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PRÓLOGO


Rafael Amo Usanos


Director de la Cátedra de Bioética de la Universidad Pontificia Comillas


El libro que tengo el honor de presentar es fruto del XXXIII Seminario Interdisciplinar de Bioética que la Cátedra de Bioética de la Universidad Pontificia Comillas celebró en la sede de ICADE de la citada Universidad los días 9 y 10 de mayo de 2019.


Es un Seminario más que se añade a la larga lista de los que se han venido celebrando, ininterrumpidamente desde el año 1986, organizados por esta Cátedra, fundada por Javier Gafo en 1987. Ahora bien, el formato de este año presentaba algunas novedades.


Tras una reflexión del Consejo de la Cátedra se decidió abrir el Seminario a todo aquel profesional que estuviese interesado, por eso cambió su sede. En los años anteriores se asistía por invitación y se solía celebrar fuera de Madrid; en los últimos años, en El Pardo. Tras repetidas evaluaciones se pensó que, con el fin de que el enorme trabajo que supone la preparación y celebración de un Seminario Interdisciplinar de estas características impactase más en una sociedad cada vez más necesitada de reflexiones serias, calmadas y plurales, no bastaba la participación limitada de las personas invitadas; había que invitar a todo aquél que quisiese participar, a todo aquel que busque algo más que la información que cabe en un tuit.


Así, con el XXXIII Seminario se ha inaugurado otra forma de celebración, abierta al público general –aunque experto– y no sólo al que es invitado. Es un cambio que supone comenzar un camino lento pero que no pierde el horizonte: que la sociedad tenga un espacio de reflexión plural, interdisciplinar, seria y profunda sobre temas de actualidad bioética.


Por otra parte, este Seminario ha sido preparado por Javier de la Torre y el Consejo de la Cátedra, pero me correspondió a mi llevarlo a la práctica, ya que el 17 de enero de 2019 el rector de la Universidad decidió nombrarme director de la Cátedra de Bioética. Es un honor para mí ocupar este puesto y solo tengo palabras de agradecimiento para el Rector, el decano de la Facultad de Teología –de la que depende la Cátedra–, la Universidad y la Compañía de Jesús.


Así la cosas, la arquitectura interna del Seminario y, por tanto, de este libro que recoge lo que allí se dijo, se debe al trabajo de Javier de la Torre al que agradezco su buen hacer y su disponibilidad a la hora de ayudarme en la tarea, no siempre fácil, de ocupar un puesto de esta responsabilidad. Se trata no solo de dirigir una institución, con más o menos actividad, sino la de ser fiel al espíritu con que nació o, mejor dicho, con que la hizo nacer Javier Gafo, sj. Se quiere hacer bioética en Compañía que –a mi juicio– tiene un doble significado. Por una parte, la bioética exige el trabajo de muchos buscando la pluralidad y la interdisciplinariedad. Por otra, hacerlo al estilo de la Compañía de Jesús, con los acentos que a la teología moral –y a la bioética– imprime el estilo de Ignacio de Loyola.


Para este XXXIII Seminario interdisciplinar de bioética se eligió la problemática bioética en torno al cáncer. Se resumió en el contúndete título: Bioética y cáncer.


Las cifras dan idea de la magnitud de la cuestión del cáncer y por sí mismas justifican estas jornadas: Según los datos de la sociedad española de oncología médica, el cáncer sigue constituyendo una de las principales causas de morbilidad del mundo, con aproximadamente 14 millones de casos nuevos en el mundo en el año 2012. Las estimaciones poblacionales indican que el número de casos nuevos probablemente aumente en un 70% en las próximas décadas, alcanzando los 24 millones de casos aproximadamente en el año 2035. El cáncer es la segunda causa de muerte a nivel global, y fue responsable de 8,8 millones de muertes en el año 2015 según datos de la Organización mundial de la Salud. Atendiendo a predicciones poblacionales, se calcula que el número de muertes producidas por tumores aumentará a más de 14 millones en el año 2035.


Ahora bien, el cáncer es mucho más que números, cifras y estadísticas. Incluso mucho más que los avances biomédicos para poder curarlo o convertirlo en enfermedad crónica, como se puede prever. La comunicación del diagnóstico del cáncer a una persona puede ser considerado un enunciado performativo; de esos que no realizan el hecho, sino que lo que realizan es un cambio de conducta como efecto del enunciado.


El diagnóstico del cáncer, el enunciado “tiene usted un cáncer” que, pronunciado de múltiples formas, tantas veces se escucha en las consultas de oncología de España y el mundo entero no es un enunciado performativo locutivo. Nadie padece un cáncer porque le haya sido diagnosticado, pero si es de tipo perlocutivo, tiene el poder de realizar un cambio en la vida del paciente: sus hábitos, sus esperanzas de vida, sus ilusiones, sus deseos, sus amores y desamores, etc. Todo un universo nuevo lleno de constelaciones de miedos, angustias, etc. aparece en su vida y cambiará irremisiblemente su conducta y la de quienes le rodean: desde los profesionales sanitarios que lo atienden hasta el círculo de amistad y familiar más cercano que le acompaña.


Este es el poder de unas sencillas palabras, pero que están dotadas del carácter de enunciado performativo con capacidad perlocutiva.


En este universo nuevo que se crea por el poder de un diagnóstico hay miles de aristas por abordar. Surgen problemas no solo de alcance científico y médico sino también otros con dimensión ética. De la observación y estudio de estos se ocuparon los catorce ponentes que participaron. En este libro recogemos trece de las intervenciones.


En el primer capítulo del Dr. D. Ramón Colomer –que a su vez actúa de forma introductoria– se describe magníficamente el estado de la cuestión sobre los últimos avances en la medicina contra el cáncer y se dibuja un primer esbozo de las problemáticas éticas: Medicina de precisión en oncología: éxitos y perspectivas.


A continuación, el resto de los capítulos recoge la historia de un cáncer, desde su predicción y prevención hasta el final de la vida del paciente, pasando por la sostenibilidad económica del sistema de salud ante los tratamientos cada vez más complejos y más caros; sin olvidar la vivencia del cáncer y la ayuda de la espiritualidad de dicha vivencia, además de la ayuda narrativa que supone el tratamiento del cáncer en el cine. Y cierra el libro la difícil problemática de la comunicación del diagnóstico.


Sobre la anticipación al cáncer: la predicción y prevención, Federico de Montalvo trata los problemas bioéticos de los test directos al consumidor con una intervención titulada: Cuando la predicción del Cáncer llama a las puertas de la ética y el derecho: una reflexión sobre los test directos al consumidor. Y María Berdasco sobre las aportaciones de la epigenética a la predicción del cáncer: Aportaciones de la Epigenética al diagnóstico predictivo del cáncer: más allá de los genes.


Carlos Camps escribe sobre el espinoso asunto de la sostenibilidad: Sostenibilidad en cáncer: investigación, innovación y valor.


Por lo que respecta a la vivencia del cáncer escriben José Carlos Hernández Fernández: Intruso en la Familia, lo que aprendí con el cáncer, una desgarradora historia en primera persona; Julio de la Torre Montero, Buena práctica clínica. Cuidado y Bioética; y Lourdes Chocarro González, El niño con cáncer y necesidades paliativas.


La problemática de la toma de decisiones al final de la vida de un enfermo con cáncer es abordado de forma complementaria por dos autores: Del Doctor haga todo lo posible al Doctor haga lo más conveniente, por Juan Carlos Trallero Fort y Eutanasia y suicido asistido en el cáncer. Algunos datos y reflexiones, por Javier de la Torre Díaz.


El papel de la espiritualidad en la vivencia del cáncer es estudiado por Pau Miquel Diego, Sin ruido: un lenguaje para el cuidado espiritual; y Xabier Azcoitia Zabaleta, Espiritualidad en la incertidumbre.


La perspectiva de la vivencia del cáncer se ve iluminada con la narrativa del cine que recoge la aportación La imagen del cáncer en el espejo del cine, de Beatriz Ogando Díaz.


Cierra el libro el capítulo Aspectos bioéticos de la información al paciente oncológico de Pilar Sabín Domínguez. Un capítulo eminentemente práctico que pretende ayudar en una de las cuestiones más complejas de la relación sanitario-paciente por lo que al cáncer se refiere. La que contiene toda la fuerza de un enunciado performativo.


En la lectura transversal de este libro se pueden observar tres ejes. El primero es el de las temáticas abordadas. Se han tratado los problemas fundamentales de la bioética: la autonomía del paciente en la toma de decisiones, el problema del consentimiento informado, la relación sanitario paciente, el actual problema de la propiedad de datos y la confidencialidad, la beneficiencia, la justicia y equidad, el problema demográfico, la sostenibilidad, etc…


El segundo eje es el de los modelos de ética. Se ha utilizado desde el principialismo hasta la ética narrativa (que hizo llorar a los asistentes), pasando por la ética del cuidado o de la responsabilidad y de la solidaridad. Desde éticas inmanentes hasta las transcendentes.


El tercer eje es el de la interdisciplinariedad: abundan, en esta publicación, los datos científicos de calidad (genéticos, médicos, de enfermería); temas de derecho; los principios éticos y las cuestiones epistemológicas post-poperianas que implica la nueva medicina de precisión; temas teológicos en los escritos sobre la espiritualidad.


Así este libro posee las dos características imprescindibles para que la reflexión bioética tenga calidad y sea significativa para una sociedad, la de nuestro tiempo, que no admite dogmatismos: es interdisciplinar y es plural.


Esta publicación no solo pretende recoger el trabajo realizado para que pase a formar parte de un archivo histórico, busca poder ayudar a profesionales sanitarios, pacientes y familiares a poder tomar decisiones morales en el difícil mundo del cáncer.


El carácter performativo del diagnóstico del cáncer, como se ha indicado más arriba, hace surgir una nueva constelación de problemas con alcances éticos para los que, a menudo, los profesionales, pacientes o familiares no están preparados. Quizá por la simple razón de que nunca se los han planteado o porque habiéndolo hecho su solución no es sencilla y necesitan conocer otras reflexiones, para poder tomar la decisión conforme a su conciencia.


Esta es la vocación última de esta publicación, la transferencia de conocimiento de la Universidad a la sociedad.


Espero, sinceramente, que este libro contribuya a que todos los implicados en la toma de decisiones –personal sanitario, familiares y amigos, y enfermos de cáncer– puedan actuar conforme a criterios éticos y tomar sus decisiones con una conciencia formada.


Quiero agradecer a la Fundación Sanitas la ayuda para celebrar estos Seminarios y poder afrontar los gastos de las publicaciones. También agradecer al Consejo de la Cátedra su ayuda para la planificación y buen desarrollo del Seminario. No quisiera terminar esta presentación sin tener un recuerdo para Ignacio Bonet, jesuita, miembro del Consejo de la Cátedra fallecido recientemente. A todos, y antes que a nadie a Dios, muchas gracias.









MEDICINA DE PRECISIÓN EN ONCOLOGÍA: ÉXITOS Y PERSPECTIVAS BIOÉTICAS


Dr. Ramon Colomer


Jefe de Servicio de Oncología Médica. Hospital Universitario La Princesa, Madrid


Profesor de Oncología y Director de la Cátedra UAM-Fundación Instituto Roche de Medicina Personalizada de Precisión, Universidad Autónoma de Madrid


Se entiende habitualmente por medicina de precisión (Mirnezami, 2012) en oncología la adaptación del tratamiento médico a las características individuales de cada paciente con cáncer. Ello implica que las decisiones sobre el tratamiento del cáncer se tomarán en base a la integración de la información clínica y los hábitos del paciente con las características genómicas y moleculares del tumor (Garrido, 2018).


Los aspectos que sustentan esta idea incluyen el conocimiento de las alteraciones genéticas y moleculares que producen el desarrollo de tumores y de metástasis, el desarrollo de fármacos que actúen a nivel de dichas alteraciones, el almacenamiento en red de los datos relevantes de los pacientes (datos moleculares, genéticos, clínicos, respuesta a tratamientos, etc.), las nuevas posibilidades de gestión y explotación de grandes volúmenes de datos generados y el análisis de Big Data para la creación de nuevo conocimiento.


La oncología es la disciplina médica líder en la medicina de precisión. Si la oncología convencional es aquella que define los cánceres según el órgano en el cual se originan (cáncer de colon, cáncer de mama, cáncer de pulmón, etc.), la oncología de precisión define los cánceres según sus causas moleculares, además de los signos y síntomas tradicionales.


La implementación de todos estos aspectos implica un cambio muy importante en la manera de prestar atención sanitaria al paciente oncológico, y sin duda generará en ocasiones problemas éticos en la manera de enfocar el proceso diagnóstico y terapéutico.


1. ONCOLOGÍA DE PRECISIÓN


1.1. De uno en uno


El desarrollo de la oncología de precisión (Ciardello, 2014) ha sido posible gracias a los grandes avances en la tecnología de biología molecular de los últimos 30 años, y la posibilidad de hallar dianas moleculares contra los cuales se dirigen fármacos concretos. Inicialmente, cada alteración molecular se asoció a uno o varios fármacos. En la tabla que sigue mostramos algunos ejemplos de las asociaciones fármaco-genéticas entre un gen único y fármacos únicos. Como puede verse, cada indicación corresponde a una localización anatómica determinada.
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1.2. Alteraciones genéticas transversales


En los últimos 10 años, hemos podido observar cómo han empezado a aparecer indicaciones transversales, en las que un fármaco se indica no tanto según el órgano de origen de un caso determinado, sino en función de la alteración molecular que presenta el tumor maligno. La tabla que sigue muestra algunos ejemplos. Las dos últimas filas, que corresponden al anticuerpo anti-PDL1 llamado Pembrolizumab y a los inhibidores de NTRK Larotrectinib y Entrectinib representan auténticas indicaciones independientes del órgano de origen (llamadas “tumor-agnósticas”) (Offin, 2018).
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1.3. Next Generation Sequencing


En los últimos 5 años, la tecnología de Next Generation Sequencing (NGS) ha permitido determinar las alteraciones genéticas no de una en una, sino en un número muy elevado simultáneamente, en forma de paneles. Algunos ejemplos de estos paneles son los Foundation One (que detecta 315 mutaciones o reordenamientos), el MSK-Impakt del Memorial Sloan-Kettering (que detecta un panel de 410 genes), Caris (que detecta 592 alteraciones genéticas), o Guardant360 (que detecta 120 alteraciones genéticas empleando en este caso muestras de sangre). En ocasiones, puede parecer que la decisión es únicamente qué laboratorio deberíamos escoger.


[image: image]


Estas tecnologías estuvieron inicialmente fuera del alcance de los centros no académicos debido a su elevado coste económico, pero en 2016 el organismo gubernamental norteamericano CMS (Centers for Medicare and Medicaid Services) elaboró un documento llamado Decision Memo for Next Generation Sequencing for Medicare Beneficiaries with Advanced Cancer, en la que se determinaba que el uso de los test de NGS era razonable y necesario en pacientes con cánceres avanzados cuando se realizaban en laboratorios certificados (Centers for Medicare and Medicaid Services, 2018). Esta decisión ha sido revisada en 2019 (Centers for Medicare and Medicaid Services, 2019).
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Esta decisión de financiación de los test de NGS ha supuesto un cambio radical en la manera de tratar a pacientes con cáncer en EE. UU., y en los próximos años se va a extender a otros países, incluida España.


2. BIOÉTICA Y MEDICINA DE PRECISIÓN


En este apartado plantearemos cinco casos en los que la medicina de precisión puede provocar conflictos éticos: 1) la presencia de las llamadas variantes de significación incierta en los resultados de los test de NGS; 2) la elaboración del consentimiento informado para la realización de test de NGS; 3) la información de los resultados; 4) la privacidad y confidencialidad de los resultados; y, 5) el recientemente descrito, síndrome del “paciente molecularmente no estratificado” (Gray, 2017; Korngiebel, 2017).


2.1. Datos genéticos masivos y variantes de significación incierta


Un inconveniente que se ha apreciado recientemente al realizar test con gran cantidad de genes, especialmente con aquellos genes que están peor caracterizados, es que existe una alta probabilidad de encontrar un gran número de variantes de significación incierta. Para muchos pacientes y médicos, esta información incierta parece un riesgo que están dispuestos a asumir en su búsqueda de una alteración en un gen con potencial terapéutico. Sin embargo, muchas de las alteraciones genéticas descritas provienen de estudios pequeños con pocos casos y posibles sesgos de selección.


Pocos estudios han mirado específicamente cuántos casos corresponden a variantes de significación incierta. Susswein y colaboradores (Susswein, 2016) analizaron más de 10.000 pacientes consecutivos cuyas muestras fueron enviadas a su laboratorio para un test genético, en este caso un panel NGS de 6-21 genes relacionados con el cáncer hereditario. Su estudio muestra que el 24% de los pacientes presentaban una variante de significación incierta, es decir que en una cuarta parte de los casos existía una alteración, pero no era posible discernir si se podía relacionar con un aumento del riesgo de desarrollar cáncer en el futuro o no. La proporción no fue distinta en individuos afectados o no afectados. Es decir, que en al menos una cuarta parte de las determinaciones genéticas realizadas con paneles relativamente pequeños en los que se evaluaba el riesgo de desarrollar cáncer, la significación de las alteraciones de los genes que se muestran en el informe respecto al riesgo real de desarrollar cáncer no se conoce.


No existe un dato similar en los paneles genéticos de NGS relacionados con el tratamiento, pero no es descabellado pensar que esta cifra es mayor, teniendo en cuenta que los paneles son de un número de genes mucho mayor (de 300 a 500 muchas veces), y que el concepto mismo de significación cuando se refiere a la respuesta al tratamiento es todavía más incierta (McGraw, 2017).


2.2. Consentimiento informado


¿Cuál es la mejor manera de informar a un paciente sobre los resultados de su test de NGS? ¿Debe facilitarse el informe del test sin más comentarios, como si se tratase del resultado analítico de un resultado de glucemia o de colesterol en la sangre, traspasando así la interpretación de un modo directo y sin filtros? O, por el contrario, ¿deben realizarse una o varias visitas de duración superior a una visita normal, para asegurarnos que el paciente con cáncer comprende completamente los resultados, sean positivos, negativos, o inciertos?


Ya hemos explicado en el apartado previo las dificultades que existen en la interpretación de los resultados inciertos y, de la misma manera, es difícil informar sobre estos resultados. En ocasiones, es también difícil informar sobre un resultado de los llamados positivos, pues la existencia de una alteración molecular en un tumor maligno no implica que exista siempre un tratamiento para esa alteración, o que ese tratamiento pueda obtener financiación por parte de los sistemas públicos o privados de prestación farmacéutica.


La comprensión de temas relacionados con la salud y con la genética pueden ser difíciles de alcanzar por los pacientes y sus familiares. No existe una manera estandarizada de comprobar el grado de comprensión y, aunque muchos profesionales pueden obtener con relativa facilidad un documento firmado en el que se afirme haber comprendido la información facilitada, ello no implica que siempre esa comprensión sea efectiva.


Además, distintos individuos pueden tener una percepción muy dispar sobre qué significa una determinada probabilidad de responder a un tratamiento o una probabilidad de desarrollar cáncer. Mientras que para una persona un porcentaje, por ejemplo, del 5% puede ser suficiente para querer probar un tratamiento nuevo, para otra persona esa cifra es solamente algo anecdótico.


Las implicaciones familiares de un test genético tienen también una gran variabilidad en su interpretación. Para una persona sin hijos, por ejemplo, el riesgo de desarrollar cáncer se limita a su propia persona, mientras que el riesgo de una persona con hijos y nietos añade un factor de ansiedad en el conocimiento y la interpretación de los resultados, que puede tener grandes implicaciones a la hora de facilitar la información.


Finalmente, en el momento de solicitarlos, la mayor parte de test genéticos presentan una casilla opcional con el texto “autorizo a disociar los datos personales correspondientes a mi información genética y a los resultados del test y a usar, difundir, vender o transferir públicamente dicha información disociada genética/resultante del test realizado para futura investigación genética” o el texto “autorizo a emplear los resultados de mi test para futuras investigaciones”. Esto presenta un conflicto muy particular, pues el conocimiento de datos genéticos sobre un cáncer determinado (que, por ejemplo indiquen un pronóstico malo) o sobre un riesgo de padecer cáncer en el futuro (por ejemplo, un test que muestre una mutación de BRCA, que puede implicar un riesgo de desarrollar cáncer del 80%), pueden tener un efecto perjudicial sobre las perspectivas laborales de un determinado individuo si son visualizados por su empleador, o pueden vetar el acceso a un seguro de vida o de enfermedad, si son visualizados por una compañía aseguradora.


2.3. Información de los resultados


Las informaciones de los resultados de un test genético por parte de un profesional de la salud encierran muchos peligros potenciales. Quizá el más relevante es el de la duda sobre si se debe o no informar de todos los resultados del test, aunque no se conozca su significación. En este sentido, mi recomendación es que se deje que sea el paciente con cáncer o el individuo con riesgo de desarrollar un cáncer quien decida desde el principio qué quiere hacer en una situación como esa, y que el individuo exprese por escrito con su médico si desea conocer o no toda la información (en el documento inicial de consentimiento).


2.4. Privacidad y confidencialidad


Los datos genéticos tienen un trato diferenciado en la legislación sobre privacidad. Ya hemos hecho alusión a las repercusiones de esta información sobre, por ejemplo, las compañías aseguradoras. Sin embargo, ¿es imprescindible mantener la confidencialidad de los datos genéticos en cualquier circunstancia?


¿Cuál debe ser la actitud del profesional de la salud ante un individuo portador de genes de alta probabilidad de cáncer si éste decidiese no comunicárselo a sus hijos o nietos porque, por ejemplo, se divorció años antes en términos no amigables y vive lejos de toda su familia?


2.5. Síndrome del “paciente molecularmente no estratificado”


Una circunstancia que observamos con frecuencia creciente es aquella en la que un paciente se realiza un test genético en el que no hay ningún hallazgo significativo. Mientras que en una persona con riesgo de cáncer esta información es celebrada con júbilo, en un paciente con cáncer avanzado, cuyas opciones terapéuticas eran limitadas, la ausencia de una pista molecular con la cual poder atacar el cáncer se ve con enorme frustración (Hordern, 2017). Un sentimiento que a menudo es compartido por el médico. El paciente dice entonces: “¿cómo puede ser, me he hecho el test más moderno y no ha salido nada? ¿Entonces qué opciones me quedan, solamente quimioterapia?”


3. CONCLUSIÓN


En resumen, la nueva era de la medicina de precisión ha aportado grandes oportunidades al tratamiento del cáncer en los últimos años. Muy recientemente, la aparición de técnicas de Next Generation Sequencing ha aportado unas oportunidades que estamos empezando a conocer, y que pueden en ocasiones desembocar en conflictos éticos para los profesionales de la salud. En este artículo hemos detallado algunos de estos conflictos, que se centran en las variantes de significación incierta en los resultados de los test de NGS, la elaboración del documento de consentimiento, la información de los resultados, la privacidad y confidencialidad de los resultados, y el recientemente descrito síndrome del paciente molecularmente no estratificado. Muchos de estos conflictos deben resolverse al inicio del proceso, antes de realizar el test de NGS, y quedar debidamente reflejados en el documento inicial de consentimiento informado.
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1. DELIMITACIÓN DEL OBJETO DE ESTUDIO


El rápido avance de la genética ha transformado la práctica clínica y nuestro propio concepto de lucha contra la enfermedad. Frente al esfuerzo por alcanzar técnicas que permitan el diagnóstico precoz de la enfermedad, la lucha se sitúa ahora también en la predicción de la misma, a lo que el Proyecto Genoma Humano ha ayudado de manera sustantiva.


Una de las principales aplicaciones prácticas de dicho avance, provocado por el hallazgo del Genoma Humano en el ámbito de la salud, son los análisis o test genéticos. Estos constituyen ya uno de los instrumentos de que dispone la Medicina actual para luchar no sólo para la curación sino, sobre todo, para la prevención de la enfermedad. En ello ha incidido tanto la evidencia de que determinados genes quedan vinculados al desarrollo de la enfermedad, como el propio abaratamiento de los costes de dichos análisis.


El Proyecto Genoma Humano ha supuesto, entre otras cosas, pasar de una medicina basada en la curación a una medicina que avanza ya hacia la prevención a través de la predicción. Una vez que se alcanzó su fin primigenio, véase, mapear la composición genética humana, se inició el estudio de la función concreta que tiene en el organismo cada uno de los genes. Surge así el concepto de medicina genómica en la que la información genómica se utiliza para determinar el riesgo y predisposición a la enfermedad y la selección y priorización de las opciones terapéuticas (House of Lords, 2009: 11). Dicha medicina puede recurrir a diferentes modalidades de test genéticos y, viniendo referido este trabajo específicamente a una de ellas, es importante aclarar cuál de ellos va a ser objeto de nuestro análisis.


El análisis genético puede ser definido como el procedimiento destinado a detectar la presencia, ausencia o variantes de uno o varios segmentos de material genético, para la identificación del estado de afectado o de no afectado; de portador de un defecto genético determinado o de variantes genéticas que puedan predisponer al desarrollo de una enfermedad específica (Baiget Bastus, 2011: 29). Normativamente, el análisis genético ha sido definido por la Ley 14/2007, de 3 de julio, de investigación biomédica, en su artículo 3, como el procedimiento destinado a detectar la presencia, ausencia o variantes de uno o varios segmentos de material genético, lo cual incluye las pruebas indirectas para detectar un producto génico o un metabolito específico que sea indicativo, ante todo, de un cambio genético determinado.


Cuando se habla de test genéticos en el ámbito de la salud puede hablarse de diferentes modalidades en atención a los fines que persiguen, que vienen, además, a coincidir con los tres ejes fundamentales en los que se estructura la biomedicina en dicho ámbito: el preventivo, el diagnóstico y el terapéutico. Así, a grandes rasgos, puede distinguirse entre tres grandes categorías: los test genéticos de diagnóstico, los cuales se realizan para diagnosticar una enfermedad genética y se llevan a cabo en el marco de una consulta médica y en atención a signos y síntomas que presenta el paciente; los test relativos al tratamiento, a través de los que se pretende adaptar el tratamiento a determinadas características del paciente, apareciendo ambos en ocasiones, aunque no necesariamente, interrelacionados; y los predictivos que, a su vez, pueden subdividirse en: predictivos de una enfermedad específica, muy similares, como veremos, a los primeros; y los predictivos en relación a una serie de enfermedades, no sólo una específica, que habitualmente son las patologías más comunes (cáncer, enfermedades neurológicas, diabetes, soriasis, enfermedades cardiovasculares, etc.). Esta segunda modalidad de test predictivos suele desarrollarse en un marco distinto a los otros, ya que son solicitados por el sujeto directamente y sin intervención de un profesional, y presentan dilemas ético-legales muy específicos y distintos de los que se plantean respecto de éstos.


En similares términos, el Consejo de Europa distingue entre análisis genéticos diagnósticos, en los que el propósito es diagnosticar una enfermedad en una persona que ya presenta los síntomas de la misma, y los test genéticos predictivos, los cuales se realizan en individuos que todavía no presentan síntomas de la enfermedad. Estos están dirigidos a la detección de cambios genéticos que sugieren un riesgo de desarrollar la enfermedad más adelante. La probabilidad puede variar sustancialmente de un test a otro. En algunos casos raros, el análisis genético daría una indicación de alta probabilidad de desarrollar la enfermedad más adelante (véase, el específico caso de la enfermedad de Huntington). Sin embargo, como señala el Consejo de Europa, en la mayoría de los casos el test solo facilita una indicación de un riesgo de desarrollar la enfermedad, pero no es un test predictivo preciso dado que los factores ambientales también juegan un papel importante. Estos test predictivos son conocidos como test de susceptibilidad genética.


Por último, estarían los análisis farmacogenéticos, que se realizan para conocer la sensibilidad de un individuo a una terapia específica. Por ejemplo, algunos individuos pueden necesitar una dosis mayor del medicamento, mientras que otros pueden tener reacciones adversas a ciertos medicamentos (Consejo de Europa, 2012).


Esta triple división aparece ya consagrada normativamente en nuestro ordenamiento jurídico; específicamente, en la ya citada ley de investigación biomédica, cuyo artículo 46 distingue entre los análisis genéticos de identificación del estado de afectado o de no afectado; de portador de una variante genética que pueda predisponer al desarrollo de una enfermedad específica de un individuo, o condicionar su respuesta a un tratamiento concreto.


El análisis predictivo puede ser, bien monogénico (single-gene disorder) –mendeliano–, en los que se estudia la presencia de una mutación de un gen específico que determina necesariamente el padecimiento de una enfermedad (véase, el paradigmático caso de la enfermedad de Huntington u otras enfermedades de las denominadas comúnmente como enfermedades raras) o predispone notablemente a padecer una enfermedad (véase, el caso de los genes BRCA1 y BRCA 2 y el cáncer de mama); o poligénico –complejo–, en el que se analizan diferentes genes que se considera que son los que podrían indicar un riesgo especial y superior a la media de padecer una enfermedad, habitualmente, las cuatro principales, como el alzheimer, cáncer, enfermedades cardiovasculares y diabetes. En el primer caso, el de los test monogénicos, el análisis se realiza igualmente en el marco de una consulta médica y, habitualmente, en un paciente asintomático pero con un familiar afectado. La finalidad de éste suele ser la de poder predecir la aparición de la enfermedad a los efectos de adoptar medidas de diagnóstico o tratamiento precoz, todo ello, ante la aparición de un suceso que puede hacer sospechar que el paciente podrá desarrollar la enfermedad por razones de herencia genética.


El análisis multifactorial o poligénico no se realiza habitualmente en el marco de una consulta médica, sino que es solicitado directamente por el sujeto para conocer su predisposición a padecer diferentes enfermedades comunes (Institute of Medicine & National Research Council, 2011: 19), sin que necesariamente exista un antecedente familiar ni signos o síntomas vinculados a una enfermedad. En el análisis poligénico se estudian diferentes genes que permitirían predecir enfermedades multifactoriales. Y es precisamente en este contexto en el que se desarrollan los test genéticos predictivos que se ofrecen directamente al consumidor (direct-to-consumer tests, en lengua inglesa, y de aquí en adelante usaremos el acrónimo más habitual en la literatura académica, DTC, para referirnos a ellos). Como señala el Consejo de Europa, la mayoría de las compañías venden análisis genéticos que se supone estiman el riesgo de desarrollar determinadas enfermedades genéticas complejas (Consejo de Europa, 2012).


Van Hellemondt y otros apuntan (van Hellemondt, Hendriks, & Breuning, 2012: 104) que, en materia de test genéticos, es importante distinguir entre test de diagnóstico pre-sintomático y test de susceptibilidad. Así, mientras los primeros pretenden determinar la presencia de una futura enfermedad monogénica, o lo que es lo mismo, una mutación que se vincula inevitablemente al desarrollo de una enfermedad en el futuro, el segundo pretende establecer cuál es el riesgo a partir de variantes genéticas múltiples. En este caso, el resultado positivo del test viene a significar tan sólo un mero riesgo estadístico, pero no un riesgo cierto de desarrollar una enfermedad, habitualmente común. Se trata, por tanto, de unos test que pretenden establecer la predisposición del consumidor a enfermedades comunes, siendo éstas las que habitualmente preocupan a la mayoría de los individuos.


Estos test predictivos, los DTC, presentan tres rasgos que los diferencian del resto de test genéticos:


La primera de estas características es el que los citados DTC son solicitados directamente por el sujeto, sin participación, intermediación ni tan siquiera asesoramiento previo por parte de un médico. Es el sujeto el que se dirige directamente al proveedor del servicio, normalmente a través de una página web en la que se ofrecen dichos servicios. Así, el consumidor, o bien lo adquiere a través de una página web un kit para tomar la muestra (habitualmente de saliva), conservarla y enviarla a la empresa; o bien obtiene la misma en un establecimiento, normalmente, una farmacia. El cliente recibe los resultados del test bien por correo postal o por correo electrónico.


La relación entre el proveedor y el interesado en la realización del test genético es, pues, directa, sin participación ni intermediación de un médico. Cierto es que en ocasiones sí podrá darse la participación de un profesional sanitario, aunque ello ocurrirá normalmente a posteriori, es decir, una vez que se han recibido los resultados del test, bien a través de una consulta de consejo genético en la que se le explicarán tales resultados al sujeto, bien a través de una consulta ordinaria a la que acude el sujeto ante sus dificultades para interpretar los resultados o ante las inquietudes que le ha generado su personal interpretación de los mismos1.


Es también habitual que dichos test se soliciten al margen del padecimiento de una enfermedad por parte del sujeto. Éste viene a solicitarlos para satisfacer su mero deseo de conocer su predisposición a padecer una serie de enfermedades. Es extraño que dichos test se soliciten como segunda opinión, ya que en tales casos el sujeto estará ya previamente asesorado por un médico y es difícil que en el marco de una relación médico-paciente, aquél recomiende al sujeto realizar un DTC, dado el valor y utilidad clínica que presentan dichos test, como veremos más adelante.


Los DTC cubren un amplio espectro de enfermedades o, en similares términos, un estudio genético que va más allá de un mero factor monogénico, estudiándose varios factores genéticos (poligénico o multifactorial).


Kishore (Kishore, 2010: 1562) considera que el término DTC hace referencia al método de marketing y distribución de los test genéticos, siendo el test en sí el mismo, ya sea administrado directamente a través de la web o por prescripción médica, lo que haría poner en duda que la condición de test poligénico sea una de las cualidades que singularizan a los DTC, pudiendo venir referidos éstos tanto a los test monogénicos como poligénicos. Sin embargo, a continuación, el mismo autor viene a admitir que las empresas que ofrecen dichos servicios se limitan a comercializar test poligénicos.


Las tres notas características que identifican a los DTC son, en resumen, las de ausencia de un asesoramiento médico previo; la ausencia de una enfermedad diagnosticada que pueda aconsejar, desde la perspectiva de su utilidad clínica, el test; y por último, su carácter multifactorial y no monogénico. Estas tres características que suelen mostrar los DTC es importante tenerlas en cuenta a la hora de abordar los conflictos ético-legales a los que pueden dan lugar tal práctica, ya que singularizan a los DTC frente a otras modalidades de test, sobre todo, aquellos en los que el test genético es prescrito por un médico. A este respecto, y desde la perspectiva de la vulnerabilidad, se ha apuntado que el sujeto entra en la relación como un consumidor, no como paciente, y puede acabar en la condición de este último. De este modo, la vulnerabilidad que puede afirmarse que caracteriza a la relación médico-paciente desde su propio inicio, surge de manera diferente en los DTC. Como señala Spector-Bagdady (Spector-Bagdady, 2015: 609), citando a Edmund Pellegrino, si bien una de las características que definen al clínico es que la persona a la que atiende es dependiente, sufre ansiedad y, en muchas ocasiones es, por tanto, vulnerable, en el caso de los DTC tales elementos no suelen apreciarse en el que los solicita, aunque ello puede cambiar sustancialmente una vez recibido el resultado del test. Se trataría de una vulnerabilidad a posteriori y no a priori como es habitual en la relación médico-paciente.


Por último, el desarrollo y expansión de los DTC como negocio ha sido extraordinario en estas dos últimas décadas. Así, si en 2002 el número de compañías que comercializaban dichos test eran catorce, en 2015 existían ya más de cien que los ofrecen (Niemiec, Kalokairinou, Howard, 2017: 3). En todo caso, no solo es relevante el incremento de compañías que ahora los ofrecen, sino también la modalidad de test, sus fines, la tecnología empleada, el perfil de los destinatarios de dichos servicios y, sobre todo, la reducción de su coste (Niemiec, Kalokairinou, Howard, 2017: 4).


2. LOS DTC COMO EXPRESIÓN DEL EMPODERAMIENTO DE LOS CIUDADANOS EN EL ÁMBITO DE LA SALUD


Los DTC son una nueva realidad en el mercado, cuya demanda, no siendo muy significativa en la actualidad, parece que va en crecimiento continuo y que en el futuro puede representar un importante negocio para las empresas del sector. Una nueva realidad, la de los DTC, que parece responder a un fenómeno muy relevante en las últimas décadas. Así, actualmente, puede apreciarse, a diferencia de lo que ocurría años atrás, un mayor nivel de información y conocimiento por parte de los ciudadanos acerca de la salud y más concretamente sobre las enfermedades. La mayor información no sólo va referida a la enfermedad en sí misma, sino también a los servicios y prestaciones que parecen adecuados para mantenerla o, en el caso de la enfermedad, recuperarla. La información se considera una de las piezas claves de un nuevo sistema sanitario y ya no sólo desde la perspectiva de la teoría de la voluntariedad del tratamiento, de manera que el paciente deba estar adecuadamente informado para decidir con verdadera autonomía (la información es, en este caso, el presupuesto de la autorización o rechazo del tratamiento) sobre la propuesta o propuestas de tratamiento que le ofrece el médico. La información se convierte ahora en la herramienta principal de la prevención y lucha contra las enfermedades. La información garantiza que el paciente no sólo actúe para prevenir o diagnosticar en una fase inicial la enfermedad, al conocer sus riesgos particulares o los primeros síntomas, sino también permite que el paciente colabore de una manera más adecuada durante el tratamiento.


Tal eclosión de la información responde tanto a causas generales, ya que el ciudadano reivindica en nuestro actual modelo social estar permanente y suficientemente informado como exigencia ineludible para operar en el mercado de consumo; como a causas sanitarias específicas, ya que el cambio que el derecho de información, como presupuesto de la autonomía de la voluntad, ha provocado en la relación médico-paciente, ha trascendido a dicha relación y alcanza otros contextos más allá de la consulta médica. La información no queda circunscrita ya al deber que recae sobre el médico, sino que va más allá e involucra a las instituciones públicas y privadas. El paciente no exige estar informado en relación con las consecuencias y riesgos de un específico acto médico, sino en relación con todo lo que atañe a su salud, sufra o no una enfermedad. No podemos ya hablar de una información en relación con el enfermo, sino a una información en relación a la enfermedad, la sufra o no el ciudadano. Se ha empoderado al paciente frente al médico y dicho empoderamiento ha trascendido a dicho binomio, alcanzando al mercado de distribución de bienes y servicios de salud.


En la propia Ley 41/2002, de 14 de noviembre, básica reguladora de la autonomía del paciente y de derechos y obligaciones en materia de información y documentación clínica (en adelante, Ley de autonomía del paciente), se distingue entre información asistencial e información epidemiológica, viniendo referida esta última, en los términos que se expresa su artículo 6, al derecho de los ciudadanos a conocer los problemas sanitarios de la colectividad cuando impliquen un riesgo para la salud pública o para su salud individual, y el derecho a que esta información se difunda en términos verdaderos, comprensibles y adecuados para la protección de la salud, de acuerdo con lo establecido por la Ley.


3. LOS DTC Y LA MEDICINA COMO BIEN DE CONSUMO


Junto a dicho fenómeno que ha cambiado sustancialmente la relación médico-paciente, la aparición de los DTC también conecta con lo que se ha denominado comercialización de la Medicina. Si la sociedad actual destaca, principalmente en los países más avanzados económicamente, por promover el consumo de los ciudadanos como presunto incentivo del crecimiento económico, los servicios de salud no han quedado al margen de ello, considerándose ya en muchas ocasiones meros bienes de consumo, es decir, algo que se compra con dinero y que debe cumplir las expectativas de satisfacción o bienestar del cliente. Dicho fenómeno obedece también a la reciente posición de poder que ahora posee el ciudadano sobre las diferentes decisiones que puede adoptar en relación con la salud.


Se trata, en definitiva, de lo que algún autor ha denominado, traduciendo literalmente la expresión anglosajona, consumerización, como expresión de una mayor aproximación consumista a la asistencia sanitaria, en la que determinadas empresas ya no se dirigen al facultativo sino directamente al consumidor final (Romeo Malanda, 2013: 156). Bajo el modelo basado en el consumidor (consumer-based model) el paciente se ve empoderado para obtener un test genético a pesar de que su médico pudiera considerar que es fútil o un mero derroche (Kishore, 2010: 1563-64).


Ambos fenómenos, que se aprecian recientemente, se encuentran interconectados de manera que la mayor información permite al paciente operar en el mercado de servicios de la salud autónomamente y, a la inversa, un mercado de servicios que se ofrece como un bien de consumo más provoca que el paciente busque estar más informado para poder operar en el mismo. En una conjunción de ambos fenómenos surgen los DTC una vez que el avance de la Genética y del Genoma Humano ha permitido ofrecerlos en el mercado a un precio competitivo y accesible para muchas de las economías familiares, sobre todo, si atendemos a las expectativas y fines que pretenden satisfacerse a través de dichos test.


Como señala el International Bioethics Committee (IBC) de la UNESCO en su informe de actualización de la reflexión sobre el genoma humano y los derechos humanos de 2015, los países más desarrollados pueden ser ya caracterizados por promover un modelo de salud basado en el consumo y en el incentivo del crecimiento económico, siendo los servicios de salud percibidos por los ciudadanos como un mero bien de consumo más (International Bioethics Committee, 2015: 15).


4. LOS DTC COMO EJEMPLO DE LA GLOBALIZACIÓN DE LOS SERVICIOS SANITARIOS


Los DTC son además un negocio que se desarrolla en un espacio que traspasa las fronteras de los Estados. Por ello, el tratamiento legal del problema en mera sede nacional es harto insuficiente. La prohibición de tal servicio o la exigencia de su prestación bajo determinadas condiciones o con el cumplimiento de determinados requisitos en un determinado Estado no impide que el ciudadano, saltando las fronteras de su país, pueda acceder a los mismos a través de los servicios web y de mensajería y transporte de bienes. Como señala la Oficina Permanente de la Conferencia de la Haya de Derecho Internacional Privado en su informe The private international law issues surrounding the status of children, including issues arising from international surrogacy arrangements y referido a un ámbito distinto al que nos ocupa, como es el de la gestación subrogada pero que puede resultar de aplicación a nuestro debate en una era de globalización, donde se cruzan las fronteras con mayor frecuencia, las diferencias en las leyes nacionales de los Estados puede dar lugar a cuestiones complejas de derecho internacional privado sobre el establecimiento o reconocimiento de la filiación legal de los niños, cuestiones que afectan a sus derechos humanos (Hague Conferencia on Private International Law, 2016).


Así pues, los DTC se muestran también como un ejemplo paradigmático de esta nueva realidad que es la sanidad globalizada en la que las normas nacionales se muestran harto insuficientes. De este modo, a la hora de resolver los dilemas ético-legales que puedan mostrar los DTC habrá de atender a este nuevo contexto, siendo plenamente conscientes de que una solución a nivel nacional puede perder inmediatamente toda su eficacia. En este nuevo escenario, los ciudadanos pueden acceder a dichos servicios más allá de las fronteras de su país e incumpliendo, sin consecuencia legal, los correspondientes requisitos o prohibiciones que hayan podido adoptarse a nivel nacional.


Recientemente se ha acuñado el término de distance health para hacer referencia a este nuevo marco de los servicios de salud (van Hellemondt, Hendriks, Breuning, 2012: 101) y que exige nuevas soluciones jurídicas distintas a las que tradicionalmente se han adoptado en un campo que se ha visto sustancialmente modificado.


5. VALIDEZ Y UTILIDAD CLÍNICA DE LOS TEST POLIGÉNICOS


Una de las notas que caracteriza a los DTC, como ya hemos anticipado antes, es que suelen ser multifactoriales, a diferencia de lo que ocurre con los test genéticos que se prescriben en el marco de una relación médico-paciente, los cuales suelen venir referidos al estudio de un gen concreto.


Al tratarse de test poligénicos la primera objeción que pudieran plantear son las de su validez y utilidad clínica. Sobre ambas hay dudas más que razonables (Pray, 2008: 22). La ciencia muestra que no detectan eficazmente la anomalía presuntamente asociada. Más aún, hay casos paradigmáticos en los que una persona ha enviado muestras a diferentes laboratorios, y no precisamente a los menos conocidos en los Estados Unidos de América, obteniendo resultados contradictorios2.


Además, los test multigénicos no establecen un diagnóstico, sino una mera predicción sobre el riesgo presuntamente cuantitativo de desarrollar una determina enfermedad en el futuro, sin atender a otros factores que también pueden incidir notablemente en el desarrollo de la misma (Deutscher Ethikart, 2013: 49). Además, no debemos olvidar que dicho riesgo de padecer la enfermedad se ha establecido en relación con un grupo de población, no siendo tan fácil de trasladar al ámbito individual. Lo que puede ser válido estadísticamente para una población de referencia no tiene por qué serlo individualmente (Deutscher Ethikart, 2013: 52).


Incluso, aun admitiendo en mera hipótesis que dichos test fueran válidos o tuvieran al menos cierta sensibilidad analítica que permite sostener que el resultado del test será positivo cuando la variante genética esté presente en la muestra analizada, no por ello salvarían la objeción, relevante desde la perspectiva de la autonomía de la voluntad como veremos más adelante, de la utilidad clínica. Dichos test podrían ser válidos científicamente ya que lo que establecen de manera predictiva es veraz, pero el problema sustancial reside también en su utilidad. Pudiendo ser dichos test válidos en cuanto a sus resultados, es importante preguntarse también si son útiles desde la perspectiva de la prevención de las enfermedades ¿Tiene la información que trasladan al usuario verdadera (o, incluso, alguna) utilidad clínica?


Debe tenerse en cuenta que la práctica totalidad de los síndromes de predisposición genética en relación con diferentes enfermedades como el cáncer y que se conocen hasta la fecha, son procesos monogénicos –causados por la alteración de un único gen–, y por consiguiente se heredan siguiendo patrones mendelianos. Podría afirmarse, pues, que si bien la genómica ha avanzado notablemente en los últimos años, la evidencia científica acerca de la mayoría de variantes genéticas y del consiguiente riesgo de desarrollar una enfermedad es insuficiente en el momento actual. Puede llevar años e incluso décadas hasta que los hábitos de vida y las intervenciones médicas puedan ser responsable y eficazmente adaptadas a los perfiles genómicos individuales. Además, el exceso de riesgo de enfermedad asociada con muchas variantes genéticas, incluido en los perfiles genómicos que son analizados por las empresas que ofrecen dichos servicios, no han sido objeto de una investigación seria e independiente y resultan mínimos o poco significativos y, como tal, su evidencia científica para la mayoría asociaciones entre variantes genéticas y el riesgo de enfermedad es insuficiente para soportar aplicaciones útiles (Janssens et al., 2008).


La Sociedad Europea de Genética Humana en su declaración sobre tales test, publicada en 2010 con el título Statement of ESHG on direct-to-consumer genetic testing for health-related purposes, establecía como primer requisito que han de cumplir el de la utilidad clínica (“clinical utility of a genetic test shall be an essential criterion for deciding to offer this test to a person or a group of persons” [European Society of Human Genetics, 2010: 1]), considerando que la mayoría de los que se venían ofreciendo en el mercado no lo eran (“For many recently developed tests, evidence for clinical utility is not available” [European Society of Human Genetics, 2010: 2]).


El International Bioethics Committee (IBC) de la UNESCO, en el informe de 2015 ya citado antes, señala literalmente, que “the large number of factors associated with events in an individual’s life makes the targets announced by some DTC vendors in terms of the prediction and prevention of multifactorial diseases illusory” (International Bioethics Committee, 2015: 15). Y la FDA de EE. UU. en abril de 2017 completó una revisión de un nuevo test ofrecido por la conocida compañía en el sector, 23andMe, autorizando su comercialización, pero estableciendo que los resultados obtenidos de dicho test no podrían ser usados para el diagnóstico o para la toma de decisiones terapéuticas (Niemiec, Kalokairinou, Howard, 2017: 7).


Por tanto, dichos test carecen de validez y utilidad clínica al no estudiar un único gen de predisposición, sino varios presuntos condicionantes. Y además, suelen referirse a determinadas susceptibilidades o predicciones normalmente irrelevantes al no haber sido suficientemente acreditadas por varios motivos. En primer lugar, porque la determinación de la validez de muchos de estos análisis se ha llevado a cabo en grupos de población muy específicos, no pudiendo extrapolarse a otros grupos poblacionales (recuérdese que al comercializarse por internet pueden contar con compradores pertenecientes a diferentes grupos étnicos). En segundo lugar, también se olvida que la predisposición que dichos test pueden establecer depende también, para el desarrollo efectivo de la enfermedad, de elementos muy variados como son los medioambientales (Adams, 2008: 128) (Montalvo Jääskeläinen, 2012), los hábitos de vida o la alimentación (Montalvo Jääskeläinen, 2014). El desarrollo efectivo de la enfermedad depende, a la postre, de una interacción entre complejos factores genéticos y muchos otros elementos ajenos a la genética (Nuffield Council on Bioethics, 2010: 144).


El Consejo de Europa advierte de que muchos de los test genéticos que se venden de manera directa al consumidor no son considerados válidos por el sistema de salud. Esto significa que la calidad y utilidad de los mismos no ha sido probada. La mayoría de los resultados no son capaces de predecir si va a desarrollarse cierta enfermedad y cómo sería de severa. Como ya ha sido remarcado anteriormente, para la gran mayoría de las enfermedades los genes solo influyen parcialmente en el riesgo de padecer la enfermedad. Otros factores como la historia médica, el estilo de vida y el medioambiente también juegan un papel importante (Consejo de Europa, 2012: 9).


6. REGULACIÓN DE LOS DTC EN EL DERECHO ESPAÑOL


La regulación de los test genéticos en general se recoge dentro de nuestro ordenamiento jurídico en la ley de investigación biomédica; concretamente, en su artículo 9 que, bajo el título de límites de los análisis genéticos dispone, por lo que aquí interesa, que: “3. Sólo podrán hacerse pruebas predictivas de enfermedades genéticas o que permitan identificar al sujeto como portador de un gen responsable de una enfermedad, o detectar una predisposición o una susceptibilidad genética a una enfermedad, con fines médicos o de investigación médica y con un asesoramiento genético, cuando esté indicado, o en el caso del estudio de las diferencias inter-individuales en la repuesta a los fármacos y las interacciones genético-ambientales o para el estudio de las bases moleculares de las enfermedades” (Ley 14/2007, de 3 de julio, de investigación biomédica).


Puede verse cómo el propio legislador, consciente de la importancia que tales análisis presentan para el futuro de la lucha contra la enfermedad, tampoco olvida que tras los mismos pueden encerrarse también peligros y, por ello, su primera mención a los análisis genéticos, más allá de la definición contenida al inicio de la mencionada ley, en su artículo 3, viene referida a los límites en la práctica de los mismos. En concreto se recogen tres límites o requisitos:


i.El fin ha de ser médico (o de investigación, aunque éste no es el caso que nos ocupa)


ii.Debe garantizarse el asesoramiento genético.


iii.Y debe estar indicada su prescripción.


Con relación al primero de los requisitos, debe interpretarse como la exigencia de que el análisis genético sea prescrito por un facultativo y con el objetivo de diagnosticar o establecer la predicción a padecer una enfermedad, lo que exige que el análisis sea válido y útil clínicamente.


El segundo de los requisitos aparece desarrollado en el artículo 3 e) que establece que el consejo genético es el “procedimiento destinado a informar a una persona sobre las posibles consecuencias para él o su descendencia de los resultados de un análisis o cribado genéticos y sus ventajas y riesgos y, en su caso, para asesorarla en relación con las posibles alternativas derivadas del análisis”. Tiene lugar tanto antes como después de una prueba o cribados genéticos e incluso en ausencia de los mismos. El siguiente artículo 55.2 añade que “el profesional que realice o coordine el consejo genético deberá ofrecer una información y un asesoramiento adecuados, relativos tanto a la trascendencia del diagnóstico genético resultante, como a las posibles alternativas por las que podrá optar el sujeto a la vista de aquél”.
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