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Resumen

La legislacion en la medicina gendmica busca un equilibrio entre el progreso cientifico, la
proteccion de la informacion genética y la ética. Estd investigacion analiza a fondo temas
importantes en este campo, como, proteger la privacidad de la informacidn genética, obtener un
consentimiento informado, evitar la discriminacion genética, garantizar un acceso justo a los

beneficios de la medicina genomica.

También se examinan los desafios sociales y personales de la genémica personalizada, asi
como los aspectos bioéticos y legales especificos de la investigacion genética en menores de edad
dentro de una familia. Estos temas, entre otros, forman un panorama complejo que requiere

atencion y regulacion.

Al explorar estos aspectos, se busca contribuir al desarrollo de politicas y marcos legales
que promuevan tanto el avance cientifico como la proteccién de los derechos individuales y
colectivos en el contexto de la medicina gendémica. La comprension y el abordaje adecuado de estas
cuestiones son esenciales para garantizar que los beneficios de la gendmica personalizada sean

accesibles de manera equitativa y responsable para toda la sociedad.

Palabras clave: Consentimiento informado, privacidad de datos genéticos, discriminacion

genética, bioética, acceso a la medicina gendmica
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Abstract

Legislation in genomic medicine seeks to balance scientific progress, protection of genetic
information, and ethics. This research thoroughly analyzes important topics in this field, such as
protecting the privacy of genetic information, obtaining informed consent, preventing genetic

discrimination, and ensuring fair access to the benefits of genomic medicine.

The social and personal challenges of personalized genomics are also examined, as well as
the specific bioethical and legal aspects of genetic research in minors within a family. These topics,

among others, form a complex landscape that requires attention and regulation.

By exploring these aspects, the aim is to contribute to the development of policies and legal
frameworks that promote both scientific advancement and the protection of individual and
collective rights in the context of genomic medicine. Understanding and adequately addressing
these issues are essential to ensuring that the benefits of personalized genomics are accessible in
an equitable and responsible manner for all of society.

Keywords: informed consent, privacy of genetic information, genetic discrimination,

bioethics, access to genomic medicine.
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Introduccion

La medicina gendmica ha experimentado un avance vertiginoso en las ultimas décadas,
impulsada por la ecuacion del genoma humano y el desarrollo de nuevas tecnologias. Esto ha
abierto un mundo de posibilidades para la prevencion, el diagnostico y tratamiento de
enfermedades, pero también ha planteado nuevos desafios éticos y legales.

En este contexto, la bioética y la legislacion juegan un papel fundamental para asegurar que
los beneficios de la medicina gendmica se distribuyen de manera justa y equitativa, y que se
respeten los derechos y la dignidad de las personas.

Durante mi analisis indague y plantee la pregunta; ¢Cuales seran las implicaciones éticas y
legales de los aspectos psicosociales relacionados con la medicina genémica, como el impacto
emocional de la revelacion de informacion genética y la estigmatizacion?

La justificacion para explorar el impacto psicosocial de la medicina gendmica radica en la
comprension profunda de como la revelacién de informacidén genética personalizada afecta
emocionalmente a los individuos y en la prevencién de posibles estigmatizaciones. Este aspecto es
crucial, ya que el conocimiento de informacion gendémica puede influir significativamente en la
percepcion de la identidad, el autoestima y la relacion con la salud mental de las persona.

Abordar este problema es esencial para desarrollar practicas éticas que minimicen los
riesgos psicosociales y promuevan un enfoque mas integral y compasivo en la implementacién de
la medina genémica.

En esta investigacion hice especial énfasis en la privacidad y confidencialidad de la
informacién genética y el consentimiento informado, puesto que la informacidén genética es
altamente sensible y puede ser utilizada para discriminar a las personas. Por ello es indispensable
proteger la privacidad y la confidencialidad de esta informacion. De la misma forma que también
hice especial énfasis en la discriminacion genética la cual puede ocurrir al momento de querer

adquirir un seguro de vida.

Materiales y método:
Se adopto un enfoque constructivista para esta investigacion, lo que permitié explorar las
experiencias y perspectivas de las personas afectadas por la revelacion de informacién genética y

la estigmatizacion en el contexto de la medicina gendmica. Dentro del paradigma constructivista,
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se utilizd un método cualitativo de investigacion. Este enfoque permitio una exploracion en
profundidad de las experiencias y perspectivas de las personas afectadas por la revelacion de
informacion genética y la estigmatizacion.

Y por ultimo se emplearon entrevistas en profundidad como técnica principal para recopilar datos.
Esta metodologia proporciond una comprension detallada de las experiencias y perspectivas de las

personas afectadas por la revelacion de informacion genética y la estigmatizacion.
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Capitulo 1

Implicaciones éticas y legales de la medicina gendmica

La medicina gendmica, que es el uso de la informacion de los genomas y sus derivados,
permite guiar la toma de decisiones medicas y es un componente clave de la medicina
personalizada. Sin embargo, este campo también presenta desafios éticos, sociales y legales que la
comunidad cientifica trata de resolver para compaginar los aspectos morales con el progreso de la
investigacion. Un principio ético fundamental en relacion con el conocimiento del genoma humano
es el de proteger la intimidad de los datos genéticos personales, evitando asi su difusion a terceros.

Este es un trabajo de investigacion del pregrado de derecho, por ende, se da mucho énfasis
a las implicaciones legales en la medicina gendmica, asi damos por entendido que el proyecto
genoma humano presenta diversas aplicaciones que, al no tener clara la cobertura legal, traen
consigo un nuevo paradigma con problemas éticos, sociales y legales que la comunidad cientifica
trata de resolver para compaginar los aspectos morales en el progreso de la investigacion, sin
embargo, se ha accedido a material legislativo.

Los datos genéticos son informacion altamente sensible que puede revelar aspectos intimos
de la vida de una persona, incluyendo su salud, predisposicion a enfermedades, rasgos fisicos e
incluso informacion sobre sus familiares, por ende, es fundamental proteger la intimidad de estos
datos para evitar la discriminacion genética, robo de identidad genética, estigmatizacién social,
perdida de control sobre la informacién personal y amenazas a la privacidad. Con respecto a la
discriminacion genética, la informacion genética podria ser utilizadas para discriminar a las
personas en el &ambito laboral, educativo, de seguros o incluso social, por ejemplo, una persona con
una predisposicion a una enfermedad genética podria ser rechazada para un trabajo.

Estar interesado en un crédito bancario para comprar un nuevo vehiculo, pero el banco al
indagar en tu vida y ver que has sido diagnosticado con una enfermedad neurodegenerativo que se
vera reflejada en 5 0 10 afios no se arriesgara a realizarte el préstamo.

Querer adquirir un seguro de vida, pero la entidad de seguros te venda un seguro de vida
mucho mas costoso o simplemente no lo haga, esto es discriminacion y estigmatizacion genética

O en ambito penal, al saber su diagnostico juan de 25 afios sufrira una enfermedad
neurodegenerativa al tener 40 afos, y este, al estar a cargo de 2 nifios, como medida desesperada

para salvar el futuro de sus hijos, decide delinquir.
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La medicina gendmica ha experimentado un avance vertiginoso en las ultimas décadas, con
el potencial de revolucionar la prevencion, el diagnostico y el tratamiento de enfermedades, sin
embargo, este progreso también ha planteado nuevas y complejas implicaciones éticas que
requieren una atencion cuidadose en cualquier contexto.

Una de las principales implicaciones éticas, seria, la privacidad y la confidencialidad. Como
se sefialé anteriormente, la informacidn genética es altamente sensible y puede ser utilizada para
discriminar a las personas. Es crucial proteger la privacidad y la confidencialidad de esta
informacion, especialmente en un contexto como el colombiano donde la violencia y la
estigmatizacion aun son prevalentes. El consentimiento informado es fundamental, ya que las
personas deben de tener un acceso a informacién clara y comprensible sobre los riesgos y
beneficios de las pruebas genémicas antes de dar su consentimiento. Es importante considerar las
barreras de acceso a la informacion y la educacion en salud que existe.

Otra implicacion ética fundamental es el acceso equitativo, ¢a que me refiero con el acceso
equitativo? No es un misterio que la medicina gendémica puede ser costosa y no todos tienen acceso
a ella. Es importante asegurar que los beneficios de la medicina gendmica sean accesibles para
todos, independientemente de su capacidad financiera, mas en un pais con profundas desigualdades
socioeconémicas como lo puede ser Colombia. También otro pilar fundante para un acceso
equitativo a la informacion genética seria acabar con la discriminacidn genética, ya que esta puede
ocurrir en el empleo, los seguros, educacion, financieramente, entre otros. Desde mi punto de vista
creo que es esencial desarrollar leyes y politicas para proteger a las personas de la discriminacién
genética, teniendo en cuenta las caracteristicas del mercado laboral colombiano.

Y como ultima y no menos importante, hay que hacer un especial énfasis en los aspectos
legales. El patentamiento de genes puede limitar el acceso a la medicina genémica y crear barreras
a la innovacion, es necesario encontrar un equilibrio entre la proteccion de la propiedad intelectual
y el acceso a los beneficios de la investigacion gendmica, teniendo en cuenta las limitaciones del
sistema de patentes colombiano, el consentimiento informado en la investigacion gendmica plantea
que es necesario desarrollar marcos legales para garantizar que el consentimiento informado sea
valido en el contexto de la investigacion genética, especialmente cuando se trata de menores de
edad o personas con discapacidades, esto puede dar rienda a la comercializacién de la informacion

genética, y con esto conllevar a traer unas consecuencias negativas para la privacidad y la
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discriminacion. Por ello, se requiere de una regulacion adecuada para proteger a las personas de
estas practicas, fortaleciendo las leyes existentes en Colombia.

En el marco de esta investigacion, se plantea que las implicaciones éticas y legales de la
medicina gendmica tiene una serie de desafios en Colombia como lo es, la falta de legislacion,
debilidades en la infraestructura bioética y las desigualdades sociales y religiosas.

En primer lugar, tenemos que Colombia cuenta con leyes que regulan la medicina genémica
y sus implicaciones éticas. Pero estas leyes cuentan con lagunas y es necesario reforzar y desarrollar
un marco legal que proteja los derechos de las personas y fundamente un desarrollo responsable de
esta rama de la medicina. Colombia necesita fortalecer su infraestructura bioética para poder
abordar los complejos desafios éticos y legales que plantea la medicina gendmica, esto incluye la
formacion de profesionales en bioética, la creacion de comités de ética en investigacion y
promocion del debate publico sobre estos temas. Por ultimo, tenemos las desigualdades sociales
que pueden limitar el acceso a la medicina gendmica y aumentar el riesgo de discriminacion
genética. Es necesario implementar politicas publicas que promuevan la equidad en el exceso a la

salud y protejan a las personas de la discriminacion.

Desde un punto de vista religioso, Colombia ha sido por excelencia un pais laico y por ello
cuando se habla de medicina genémica se debe hacer énfasis en la implicacion de la genémica
personalizada en las tradiciones culturales y religiosas.

La gendémica personalizada, que analiza el ADN de un individuo para brindar informacion
sobre salud, predisposiciones a enfermedades y respuesta a medicamentos, presenta un panorama
complejo en el contexto religioso colombiano, donde convergen diversas tradiciones culturales y
religiosas. Hay aspectos para considerar como lo es la cosmovision y creencias, la conexién con la
naturaleza y la madre tierra es fundamental para los pueblos indigenas, la intervencién en el cuerpo
y la manipulacion genética podrian ser vistas como una transgresion al orden natural. Para las
religiones afrocolombianas, el cuerpo tiene un significado espiritual y la enfermedad se asocia con
desequilibrios energéticos. La gendémica podria ser vista como una herramienta para comprender
el origen de las enfermedades, pero la intervencion genética podria ser controvertida, el
cristianismo por ejemplo, indica que algunas perspectivas podrian considerar la gendémica
personalizada como una forma de “mejorar y alterar” la creacion divina, lo cual podria generar un

debate religioso y médico.
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Por otro lado, el acceso a la tecnologia es una brecha importante ya que dificulta la
importacion de la gendmica personalizada en comunidades rurales.

Es importante promover un dialogo intercultural que incluya a las comunidades, lideres
religiosos, expertos en bioética y genetistas para que estos compartan informacion clara y veraz
sobre la gendmica personalizada, sus beneficios y riesgos, asi las comunidades podran identificar
preocupaciones Yy estas ser abordadas de manera respetuosa y por ultimo formular directrices éticas
que consideran la diversidad cultural y religiosa del pais

Frente a esto el estado tiene un rol fundamental y muy importante, ya que es labor de este
promover la investigacion de la gendmica personalizada con enfoque en las necesidades de la
poblacién colombiana y debe regular la tecnologia, esto implementando un marco legal que regule
el uso de la gendmica personalizada, protegiendo la privacidad y los derechos de las personas. Por
ultimo, debe garantizar un acceso equitativo, esto implementando estrategias para garantizar que
todas las personas tengan acceso a la informacion y los beneficios de la genémica personalizada.
La gendmica personalizada abre nuevas posibilidades para la medicina en Colombia, pero su
aplicacion debe ser acertada y respetuosa con la tradiciones culturales y religiosas del pais, es
necesario el dialogo intercultural y el marco legal solido para garantizar que la tecnologia se use
de manera responsable y ética.

En la actualidad, la genética se ha convertido en una herramienta indispensable en la gestion
adecuada de pacientes en todas las ramas de la medicina. La labor del genetista clinico y del
bioinformético ha adquirido un papel definitivo en la elaboracién de diagndsticos diferenciales para
la prescripcion precisa de tratamiento.

Como se ha sefialado anteriormente, el tema de la discriminacidén genética es un tema
bastante extenso, de cual requiere un capitulo completo para discutir de este, volviendo a las
implicaciones éticas y legales de la medicina genémica. Se ha planteado una reprogramacion
genética y edicion del genoma humano, la reprogramacion genética y la edicion del genoma
humano plantea preocupaciones éticas sobre la posibilidad de crear “bebés perfectos” 0 “bebés de
disefio” y con esto modificar la naturaleza humana, esto aplicando la técnica CRISPR, en los
ultimos afios, ha surgido una técnica que esta ganando prominencia y que esta transformando la
modificacion gendmica. Esta técnica se basa en el sistema inmunitario de las bacterias y es mas

rapida, econdmica y sencilla que las técnicas previas. Se ha logrado manipular el genoma de células
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animales y vegetales con ella. Este avance busca, entre otras cosas, la modificacién de genes
humanos para desarrollar nuevas terapias genéticas e incluso producir 6rganos completamente
funcionales. Sin embargo, existe un riesgo potencial de que se produzcan cambios no deseados en
el ADN que puedan pasar desapercibidos.

El desafio principal al trabajar con esta técnica no radica tanto en su aplicacion practico
como en cuestiones éticas relacionadas con la bioética. Una version mas avanzada de esta técnica,
conocida como edicion de calidad (prime editing), permite corregir mutaciones genéticas sin alterar
la cadena de ADN, lo que podria conducir a la reparacion de errores genéticos hereditarios y, por
ende, a la reduccion de enfermedades a largo plazo.

Las pruebas para identificar la presencia de genes dafiinos o enfermedades en la poblacién
se conocen como screening genético. Este método implica examinar la secuencia de bases de
segmentos especificos del ADN de la persona evaluada de manera general en sus objetivos. El
screening puede revelar diferentes aspectos relacionados con bases genéticas dafiinas: 1. Identificar
secuencias genéticas que, solo en combinacion con ciertos factores no genéticos, pueden resultar
en una enfermedad; 2. Informar sobre la presencia de bases genéticas dafiinas que, sin la influencia
de otros factores, eventualmente conducirdn a una enfermedad (como es el caso de las ataxias); 3.
Detectar personas afectadas por enfermedades genéticas; y 4. Determinar individuos que son
portadores de genes dafiinos, que son los mas comunes, lo que se busca con el prime editing es
corregir esto sin alterar la cadena del ADN.

La medicina genémica abre un mundo de posibilidades para la salud al permitir tratamientos
personalizados y mas eficientes. Sin embargo, su aplicacion exige una profunda reflexion sobre las
implicaciones éticas, sociales y legales que conlleva. La privacidad y la confidencialidad de la
informacion genética son pilares fundamentales para evitar la discriminacion y el uso indebido de
esta informacion. Es vital establecer mecanismos que la protejan. La medicina genémica no debe
ser un privilegio de unos pocos. Es necesario garantizar un acceso equitativo a sus beneficios,
especialmente en contextos con desigualdades socioecondmicas como el colombiano. La
implementacion de leyes y politicas que regulen el uso de la gendmica personalizada, protegiendo
los derechos de las personas, es indispensable para asegurar una aplicacion ética y justa de esta
tecnologia. Las nuevas tecnologias como la reprogramacién genética y la edicion del genoma
humano requieren un debate publico y reflexivo sobre sus implicaciones éticas. La genética ofrece

importantes beneficios como los estudios de filiacion y la autodeterminacion reproductiva, siempre
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y cuando se aborden con responsabilidad los aspectos éticos, sociales y legales que la rodean. En
conclusion, la medicina gendmica tiene un enorme potencial para mejorar la salud de las personas,
pero su desarrollo debe ir acompafiado de un compromiso ético y social que garantice su uso
responsable y justo.
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CAPITULO 2
Aspectos psicosociales de la medicina gendmica & Impacto emocional de la revelacion de

informacidn genética

Para el derecho, el descubrimiento del genoma humano es un espacio nuevo que se abre a
la profesion. La intervencion en el ambito del genoma en la actualidad es compleja pero no
imposible. Se considera que las funciones de los abogados se concentran en acciones relacionadas
con la familia, la orientacion, promocion y preservacion de esta, asi como en la promocion de
valores, el desarrollo integral del individuo, la defensa de los derechos humanos, la gestién de las
diferencias familiares y la resoluciéon de conflictos. Este nuevo panorama exige un cambio de

actitud frente a las orientaciones anteriores.

El descubrimiento del genoma humano resulta intrigante debido a las diversas criticas
constructivas, reflexiones y aportes de diversas disciplinas sobre las posibles transformaciones y
modelos de vida familiar que podrian surgir con los cambios individuales en el futuro. Se plantean
interrogantes sobre como cambiaran la percepcion del individuo, las relaciones interpersonales, la
concepcion de la familia, la solidaridad humana, la ética, la filosofia e incluso la demografia,
incluyendo la reproduccion y las formas de reproducirse.

En esta investigacion cuestiono si el descubrimiento del genoma humano traerd mas
complicaciones a la familia o si generara cambios mas profundos de los que conocemos hasta
ahora. Todo lo anteriormente descrito invita a la reflexion. Sin embargo, en la actualidad, la
humanidad dispone de una herramienta poderosa para intentar comprender el comportamiento
humano a través del genoma humano. En otras palabras, se puede investigar para entender por qué
el ser humano es creativo, impulsivo, carifioso, agresivo o incluso por qué comete actos como el

robo o el asesinato, y determinar si estas actitudes se deben a factores genéticos o ambientales.

La revolucion del genoma humano genera esperanzas para algunas personas en la deteccion
de enfermedades genéticas, pero también despierta temores debido a posibles aplicaciones sociales.
En el futuro, el conocimiento del genoma podria llevar a parejas a solicitar pruebas genéticas en

embriones concebidos in vitro antes de su implantacion en el utero materno. Ademas, si la genética
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puede explicar la conducta criminal, algunos podrian considerar a los criminales como victimas de
sus genes en lugar de violadores de la ley.

Dentro del &mbito legal, es crucial seleccionar las normativas adecuadas para regular los
avances en ciencias y tecnologia relacionados con la vida. Algunos expertos en bioética abogan
por una legislacion internacional respaldada por un tribunal penal internacional para supervisar el
progreso del genoma humano y prevenir posibles abusos por parte de gobiernos, entidades
aseguradoras o instituciones publicas y privadas que podrian utilizar diagndsticos genéticos para

discriminar.

En nuestro pais, se estan considerando aspectos de regulacion genética en el articulo 132
del Cddigo Penal, que permite la manipulacion genética unicamente con fines terapéuticos. El
articulo 133 prohibe la clonacion, aunque permite la investigacion en este campo, mientras que el
articulo 134 prohibe el trafico de embriones. el &mbito del genoma humano es crucial educar a las
personas sobre los avances genéticos, prevenir la discriminacion y hacer valer las leyes que
protegen los derechos humanos, evitando asi posibles abusos de gobiernos autoritarios o

dictatoriales que podrian emplear estas tecnologias para practicas eugenésicas.

Algunos juristas, especialmente los que siguen los preceptos de la Iglesia Catdlica,
argumentan que el inicio de la vida humana se produce en el momento de la concepcidn, cuando
el espermatozoide fecunda el 6vulo. Esto influye en debates sobre la experimentacion y disposicion
sobre embriones in vitro, asi como en la discusion sobre la legalidad del aborto. El estatus juridico
del embrién en el laboratorio sigue siendo objeto de disputa, pero se reconoce la necesidad de
proteccion especial, especialmente en asuntos relacionados con la investigacion, la terapia, la
clonacién y el descarte o congelacion de embriones. Aunque no hay consenso sobre como definir
su estatus legal, se reconoce la importancia de garantizar su proteccién en la legislacion.

El genograma, también conocido como arbol genealdgico, representa una herramienta
fundamental en genética. Es una opcion facil de realizar y valiosa por la informacion que
proporciona. Su correcta elaboracion puede ayudar a descartar hipdtesis sobre enfermedades
familiares, evitando asi pruebas analiticas innecesarias. Sin embargo, su limitacion radica en su

naturaleza estatica, que requiere actualizacién periodica.



BIOETICA'Y LEGISLACION EN LA MEDICINA GENOMICA: DESAFIOS ETICOS Y LEGALES... 18

Por otro lado, las pruebas analiticas genéticas son estudios de laboratorio que han ido
disminuyendo en coste y complejidad. Estas pruebas se dividen en citogenéticas, moleculares y
bioguimicas/metabdlicas, con resultados positivos, negativos o no concluyentes, que a menudo se
deben a variantes genéticas de significado incierto.

El progreso significativo en la secuenciacion de nueva generacion ha revolucionado el
diagnostico de enfermedades hereditarias, permitiendo la identificacion de casos genéticamente
heterogéneos mediante paneles de genes, exomas o0 genomas completos, algo que era practicamente
imposible antes de esta tecnologia.

La medicina personalizada también llamada medicina estratificada o medicina P4, son
procedimientos médicos que separan pacientes en grupos para practicas, intervenciones y/o
productos que se basan en su respuesta predictiva o riesgos de enfermedad. La medicina gendmica
ha revolucionado el panorama de la atencion médica, abriendo un mundo de posibilidades para la
prevencion, el diagnostico y el tratamiento de enfermedades. Sin embargo, esta revolucion también
ha traido consigo una serie de desafios psicosociales que necesitan ser cuidadosamente
considerados. En esta investigacion expondré a detalle los aspectos psicosociales y los impactos
emocionales de la revelacion de informacion genética, analizando su impacto en individuos,
familias y la sociedad en general.

En primer lugar, se analizo el impacto que tenia esta en los individuos, esto genero un
resultado y de este resultado desgloso 3 temas importantes como lo son; ansiedad y angustia, duelo
genético y por Gltimo estigmatizacion y discriminacion.

Al recibir un diagndstico gendmico puede generar una gran carga emocional, especialmente
si se trata de una condicion con riesgo de padecerla o transmitirla a la decendencia. El miedo a lo
desconocido, la incertidumbre sobre el futuro y las posibilidades de ser discriminado pueden
desencadenar ansiedad, angustia e incluso depresion. Mientras que el proceso de adaptacion a un
diagnostico genético puede ser similar al duelo por una perdida, se hace esta relacion ya que el
individuo puede experimentar sentimientos de tristeza, ira, culpa y negacion mientras asimila la
nueva informacion sobre su salud y sus posibilidades.

El temor al estigma y la discriminacion por parde de la familia, amigos, comparieros de
trabajo e incluso profesionales de la salud puede ser un factor importante de estrés para las personas
con condiciones genéticas. Esta estima puede afectar la autoestima, sus relaciones sociales y sus

oportunidades de vida.
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Un diagnostico genético puede tener un impacto significativo en la dinamica familiar, las
relaciones entre padres, hijos y hermanos pueden verse alteradas por las nuevas responsabilidades,
las decisiones dificiles y las emociones que surgen a raiz del diagndstico, la comunicacién familia
debe ser abierta y honesta, esto es fundamental para afrontar los desafios psicosociales de la
medicina gendmica. Sin embargo, las familias pueden encontrar dificultades para hablar sobre estos
temas genéticos, sea por miedo, vergienza o falta de conocimiento. Por ende, el apoyo emocional
y practico de la familia es crucial para las personas que enfrentan un diagndstico genético. Sin
embargo, no todas las familias tienen la capacidad o los recursos para brindar este apoyo de una
manera efectiva, lo cual el estado deberia buscar formas para brindar apoyo a las personas que lo
requieran y se vean vulnerados sus derechos por culpa de estigmatizacion o discriminacion
genética.

El impacto en la sociedad deriva de un punto de vista de ética y discriminacion, los avances
en la medicina gendmica plantean importantes dilemas éticos relacionados con la privacidad, la
discriminacion y el uso de informacion genética, es necesario establecer marcos legales y éticos
claros para garantizar que la informacion genética se use de manera responsable y justa.

La medicina gendmica no esta distribuida equitativamente en la sociedad, aunque varios
profesionales de la salud entran en discusién en que la medicina genémica a dia de hoy es mucho
mas accesible econdmicamente gracias a la evolucion de la tecnologia que ha permitido que los
médicos realicen procedimientos genéticos mucho mas facil, la realidad en un pais dividido
politicamente es otra, y a lo largo de esta investigacién pude concluir que la medicina genémica
no esta distribuida equitativamente en la sociedad. Las personas de bajos recursos o en barrios
populares! pueden tener dificultades para acceder a pruebas genéticas, asesoramiento y tratamiento,
lo que exacerba las desigualdades existentes en salud, por otro lado, la educacién y la
sensibilizacion sobre la medicina genémica son fundamentales para reducir el estigma y la
discriminacion, y para fomentar una comprension mas profunda de los desafios psicosociales que

enfrentan las personas y familias afectadas.

! Barrio popular: area vulnerable en la que viven personas de bajos recursos, principalmente en las grandes ciudades
son areas mayoritarias en Colombia y en América Latina, que exhiben dindmicas urbanas, sociales y culturales
particulares.



BIOETICA'Y LEGISLACION EN LA MEDICINA GENOMICA: DESAFIOS ETICOS Y LEGALES... 20

CAPITULO 3

Discriminacién genética, una probleméatica para el derecho.

La discriminacion se refiere a cualquier diferenciacion o criterio que permita la creacion de
divisiones o estereotipos. Este concepto, desde sus inicios, ha tenido una connotacién negativa
debido a su uso para propositos desventajosos, como la marginacion o vulneracién de ciertos
grupos. En esencia, la discriminacion se basa en destacar caracteristicas fisicas o cognitivas para

sefialar una diferencia, la cual se asocia socialmente con un prejuicio negativo.

La discriminacion genética se manifiesta cuando las personas son tratadas de manera
diferente basandose en alguna caracteristica de su cddigo genético o genoma. Esto puede incluir
factores como la probabilidad de desarrollar una enfermedad genética. Este tipo de discriminacion
puede tener multiples formas y afectar a individuos en diversas esferas de su vida. Por ejemplo, se
puede utilizar informacidn genética en su contra en situaciones laborales, al evaluar su elegibilidad
para un seguro de salud o de discapacidad, en el &mbito educativo o en la provision de atencion
médica. Esto implica que decisiones importantes sobre una persona, como su contratacion, acceso
a beneficios o tratamientos médicos, pueden ser influenciadas negativamente por el conocimiento
de su predisposicion genética a ciertos trastornos, lo que pone en riesgo la igualdad de

oportunidades y el respeto a la privacidad.

Hablar de discriminacién genética implica diferenciar o tratar de manera distinta a una
persona y su entorno familiar debido a cualidades, caracteristicas o desviaciones respecto a lo que

se considera un "genoma normal”.

Histéricamente, ha existido discriminacion genética incluso antes de que se pudiera
interpretar completamente nuestro ADN. Un ejemplo claro es el Régimen Nacional Socialista (111
Reich, Alemania), que basaba sus diferencias sociales en el origen, aspecto y caracteristicas
genéticas de las personas y sus familias. Estas practicas estaban estrechamente vinculadas a lo que
hoy conocemos como eugenesia, incluyendo la educacion sanitaria para la prevenciéon de la

natalidad, la reproduccion responsable y medidas de esterilizacion para aquellos considerados



BIOETICA'Y LEGISLACION EN LA MEDICINA GENOMICA: DESAFIOS ETICOS Y LEGALES... 21

"debiles mentales™ o "genéticamente defectuosos”. De manera similar, las luchas contra el racismo
en todo el mundo, especialmente en Estados Unidos y Africa, reflejan laimportancia de los factores
genéticos en la discriminacion. La esclavitud y su defensa durante las guerras civiles americanas,
el sistema del Apartheid, y las luchas por la liberacién, asi como las organizaciones que buscaban
mantener el status quo, estaban basadas en argumentos sociales, culturales y politicos de origen
etnocentrico, que se derivaban en cuestiones de codificacion y predisposicion genética relacionadas
con la pigmentacion de la piel. Lo mismo se puede decir de las luchas sociales por el
empoderamiento de las mujeres y las condiciones sociales, econdémicas, politicas y culturales

derivadas del cromosoma X, que hasta hoy siguen siendo un tema de debate.

El color de piel y el sexo estan determinados genéticamente, al igual que enfermedades
como el Huntington o el cancer de mama. Sin embargo, la forma en que cada agente
socioecondmico trata esta informacion genética varia radicalmente. La cuestion clave es determinar
hasta qué punto es aceptable, social y juridicamente, un trato diferencial basado en la informacién

genética.

Para ilustrar este dilema, se pueden considerar dos litigios judiciales en el Estado de Hesse.
En agosto de 2013, el Estado de Hesse rechazo el ingreso al servicio militar de una candidata, a
pesar de haber aprobado todas las instancias de examen exitosamente, debido a un informe médico
que indicaba una probabilidad del 50% de sufrir la enfermedad de Huntington, basada en
antecedentes familiares. El informe sugeria que su condicion genética la haria incapaz de
desempefiar las tareas requeridas en el futuro. La candidata present6 una reclamacion ante la Corte
Administrativa de Darmstadt, que fall6 a su favor, ordenando al Estado de Hesse que la incorporara
al puesto solicitado, argumentando que la predisposicién a una enfermedad no era razén suficiente

para negar el acceso a un puesto legitimamente obtenido.

En otro caso en Hesse, un candidato al servicio militar presentd una reclamacion tras ser
rechazado para las evaluaciones de aptitud debido a su peso actual de 120 kg, considerandose su
estado de salud inadecuado para el puesto. La Corte Administrativa de Frankfurt confirmé la
decision de la administracion, basandose en los riesgos potenciales para su salud al participar en

las evaluaciones, a pesar de que el candidato no padecia ninguna enfermedad actual. Fue tratado



BIOETICA'Y LEGISLACION EN LA MEDICINA GENOMICA: DESAFIOS ETICOS Y LEGALES... 22

como si tuviera una condicion patologica que le impedia desempefiar adecuadamente las tareas del

puesto.

Por ejemplo, La demencia es una enfermedad cronica y progresiva que, hasta hace pocos
afos, se consideraba una consecuencia natural del envejecimiento. Sin embargo, la evidencia actual
muestra que su origen es multicausal y que puede afectar a adultos en edades mas tempranas. Esta
enfermedad impacta tanto al individuo como a su familia debido a la discapacidad y dependencia
que genera. Existen aspectos de su origen que todavia no estan claros para la comunidad cientifica,
lo que dificulta la comprension general de la enfermedad. Al igual que otros trastornos mentales,
la demencia suele estar asociada a la estigmatizacion, lo que puede desalentar a los pacientes y sus

familias de buscar atencion médica de manera oportuna.

Por ello, es fundamental integrar a los cuidadores y familiares de personas con demencia
en el manejo integral de la enfermedad. Esto ayudaria a sensibilizar a la poblacion colombiana 'y a

implementar acciones protectoras que mitiguen los efectos de la demencia.

La estigmatizacion de la demencia y otros trastornos mentales tiene un impacto
significativo en la decision de las personas de buscar ayuda en los servicios de salud. El estigma
puede hacer que las personas sientan vergienza, miedo al rechazo o discriminacion, lo que dificulta
gue busquen ayuda a tiempo. Ademas, la falta de comprension y empatia hacia quienes padecen
demencia puede llevar a que se minimicen sus sintomas o se les reste importancia, retrasando asi
el diagnostico y tratamiento adecuado. Es fundamental sensibilizar a la poblacion, incluyendo a los
familiares y cuidadores, para que sepan identificar los signos de la demencia y brindar el apoyo
necesario a quienes la padecen. La lucha contra el estigma y la promocion de la conciencia son
clave para fomentar el acceso oportuno a los servicios de salud y mejorar la calidad de vida de las

personas con demencia.

Encontrar bases de datos con informacion actualizada ha sido un reto importante para esta
investigacion, sin embargo, tomare de referencia algunas bases de datos de afios anteriores, para

asi poder explicar el punto de este capitulo.
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En el siguiente grafico, plasme, la poblacion que es mas propensa a padecer enfermedades
mentales, en este caso la demencia, esto tomando en cuenta el sexo las poblaciones.
FIGURA 1.3 Casos de demencia segun el genero
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Grafica realizada por Mariana Valencia Rios, estudiante del pregrado de estadistica universidad nacional de Colombia,
sede Medellin

En la gréfica se observa que, a partir que avanzan los afios (2009) son més los casos de
demencia para ambos géneros. En el 2009 fueron reportados al menos 6176 casos de demencia en
hombres, mientras que 10192 casos fueron reportados para mujeres, y asi, a lo largo de los afios se
puede evidenciar que las mujeres son mas propensas a padecer demencia, teniendo su pico mas
alto en el 2015 con 30887 casos reportados de demencia en mujeres.

El contrato de seguro, en su calidad de contrato de consumo, ha sido influenciado por los
avances biotecnoldgicos de las ultimas décadas, los cuales han permitido el acceso a informacién
genética precisa sobre las personas. La gestion de esta informacion genética impacta
profundamente la relacién de consumo y plantea nuevos desafios para el derecho, que debe

proteger la intimidad y prevenir la discriminacion.

Existen cuatro temas relacionados con la genética que presentan mayores retos legales: a)

la manipulacion genética; b) el tratamiento y proteccion de la informacién genética; c) la
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discriminacion basada en razones genéticas; y d) la apropiacion del material genético (Bergel,
2002). La informacion genética proporciona a la medicina una capacidad diagnostica superior,
aungue no siempre va acompafiada de un desarrollo terapéutico equivalente. Se dispone de més
datos sobre enfermedades y pacientes, pero puede faltar la capacidad correspondiente para tratar

esas patologias.

El contrato de seguro se fundamenta en el concepto de riesgo, que se entiende como una
eventualidad perjudicial que, al ocurrir, genera una necesidad patrimonial. Su propdsito es cubrir
las necesidades econdmicas causadas por este hecho inesperado que impacta el patrimonio, la vida
o0 la salud de una persona (Sobrino, 2003).

El seguro es un contrato oneroso en el que una de las partes, el asegurador, asume un riesgo
y cubre una necesidad eventual de la otra parte, el tomador del seguro, por la posible ocurrencia de
un evento especifico. Esto se hace a cambio de una contraprestacion en dinero, por un monto que
puede ser determinado o determinable, y la obligacion depende de circunstancias cuya gravedad o

ocurrencia son desconocidas (Halperin, 1966).

La finalidad del seguro es la cobertura de un riesgo a cambio de una prima, que es la medida
econodmica del riesgo cubierto. El asegurador debe evaluar el riesgo basado en la probabilidad de
ocurrencia del evento dafino, para que el seguro pueda ser ofrecido a una prima razonable desde
el punto de vista econdmico. Pocas instituciones desempefian una funcion tan crucial y extendida
como el contrato de seguro mediante la transferencia del riesgo. Los seguros tienen tres objetivos
principales: distribuir el riesgo, minimizar el impacto adverso en las personas y reducir los costos
totales para la sociedad en general. Aunque es evidente que nadie puede evitar la muerte, algunas
personas fallecen o quedan seriamente incapacitadas a una edad temprana debido a enfermedades
graves, lo cual afecta a las compafiias aseguradoras que brindan seguros para reemplazar ingresos
0 pagar servicios médicos cuando ocurre un evento inesperado. En el ambito doctrinal se ha
debatido si disponer de informacion genetica afecta el elemento de riesgo en los contratos de
seguro. Existen dos posturas al respecto. La primera sostiene que el riesgo no se ve afectado, ya
gue aungue se sepa que el evento dafino ocurrird, no se puede determinar cuando. La segunda

postura argumenta que el riesgo si se ve influido, ya que la informacion genética revela las
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predisposiciones del asegurado, permitiendo un calculo mas preciso del riesgo (Menéndez
Menéndez, 1994).

Este conflicto ha ganado intensidad desde la aparicion del Proyecto Genoma Humano, que
ha planteado en el &mbito juridico la cuestion del uso de la informacion genética de los individuos
(Wangensteen, 1997).

Desde la perspectiva de las compafiias de seguros, la informacion genética puede ser muy
atil, ya que les permitiria conocer con mayor precision las vulnerabilidades especificas de cada
persona, mejorando asi la clasificacion de los riesgos. El proceso de clasificacion de riesgos permite
a los actuarios tratar de manera desigual a diferentes solicitantes, agrupando a los clientes en
categorias (Yanes, 1995). La disponibilidad de informacién genética permitiria a los actuarios
establecer grupos de riesgo que de otra manera no serian identificables, basdndose en la dotacion
genética. Se supone que una clasificacion de este tipo podria aumentar las primas o incluso privar
de cobertura a aquellos con predisposicidn a ciertas enfermedades genéticas (Sobrino, 1999).

Sin duda, es valido afirmar que el uso de informacidon genética puede conducir a préacticas
discriminatorias por parte de las compafias de seguros. Las aseguradoras pueden emplear esta
informacidn para realizar una seleccion adversa, rechazando a aquellos clientes que presentan

riesgos muy desfavorables para la aseguradora.

La discriminacion se manifiesta cuando se hace una distincion basada en un aspecto de la
persona, del cual ésta no es responsable, y que restringe su acceso a ciertas ventajas disponibles
para otros miembros de la sociedad (Alvarez Gonzalez, 2006).

Por ejemplo, ser portador de un gen recesivo podria ser erroneamente considerado como un estado
patoldgico latente, lo que podria resultar en la denegacion de un seguro. El desarrollo de muchas
enfermedades depende en gran medida de factores no genéticos, como el medio ambiente, la dieta,
las condiciones laborales, el lugar de residencia y los habitos del individuo. Ademas, las
enfermedades genéticas que se manifiestan tardiamente tienen expresiones variables. La
manifestacion de estas enfermedades no suele ser uniforme ni universal, lo que dificulta establecer

parametros generales aplicables a todos los individuos del grupo.
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El contrato de seguro, como un contrato de consumo, es un &mbito donde deberia aplicarse
ampliamente el principio del "favor debilis" para proteger al asegurado, ya sea como usuario o
como victima de un evento perjudicial o de un acto ilicito.Tradicionalmente, los seguros se basan
en célculos actuariales, los cuales, mediante la experiencia acumulada y sistematizada, permiten
predecir la probabilidad de que ocurra un determinado evento. Disponer de informacién genética
especifica permitiria prever con mayor exactitud las enfermedades que el asegurado podria
desarrollar. Mediante el andlisis del perfil genético de una persona, seria posible inferir su
predisposicion a ciertas patologias, aunque esto implicaria invadir un aspecto muy personal del

individuo.
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Conclusiones

La medicina gendmica representa un avance significativo en el campo de la salud,
permitiendo la personalizacion de los tratamientos y el diagnostico de enfermedades de manera
mas precisa. Sin embargo, este progreso conlleva una serie de desafios éticos, sociales y legales
que deben ser abordados de manera cuidadosa y responsable. Uno de los principales aspectos éticos
a considerar es la proteccion de la privacidad y confidencialidad de la informacidn genética,
evitando la discriminacién y el uso indebido de estos datos sensibles. Es crucial garantizar un
consentimiento informado adecuado y promover un diélogo intercultural que respete las tradiciones
y creencias de cada individuo. Ademas, la equidad en el acceso a la medicina gendmica es
fundamental para garantizar que todos tengan la oportunidad de beneficiarse de estos avances,
independientemente de su condicion socioecondmica. Asimismo, es crucial desarrollar marcos
legales sélidos que protejan los derechos de las personas y regulen el uso responsable de la

tecnologia gendmica.

En este sentido, Colombia enfrenta desafios como la falta de legislacion clara, debilidades
en infraestructura bioética y desigualdades sociales que deben ser abordadas para promover un uso
ético y equitativo de la medicina gendmica en el pais. Es necesario fortalecer la formacion en
bioética, crear comités de ética en investigacion y promover politicas pablicas que fomenten la

equidad en el acceso a la salud.

En resumen, la medicina gendmica ofrece un gran potencial para mejorar la salud y el
bienestar de las personas, pero su implementacion debe ser cuidadosa y ética para garantizar
beneficios reales sin comprometer la privacidad, la equidad y la dignidad de los individuos. La
colaboracion entre la comunidad cientifica, los legisladores, los profesionales de la salud y la
sociedad en general es clave para asegurar un uso responsable y ético de esta tecnologia innovadora

en Colombia y en el mundo.
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