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Investigación en Genética y Genómica Humana

1. Valor social y clínico
2. Validez científica
3. Selección justa de participantes
4. Relación riesgo-beneficio aceptable
5. Revisión independiente
6. Consentimiento informado y libre
7. Respeto por los participantes

…como toda investigación con seres humanos



“Excepcionalismo genético”

La información genética es especial y única, distinta de otra 
información biomédica, por lo que requiere un tratamiento 
especial*

*Fuente: Garrison N et al Am J Bioeth, 2019

Genotipo Fenotipo

Mov eugenésico
Raza/etnia
CI
Habilidad deportiva
Desempeño escolar
Determinación de 
enfermedades
y un gran etc.



53% de una muestra >36,000 personas de 22 países opina que 
la info genética es distinta de otra info médica

Middleton A et al, Am J Hum Genet 2020



en realidad….

Genotipo Fenotipo

Otros genes Ambiente

Modificaciones 
epigenéticas

Azar

Herencia mendeliana Fenómeno complejo

Variaciones  
somáticas

¿?



Las variantes genéticas tienen impacto 
variable en los fenotipos

Kayser J,  Science 2012



¿Tiene algo de “especial” la genética?

Genética: la ciencia que estudia la variación de los caracteres 
biológicos, 

y la herencia de éstos

Fuente potencial de 
discriminación indebida y 
perjudicial

(pero no la única/ni la 
principal fuente)

Implicancias para familiares o 
comunidades no-participantes
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From Prof Rory Collins

Based on “Prospective
Studies Collaboration
(PSC)” The Lancet 2002

M
or

ta
lit

y
H

az
ar

d 
du

e
to

CA
D





Información genómica 
de chilenos es escasa

Estudios son pequeños

¿Cómo avanzar?

1.Generar una referencia
representativa

2. Agregar datos 
existentes de estudios 

“Data sharing”



Fuente: genome.gov

20231996

Y muchas revistas biomédicas solicitan 
“Data Sharing/Data Availability Statement” 
de parte de autores



Disposición a compartir datos genómicos

Predictores
-”familiaridad”con
genómica
-Confianza

(-no excepcionalismo)
Middleton A et al, Am J Hum Genet 2020



De investigadores individuales a programas 
nacionales



Modos de compartir 
datos

-identificables o no
-individuales o 
agregados

Bird Nat Rev Genet 2020



Beneficios

-Solidez 
- ¿Representatividad?
-Transparencia
-Integridad
-Reproducibilidad
-Uso adecuado de 
recursos
-Evitar repeticiones 
innecesarias

Riesgos

-Privacidad (potencial 
re-identificación)
-Usos indebidos 
(discriminación)
-Acceso no autorizado
-Enriquecimiento 
indebido 

Revisión externa independiente 
(agencias de investigación y CECs)

Consentimiento informado



Explicar, y 
solicitar 
autorizaci
ón en el 
proceso 
de 
consenti-
miento 
informado

Eduardo Perez-
Palma, PhD

¿Qué datos?

¿Cómo?

¿Con 
autorización 
adicional de 
quién? 
(CEC/DAC)

¿Dónde y 
cómo se 
almacenan? 
¿Responsable
? (DPO)



Investigador/a

Participante
Prohibición de acceso 
público a datos o uso  
secundarios

Regulación responsable
(futuras leyes de biobancos, 

protección de datos personales, 
modificaciones a ley de 

investigación con seres humanos)



Cuerpo encontrado cerca de 
Iquique

“Ata, la extraterrestre” 
(documentales, noticias, etc)

Restos vendidos a “buscadores de 
restos”

Extraídos y entregados a 
investigadores  en Stanford

“Ciencia por helicóptero” 
(ojo en colaboraciones internacionales)



“Ciencia por helicóptero”

Colaboraciones 
internacionales deben:
-contribuir a generar 
capacidades locales
-incluir la devolución de 
datos crudos (no sólo 
de datos procesados)



“Ciencia por helicóptero”
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Genética y genómica

Ni fantasía utópica, ni pesadilla distópica


