“Lo habitual es que lo firmen delante mio” (E-4)

“...la secretaria les da los dos copias del consentimiento informado, uno que es se llevan
y el otro me queda a mi, para que lo vayan leyendo en la sala de espera, después pasan

los entrevisto nuevamente, para saber si qued6 alguna duda. Lo firman el mismo dia de

la puncion, delante de la secretaria.”(E-9)
“Lo firman en la segunda consulta, el dia del procedimiento, delante mio”. (E-13)

“..lo firman con la secretaria, (que) es quien le pregunta si lo leyeron y si les queda
alguna duda...” (E-22)
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4- VALORACION DEL USO DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO

Todos los profesionales entrevistados opinan que la solicitud del médico y la firma del
consentimiento informado por parte del paciente es sumamente importante antes de la
realizacion de un anélisis genético. Lo consideran indispensable en los casos de estudios
de diagndstico prenatal por métodos invasivos -debido al riesgo de pérdida de la
gestacion que implica el procedimiento-, en estudios predictivos o diagnéstico de baja
sensibilidad o en estudios susceptibilidad, especialmente en los pre-sintométicos.

“...es muy positivo el uso del consentimiento informado, especialmente en los casos de
los estudios prenatales y en los estudios moleculares, siempre dentro del contexto de la

relacion médico paciente.”(E-4)

“El consentimiento informado beneficia a ambos, tanto al paciente como al profesional.
Al paciente porque algunos item de lo que se habla en la consulta estdn especificados en
el consentimiento informado, pero verlo por escrito refuerza la informacién que se da en
la consulta por ejemplo, datos como la certeza, tipo de estudio, requerimientos previos,
riesgos, etc. Para el médico es una forma de gara-ntizar, que el paciente sabe

perfectamente para qué sirve el procedimiento, que informa y qué no y qué riesgo
corre.”(E-18)

“Considero que es importante para que el paciente sepa, para qué sirve lo que se va a
hacer, y lo tenga escrito. Lo indico a todo lo que tenga un valor predictivo, pre-

sintomatico, susceptibilidad o estudio prenatal.”(E-26)

Muchos de los entrevistados consideran que la solicitud de un consentimiento
informado previo a la realizacion de un estudio nace habitualmente como una necesidad

ética de la prictica médica en genética y no de una necesidad legal o institucional.

“...el tema de consentimiento informado estd tan profundamente engarzado en nuestra
practica cotidiana, no pensando en el papel, en la legalidad, sino en la relacion con el
paciente. El explicar todos los detalles genera la informacién que conduce finalmente a
un consentimiento informado formal. Permite que se establezca una relacion de

confianza que nos sirve al paciente y a nosotros.”(E-3)
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“.La necesidad de usarlo surge como una necesidad médica mds que legal o
administrativa. Mi enfoque implica que el paciente entienda todo. El consentimiento
informado surge de otra manera, porque le da tiempo al paciente para que pueda tomar
la decision con un mayor entendimiento de la informacién, un espacio para que piense,

pregunte, entienda, y no tenga dudas acerca de los procedimientos y de los
resultados...”(E-21)

Algunos entrevistados no tienen experiencia en el uso del consentimiento informado por
ello, a medida que transcurre la entrevista, modifican su opinién o encuentran nuevas

interpretaciones.

“...creo es mds necesario para el paciente que no tiene consulta que para el que a realiza,
aunque es importante que quede constancia que se explicaron las caracteristicas del
estudio, por eso en realidad, me parece que es importante para todos....” (E-1)

“...En realidad es la primera vez que pienso en el consentimiento informado, por eso

voy y vengo con las opiniones, pero creo que es muy importante entregarlo...” (E-23)

“...en realidad, en los estudios moleculares, no tengo muy claro cuél seria el uso de CI,

pero creo que es importante.” (E-25)

5- CONSENTIMIENTO INFORMADO COMO DOCUMENTO DEL
ASESORAMIENTO GENETICO

Los entrevistados coinciden en que el consentimiento informado refuerza o amplia la
informacién dada en la consulta de asesoramiento genético, permite obtener una
constancia escrita, tanto para el médico como para el paciente, implica que se han
informado las caracteristicas del estudio y que el paciente ha comprendido el

asesoramiento y acepta la realizacion del estudio.

“...1o escrito refuerza la informacion que se da en la consulta...” (E-4)



“...Es un documento mas que asegura que se le ha informado a la paciente acerca del
estudio... Les explico que es una metodologia actual, que sirve para que los pacientes se

sientan mejor informados, tengan mayores derechos, que se haga un espacio para hablar
este tema...” (E-9)

“...Creo que se sienten mas contenidos con la entrega del consentimiento informado,

dicen que las cosas les quedan més claras, por escrito le ayuda a entender...” (E-2)

“Es un documento mas que asegura que se le ha informado a la paciente acerca del
estudio.”(E-7)

“Me parece un buen testigo del proceso de asesoramiento” (E-27)

Algunos profesionales no siempre estan seguros si “...el paciente entiende el objetivo

del consentimiento informado...” (E-12)

“... Uno no se pone a pensar en el trabajo cotidiano acerca de las implicancias éticas, si
corresponde estudiar a los pacientes en determinados casos, si es importante, explicarle

los alcances de los estudios. Creo que a veces sélo se piden y nada més...” (E-4)

6- ASPECTOS DE LA RELACION MEDICO-PACIENTE Y CONSENTIMIENTO
INFORMADO

Practicamente todos los entrevistados consideran que la relacién entre el médico y el
paciente que se establece en la consulta de asesoramiento genético es basica para la
adecuada comprensién de las caracteristicas del estudio (en cuanto a la sensibilidad,
especificidad, limitaciones y riesgos) y que el uso del consentimiento informado
favorece una mejor relacién. La adecuada comprension de la informacion acerca de los

estudios genéticos genera un lazo de mayor confianza en el médico y la institucion.

“Favorece la relacion médico paciente porque en situaciones de cierta tension, no se

entiende completamente todo lo que se explica, si el paciente tiene la oportunidad de
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llevarse una copia, puede desmenuzar cada item y pedir una nueva aclaracién del
tema”(E-18)

“La relacion médico paciente es la del contacto humano. Si uno no entregara el
consentimiento informado creo que el paciente se perderia un poco, le pido que se lo
lleve a la casa y lo lea tranquilo. Es un resumen que le queda al paciente, lo puede leer

més tranquilo en la casa, pensar mds detalladamente y entender mejor la
informacion.”(E-21)

“La consulta los va introduciendo en el tema para que el consentimiento informado no

sea un papel que cae como con un aspecto como meramente legal o juridico o extrafio a

la relacion médico paciente.”(E-3)
El consentimiento informado, dependiendo de la legibilidad de su redaccién, puede

reforzar o aclarar las dudas acerca de la informacion brindada en la consulta.

“La desventaja es que a veces los consentimientos son largos, varias paginas y tienden

a cansarse en la lectura y otras veces es tan largo que no llegan a entenderlo” (E-27)

“...favorece la comprensién sobretodo en pacientes con menor nivel intelectual, que

necesitan mas tiempo para procesar la informacion.”(E-23)

“...una herramienta valiosa, ya que el paciente tiene mas informaciéon donde consultar

que no sea Internet” (E-22)

Sin embargo, cuando no se efectia el asesoramiento genético y el paciente concurre a

un laboratorio para realizar el estudio la opinién de los profesionales es diferente.

“No creo que favorezca la relacion del paciente con el laboratorio. Los pacientes firman
cualquier cosa y que cuanto mds largo es, mas rapido lo firman. No sé, si es correcto
darle un papelito y no se lleve a leer. Es dificil de instrumentar por el tiempo, que es

muy corto, el paciente quiere sacarse sangre e irse y no le interesa qué pasa.” (E-16)
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Con frecuencia, los biblogos y bioquimicos reciben muestras de pacientes para estudios
moleculares derivadas de otros médicos especialistas en neurologia, clinica,
endocrinologia, etc., quienes consideran que no es necesario que el paciente efectiie una
consulta de asesoramiento genético o firme un consentimiento informado. Por ello,
indican directamente el estudio molecular, atin sin poder, en muchos casos, interpretar
los resultados. Y en estos casos, donde el paciente concurre a un laboratorio para

realizar el estudio y no se efectia asesoramiento genético, los profesionales opinan de la

siguiente manera:

“La concepcion del médico genetista no es una mirada aceptada por la comunidad

médica como parte de la atencion al paciente...” (E-24)

Los médicos genetistas opinan que los laboratorios de genética molecular no deben

procesar muestras de pacientes que no hayan recibido un adecuado asesoramiento

genético previo.

“Es importante que otros médicos sepan que los estudios genéticos requieren

asesoramiento genético y consentimiento informado. Sin .estas condiciones un

laboratorio no deberia realizar estos estudios.” (E-4)

7- CONSENTIMIENTO INFORMADO COMO ELEMENTO PROTECTOR DE LA
AUTONOMIA DEL PACIENTE

Muchas veces se solicita el consentimiento pero no se le advierte al paciente cual es la
raz6n del mismo. Es un trdmite donde se entrega el formulario sin explicar al paciente

qué objetivo tiene que lo lea y lo firme.

“...lo toman como un trdmite, como una necesidad de la institucién, quiza los mas

instruidos entienden el propésito del consentimiento informado...” (E-11)

“...En realidad, yo no sé si entienden por qué se solicita...” (E-4)



“Creo que el paciente ve al consentimiento informado como una rutina, no se lo

cuestiona, muchas veces el paciente lo trae sin firmar y uno le tiene que recordar que lo
lea y lo firme.”(E-25)

“Los pacientes lo firman como un papel més, no se cuestionan si es util para mantener

su autonomia, no entienden por qué lo solicitamos.”(E-22)

“..me han hecho el comentario -ahora todo el mundo trabaja con consentimiento-.”
(E-14)

Sin embargo, consideran que la solicitud del consentimiento informado involucra al
paciente mas directamente en el estudio, es decir que el paciente asume parte de
responsabilidad en el proceso del diagnostico y decide qué tipo de informacién desea
conocer. Modifica la relacion médico-paciente cldsica basada en los valores de
beneficencia, en la que el médico acttia en lo que considera ser para el mejor interés del
paciente en términos de su salud, sufrimiento y preservacién de su vida. El uso del
consentimiento informado genera una relacién no directiva, es decir que el paciente
debe conocer todas las opciones posibles y elige por si mismo la que considera mas
conveniente, lo habilita a la toma de decisiones informadas ya que asume los riesgos y
limitaciones de cada procedimiento. Todos consideran que el consentimiento informado

protege fundamentalmente la autonomia del paciente.

“El paciente siente que tiene un compromiso al firmar el consentimiento informado, a
preguntar mas si no entendid, a participar en el estudio. Con su firma el paciente se

compromete a participar en forma activa en el estudio.” (E-13)
“Los pacientes demuestren su capacidad de eleccion, que hemos estado hablando que

han tenido la oportunidad de discutir conmigo, de expresarse y que no estan obligados a

realizarse ningun estudio aunque otro médico lo haya indicado.” (E-9)
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8- VALOR LEGAL DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO

Con respecto al valor del consentimiento informado como elemento legal, es un tema

confuso para la mayoria de los profesionales.
“Creo que no tiene demasiado valor legal, pero no sé hasta que punto...” (E-4)
“...como valor legal es semejante al de la historia clinica... Como proteccién de mala

praxis, me han asesorado que no tiene validez legal, si sirve como para tener la

tranquilidad que se ha informado acerca de las implicancias, los alcances y riesgos del
estudio....” (E-9)

“...creo que es un elemento vélido, pero no creo que tenga valor legal...” (E-22)

“...No sé qué grado de proteccion tendra...”(E-11)

Sin embargo tiene més confianza en los documentos de consentimiento informado

utilizados en el extranjero que los propios.

“Los consentimientos informados extranjeros son mas puntillosos y detallados, habria

que analizar porqué lo despliegan de esa forma” (E-7)

Habitualmente los médicos comentan que el paciente que trabaja en el 4rea del derecho

le resta valor al uso del consentimiento informado y lleva a aumentar la confusién.

“...dicen que no sirve para nada...” (E-9)

“... Los peores son los abogados... te tenés que estar cuidando de un montén de cosas,

entonces con ellos si siento que debo cumplir con la formalidad...” (E-21)



9- SOCIEDADES MEDICAS, RESIDENCIAS DE GENETICA Y USO DEL
CONSENTIMIENTO INFORMADO

Todos coinciden que la elaboracién y el uso del consentimiento informado es un tema
que debe ser tratado en foros académicos que es necesario que se establezcan

normativas y recomendaciones.

“No se habla del consentimiento informado con el resto de los colegas,
lamentablemente creo que deberia ser un tema que se discuta més a menudo, siempre se
proponen curso a desarrollar, que tomen distintos aspectos de la medicina legal y la
bioética, pero no ha habido, al menos al menos en la Sociedad de Genética médica

ninguna normativa ni recomendacion respecto al,tema...” (E-6)

La residencia de genética médica es el tipo de formacion de postgrado mas frecuente
entre los genetistas médicos, no existe en la curriculo de la especialidad el desarrollo de

la elaboracion ni el uso del consentimiento en genética.

“En la residencia de genética médica no se desarrolla como tema especifico el uso

consentimiento informado, en la préictica se va realizando, pero no como un tema
especifico” (E-13)
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CONCLUSIONES

La practica del consentimiento informado implica un proceso de comunicacién entre el
paciente y su médico, que resulta en la aceptacién o acuerdo del paciente a someterse a
una intervencién médica especifica. Este proceso de comunicacién es una obligacion
médica tanto ética como juridica, y orienta a la relacién médico-paciente hacia la
proteccion del derecho de autodeterminacién individual y facilitacion de la decision

autéonoma de los pacientes. (Costa, 1996)

En el andlisis de la muestra estudiada vemos que en los centros privados de genética
mas de la mitad de los profesionales tienen alrededor de 20 afios de experiencia en la
especialidad. Todos ellos provienen de tres carreras universitarias de grado: medicina
(74%), bioquimica (15%) o biologia (11%), y tienen un titulo de postgrado en genética,
ya sea un doctorado en genética (33%), concurrencia en algin laboratorio o centro de
genética (37%) o residencia en el Centro Nacional de Genética Médica (29%). Es decir,
todos ellos tienen amplia experiencia en genética médica, no s6lo por su formacion
académica, sino que también por los afios que han ejercido la profesion, tanto en el drea

de genética clinica, como en el area de laboratorio.

Nuestros hallazgos referentes al sexo de los genetistas son diferentes a otros trabajos
publicados que también toman como muestra de estudio a profesionales en genética. En
un estudio sobre efectividad de asesoramiento genético y su asociacién con el sexo del
profesional, en .los Estados Unidos (Zare, 1984), encontraron un niimero mayor de
asesores de sexo masculino que femenino (59/47). En dos estudios multinacionales se
describe igual nimero de entrevistados de ambos sexos entre los médicos, pero un
predominio de mujeres entre los asesores genéticos (Wertz, 1997), y en otro trabajo un
65% de genetistas eran de sexo masculino (Wertz, 1988). En la muestra estudiada, la
mayoria de los profesionales, alrededor del 75%, son de sexo femenino, lo que dificulta
establecer una relacion entre la actitud frente a la solicitud de un consentimiento

informado y el género del profesional.

Con respecto al conocimiento de las disposiciones legales asociadas al uso del
consentimiento informado y la proteccion del respeto de la autonomia de los pacientes,

considerados en la Ley 712 Patrimonio genético y garaniias, sélo cinco profesionales,
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han explicado a sus pacientes los contenidos e implicancias de esta ley. Al proveerse
todos ellos médicos y con mas de 20 afios de antigiiedad en la especialidad, conocen y
una copia de la ley a los demds genetistas, muchos se sorprendieron al conocer que

existia una ley en la Ciudad de Buenos Aires que contempla estos aspectos de los

estudios genéticos.

Los resultados de este trabajo nos permiten considerar que a pesar de que la gran
mayoria de los entrevistados valoran positivamente la necesidad e importancia de
requerir un consentimiento informado antes de realizar un estudio genético, en la
préctica no siempre lo solicitan o la entrega del documento no siempre es adecuada para

respetar los derechos de autodeterminacién del paciente.

Esto es debido a que:

1- Los profesionales no leen el documento con el paciente durante la consulta

2- el paciente no puede llevar el documento a su casa porque se entrega en el
mismo dia en que se realiza el procedimiento

3- el paciente firma el consentimiento delante del médico que solicita el estudio y

no delante de un testigo

4- el paciente no recibe una copia del documento que ha firmado.

Vemos, sin en embargo, que existe una postura diferente frente a la solicitud de un

consentimiento informado, en los distintos tipos de estudios genéticos.

1- Los estudios de diagndstico prenatal pueden considerarse como un capitulo aparte en
la genética médica. El médico genetista realiza el asesoramiento genético previo y
posterior al estudio. Pero el procedimiento de toma de muestra es habitualmente
realizado por obstetras, y cobra mas importancia el riesgo de pérdida de la gestacién que
las implicancias del resultado del estudio genético en si mismo. Por ello, se insiste en la
necesidad de que los pacientes conozcan fundamentalmente los riesgos del
procedimiento y se hace menos hincapié en alcances y limitaciones en estos estudios,
como la sensibilidad del método, la capacidad diagndstica y la necesidad de eventuales
seguimientos necesarios, con base en los resultados obtenidos. Los consentimientos

informados utilizados en esta drea, en muchos casos son elaborados con asesoramiento
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de equipos de abogados, compaiiias de seguro o comités de ética y frecuentemente, se
basan en documentos utilizados en el extranjero, principalmente en Estados Unidos.

Los profesionales tienen mayor confianza es estos documentos, probablemente porque
desde la década del 70 en los Estados Unidos se incorpora la nocién del respeto a la
autonomia individual como un nuevo paradigma en la relacién médico-paciente. En la
bioética norteamericana el respeto por el derecho de autodeterminacién del individuo
tiene un fuerte protagonismo y ha fundamentado la relacion médico-paciente en el
modelo de contrato. (Salles, 2001) El uso de consentimiento informado es el

reconocimiento a la importancia legal y moral por el respeto por la autonomia

individual.

2- En los estudios genéticos moleculares, hay patologias particulares como la Corea de
Huntington, o las formas familiares de cédncer de mama o colon, con importantes
recomendaciones de las Sociedades de Genética o de la Sociedad de Oncologia Clinica
(ASCO)'? de otros paises acerca del uso del consentimiento informado y por ello, es

solicitado frecuentemente (Greene, 2004).

El caso de Corea de Huntington, es particular debido a que fue el primer desorden
genético de expresion en el adulto, en el que pudo establecerse un diagnéstico genético

pre-sintomatico, y se ha convertido en el paradigma de los estudios moleculares de
susceptibilidad. (Sharpe, 1994).

En el caso de cancer de mama o colon, en muchas ocasiones los estudios moleculares
son familiares, lo que implica la necesidad de estudiar a otros parientes, afectados o
sanos a fin de poder identificar las mutaciones asociadas o realizar estudio de
ligamiento. En ciertas situaciones, al igual que para otras enfermedades genéticas poco
frecuentes, los estudios moleculares deben completarse en el extranjero debido a las
limitaciones tecnoldgicas en nuestro pais. En estas situaciones para poder exportar una
muestra de material genético a laboratorios de otros paises, el Ministerio de Salud y las
instituciones extranjeras solicitan que el paciente autorice el envio de la muestra y el

estudio genético mediante la firma de un consentimiento informado. En muchos casos,

2 http://www.asco.org/portal/site/ASCO
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los laboratorios extranjeros no procesan el material hasta no recibir el consentimiento

informado firmado por el paciente. > &

En cambio, en otros estudios genéticos, que se realizan en el pais, con similares

caracteristicas a los anteriores, en general no se solicita el consentimiento informado.

Esto se debe a miltiples causas:

1- por un exceso de confianza, en general los profesionales con mds afios de
préctica y que no han tenido una experiencias conflictivas con los estudios genéticos
realizados a sus paciente, consideran que no es necesario que el proceso de
asesoramiento quede documentado por escrito mediante la firma del consentimiento
informado. Piensan que es suficiente lo explicado en la consulta y el establecimiento de
una adecuada relacion médico-paciente para que el paciente comprenda la informacién
y pueda ejercer plenamente su derecho de autonomia en el momento de la toma de
decisiones.

2- por desconocimiento, en general los profesionales con menor experiencia, que
nunca han redactado previamente un documento de consentimiento informado o no han
realizado cursos relacionados con el tema, no se sienten seguros de estar entregando un
modelo adecuado y por ello prefieren no involucrarse demasiado en su redaccioén o uso.
Optan por utilizar los consentimientos que se encuentran en las instituciones donde
trabajan, los cuales muchas veces no han leido, y no se cuestionan las caracteristicas del
mismo.

3- porque refieren no tener tiempo suficiente en las consultas, debido a las
caracteristicas del sistema de salud actual. Los médicos coinciden en que no hay tiempo
suficiente en una consulta para dar en forma adecuada toda la informacion que debe ser
explicada antes de realizar el estudio genético, que el paciente aclare sus dudas y se
expongan los alcances del consentimiento informado. Algunos de ellos que trabajan en
forma privada, es decir no dependiendo de los sistemas de medicina prepaga u obra
social, se extienden por mds tiempo en las consultas o citan a los pacientes en varias
oportunidades para aclarar sus dudas. )

4- por no intervenir directamente en la relacion médico-paciente, los

bioquimicos o bidlogos consideran que la solicitud de consentimiento informado debe

" http://www.genome.utah.edw/DMD/publications/T: est_Requisition_and_Consent_1205.pdf
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realizarse en el contexto de esta relacion y por ello, corresponde solamente al médico
entregarlo, ya que es quien solicita el estudio y quien debe interpretar los resultados con
base en la clinica de su paciente.

5- por no tener claro el tipo de proteccion legal que brinda al médico la firma
del documento de consentimiento informado como representacion del derecho de
autodeterminacion del paciente. Si bien, varios profesionales se han asesorado por
abogados, asesores de seguros o comités de bioética para su redaccién, otros consideran

que este asesoramiento puede tornar al documento confuso y perjudicar la relacion

médico-paciente.

Todos los entrevistados consideran que la utilizacion del consentimiento informado
beneficia principalmente al paciente, al respetar. su derecho de autodeterminacién en la
toma de decisiones. Aunque, consideran que los pacientes no comprenden qué alcance
tiene su lectura, comprensién y firma, ya que muchas veces lo firma sin leerlo. Es
probable que esta falta de compromiso del paciente acerca del uso del consentimiento
informado pueda asociarse a que los profesionales, por los distintos motivos

comentados previamente, no dispongan de un momento en la consulta para explicar

adecuadamente el objetivo del uso del consentimiento.

De todos modos, sienten que es necesario implementar su uso en forma apropiada, en

base a recomendaciones de Instituciones Médicas como las sociedades que congregan a

los profesionales.

“...Me parece importante que haya un modelo recomendado por las sociedades para ser
utilizado por todos los que hagamos genética porque es un tema del que no se habla

demasiado y tampoco se pone en préctica rutinariamente....”” (E-3)

Esta presente en los médicos la obligacién ética de brindar al paciente la informacion
mas relevante acerca de la necesidad de realizar un procedimiento y sus alcances, pero

el concepto de las implicancias legales del uso del consentimiento informado es poco
claro.



El consentimiento informado bien comprendido puede mejorar la preparacién del
paciente frente a un estudio genético, debe incluir una cuidadosa informaci6n acerca de
los riesgos, beneficios y limitaciones de los anélisis, adecuado uso de las opciones
médicas, minimizacién del dafio psicolégico y social, y fortalecimiento de la relacion

entre el médico y su paciente basada en la honestidad, el apoyo, la confianza y la

beneficencia.
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APENDICE:

Buenos Aires, 29 de noviembre de 2001.-
La Legislatura de la Ciudad Auténoma de Buenos Aires sanciona con fuerza de Ley

Articulo 1°.- Prohibese en la Ciudad la discriminacién de personas o miembros de sus familias,
sobre la base de informacién genética o servicios genéticos.

Articulo 2°.- La Ciudad garantiza y resguarda el derecho a la dignidad, identidad e integridad
de todas las personas con relacién a su patrimonio genético.

Articulo 3°.- El término informacién genética no incluira:

Informacién sobre el sexo o edad de la persona

a

b. Informacién sobre los analisis quimicos, de sangre u orina de la persona, a menos que
estos anadlisis sean analisis genéticos;

c. Informacién sobre examenes fisicos de la péi’sona, y cualquier otra informacion
relevante que permita determinar el presente estado de salud de la persona.

Articulo 4°.- El contenido de la presente ley no limita el normal ejercicio de profesionales de la
salud en el tratamiento de pacientes en los cuales sea necesaria la realizacién de estudios
genéticos de cualquier indole.

Articulo 5°.- Prohibese difundir o hacer publica por cualquier medio la informacién genética de
las personas, con excepcion de los casos autorizados por el propio interesado o judicialmente.

Articulo 6°.- Para el pago de estudios genéticos realizados a una persona por orden médica
cuya cobertura estuviera a cargo de una coordinacién de beneficios, compariia de seguros,
obra social, empresa de medicina prepaga o aseguradora de riesgo de trabajo, sélo se exigira
un certificado expedido por el profesional que realice dichos estudios como comprobante. En
ningun caso se exigira el resultado de los mismos.

Articulo 7°.- En caso de violacién de clausulas de discriminacién genética o divulgacién
genética, el damnificado o sus derechohabientes podran reclamar la reparacion de los dafios y
perjuicios, de acuerdo a las normas del Cédigo Civil.

Articulo 8°.- Prohibese a las compafiias de seguro, obras sociales, empresas de medicina
prepaga o aseguradoras de riesgos de trabajo

a. Solicitar analisis genéticos previos a la cobertura de seguros o servicios de salud;

b. requerir, recopilar, canjear o comprar informacién genética;

c. entregar bajo ningutin concepto o condicién, informacién genética a otras compafiias de
seguros, obras sociales, empresas de medicina prepaga o aseguradoras de riesgos de

trabajo, ni a persona o empresa que recopile, compile, publique o difunda informacién
sobre seguros, ni a un empleador respecto de sus empleados.

Articulo 9°.- Sera una practica de empleo ilegal de parte del empleador

a. Dejar de o negarse a contratar, o despedir a cualquier persona, o de alguna forma
discriminar con respecto a la indemnizacién, términos, condiciones o privilegios de

empleo en razén de informacién genética referida a dicha persona o miembro de su
familia;

38



b. Limitar, segregar, o clasificar a los empleados en forma tal que privara o tendiera a
privar de oportunidades de empleo, o de alguna forma afectar adversamente su
condicién como empleado, debido a informacién genética con respecto a él/ella, o
miembro de su familia;

c. Solicitar, requerir, recopilar o comprar informacién genética con respecto a una persona
o miembro de su familia.

Articulo 10°.- Sin perjuicio de lo dispuesto en el articulo precedente, sera ademas de los casos
de los incisos a), b) y c) una préactica de empleo ilegal por parte de una agencia de empleo,
hacer o intentar hacer que un empleador discrimine contra una persona en violacion a esta ley.

Articulo 11°.- Es obligatoria la confidencialidad en el manejo de la informacién genética que
formare parte de los informes médicos de un empleado. Su violacién hara responsable al
empleador por dafios y perjuicios.

Articulo 12°.- Exceptlanse del articulo anterior los siguientes supuestos:

Al empleado que es el sujeto de la informacion y a su pedido;

a

b. Bajo la obligacién legal de una orden judicial, el empleador proporcionara al empleado
de la adecuada notificacion para impugnar ld orden judicial a menos que ésta también
imponga requisitos de confidencialidad; y )

¢. A funcionarios de la autoridad de aplicacién que estén investigando el cumplimiento de
esta ley si la informacion es relevante para la investigacion.

Articulo 13.- Los organismos publicos estan autorizados a utilizar la informacién genética con
fines exclusivamente estadisticos y garantia de anonimato, destinada a la aplicacién de
politicas publicas, quedando en lo restante incluidos en las disposiciones de la presente ley.

Articulo 14°.- La Ciudad adopta como programa para la regulacién e interpretacion de las
conductas relacionadas con las investigaciones sobre genoma humano y sus aplicaciones, la
Declaracién Universal sobre Genoma Humano y los Derechos Humanos de la UNESCO del 11
de noviembre de 1997, que en Anexo | se agrega a la presente

Articulo 15°.- Las palabras o expresiones idiomaticas especificas que se utilizan en esta ley
tienen los alcances que se definen en el Anexo Il que integra la presente.

Articulo 16°.- Derégase la Ley 421 y toda norma legal que se contraponga a los términos de la
presente.

Articulo 17°.- Comuniquese , etc.

GERARDO CONTE GRAND

JUAN MANUEL ALEMANY

Anexo |

Declaracién Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos

UNESCO, 11 de Noviembre de 1997

La Conferencia General,

Recordando que en el Preambulo de la Constitucién de la UNESCO se invocan los principios
democraticos de la dignidad, igualdad y el respeto mutuo de los hombres" y se impugna el
"dogma de la desigualdad de los hombres y de las razas", se indica que "la amplia difusion de
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la cultura y la educacién de la humanidad para la justicia, la libertad y la paz son indispensables
a la dignidad del hombre y constituyen un deber sagrado que todas las naciones han de
cumplir con un espiritu de responsabilidad y de ayuda mutua", se proclama que "esa paz debe
basarse en la solidaridad intelectual y moral de la humanidad" y se indica que la Organizacion
se propone alcanzar "mediante la cooperacién de las naciones del mundo en las esferas de la
educacién, de la ciencia y de la cultura, los objetivos de paz internacional y de bienestar
general de la humanidad, para el logro de los cuales se han establecido las Naciones Unidas,
como proclama su Carta",

Recordando solemnemente su adhesién a los principios universales de los derechos humanos
afirmados, en particular, en la Declaracion Universal de Derechos Humanos del 10 de
diciembre de 1948 y los dos Pactos Internacionales de las Naciones Unidas de Derechos
Econémicos, Sociales y Culturales, y de Derechos Civiles y Politicos, del 16 de diciembre de
1966, la Convencion de las Naciones Unidas para la Prevencién y la Sancién del Delito de
Genocidio del 9 de diciembre de 1948, la Convencién Internacional de las Naciones Unidas
sobre la Eliminacion de todas las Formas de Discriminacién Racial del 21 de diciembre de
1965, la Declaracién de las Naciones Unidas de los Derechos del Retrasado Mental del 20 de
diciembre de 1971, la Declaracién de las Naciones Unidas de los Derechos de los Impedidos
del 9 de diciembre de 1975, la Convencion de las Naciones Unidas sobre la Eliminacion de
todas las Formas de Discriminacién contra la Mujer del 18 de diciembre de 1979, la Declaracién
de las Naciones Unidas sobre los Principios Fundamentales de Justicia para las Victimas de
Delitos y del Abuso de Poder del 29 de noviembre de 1985, la Convencién de las Naciones
Unidas sobre los Derechos del Nifio del 20 de noviembre de 1989, las Normas Uniformes de
las Naciones Unidas sobre la Igualdad de Oportunidades para las Personas con Discapacidad
del 20 de diciembre de 1993, la Convencién sobre la prohibicién del desarrollo, la produccion y
el almacenamiento de armas bacteriolégicas (biolégicas) y téxicas y sobre su destruccion del
16 de diciembre de 1971, la Convencién de la UNESCO relativa a la Lucha contra las
Discriminaciones en la Esfera de la Ensefianza del 14 de diciembre de 1960, la Declaracion de
Principios de la Cooperacién Cultural Internacional de la UNESCO del 4 de noviembre de 1966,
la Recomendacion de la UNESCO relativa a la situacién de los investigadores cientificos del 20
de noviembre de 1974, la Declaracién de la UNESCO sobre la Raza y los Prejuicios Raciales
del 27 de noviembre de 1978, el Convenio de la OIT (Numero 111) relativo a la discriminacién
en materia de empleo y ocupacién del 25 de junio de 1958 y el Convenio de la OIT (Nimero
169) sobre pueblos indigenas y tribales en paises independientes del 27 de junio de 1989,
Teniendo presentes, y sin perjuicio de lo que dispongan, los instrumentos internacionales que
pueden concernir a las aplicaciones de la genética en la esfera de la propiedad intelectual, en
particular la Convencién de Berna para la Proteccién de las Obras Literarias y Artisticas, del 9
de septiembre de 1886, y la Convencién Universal de la UNESCO sobre Derecho de Autor, del
6 de septiembre de 1952, revisadas por ultima vez en Paris el 24 de julio de 1971, el Convenio
de Paris para la Proteccion de la Propiedad Industrial, del 20 de marzo de 1883, revisado por
ultima vez en Estocolmo el 14 de julio de 1967, el Tratado de Budapest de la OMPI sobre el
Reconocimiento Internacional del Depdésito de Microorganismos a los fines del Procedimiento
en materia de Patentes del 28 de abril de 1977, el Acuerdo sobre los Aspectos de los Derechos
de Propiedad Intelectual relacionados con el Comercio (ADPIC) anexado al Acuerdo por el que
se establece la Organizacién Mundial del Comercio que entr6 en vigor el primero de enero de
1995,

Teniendo presente también el Convenio de las Naciones Unidas sobre la Diversidad Bioldgica
del 2 de junio de 1992 y destacando a este respecto que el reconocimiento de la diversidad
genética de la humanidad no debe dar lugar a ninguna interpretacion de tipo social o politico
que cuestione "la dignidad intrinseca (...) y los derechos iguales e inalienables de todos los
miembros de la familia humana", de conformidad con el Preambulo de la Declaraciéon Universal
de Derechos Humanos,

Recordando sus resoluciones 22 C/13.1, 23 C/13.1, 24 C/13.1, 25 C/S.2, 25 C/7.3, 27 C/S.1S,
28 C/D.12, 28 C/2.1y 28 C/2.2, por las cuales la UNESCO se comprometié a promover y
desarrollar la reflexién ética y las actividades conexas en lo referente a las consecuencias de
los progresos cientificos y técnicos en el campo de la biologia y de la genética, respetando los
derechos y las libertades del ser humano,

Reconociendo que las investigaciones sobre el genoma humano y sus aplicaciones abren
inmensas perspectivas de mejoramiento de la salud de los individuos y de toda la humanidad,
pero destacando que deben al mismo tiempo respetar plenamente la dignidad, la libertad y los
derechos de la persona humana, asi como la prohibicién de toda forma de discriminacion
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fundada en las caracteristicas genéticas, proclama los principios siguientes y aprueba la
presente declaracién:

A. LA DIGNIDAD HUMANA Y EL GENOMA HUMANO

Articulo 1

El genoma humano es la base de la unidad fundamental de todos los miembros de la familia
humana y del reconocimiento de su dignidad y diversidad intrinsecas. En sentido simbdlico, el
genoma humano es el patrimonio de la humanidad.

Articulo 2

a) Cada individuo tiene derecho al respeto de su dignidad y derechos, cualesquiera que sean
sus caracteristicas genéticas.

b) Esta dignidad impone que no se reduzca a los individuos a sus caracteristicas genéticas y
que se respete su caracter unico y su diversidad.

Articulo 3

El genoma humano, por naturaleza evolutivo, esta sometido a mutaciones. Entrafia
posibilidades que se expresan de distintos modos en funcién del entorno social de cada
persona, que comprende su estado de salud individual, sus condiciones de vida, su
alimentacion y su educacion.

Articulo 4

El genoma humano en su estado natural no puede dar lugar a beneficios pecuniarios.
B. DERECHOS DE LAS PERSONAS INTERESADAS

Articulo 5

a) Una investigacion, un tratamiento o un diagnéstico en relacién con el genoma de un
individuo, s6lo podra efectuarse previa evaluacién rigurosa de los riesgos y las ventajas que
entrafia y de conformidad con cualquier otra exigencia de la legislacién nacional.

b) En todos los casos, se recabara el consentimiento previo, libre e informado de la persona
interesada. Si ésta no esta en condiciones de manifestarlo, el consentimiento o autorizacion
habran de obtenerse de conformidad con lo que estipule la ley, teniendo en cuenta el interés
superior del interesado.

c) Se debe respetar el derecho de toda persona a decidir que se le informe o no de los
resultados de un examen genético y de sus consecuencias.

d) En el caso de la investigacion, los protocolos de investigaciones deberan someterse,
ademas, a una evaluacién previa, de conformidad con las normas o directrices nacionales e
internacionales aplicables en la materia.

e) Si en conformidad con la ley una persona no estuviese en condiciones de expresar su
consentimiento, sélo se podra efectuar una investigacién sobre su genoma a condicién de que
obtenga un beneficio directo para su salud, y a reserva de autorizaciones y medidas de
proteccién estipuladas por la ley. Una investigaciéon que no represente un beneficio directo
previsible para la salud sélo podra efectuarse a titulo excepcional, con la mayor prudencia y
procurando no exponer al interesado sino a un riesgo y una coercién minimos, y si la
investigacién esta encaminada a redundar en beneficio de la salud de otras personas
pertenecientes al mismo grupo de edad o que se encuentren en las mismas condiciones
genéticas, a reserva de que dicha investigacion se efectie en las condiciones previstas por la
ley y sea compatible con la proteccién de los derechos humanos individuales.

Articulo 6

Nadie podra ser objeto de discriminaciones fundadas en sus caracteristicas genéticas, cuyo
objeto o efecto seria atentar contra sus derechos y libertades fundamentales y el
reconocimiento de su dignidad.

Articulo 7

Se debera proteger en las condiciones estipuladas por ley la confidencialidad de los datos
genéticos asociados con una persona identificable, conservados o tratados con fines de
investigacién o cualquier otra finalidad.

Articulo 8

Toda persona tendra derecho, de conformidad con el derecho internacional y el derecho

nacional, a una reparacién equitativa del dafio de que haya sido victima, cuya causa directa y
determinante haya sido una intervencion en su genoma.
Articulo 9
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Para proteger los derechos humanos y las libertades fundamentales, sélo la legislacién podra
limitar los principios de consentimiento y confidencialidad, de haber razones imperiosas para
ello, y a reserva del estricto respeto del derecho internacional publico y del derecho
internacional relativo a los derechos humanos.

C. INVESTIGACIONES SOBRE EL GENOMA HUMANO

Articulo 10

Ninguna investigacién relativa al genoma humano ni sus aplicaciones, en particular en las
esferas de la biologia, la genética y la medicina, podran prevalecer sobre el respeto de los
derechos humanos, de la libertades fundamentales y de la dignidad humana de los individuos
o, si procede, de los grupos humanos.

Articulo 11

No deben permitirse las practicas que sean contrarias a la dignidad humana, como la clonacién
con fines de reproduccién de seres humanos. Se invita a los Estados y a las organizaciones
internacionales competentes a que cooperen para identificar estas practicas y a que adopten
en el plano nacional o internacional las medidas que correspondan, para asegurarse de que se
respetan los principios enunciados en la presente Declaracion.

Articulo 12

a) Toda persona debe tener acceso a los progresos de la biologia, la genética y la medicina en
materia de genoma humano, respetéandose su dignidad y derechos.

b) La libertad de investigacién, que es necesaria para el progreso del saber, procede de la
libertad de pensamiento. Las aplicaciones de la investigacién sobre el genoma humano, en
particular en el campo de la biologia, la genética y la medicina, deben orientarse a aliviar el
sufrimiento y mejorar la salud del individuo y de toda la humanidad.

D. CONDICIONES DEL EJERCICIO DE LA ACTIVIDAD CIENTIFICA

Articulo 13

Las consecuencias éticas y sociales de las investigaciones sobre el genoma humano imponen
a los investigadores responsabilidades especiales de rigor, prudencia, probidad intelectual e
integridad, tanto en la realizacion de sus investigaciones como en la presentacién y explotacion
de los resultados de éstas. Los responsables de la formulacién de politicas cientificas publicas
y privadas tienen también responsabilidades especiales al respecto.

Articulo 14

Los Estados tomaran las medidas apropiadas para favorecer las condiciones intelectuales y
materiales propicias para el libre ejercicio de las actividades de investigacién sobre el genoma
humano y para tener en cuenta las consecuencias éticas, legales, sociales y econdémicas de
dichainvestigacion, basandose en los principios establecidos en la presente Declaracion.
Articulo 15 '

Los Estados tomaran las medidas apropiadas para fijar el marco del libre ejercicio de las
actividades de investigacién sobre el genoma humano respetando los principios establecidos
en la presente Declaracion, a fin de garantizar el respeto de los derechos humanos, las
libertades fundamentales y la dignidad humana y proteger la salud publica. Velaran por que los
resultados de esas investigaciones no puedan utilizarse con fines no pacificos.

Articulo 16

Los Estados reconoceran el interés de promover, en los distintos niveles apropiados, la
creacion de comités de ética independientes, pluridisciplinarios y pluralistas, encargados de

apreciar las cuestiones éticas, juridicas y sociales planteadas por las investigaciones sobre el
genoma humano y sus aplicaciones.

E. SOLIDARIDAD Y COOPERACION INTERNACIONAL

Articulo 17

Los Estados deberan respetar y promover la practica de la solidaridad para con los individuos,
familias o poblaciones expuestos a riesgos particulares de enfermedad o discapacidad de
Indole genética. Deberian fomentar, entre otras cosas, las investigaciones encaminadas a
identificar, prevenir y tratar las enfermedades genéticas o aquéllas en las que interviene la

genética, sobre todo las enfermedades raras y las enfermedades endémicas que afectan a una
parte considerable de la poblacién mundial.
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Articulo 18

Los Estados deberan hacer todo lo posible, teniendo debidamente en cuenta los principios
establecidos en la presente Declaracion, para seguir fomentando la difusién internacional del
saber cientifico sobre el genoma humano, la diversidad humana y la investigacién genética, y a
este respecto favoreceran la cooperacién cientifica y cultural, en particular entre paises
industrializados y paises en desarrollo.

Articulo 19

a) En el marco de la cooperacién internacional con los paises en desarrollo, los Estados deben
velar por que:

I. Se prevengan los abusos y se evallen los riesgos y ventajas de la investigacion sobre el
genoma humano;

Il. Se desarrolle y fortalezca la capacidad de los paises en desarrollo para realizar
investigaciones sobre biologia y genética humanas;

Ill. Los paises en desarrollo puedan sacar provecho de los resultados de las investigaciones
cientificas y tecnoldgicas a fin de que su utilizacién en pro del progreso econémico y social
puedan redundar en beneficio de todos;

IV. Se fomente el libre intercambio de conocimientos e informacién cientificos en los campos de
la biologia, la genética y la medicina.

b) Las organizaciones internacionales competentes deben apoyar y promover las medidas
adoptadas por los Estados a los fines enumerados mas arriba.

F. FOMENTO DE LOS PRINCIPIOS DE LA DECLAIiACION

Articulo 20

Los Estados tomaran las medidas adecuadas para fomentar Iqs principios establecidos en la
Declaracién, a través de la educacion y otros medios pertinentes, y en particular, entre otras
cosas, mediante la investigacion y formacién en campos interdisciplinarios y mediante el
fomento de la educacién en materia de bioética en todos los niveles, en particular para los
responsables de las politicas cientificas.

Articulo 21

Los Estados tomaran las medidas adecuadas para fomentar otras formas de investigacién,
formacién y difusién de la informacién que permitan a la sociedad y a cada uno de sus
miembros cobrar mayor conciencia de sus responsabilidades ante las cuestiones
fundamentales relacionadas con la defensa de la dignidad humana que puedan ser planteadas
por la investigacion en biologia, genética y medicina y las correspondientes aplicaciones. Se
comprometen, ademas, a favorecer al respecto un debate abierto en el plano internacional que

garantice la libre expresion de las distintas corrientes de pensamiento socioculturales,
religiosas y filoséficas.
Articulo 22

Los Estados intentaran garantizar el respeto de los principios enunciados en la presente
Declaracién y facilitar su aplicacién por cuantas medldas resulten apropiadas.

Articulo 23

Los Estados tomaran las medidas adecuadas para fomentar mediante la educacion, la
formacién y la informacién, el respeto de los principios antes enunciados y favorecer su
reconocimiento y aplicacion efectiva. Los Estados deberan fomentar también los intercambios y
las redes entre comités de ética independientes, a medida que sean establecidos, para
favorecer su plena colaboracion.
Articulo 24

El Comité Internacional de Bioética de la UNESCO contribuira a difundir los principios
enunciados en la presente Declaracién y a proseguir el examen de las cuestiones planteadas
por su aplicacién y por la evolucién de las tecnologias en cuestién. Debera organizar consultas
apropiadas con las partes interesadas, como por ejemplo los grupos vulnerables. Presentara,
de conformidad con los procedimientos reglamentarios de la UNESCO, recomendaciones a la
Conferencia General y presentara asesoramiento en lo referente al seguimiento de la presente
Declaracion, en particular en lo tocante a la identificacion de practicas que pueden ir en contra
de la dignidad humana, como las intervenciones en linea germinal.

Articulo 25

Ninguna disposicién de la presente Declaracion podra interpretarse como si confiriera a un
Estado, un grupo o un individuo, un derecho cualquiera a ejercer una actividad o realizar un
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acto que vaya en contra de los derechos humanos y las libertades fundamentales, y en
particular los principios establecidos en la presente Declaracion.

Anexo I

LEY DE GARANTIAS DEL PATRIMONIO GENETICO HUMANO

A los efectos de esta ley se entiende por:
Genoma: conjunto de genes y regiones intergenéticas de una célula de una especie.

Informacion Genética: Comprende informacion sobre genes, productos de genes o herencia de
caracteristicas que pudieran derivar de una persona o miembros de su familia, especialmente
de aquella que pudiera proporcionar informacién acerca de la incidencia de enfermedades,
obtenida a través de examenes genéticos.

Miembro de la Familia: es miembro de la familia de una persona: su cényuge, hijo/a y todas
aquellas personas relacionadas por vinculo de sangre con la persona.

Examen genético: consiste en la evaluacién de la infermacion genética de una persona para
detectar posibles alteraciones cromosémicas y/o enfermedades genéticas; a los fines del
diagnéstico, orientacion terapéutica y asesoramiento genético familiar. Comprende ademas los
andlisis de ADN humano, cromosomas, proteinas y ciertos metabolitos para detectar genotipos,
mutaciones o cambios de cromosomas usados como medio de diagndstico.

Servicios genéticos: Significa servicios para la salud que incluyen tests genéticos,
suministrados para obtener, evaluar o interpretar informacién genética para diagndstico y
propositos terapéuticos y para educacion genética y asesoramiento.
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