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Secuenciacion del genoma humano

v bioética

Por Paullette Faure Molina

RESUMEN

Esta monografia aborda el trasfondo histérico de la secuenciacién del genoma humano y sus implicaciones éticas.
Explora los hitos del descubrimiento genémico desde la conceptualizacién del genoma hasta la evolucién de

las tecnologias de secuenciacién, como el método de Sanger y las técnicas modernas de alto rendimiento como

la Secuenciacién de Nueva Generacién (NGS) y la Secuenciacién de Tercera Generacién. Destaca el impacto del
Proyecto del Genoma Humano (HGP) en la comprensién de la composicién genética. Ademas, analiza los dilemas
éticos que conlleva la secuenciacién, explorando las preocupaciones sobre la discriminacién genética debido a
mutaciones, la importancia del consentimiento informado y la proteccién de datos genémicos. También examina los
dilemas éticos socioeconémicos en el acceso a la secuenciacién genémica, los desafios regulatorios y el panorama
en constante evolucién de la bioética en paralelo con los rapidos avances cientificos.
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“El conocimiento genético puede ser una bendicién o una
maldicién, dependiendo de como lo gestionemos”. Esta frase
es una buena forma de sintetizar los trabajos de Lori Andrews,
abogada estadounidense que se dedica a analizar la dualidad
del conocimiento genético, y que discute cémo los avances de
la genética pueden tener mas riesgos que beneficios si no son
gestionados de manera ética y legal.

Hoy se pueden conocer las caracteristicas de una persona
antes de su nacimiento. ;Cémo es posible esto? Gracias a la
secuenciacién de su genoma, una herramienta poderosa en

la investigacion genética y médica, que permite identificar y
analizar el orden de nucleétidos del material genético, y revelar
informacién valiosa sobre el organismo y su composicion
genética. En este caso, para conocer las caracteristicas de un
individuo antes de su nacimiento se emplea el Diagndstico
Genético Preimplantacional (DGP). ;De qué se trata? Imagina
gue existe una pareja que desea tener un hijo, pero su historial
médico familiar muestra antecedentes de fibrosis quistica

por lo que, para prevenir que su hijo padezca la enfermedad,
deciden realizar el DGP. Van con un médico genetistay él les
explica que consiste en el siguiente procedimiento:

En primer lugar, se realiza una fecundacién in vitro en donde
se cultivan embriones. Luego, se extraen células de estos
para ser secuenciados. Una vez conocida su secuencia de
nucleétido se selecciona el “mejor” para ser implantado en el
Utero y ocurra la gestacioén.

Retomando la frase del comienzo, efectivamente el
conocimiento genético puede ser una bendicién, pues bajo la
idea inicial del DGP, es posible diagnosticar de manera precoz
las enfermedades de cada embrién, con el fin de implantar

el que estd mas sano segln su genoma, ayudando a familias
como la descrita en el ejemplo.

Sin embargo, tal como lo expresa Andrews, también puede ser
una maldicion. ¢;Por qué? Porque esto plantea dilemas éticos
importantes, como la posibilidad de elegir caracteristicas

no relacionadas con la salud, como el sexo, el color de ojos

o la predisposicién a ciertas habilidades, convirtiéndose en
una forma de eugenesia. Por lo tanto, ;cudl es el criterio que
se utiliza para definir qué vidas merecen ser vividas y cémo
quieren estas vidas, vivirse?

Considerar los criterios para elegir al “mejor” embrién una
discusién importante y contingente: ;cual es el significado

de lo “mejor"? sviene desde la subjetividad o deberia
estandarizarse? ;cémo se define el estandar? Esta es una de
las preocupaciones éticas significativas que se abordan en esta
monografia.

En este escenario surge la pregunta de investigacién de

este articulo, que es la siguiente: ;co6mo abordar los

dilemas éticos que conlleva secuenciar los genomas en
humanos, para equilibrar valores, privacidad individual

y avances cientificos? Para responderla, se plantea como
objetivo general revisar los eventos cientificos histéricos que
permitieron secuenciar genomas, y analizar los dilemas éticos
que conlleva este procedimiento en humanos, considerando
los valores, la privacidad individual y los avances cientificos.

Y como objetivos especificos se proponen los siguientes: 1)
revisar el desarrollo histérico y cientifico-tecnolégico que
permitié la secuenciaciéon de genomas en humanos, 2) analizar
los dilemas éticos que existen, en los &mbitos de valores,
privacidad y avances cientifico-tecnolégicos, con relacion al
genoma humano.

Segun lo planteado, primero se dara a conocer la historia de
los avances cientifico-tecnolégicos para secuenciar genomas
humanos, posteriormente se expondran los dilemas éticos que
lo limitany para finalizar se relacionardn ambos conceptos.
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La genesis
Es importante conocer los antecedentes antes de hablar sobre 8
secuenciar genomas humanos como tal. En primer lugar, se 5 -
. = o
debe saber que el concepto de genoma es derivado de las ) 5
QO
palabras “génesis”, que significa origen, y “soma”, que se utiliza § 3
como “cuerpo” por los citélogos y corresponde a “conjunto ks
Unico y completo de informacién genética (ADN) de un
organismo” (Griffiths, Lewontin, Carrol, Wessler, 2008, p.33).
Por ende, la secuenciacién genémica corresponde al método
que se utiliza para determinar la composiciény orden de la .
. L2 - PR Figura 1
informacion genética de individuos.
EI ADN (acido desoxirribonucleico) fue descubierto por Posteriormente, se descubrié el flujo de informacién que
primera vez por un bioquimico llamado Friedrich Miescher existe entre el ADN y las proteinas resumido en lo que hoy
mientras investigaba glébulos blancos. En la decada de 1860 conocemos como el dogma central de la biologia molecular
Friedrich recogi6 vendajes quirdrgicos que se habian ut|,I|zado (Figura 2), una teoria que postula el flujo unidireccional de |a
en heridas con presencia de pus, con el fin de extraer nucleos informacion genética, pasando desde el ADN al ARN mediante
celullares, que contenian un compuesto con bastante cantidad transcripcién. ;Cémo ocurre? Se copia un trozo de ADN, lo
de fésforo, por lo que se le denominé inicialmente con el que produce una copia en ARN mensajero. Desde el ARN a las
nombre de “nucleina”. Friedrich no sabla que con esto habla proteinas mediante traduccién, en el cual el ARNm sirve como
propuesto las bases de la posterior investigacion genémica molde para el ensamblaje de cadenas de aminoacidos y, por
(Hall & Sankaran, 2021). ende, para la formacién de proteinas.
Siguiendq con los hechos histéricos, un bacteridlogo ] Otro evento relevante fue que se identific6 que el ADN se
estadounidense llamado Oswald Avery en 1944 demostro que compacta en estructuras denominadas cromosomas, que son
el compuesto descubierto por Friedrich, el ADN, correspondia definidos como “filamentos condensados de ADN, visible en
al material genético. Su investigacion fue.sobre neumonia, el ntcleo de las células durante la mitosis y cuyo nimero es
enfermeQad que eraa causa de la bacteria Streptococcus constante para las células de cada especie animal o vegetal”
pneumoniae, y su proposito era comprender como las cepas (Asale, s. f.-a). Fueron descubiertos por Walther Fleming, quien
de esta bacteria eran transfor'r’nadas de forma virulentay los describié mientras observaba estructuras filamentosas
no wrulenta..s)swald descubri6 que el responsable de la en células en diferentes etapas de la division celular (Fleming
transformacion de una cepa ng}wrulenta en una virulenta W. et al, 1882). Asi, sabemos que los cromosomas se originan
era el ADN. Este estudio cambié el punto de vista que se cuando el ADN se organiza y empaqueta estructuradamente
tenia S(?bre las moléculas encarg’;adas dela |nformac[on dela en forma de cromatina, que es ADN enrollado en proteinas
herencia, dado que antes se creia que eran las proteinas las histonas dentro del ntcleo (Alberts, B et al, 1983). Hoy los
que transmitian la informacién de la herencia, pero a partir estudios de los 46 cromosomas humanos (23 pares) son
de estos estudios se reconocio que es el ADN la molécula que fundamentales en la genética y la biologia molecular, por lo
transmite la informacién de herencia (Avery et al., 1944). tanto, su secuenciacion e identificacién son primordiales para
) ) ) ) o o la organizacion de la informacion genética.
Un tiempo después, Rosalind Franklin, cristalégrafa, realizé
experimentos fundamentales para comprender la estructura En los inicios, la secuenciacion de genomas se realizé en
de doblg .ht?hce (I:Iel ADN, entre otras moléculas bioldgicas, organismos modelos que eran méas simples y que sirvieron
pues utilizé la técnica de difraccion de rayos X, contexto para la investigacion de procesos celulares basicos y su
en que capturo la famosa ’fotggrafla 51", la cual contiene posterior desarrollo en células mas complejas. Los organismos
informacién estructural atomica del ADN (Franklin & Gosling, mas importantes de estos inicios son la bacteria Escherichia
195,3)' Para finalizar, en 195::3 Ia. revista Nature publico un coliy el insecto Drosophila Melanogaster, que estan entre los
articulo sobre el modelo atémico de la estructura doble primeros genomas reportados. El interés por secuenciar
hélice planteado por James Watson y Francis Crick (Watson genomas humanos surge en la década de los 80, con el Human
& Crick, 1953), quienes se basaron en la investigacion de
Rosalind Franklin (Figura 1).
Figura 2
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(Fine R., 2019).

Genome Project (HGP), investigacién que comenzé en
1988y que tenia como objetivo determinar la secuencia
de pares de bases quimicas que componen el ADN
humano y mapear todos los genes del genoma (Figura
3). El proyecto culminé en 2003 con la elaboraciéon

del primer borrador del mapa del genoma humano,
identificando y secuenciando la gran mayoria de los
genesy comprendiendo mejor la organizacién del ADN.

Entre los hechos histéricos que permitieron acceder
de manera masiva a la secuencia del ADN en un
genoma completo, estan las metodologias asociadas.
A continuacién, se exponen en funcién de los avances
cientifico-tecnologicos:

1. Secuenciacion de primera generacién: conocida
como Secuenciacién de Sanger o didesoxi fue el
método principal empleado en el desarrollo del

HGP. En un principio, era costosa, lenta y requeria
materiales radioactivos, pero posteriormente Applied
Biosystems cred la primera maquina de secuenciacion
automatica. Esta novedad, llamada ABI370, permitia la
deteccién de 500k de nucleétidos al dia. Es altamente
eficiente y sintetiza una cadena de ADN utilizando
cadenas molde de desoxinucleoétidos trifosfato

(dNTPs), ADN polimerasay las cadenas terminan

con un dideoxinucleétido (ddNTP), lo cual detiene

la sintesis y posteriormente se separan en un gel (o
electroforesis capilar) seglin su tamafio y se interpretan,
determinando la secuencia de nucleétidos en la cadena
de ADN molde (Sanger et al., 1977). La desventaja del
método de Sanger era que requeria mucho tiempo,

por lo que tardaron 10 afios en secuenciar el ggnoma
completo, pero tras su mejora luego de terminar el HGP
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Se toma una muestra de ADN

Se crean muchas copias del ADN

:I El genoma completo es ensamblado

en 2003, increment? el interés cientifico-tecnolégico de crear
nuevos instrumentos para realizar secuenciaciones genémicas
(Bautista et. al., 2015).

2. New generation sequencing (NGS): a partir de esta
metodologia comienza la secuenciacién con tecnologia
paralela, pues las empresas desarrollaron diversos
secuenciadores como el 454 o PacBio RS. Los métodos de
cada una comparten tres pasos: 1) Preparacion: se adhieren
“adaptadores”, que son secuencias de ADN universales

a los extremos de ADN, los cuales originan la “libreria

de secuenciacion”. 2) Inmovilizacién: los adaptadores
desempefian un papel crucial al fijar los fragmentos de ADN
a una superficie sélida, definiendo asi el sitio donde iniciara
la reaccion de secuenciacion. Ademas, a excepcién de PacBio
RS, la libreria de secuenciacién se amplifica para formar
caracteristicas de secuenciacion detectables y distintivas
espacialmente. 3) Deteccién: implica la incorporacién

de un sustrato de acido nucleico detectable al templado
inmovilizado, seguido de lavado y captura de imagenes o
sefiales del evento molecular mediante sistemas 6pticos de
alta velocidad. Este ciclo de incorporacién, lavado y captura
se repite hasta obtener la lectura completa de la secuencia de
ADN (Bautista et al., 2015).

Dentro de esa base, se divide en varios métodos mas rapidos
que el anterior y se basa en tres tipos de secuenciacién. Estos
tipos son, en primer lugar, por sintesis, que emplea fluoréforos
para detectar la incorporacién de bases. En segundo lugar, por
ligacion (SOLID), utiliza 14 sondas de oligonucledtidos que, en
términos de pares de bases,se ligan a cada molécula de ADN. Y,
por ultimo, por nanoporos, la cual, como dice su nombre, utiliza
estructuras de nanoporos (Oxford Nanopore Technologies),
que tiene como beneficio la secuenciacién en tiempo real, pero
puede ser menos precisa que la que se empleaba en el HGP
(Metzker, 2009).
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Se rompen las copias en muchas piezas

Las secuencias se ordenan correctamente
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3. Secuenciacion de tercera generacién: la mas actual
y evolucionada, su ventaja es una mayor velocidad y se
divide en dos tipos. La primera es de una sola molécula,
que usa enzimas que leen el ADN durante su sintesis,
obteniendo secuencias largas. La segunda corresponde
al desarrollo de otras tecnologias de deteccion
nanoporos (Rhoads & Au, 2015). En la figura 7 se visualiza
un esquema comparativo entre las secuenciaciones

de PacBio, SMRT sequencing y la estrategia de

Oxford Nanopore (Reuter et al., 2015). PacBio tiene
aproximadamente de 15% de error, pero estos son
principalmente inserciones o eliminaciones aleatorias
que pueden ser corregidos con mas secuenciaciones
(Goldfeder et al., 2017).

Un ejemplo de esta Ultima corresponde a la
secuenciacién mas rapida conocida hasta la fecha,
desarrollada por Standford University, que permite
secuenciar un genoma humano completo en tan sélo 5
horas y dos minutos (Fastest DNA sequencing technique
helps undiagnosed patients find answers in mere hours,
2022). Esta permite que la informacién genémica de
cualquier individuo se obtenga en menos de un dia,
equiparando el tiempo de obtencién de resultados

a cualquier examen médico de rutina. Se utiliza una
secuencia de referencia del “genoma humano”, la

que corresponde al estandar para compararlo con la
secuencia del genoma humano de interés (Figura 4).

En resumen, la secuenciaciéon de un genoma comienza

con la extraccion del ADN del organismo que se desea
estudiar, posteriormente se realiza la secuenciacion con
técnicas como NGS o de tercera generacién. La secuencia
resultante serd el genoma en estudio, que serd comparado
con la secuencia de referencia del genoma humano (Figura
8), obtenida del Proyecto Genoma Humano (A map of
human genome variation from population-scale sequencing,
2010. Figura 5). Por ultimo, las diferencias entre los
genomas se analizan identificando variables genéticas
conocidas como polimorfismo de un solo nucleétido
(SNPs, del inglés Single Nucleotide Polimorphism). O bien,
pueden ocurrir reordenamientos cromosémicos, tal como
la copia, eliminacién, inversién o translocacion, de uno o
mas genes que los componen. A partir de lo anterior, se
evalla su impacto en el fenotipo del individuo (Lander
etal., 2001), lo que se puede utilizar en la investigacion
genéticay médica.

Las posibles aplicaciones de esta tecnologia son muy
variadas: en medicina permite estudiar los origenes
genéticos de enfermedades, investigar como tratarlas con
terapia génica y conocer la predisposicién de la poblacién
a estas. Ademads, sirve para el area de investigacién
cientifica sobre la estructura de los genes, su regulacion

e interaccion con el entorno (Kundaje et al., 2015).

Por ultimo, es Util para estudiar gendmica evolutiva,
identificando cambios genéticos en la especie a lo largo
del tiempo (Prifer et al., 2017). Sin embargo, los avances
tecnolégicos en la secuenciacién de los genomas en
humanos han planteado interrogantes éticos significativos,
que se revisaran a continuacion.

Decodificando los dilemas éticos

La capacidad de analizar el genoma de cada individuo

ha generado debates bioéticos importantes. En primer
lugar, existe la necesidad de tener un consentimiento
informado para el uso de los datos genémicos obtenidos
en la secuenciacion, pues es sumamente importante
considerar que la divulgacion publica de estos datos podria
desencadenar problemas éticos, como la discriminacién por
gendmica. La posibilidad de que se utilice la informacion
genética para discriminar a individuos exige precauciones
en el manejo de estos datos. Asimismo, la modificacién

del genoma plantea interrogantes éticos profundos sobre
la identidad y los limites de la intervencion genética en la
naturaleza humana (Smith, 2018).

Respecto a la posible discriminacién genética que los
individuos podrian llegar a tener en la vida cotidiana, por tener
una mutacién que evidencie altas posibilidades de contraer
una enfermedad grave. Un ejemplo de esto es la mutacién

en los genes BRCA 1y BRCA 2 (Figura 9), los cuales estan
asociados a una muy alta probabilidad de contraer cancer

de mama u ovario a lo largo de la vida de las mujeres. Lo
anterior debido a que son genes involucrados que codifican
proteinas que tienen como funcién reparar dafios en el ADN y
cuando existe una mutacién, causa un dafio en el ciclo celular,
originando cancer (Orozco-Hernandez, 2018).

Si a un paciente se le detecta la mutacion y su informacién
es publica, podria sufrir discriminacién a la hora de buscar
empleo, o problemas personales por no querer dejar
descendencia que también posea la mutacion. Ademas,
las Instituciones de Salud Previsional (ISAPRE) la podrian
considerar como preexistencia. Preexistencia es definida
por la Superintendencia de Salud en Chile como “cualquier
enfermedad, patologia o condicién de salud que haya sido
conocida por el afiliado y diagnosticada médicamente

con anterioridad a la suscripcién del contrato o a la
incorporacién del o la beneficiario/a” (Superintendencia de
Salud, 2023), es decir, es responsabilidad de las personas
dar a conocer sus posibles padecimientos y aceptar la
facultad de la ISAPRE de su derecho de admision.

Por el ejemplo anteriormente descrito, se debe tener
cautela al informar a los pacientes y brindarles apoyo
emocional a quienes lo necesiten, junto con el control de
accesibilidad y el cuidado del uso publico de su informacion
gendmica, abogando por su acceso restringido a los
poseedores de dichos datos para no poner en riesgo la
privacidad individual. Por lo anterior, las legislaciones de
los paises se han hecho cargo del tema, implementando
politicas publicas con el fin impedir la discriminacion.

En Chile la ley 20.120 dedicada a los avances tecnolégicos
en el genoma establece principios claros (Del Congreso
Nacional, s. f.-b). Entre ellos, se prohibe discriminacién
genética, se exige el consentimiento informado para

la investigacion en seres humanosy se restringe la
recopilaciéon y uso de informacion genémica sin la
autorizacién correspondiente. Estas regulaciones reflejan la
voluntad del Estado chileno de asegurar un marco ético en
el avance genémico, especialmente en la confidencialidad
de los datos personales, incluido el genoma.
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Complementando con lo anterior, existe la ley 21.541, la cual
se hace cargo de este dilema ético, pues protege los datos de
salud de los chilenos, por ende, prohibe la divulgacién publica
de estos, a menos que se firme un consentimiento informado
si quieren compartir sus datos para una investigacién. Sin
embargo, lo anteriormente expuesto no es completamente
efectivo, dado que, las ISAPRES pueden discriminar
arbitrariamente a quienes admiten y el tipo de planes que les
brindan. Asi también, no se castiga adecuadamente el mal uso
de informacién gendémica o almacenamiento masivo de datos
sin consentimiento.

En términos de problemas éticos socio-econémicos, pese a que
a medida que han avanzado los métodos de secuenciaciony

se han abaratado sus costos, de todas maneras es complicado
el acceso equitativo a la secuenciacién gendmica, asi como
cualquier procedimiento médico de vanguardia que no esté
cubierto por el sistema de salud publico.

Para comprender de mejor manera lo anterior, se expone un
caso hipotético de una persona que padece cancer (Figura

10). Al tener sus datos genémicos se puede descifrar con qué
tratamiento proceder para combatir la enfermedad de mejor
manera. Esta situacién posee dos dilemas: el primero es como
un paciente podria costear una secuenciacion y el otro es el
debate corresponde a las politicas de seguros médicos, es decir,
el debate de si esto podria llegar a ser parte del sistema publico
o si los seguros de salud podrian cubrir esos gastos en el futuro
(Morash et al., 2018b).

Lo anterior podria agrandar la brecha entre clases sociales,
empeorando la desigualdad en temas de salud en el pais, pues las
personas de menores recursos no podrian costear el valor de una
secuenciacion y, por ende, tampoco a la medicina de precision, la
cual, en términos médicos, podria ser vital para su diagnéstico o
tratamiento de su enfermedad.

Otro dilema ético a considerar es que existe una brecha entre la
evolucién cientifico- tecnoldgica y la bioética, la ley mencionada
anteriormente, 20.120, que aborda la investigacion cientifica en
seres humanos y su genoma (Del Congreso Nacional, s. f.-b).,
aunque ha establecido principios éticos fundamentales para
regular estas practicas, podria considerarse deficiente en el
sentido de que fue creada en el afio 2006, posteriormente a la
finalizacion del Proyecto Genoma Humano (HGP), época que

no contemplaba todos los avances cientificos y tecnolégicos
actuales, como la rapidez en la obtencién de datos genédmicos
de individuos. Ademas, esa misma ley contempla la creacién

de una “Comisién Nacional de Bioética” que, pese a que se
promulgé en el afio 2006, hasta ahora no ha sido implementada,
dejando un vacio en lo que respecta a la supervision y
regularizacion centralizada de la bioética en Chile (Del Congreso
Nacional, s. f.-b).

A pesar de lo recientemente expuesto, la Agencia Nacional

de Investigacion y Desarrollo (ANID), antes conocida como
Comision Nacional de Investigacion Cientifica y Tecnologica
(CONICYT), cred un comité de bioética que supervisa
investigaciones cientifico-tecnolégicas, sin embargo, su control
se limita Unicamente a los proyectos que se encuentren bajo su
financiamiento (Agencia Nacional de Investigacién y Desarrollo,
s. f). Por otro lado, el Ministerio de Salud (MINSAL) posee una
Oficina de Bioética, la cual gestiona comités ético-cientificos y
ético-asistenciales a nivel regional que supervisan la ética de
investigaciones en salud y ambitos clinicos (Ministerio de Salud,
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s. f). Pese a esto, el alcance de estos comités es limitado, dado
que, son entidades con responsabilidades dispersas por lo
que es necesario que se establezca una comisién nacional de
bioética para una gestién centralizada y efectiva.

Conocer los genomas humanos podria llevar a masificar la
edicion genética y plantea un importante dilema ético. En

un principio puede tener buenos fines, tal como erradicar
defectos genéticos de recién nacidos, diabetes, fibrosis quistica,
entre otros. Sin embargo, con la continua evolucién cientifico-
tecnoldgica, podria llegar un momento en el que sea accesible
para todos analizar y editar sus propios genomas segun su
conveniencia. Esta perspectiva plantea riesgos significativos,
ya que, dichas modificaciones podrian tener repercusiones
negativas en la herencia genética y el linaje de las personas.
Ademas, en vez de ser un aporte positivo, podrian existir
métodos de modificacién fallidos que lleven a crear mas
enfermedades o trastornos genéticos (Savulescu et al., 2015).

Hoy la rapida evolucién de la ingenieria genética y la biotecnologia
ha superado, en muchos aspectos, el marco regulatorio de la ley.
Lo anterior, significa que la legislacién podria no estar actualizada
para abordar cuestiones emergentes como la edicion genética,

la secuenciacion masiva de datos gendémicos o la medicina
personalizada, entre otros avances. Por ejemplo, el rapido
desarrollo de tecnologias genémicas de alto rendimiento ha
llevado a una gran cantidad de informacién genética, planteando
interrogantes sobre cémo proteger y gestionar adecuadamente
esta enorme cantidad de datos, garantizando la privacidad y la
confidencialidad de la informacién de manera efectiva.

Asimismo, la ley podria enfrentar dificultades para mantener
el equilibrio entre promover la innovacién cientifica y
garantizar la seguridad y los derechos de los participantes
en investigaciones biomédicas en el contexto de tecnologias
gendmicas mas avanzadas. El equilibrio entre la éticay el
progreso cientifico ha sido histéricamente debatido. Si bien
ciertos avances cientificos han sido condenados por su falta
de ética, la determinacién de qué limites éticos se deben
establecer sigue siendo una tarea encomendada a instancias
como el Senado Bioético, donde expertos en bioética son
responsables de tomar decisiones al respecto.

Los principios éticos fundamentales, como el respeto por

las personas, la beneficencia, la no maleficenciay la justicia,
deben guiar cualquier investigacion en la que participen seres
humanos (Mancini R.,1997). El respeto por la autonomiay la
proteccion son esenciales en el contexto de la secuenciacion
genomica, donde el acceso a la informacion genética esta
restringido al individuo sujeto del analisis, con especial
consideracién hacia aquellos que no pueden tomar decisiones
auténomas.

Conclusion

En este articulo se planted cémo abordar efectivamente

los dilemas éticos de la secuenciacién tomando en cuenta

el equilibrio de valores, privacidad individual y avances
cientificos. Se abord6 el dilema de la discriminacién genética,
que podria ocurrir cuando los individuos con mutaciones que
los predispongan a tener fenotipos no deseados, busquen
trabajo o contraten un seguro de salud. Para evitarlo, es
esencial establecer marcos regulatorios y politicas publicas
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que salvaguarden la confidencialidad de la informacion
genética de las personas, respetando su privacidad.

Respecto al dilema socio-econdmico, es necesario controlar el
sesgo que existe para obtener secuenciaciones de genomas
humanos, permitiendo que todos tengan la oportunidad de
acceder a la “medicina de precisién”, especialmente aquellos
pacientes que padecen enfermedades graves o no logran
encontrar un diagnoéstico certero. Una forma de controlar
esto es establecer un sistema publico que cubra al menos una
parte del costo, por ejemplo, que el Fondo Nacional de Salud
(FONASA) aporte o financie el valor de la secuenciacion de los
genomas humanos a quienes lo requieran.

El tercer dilema analizado corresponde a los avances cientifico-
tecnolégicos de los métodos de secuenciaciény todo lo que
estos conllevan. Volviendo al ejemplo establecido al principio
de este articulo, el mal uso del NGS podria provocar que la
familia busque que su bebé tenga caracteristicas especificas y
se desechen embriones completamente sanos debido a esta
nueva forma de eugenesia. En este caso, el inconveniente

es que si la ciencia sigue avanzando podria ocurrir un
descontrol, pues las personas podrian alterar su linaje o bien,
médicamente podrian existir errores que lleven a situaciones
fatale, por lo que se debe establecer limites y leyes para evitar
estos riesgos. No obstante, el problema es mas profundo,
pues las leyes actuales estan desactualizadas respecto a los
avances tecnolégicos de la ciencia, ademas de la cantidad
limitada de leyes que existen al respecto y el no seguimiento
de estas. Una posible solucion es establecer que cada cierto
tiempo se hagan reformas a las leyes en funcién a los avances
cientificos, siempre fomentando la innovacién y los derechos
de las personas. Adicionalmente, serfa ideal constituir una
Comisién Nacional de Bioética, para promover la reflexiény
elaboracion de politicas publicas que garanticen el bienestar
general de los individuos involucrados en los ambitos de salud
e investigaciones cientificas.

Para abordar efectivamente los dilemas éticos, es importante
considerar que la educacién respecto al genoma'y sus
aplicaciones es fundamental. Se deben comprender los
conceptos bdsicos de la genética, entendiendo que se debe
utilizar para el bien, respetando los derechos humanos, los
valores y la justicia social, para garantizar que la exploracién
del genoma humano avance de manera ética y responsable.
En Ultima instancia, este campo prometedor requiere

un compromiso continuo con valores éticos sélidos que
preserven la dignidad humanay la equidad en el acceso a los
beneficios de la secuenciacion gendémica.
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