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Introduccion

Tanto el descubrimiento de genes previamente
desconocidos como el desarrollo de nuevas
pruebas genéticas van en incesante aumento. Los
cientificos realizan constantes adelantos en la
interpretacion del papel que juega la genética en
muchas enfermedades y afecciones a la vez
comunesy complejas, tales como las cardiopatias,
el cancer y la diabetes, adquiriendo asi
conocimientos que tal vez conduzcan un dia al
desarrollo de tratamientos médicos ajustados a
cadaindividuo. Los cambios revolucionariosen la
practica de la medicina y la salud publica
producidos por estos adelantos medicos y
tecnoldgicos podrian ejercer un impacto muy
significativo sobre la sociedad.

Las pruebas genéticas pueden ser utilizadas de
diversos modos. Su utilizacion mas directa es el
diagnostico o la confirmacidon del diagnéstico de
enfermedades en individuos que presentan
sintomas.  Algunas pruebas también pueden
proporcionar informacién prondstica sobre el
curso de una enfermedad, es decir acerca de su
gravedad o de la edad de aparicion de los primeros
sintomas. Hay otras pruebas que pueden ser
empleadas para confirmar la existencia de
enfermedades en personas que aln no presentan
sintomas y también, pero con un grado de
precision variable, para predecir el riesgo que
corren algunos individuos sanos de contraer
ciertas enfermedades. En todos los casos, estas
pruebas se utilizan solamente para detectar o
predecir enfermedades. No se desarrollan con
fines terapéuticos, como las terapias génicas,
aunque sus resultados pueden sugerir
determinados tratamientos.

En la actualidad existen varios centenares de
pruebas genéticas de uso clinico, y muchas mas se
encuentran en vias de desarrollo, esperandose que
su nimero y variedad aumente rapidamente a lo
largo de la préxima década. Se estima que el
Proyecto del Genoma Humano, un ambicioso
esfuerzo de colaboracion internacional establecido
y auspiciado por agrupaciones publicas y
privadas, entre ellas el Ministerio de Energia de
los Estados Unidos (DOE) y el Instituto Nacional
de la Salud (NIH), terminara de secuenciar el
genoma humano antes del afio 2003. La
informacidn obtenida como fruto de este proyecto
probablemente llevara a un aumento vertiginoso
en el nimero de pruebas disponibles y
determinard las pautas futuras para el desarrollo
de nuevos enfoques en materia terapéutica.

En el interin, sin embargo, han surgido dudas
referentes tanto a la rapidez de la aparicion de
estas pruebas como a la forma de adoptarlas para
su uso en la provisién de atencion médica. Estas
dudas son menores cuando se trata de pruebas de
uso comun cuya eficacia en la deteccion de
enfermedades presentes o potenciales ha sido
demostrada. La preocupacion aumenta, sin
embargo, en caso de pruebas mas recientes que
aun no han sido suficientemente evaluadas, y cuya
utilidad clinica todavia no se ha comprobado.

El Ministerio de Salud y de Servicios Humanos de
los EE.UU. (DHHS) reconoce que es muy
importante que el publico comprenda que si bien
las pruebas genéticas pueden ser extremadamente
beneficiosas, también plantean posibles riesgos
médicos y sicoldgicos a individuos y familias,
como asimismo riesgos de indole socioecondmica
gue podrian llegar a afectar tanto a grupos
poblacionales como a sus integrantes individuales.



A medida que aumenten los usos diagnosticos y
predictivos de las pruebas genéticas, y se perciban
con mayor claridad sus efectos sociales, su
impacto serd mayor y, en ultima instancia, nos
afectara a todos. Dado que tanto la utilizacion
como las ramificaciones del uso de estas pruebas
aun no han alcanzado su punto méaximo, se debe
analizar si los programas actuales para garantizar
la seguridad y eficacia de las pruebas genéticas
son satisfactorios o si seran necesarias medidas
de supervision adicionales antes de su uso en gran
escala.

El DHHS cre6 el Comité Asesor del Secretario
sobre Pruebas Genéticas (SACGT) conel finde
ayudar al pais a prepararse para algunos de los
cambios que ocurrirdn en la practica clinica y la
salud puablica por el empleo continuo y creciente
de pruebas genéticas. Durante la primera reunion
del SACGT, que tuvo lugar en junio de 1999, el
Subsecretario de salud e inspector general de
sanidad solicitd6 al comité que estudiara, en
conjunto con el publico estadounidense, si los
sistemas actuales para la seguridad y eficacia de
las pruebas genéticas son satisfactorios o si se
necesitan medidas de supervision adicionales. El
SACGT emplea los cinco métodos siguientes para
obtener los comentarios del publico: 1) una
instancia por medio del Registro Federal; 2) una
circular postal dirigida especificamente a
organizaciones e individuos interesados; 3) una
encuesta interactiva a través de su website
(http://www4.0d.nih.gov/oba/sacgt.htm); 4) una
asamblea puablica (27 enero 2000 en Baltimore,
Maryland); 5) el andlisis y la revision
retrospectiva de publicaciones. Si luego de haber
consultado al publico y analizado el asunto, el
SACGT determina que es necesario recurrir a
medidas de supervision adicionales, se le ha
encomendado que recomiende las medidas
apropiadas por medio del informe general que
presentara al inspector general de sanidad el 15 de
marzo del afio 2000.

Genes v Enfermedad

El genoma humano es muy extenso. Se estima
gue contiene entre 100.000 y 140.000 genes

constituidos por entre 3.000.000.000 vy
4.000.000.000 elementos quimicos que se
encuentran en 23 pares de cromosomas. Los
genes se componen de ADN vy transmiten las
instrucciones para que el organismo elabore y
utilice tanto las proteinas como las enzimas que le
son esenciales. Las proteinas son indispensables
para la estructuracion, el funcionamiento y la
regulacion de todas las células, tejidos y érganos
del cuerpo.

Se estima que entre 3.000 y 4.000 enfermedades
y afecciones de indole claramente hereditaria se
deben a mutaciones genéticas. Algunas de ellas —
tales como la enfermedad de Huntington, la
fibrosis quistica, la neurofibromatosis y la
distrofia muscular de Duchenne — resultan de la
mutacion de un s6lo gen. Las mutaciones
genéticas también intervienen en el cancer, las
enfermedades del corazén, la diabetes y muchas
otras enfermedades comunes y crénicas. Sin
embargo, es poco probable que estas
enfermedades se desarrollen a partir de una séla
mutacion genética. Las alteraciones genéticas
pueden acrecentar el riesgo que corren ciertos
individuos de contraer algunas de esas
enfermedades, ya que éstas resultan de la
combinacion acumulada de factores tanto
genéticos como ambientales, entre ellos la dieta y
el uso del tabaco.

Las alteraciones genéticas causan enfermedades
de muchas maneras, existiendo un ndmero
igualmente elevado de formas de detectar dichos
cambios —algunas directas y otras menos directas.
Ademas, cuando unaenfermedad o predisposicion
a cierta enfermedad se debe a varios genes —
teniendo en cuenta que hay factores ambientales
que también influyen — es ain mas complicado
dilucidar el significado de un gen en particular o
de un conjunto de genes en el desarrollo de una
enfermedad. Aunque las alteraciones a menudo
son heredadas, también pueden desarrollarse
durante el curso de la vida de una persona
(mutacion adquirida). Por eso, un dafio genético
ocurrido en el curso de la vida de un individuo no
habria podido ser detectado en la infancia.



Pruebas Genéticas

Una prueba genética implica el andlisis de
cromosomas, genes y/o productos génicos (tales
como proteinas 0 enzimas) para determinar si una
persona tiene la alteracion genética relacionada
con cierta enfermedad. Se administran pruebas
genéticas para una variedad de propdsitos, entre
los que se encuentran los siguientes:

. Para diagnosticar una enfermedad o
afeccion genética en un feto en vias de
desarrollo (diagndstico prenatal);

. Para detectar ciertas enfermedades
genéticas en recién nacidos (examenes
masivos de deteccidn en recién nacidos);

. Para determinar si un individuo es
portador de una copia de un gen mutado
causante de unaenfermedad recesiva (una
enfermedad recesiva solamente se
desarrolla si las dos copias del gen que la
causa son mutantes) con el fin de evaluar
el riesgo que corre dicho individuo de
transmitir la mutacion a sus hijos
(pruebas de portadores);

. Para identificar o confirmar el
diagnostico de wuna enfermedad o
alteracion en un individuo afectado
(pruebas de diagnostico/pronostico); y

. Para determinar si ciertas personas que
tienen un historial familiar de
determinada enfermedad, pero no
presentan sintomas, poseen la mutacion
génica causante de dicha enfermedad
(pruebas presintomaticas); y

. Para determinar la probabilidad de que un
individuo sano poseedor 0 no de un
historial familiar de cierta enfermedad la
desarrolle (pruebas predictivas).

Las pruebas genéticas pueden ser empleadas para
la deteccién masiva (“screening”) de afecciones
genéticas. En las pruebas de screening, se ofrece
la oportunidad de someterse a pruebas genéticas a
determinados grupos o poblaciones que

presumiblemente tienen mayores probabilidades
de ser portadores de un gen que aumenta el riesgo
de enfermedad en ellos o sus hijos.

Actualmente hay 200 laboratorios en los Estados
Unidos que efectGan pruebas genéticas para
determinar la existencia de 300 enfermedades o
afecciones, y se esté investigando la posibilidad
de desarrollar pruebas para detectar 325
enfermedades o afecciones més. En tiempos
recientes, ha surgido cierta inquietud acerca del
impacto que podria tener el patentamiento de
genes humanos sobre las pruebas genéticas, dado
gue algunos propietarios de estas patentes han
comenzado a restringir el uso de sus
descubrimientos genéticos por medio del cobro de
elevados estipendios por los derechos de patente,
lo mismo que a establecer licencias exclusivas o
simplemente a rehusarse de plano a licenciar su
descubrimiento. Estas restricciones podrian tener
un efecto muy adverso sobre la accesibilidad, el
precio y el control de la calidad de las pruebas
genéticas.

Terminologia Usada para Evaluar las Pruebas
Genéticas

Para poder comprender los puntos concernientes
a la supervision que esta considerando el SACGT,
es importante familiarizarse con la terminologia
bésica empleada por los laboratorios y los
proveedores de atencion médica al evaluar la
eficacia y la utilidad de las pruebas genéticas.

El término validez analitica se refiere a cuan
satisfactorio es el desempefio de una prueba en el
laboratorio, es decir, al grado de correccion con
gue dicha prueba mide la propiedad o
caracteristica que se supone deba medir
(tratdndose de una prueba genética, la propiedad
puede ser ADN, proteinas o metabolitos). En
otras palabras, ¢se desempefia esta prueba como
sus fabricantes dicen que lo hace? En ese caso,
debe obtener los mismos resultados repetidamente
y en diferentes laboratorios (siempre que los
procedimientos sean iguales).

Una prueba puede poseer validez analitica, o sea
gue puede detectar lo que se supone deba detectar,



pero esa informacion en si misma carece de
significado si no sirve para diagnosticar o predecir
unaenfermedad. Por lo tanto, una prueba también
debe ser clinicamente valida. La validez clinica
se refiere al grado de precision con el cual una
prueba predice una afeccion clinica. Por ende,
toda prueba que detecta acertadamente una
enfermedad o predisposicion es considerada
clinicamente vélida. Durante el periodo de
desarrollo de una prueba, y en tanto su porcentaje
de aciertos alin no esté claramente determinado,
ésta solo debera ser empleada en personas que se
sabe padecen de dicha afeccion (como también en
personas que, con seguridad, no la tienen).

La utilidad clinica se refiere a lo Gtil que es una
prueba y al valor que tiene la informacion que
proporciona para la persona que se somete a ella.
Si una prueba es util, los resultados que arroja —
sean positivos 0 negativos — proporcionan
informacion valiosa a la persona que se somete a
ella, puesto que ésta permite que dicha persona
trate de obtener un tratamiento efectivo o tomar
medidas de prevencion. Aun si no existe ningun
tipo de intervencion para el tratamiento o la
prevencion de una enfermedad o afeccion, el
conocimiento de un resultado puede aportar otro
tipo de beneficios.

La validez y la utilidad de las pruebas genéticas,
tanto a nivel clinico como al de laboratorio, son
factores de importancia al sopesar los riesgos y
ventajas que presentan dichas pruebas, y también
al considerar los procedimientos que aseguren su
uso apropiado.

El informe completo de la consulta publica del
comité contiene un andlisis méas profundo de éstos
y otros términos, como también del proceso de la
administracion de pruebas genéticas. Otra fuente
de informacion basica sobre lo concerniente a los
genes, las mutaciones génicas, la investigacion
genética y las pruebas genéticas es el folleto
Understanding Gene Testing, publicado por el
National Cancer Institute (Instituto Nacional del
Céncer) y el National Human Genome Research
Institute (Instituto Nacional de Investigacion del
Genoma Humano). Se puede obtener en

http://www.accessexcellence.org/AE/AEPC/NI
H/index.html).

Mecanismos Actuales para la Supervision de
Pruebas Diagndsticas

En la actualidad, casi todas las pruebas genéticas
son reguladas de algun modo por organismos
federales. En 1988, bajo los auspicios de la
Administracion de Finanzas de la Salud (HCFA),
los Centros para el Control y la Prevencion de
Enfermedades (CDC) y la Administracion de
Alimentos y Drogas (FDA) se establecieron un
conjunto de regulaciones conocidas como las
Enmiendas para el Mejoramiento de los
Laboratorios Clinicos (CLIA). Ademas, a través
de la ley federal de alimentos, drogas y
cosméticos, la FDA regula los elementos que
componen las pruebas y los kits diagndsticos. Por
altimo, todos los estudios auspiciados a nivel
federal estan sujetos a normas federales que
protegen a las personas que son objeto de
estudios. También hay organizaciones privadas
que, en colaboracion con la HCFA y los CDC,
proporcionan supervisién en su capacidad de
agentes del gobierno, actuando como instituciones
gue otorgan reconocimiento oficial y
desarrollando pautas y normas de laboratorio.
Algunos estados también intervienen en la
supervision de las pruebas genéticas.

En lo que atafie a las medidas actuales de
supervision, cabe notar que toda prueba
empaquetada y vendida en forma de kit a otros
laboratorios, es considerada un dispositivo
diagndstico, y como tal debe ser aprobada o
autorizada por la FDA antes de su distribucion
publica. Por otra parte, hay pruebas, comunmente
llamadas “mezclas caseras”, desarrolladas vy
provistas por algunos laboratorios en calidad de
servicios, que no requieren la aprobacion ni el
visto bueno de la FDA. Esta ha declarado que
posee la autoridad necesaria para regular dichas
“mezclas caseras”, pero hasta la fecha no ha
tratado de extender su autoridad de forma que



incluyaa las pruebas basadas en tales mezclas. La
agencia hacomenzado a establecer cierto grado de
regulacion sobre las pruebas en base a “mezclas
caseras” mediante el establecimiento de medidas
de control sobre los ingredientes activos
(reactivos) que utilizan los laboratorios para
efectuar pruebas genéticas. La regulacion exige a
los fabricantes de reactivos que se atengan a
ciertas medidas de control y practicas correctas de
manufactura, pero generalmente no requiere un
examen a fondo de los reactivos antes de su uso.

Tarea del SACGT

Se le ha solicitado al SACGT que, al pasar revista
sobre las medidas actuales de supervision de las
pruebas genéticas, tenga en cuenta tanto los
beneficios como los riesgos potenciales
(socioecondmicos, sicologicos y médicos) de las
pruebas genéticas para los individuos, las familias
y la sociedad. También se le ha pedido al comité
que considere el desarrollo de un método para
clasificar a las pruebas genéticas de acuerdo con
sus beneficios y riesgos. Para determinar su uso
apropiado en la préactica clinica y en el campo de
la salud publica es de suma importancia tener en
cuenta tanto los beneficios como los riesgos de
cada prueba genética.

Los cinco puntos principales que se le ha pedido
considere el SACGT figuran méas abajo en
negritas. Debajo de cada uno de los puntos
principales se encuentra una breve discusion
acerca de una respuesta posible al problema,
seguida por varias preguntas relacionadas con el
tema. Para permitir que el publico exprese sus
opiniones acerca de otros topicos relacionados
con el tema de las pruebas genéticas, se ha
agregado un grupo de seis preguntas adicionales.

Punto 1: ¢Qué criterios conviene usar para
sopesar los beneficios y riesgos de
las pruebas genéticas?

Al considerar este punto, el SACGT ha
identificado tres criterios bésicos que podrian
usarse para evaluar los beneficios y los riesgos de
una prueba genética: 1) la validez clinica, que se

refiere a la precisién con la que una prueba
diagnostica o pronostica una afeccién; 2) la
utilidad clinica, que implica la identificacion de
las consecuencias de los resultados positivos y
negativos de las pruebas genéticas; y 3) las
consecuencias sociales de las pruebas genéticas.
Dado que tanto la validez como la utilidad clinica
de una prueba genética pueden variar segin la
afeccion médica de que se trate o la poblacion
sobre la cual se realiza la prueba, estos criterios
deben ser evaluados por separado para cada
prueba.

Prequntas Relacionadas

1.1 ¢Cuéles son los beneficios/riesgos de
someterse a una prueba genética?

1.2 ¢ Cuales son los aspectos mas
inquietantes de las pruebas genéticas
disponibles en la actualidad?

13 ¢ Qué expectativas tienen las personas
sobre las pruebas genéticas, tales como si
poseen un alto grado de precision y
pueden ayudar en la toma de decisiones
importantes en lo personal o en materia
de salud?

14 ¢Es importante al decidir someterse a
una prueba genética el saber si existe
un tratamiento para la enfermedad o
afeccion que la prueba podria detectar?
La informacidn que proporciona una
prueba ¢Es importante por si misma?

15 ¢Podrian influir las dudas acerca de la
confidencialidad de los resultados de las
pruebas genéticas sobre la decision de un
individuo de someterse a una de éstas?

1.6 ¢ Se diferencian las pruebas genéticas de
otras pruebas médicas tales como las
pruebas de sangre para diagnosticar la
diabetes o medir el colesterol? ¢Habria
que observar mas cautela o mayor
reserva con los resultados de las

pruebas genéticas que con otros
registros medicos?



Punto 2: ¢Cdmo se pueden emplear los
criterios para sopesar los beneficios
y riesgos de las pruebas genéticas
para establecer distintas categorias
de pruebas? ¢Cuales serian estas
categorias y qué método podria
utilizarse para asignar pruebas a
cada categoria?

El SACGT ha estudiado la posibilidad de usar la
validez clinica, la utilidad clinica y los aspectos
sociales como criterios para caracterizar los
riesgos potenciales que podrian acompafiar a cada
prueba. En base a esta informacion, las pruebas
se podrian clasificar en categorias tales como “de
alto riesgo” y “de bajo riesgo”. Sin embargo, tal
clasificacion no seria sencilla ni directa, ya que
dependeria de una combinacion de factores,
incluyendo las caracteristicas de cada prueba, la
disponibilidad de tratamientos seguros y eficaces
y las consecuencias sociales del diagndstico o la
deteccion de una situacion de riesgo.

Prequntas Relacionadas

2.1  ¢Hay pruebas genéticas que suscitan mas
inquietudes éticas, legales, médicas y
sociales que otras y no habria que
clasificarlas por lo tanto en una categoria
especial que requiera mayor supervision?
Siendo asi, ¢cuales serian las pruebas o
tipos de pruebas que habria que clasificar
dentro de dicha categoria?

2.2  ¢Existen pruebas genéticas que no
suscitan mayores preocupaciones, no
necesitando por lo tanto supervision
especial? Siendo asi, ¢cuéles serian las
pruebas o tipos de pruebas que habria que

clasificar dentro de dicha categoria?

Punto 3: ¢Qué procedimiento habria que
utilizar para acopiar, evaluar y
transmitir datos acerca de pruebas
individuales o conjuntos de pruebas
de cada categoria?

Los datos acerca de las pruebas podrian ser
acopiados y evaluados por una variedad de
fuentes, entre ellas organizaciones profesionales,
laboratorios, instituciones académicas y/o
agencias gubernamentales. Se podria continuar
con la préctica actual de permitir que los
laboratorios tomen decisiones basadas en los
datos que ellos mismos acopian y analizan, tanto
propios como de otras fuentes, tales como
publicaciones o declaraciones de consenso. Otra
opcion seria que cada laboratorio que ofrezca una
0 ma&s pruebas genéticas se responsabilice del
acopio y el analisis de la informacion necesaria
para demostrar que sus pruebas se adhieren a las
normas nacionales. Unatercera opcion seriadejar
en manos de una agencia del gobierno la tarea de
coordinar la produccion y el acopio de esta
informacién, como también la de definir las
exigencias apropiadas para cada prueba. Como
cuarta posibilidad, cabe la de formar un consorcio
de asociaciones gubernamentales, profesionales e
industriales con el fin de que éste produjese,
acopiase y analizase los datos referentes a las
aplicaciones clinicas.

Prequntas Relacionadas

3.1 Dado que el acopio de datos es un
proceso progresivo, ¢qué tipo de sistema
o0 procedimiento habria que
establecer para acopiar, evaluar y
distribuir datos sobre la validez
analitica, la validez clinica y la utilidad
clinica de las pruebas genéticas?

3.2 ¢De qué forma se podria estructurar el
sistema o procedimiento para el acopio,
la evaluacion y la distribucion de datos
con el fin de asegurar la
privacidad y confidencialidad de los



datos recogidos?

Punto 4: ¢Cuales son las opciones disponibles
para la supervision de pruebas
genéticas y cudles son las ventajas y
desventajas de cada opcion?

Se le ha solicitado al SACGT que se concentre en
el tema de la supervision de la seguridad y la
eficacia de las pruebas genéticas — especialmente
en el desarrollo, el uso y la comercializacién de
pruebas genéticas elaboradas por laboratorios
clinicos. EI SACGT reconoce que, ademas del
desarrollo de las pruebas, su uso y su
comercializacién, hay muchos otros aspectos que
pueden tener un impacto igualmente importante
sobnre la seguridad y eficacia de una prueba
genética, tales como el entrenamiento y la
educacion de los proveedores de salud, el
conocimiento del pablico acerca de la genética y
las patentes de genes. Otro aspecto de indagacion
es la supervision de pruebas genéticas que
proporcionan informacion no médica. EI SACGT
abordard estos aspectos prioritarios cuando haya
completado su tarea actual.

El SACGT recibe con agrado cualquier
comentario del publico sobre si son necesarias
medidas adicionales de supervision, y de serlo,
sugerencias en cuanto a la forma de enfocarlas.
Si, como resultado de sus deliberaciones y de la
consulta publica, el SACGT determina que hace
falta adoptar medidas adicionales de supervision,
algunos de los rumbos a tomar podrian ser el
fortalecimiento y la expansion de las regulaciones
actuales de CLIA o de la FDA, la formulacion de
lineamientos y estadndares voluntarios, la
formacion de consejos de revision entre diferentes
agencias o la formacién de un consorcio de
representantes del gobierno, la industria y las
organizaciones profesionales. Al considerar si
son necesarias medidas adicionales de
supervision, es importante tener en cuenta como
éstas podrian afectar al sistema actual y atodas las
partes. Cualquier propuesta que implique nuevas
medidas de supervision sobre este tipo de
tecnologia de crecimiento tan vertiginoso, debera,
entre otros puntos, tener presentes los pros y los

contras, asi como también la naturaleza dindmica
de las investigaciones y la tecnologia genética.

Prequntas Relacionadas

4.1 Se esté acopiando informacion acerca de
la precision, lavalidez y la utilidad de las
pruebas genéticas por medio de estudios
de investigacion. ¢En qué momento
deberia considerarse lista para su uso a
nivel general una prueba experimental?
¢Es importante asegurar la
disponibilidad inmediata de una prueba
aun si su validez no ha sido establecida
del todo? ¢Podrian variar los criterios
para determinar que una prueba ya esta
lista para el uso publico de acuerdo con
el tipo de prueba de que se trate? Dado
que es particularmente dificil acopiar
datos sobre la validez de pruebas para
enfermedades raras, ¢no harian falta
pautas especiales para asegurar el
acceso del publico a las pruebas para
detectar enfermedades raras, y en ese
caso, qué pautas convendria adoptar?

4.2 ¢ Qué nivel de confianza deben tener las
personas en la informacion que les
proporcionen las pruebas genéticas?
¢Deberia variar el grado de confianza de
acuerdo con la enfermedad en cuestion
(por ejemplo, si se trata de céncer o,
contrariamente, de piorrea) o con el uso
de la prueba (por ejemplo, si es prueba
predictiva o diagndstica)?

4.3 ¢Es suficiente como medida de
supervision el poner a disposicion del
publico toda la informacion que se tiene
acerca de una prueba genética, tal como
su precision, su capacidad de prediccion
y los tratamientos existentes?

4.4 ¢Conviene que uno de los métodos de
supervision sea el revisar e inspeccionar
todos los materiales de propaganda
dirigidos al pablico (tales como anuncios
comerciales, letreros o avisos de



Internet) y a los proveedores de
salud (tales como folletos u
hojitas informativas) para
asegurarse de que sus contenidos
son veraces? ¢Es suficiente esta
medida de supervision?

45 ¢ Es necesario ofrecer informacién/
asesoramiento genético provisto por una
persona especialmente entrenada cada
vez que se ofrece una prueba genética?
¢Hay que hacerlo en el caso de cualquier
prueba genética o s6lo de algunas?

4.6 Asegurar laseguridad y la eficacia de las
pruebas genéticas puede acarrear
algunos inconvenientes. ¢Estén
dispuestos los usuarios a cargar con los
costos de medidas adicionales de
supervision de pruebas genéticas (en
forma de precios méas altos, primas de
seguros de salud o impuestos)? ¢Estan
dispuestos a esperar los usuarios a que se
compruebe la eficacia de las pruebas
genéticas antes de tener acceso a una
nueva prueba?

Punto 5: ¢Cudl es el nivel de supervision
adecuado para cada categoria de
pruebas genéticas?

Es posible que los niveles de supervision deban
ajustarse al grado de riesgo que presenten las
pruebas, a su objetivo y a la etapa que hayan
alcanzado en su desarrollo. En tanto el SACGT
no haya tenido oportunidad de analizar los
comentarios del pablico, seria prematuro de su
parte expresar cualquier opinién acerca de si
conviene o no implementar medidas adicionales
de supervision, y de ser asi, qué forma darles. El
SACGT recibe con agrado cualquier comentario
publico al respecto.

Prequnta Relacionada

51 ¢Qué clase de supervision tendria la
flexibilidad necesaria tanto para

incorporar como para responder a los
rapidos avances de la genética?

Punto 6: ¢Hay otros temas que se consideren
de interés publico en el &rea de las
pruebas genéticas?

6.1 ¢Estan dispuestas las personas a divulgar
los resultados de sus pruebas genéticas y
otros datos identificables de sus registros
médicos con fines de estudio y para
adelantar el conocimiento de las pruebas
genéticas? Por ejemplo, a menudo se
conservan los tumores extirpados
quirdrgicamente para permitir que los
investigadores los utilicen para estudiar
el cancer. ¢Habria que disponer de
lasmuestras de tejidos de personas con
trastornos genéticos de la misma forma
que los especimenes cancerosos? ¢O
considera el publico que esto podria
acarrear problemas de confidencialidad?
Y en ese caso ¢Que procedimientos
especiales de consentimiento informado
debieran usarse?

6.2 Todos los estudios de investigacion sobre
seres humanos o muestras de tejidos
humanos identificables auspiciados por
el gobierno o sujetos a las normas de la
FDA deben ser revisados por un consejo
de revista institucional (IRB). Un IRB es
un cuerpo de revisién especialmente
constituido o nombrado por una
organizacion con el fin de proteger el
bienestar de los sujetos humanos
reclutados para su participacion en
investigaciones biomédicas o del
comportamiento). Algunos estudios que
comprenden pruebas genéticas no
corresponden a ninguna de estas
categorias y por ende, no requieren ser
revisados por un IRB. ¢Deberian ser
revisadas por un IRB todas las pruebas
genéticas experimentales?

6.3 Para algunas pruebas médicas (por
ejemplo, recuentos globulares de rutina),



no es preciso que los pacientes
den su consentimiento escrito.
Antes de efectuar una prueba
genética, ¢no deberian los
proveedores de salud obtener un
consentimiento escrito? ¢Habria
gue aplicar esto a todas las
pruebas o solamente a algunas?
Los laboratorios a cargo de las
pruebas ¢no tendrian que exigir
una declaracion de que todos los
sujetos han dado su
consentimiento escrito antes de
proporcionar las pruebas?

6.4 ¢Apoya el publico la opcion de poder
obtener una prueba genética
directamente de un laboratorio sin tener
gue conseguir la referencia previa de su
proveedor de servicios médicos? ¢Por
qué si 0 por qué no?

6.5 ¢Habria que tener en cuenta algun punto
0 cuestion adicional referente al tema de
las pruebas genéticas?

Procedimiento para la Consulta Publica vy

Comentarios

El SACGT se esfuerza por dar amplia cabida a la
participacion del publico en la consideracion de
estos puntos. La colaboracién del pablico en este
proceso enriquecerael anélisis de estos problemas
gue realiza el SACGT y las recomendaciones que
este consejo extienda al DHHS. ElI SACGT
tendrd sumo agrado tanto en recibir los
comentarios del publico como en obtener la
perspectiva de éste en cuanto a la supervision de
las pruebas genéticas.

Le agradeceremos nos envie sus comentarios
antes del 31 de enero del afio 2000 a la siguiente
direccion:

Secretary’s Advisory Committee on Genetic
Testing

National Institutes of Health

6000 Executive Boulevard, Suite 302

Bethesda, Maryland 20892

301-496-9839 (FAX)

scl12c@nih.gov (email)
(http://www4.0d.nih.gov/oba/sacgt.htm)



