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ABSTRACT: Advances in genetics, particularly in their practical application to health
care, have created new possibilities in the fight against disease, especially in rela-
tion to early and predictive diagnosis. These developments offer significant bene-
fits, but they also generate new ethical and legal dilemmas and conflicts. Among
the most salient are those raised by so-called direct-to-consumer genetic tests,
which appear to promote greater citizen empowerment through increased access
to personal health information. However, this purported empowerment may con-
ceal decisions that are not truly autonomous, due to the lack of reliable information
about the clinical validity and utility of such tests. That context, however, may be
changing with the growing use of polygenic studies.
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RESUMEN: El avance de la genética en lo que se refiere a su aplicacién préctica en el
ambito de la salud ha dado lugar a nuevas posibilidades en la lucha contra las
enfermedades, sobre todo, desde la perspectiva del diagndstico temprano o
predictivo. Tales nuevas posibilidades ofrecen muchos beneficios, pero también
provocan nuevos dilemas y conflictos ético-legales. Entre éstos destacan los que se
plantean respecto de los denominados test genéticos directos al consumidor que
parecen promover un mayor empoderamiento de los ciudadanos en la informacién
sobre su salud. Sin embargo, bajo dicho pretendido apoderamiento se esconden
decisiones no realmente auténomas por la ausencia de informacién veraz sobre la
validez y utilidad clinica de tales pruebas. El contexto, sin embargo, puede haber
cambiado con el avance de los estudios poligénicos.
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1. De la medicina de curacién a la de prediccién?

| fin de la medicina ha sido, tradicionalmente, curar las enfermedades, restablecer la salud,
aliviar los sufrimientos y consolar al enfermo. Estos son los postulados de la medicina curativa.
Y para ser realmente efectiva en la tarea de curar, la medicina tenia que conocer las causas, los
mecanismos de la enfermedad, es decir, su etiologia y patogenia y su repercusion en el
organismo, para conseguir un diagnéstico y si era posible establecer un tratamiento que combatiera la
enfermedad y la hiciera desaparecer?.
Junto a la medicina curativa tenemos también la medicina preventiva cuya evolucidn ha sido paralela en
muchos aspectos al conocerse los factores de riesgo ambientales que se procuraba eliminar mediante la
higiene publica y la posibilidad de prevenirlos, en el caso de las enfermedades infecciosas, mediante las
correspondiente vacunas (viruela, poliomielitis, sarampion, etc.). Durante tiempo la medicina preventiva
se orientaba en lineas generales para toda la poblacidn como si ésta fuese uniforme. No se reparaba en
el hecho de que habia personas que incluso en medio de grandes epidemias no enfermaban, aunque
estaban expuestas a las mismas circunstancias patdgenas que el resto de la poblacién.
El dltimo paso en esta evolucién ha sido la medicina predictiva, cuyo concepto moderno empezd a
desarrollarse a partir del conocimiento del sistema de histocompatibilidad adquiriendo mas fuerza con
los hallazgos de la medicina genédmica®. El rapido avance de la genética transformd la préctica clinica y
nuestro propio concepto de lucha contra la enfermedad. Frente al esfuerzo por alcanzar técnicas que
permitieran el diagndstico precoz de la enfermedad, la lucha se situé ya también en la prediccion de la
misma, a lo que el proyecto Genoma Humano ha ayudado de manera sustantiva.
La medicina predictiva ha sido definida como la identificacion de individuos sanos que tienen
predisposicién a desarrollar una determinada enfermedad, incluyendo también la posible identificacidn

1 La cuestidn que abordo en este trabajo ya la abordé hace casi dos lustros, tanto participando como coponente en
un Informe del International Bioethics Committee, IBC-UNESCO (Report of the IBC on updating its reflection on the
Human Genome and Human Rights, vid. https://unesdoc.unesco.org/ark:/48223/pf0000233258) en el que se
abordaba dicha materia, como en un posterior trabajo: F. DE MONTALVO JAASKELAINEN, Test genéticos directos al
consumidor y limites al principio de autonomia, en Derecho y Salud, 25, Extraordinario XXIV Congreso, 2015, 34-50.
Sin embargo, los avances que se han producido en este campo y, sobre todo, en lo que se refiere al valor clinico y
predictivo de los test poligénicos determinan que sea necesaria una nueva reflexién sobre sus aspectos éticos y
legales.

2 J.M. SEGOVIA ARANA, Aspectos éticos y sociales de la medicina predictiva, en Anales de la Real Academia de Ciencias
Morales y Politicas, 2, 2004, 235.

3 Ivi, 236.

4 Ivi, 238.
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de individuos que no tienen tal predisposicién o que incluso se encuentran protegidos por una especial
resistencia genética. Por lo tanto, el objetivo de la medicina predictiva es identificar la susceptibilidad o la
resistencia a determinadas enfermedades en el individuo sano®.

Desde que se publicé el genoma humano en febrero de 2001, un numero creciente de estudios muestran
asociaciones significativas entre variantes genéticas especificas y diversas enfermedades®. Los modelos
de prediccién de riesgo son estimaciones estadisticas sobre la probabilidad de que se produzca un
determinado evento clinico en un tiempo determinado. Para ello, se basan en estudios que evaltan la
asociacion y cuantifican el efecto de la presencia de un determinado factor (denominado factor de riesgo
cuando se demuestra esta asociacion) sobre el desarrollo de una enfermedad’.

El Proyecto Genoma Humano ha supuesto, entre otras cosas, pasar de una medicina basada en la curacion
a una medicina que avanza ya hacia la prevencidn a través de la prediccion. Una vez que se alcanzé su fin
primigenio, véase, mapear la composiciéon genética humana, se inicié al estudio de la funcién concreta
gue tiene en el organismo cada uno de los genes. Surge asi el concepto de medicina gendmica en la que
la informacién gendmica se utiliza para determinar el riesgo y predisposicién a la enfermedad y la
seleccidn y priorizacién de las opciones terapéuticas®.

Se habla, de este modo, de un cambio de paradigma que supone que la persona no puede ya definirse
Unicamente en funcién de la secuencia gendmica heredada en el momento de la concepcién. El abandono
de la antigua concepcidn del determinismo genético, en favor de una concepcidén posgendmica y holistica
del cuerpo humano, que considera que los continuos cambios mencionados dependen en gran medida
del exposoma individual, es decir, de los estilos de vida y del entorno en el que nos desarrollamos,
crecemos y vivimos, ha llevado a la necesaria convergencia de enfoques sistematicos para las
enfermedades, que incluyen nuevas herramientas diagndsticas, investigaciones dmicas y nuevas
herramientas matematicas y computacionales®.

2. Prediccion monogénica y prediccion poligénica en el marco del desarrollo de los test
genéticos

El estudio de la gendmica ha permitido obtener informacidn sobre la base genética de las enfermedades
e identificar alteraciones en uno o varios genes como mecanismos subyacentes a numerosas patologias.
En este sentido, la incorporacién de la informacion sobre diferentes factores genéticos, como las variantes

5 Ivi, 239.

6 M. FERNANDEZ RODRIGUEZ, Informe sobre el uso de los test genéticos directos al consumidor, en Ars Pharmaceutica,
60(1), 2019, 8.

7 WAA, Prediccién de riesgo de enfermedad en poblaciones en la era de la medicina personalizada de precision,
Informes Anticipando, Fundacion Instituto Roche, Madrid, 2022, 11.

8 Vid. Camara de los Lores, Genomic Medicine, Science and Technology Committee, |, 107—I, 2009, 11. Puede
accederse a dicho informe a través de la pagina web de Ila Cdmara de los Lores, en
http://www.parliament.uk/hlscience/.

9 Vid. https://cnbbsv.palazzochigi.it/media/2080/parere-congiunto-medicina-di-precisione-joint-opinion-precision-
medicine.pdf.
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gendmicas asociadas al desarrollo de enfermedades, contribuye a mejorar la capacidad predictiva de los
modelos de prediccidn de riesgo vy, por lo tanto, a su aplicacion en la practica clinica®.

En todo caso, el avance ha sido enorme pero aun existe un gran nimero de pacientes afectados por una
enfermedad, de probable naturaleza genética, que no tienen un diagndstico certero, y ello, por varios
factores que justificarian las limitaciones actuales!:

1. Alrededor del 85% de las 7-8.000 enfermedades raras conocidas hoy en dia se refieren a
afecciones que se presentan con una frecuencia inferior a un caso por millén de nacimientos.

2. Los cuadros clinicos de muchos de estos pacientes son relativamente atipicos y no muestran
signos clinicos que puedan evocar una enfermedad especifica.

3. Existe una variabilidad interindividual significativa entre las personas afectadas por la misma
afeccion, por lo que incluso en presencia de una enfermedad conocida, esta puede pasar
desapercibida debido a su presentacién atipica.

4. En el 2-4% de los pacientes con enfermedades raras, el cuadro clinico resulta de la asociacién de
dos enfermedades, lo que puede dar lugar a cuadros clinicos diferentes a los esperados para cada
una de ellas por separado.

En cuanto a las enfermedades y fenotipos complejos (que afectan con mayor frecuencia a la poblaciéon
adulta y a las personas mayores, a menudo con multiples patologias en lugar de una sola), actualmente
conocemos, con pocas excepciones, solo una pequefia parte de su heredabilidad. Por esta razén, las
implicaciones clinicas de los numerosos estudios disponibles siguen siendo limitadas, también debido al
escaso poder predictivo de las variaciones individuales. Otra limitacion reside en la variabilidad, a menudo
muy significativa, de la frecuencia interétnica de los polimorfismos genéticos, por lo que los resultados de
las asociaciones entre variantes genéticas y enfermedades complejas, obtenidos en una poblaciéon
determinada, deben validarse en las diferentes poblaciones antes de su aplicacién a la practica clinica®?.
Cientos de estudios realizados en los ultimos afos han analizado muestras masivas de la poblacidon
afectada por enfermedades complejas y muestras de la poblacién no afectada, con el fin de buscar
diferencias entre ambas muestras en términos de frecuencia de variaciones genéticas, potencialmente
indicativas de una asociacidon y, por lo tanto, predictivas de la susceptibilidad a la enfermedad.
Considerados globalmente, estos estudios han producido resultados relativamente limitados transferibles
a la practica clinica, ya que las variaciones individuales tienen un bajo poder predictivo y, en promedio, se
ha descifrado menos del 15% de la heredabilidad de los fenotipos y las enfermedades complejas®.

Por otro lado, el avance del estudio de la gendmica supone que los estudios o test genéticos cobren
importancia clinica como instrumento para poder determinar la presencia o no de una predisposicién a
desarrollar una enfermedad.

El analisis 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 identificacion del estado de afectado
o de no afectado; de portador de un defecto genético determinado o de variantes genéticas que puedan

10\WAA, Prediccién de riesgo de enfermedad en poblaciones en la era de la medicina personalizada de precision, cit.,
13.

1 Vid, https://cnbbsv.palazzochigi.it/media/2080/parere-congiunto-medicina-di-precisione-joint-opinion-
precision-medicine.pdf.

12 Ibidem.

13 Ibidem.
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predisponer al desarrollo de una enfermedad especifica’®. Asi, las enfermedades pueden ser
“mendelianas” (aquellas que estan determinadas por una alteracion en genes de elevada penetrancia, es
decir, alteraciones que confieren una elevada probabilidad de padecer la enfermedad), o complejas (cuyo
desarrollo esta condicionado por la presencia de multiples variaciones genéticas y/o de otros factores no
genéticos). La deteccion de enfermedades mendelianas se puede realizar en la practica clinica habitual
mediante pruebas de diagndstico genético para la identificacién de mutaciones causantes de patologias
o que aumentan el riesgo de padecer una enfermedad®. Se trata, en este caso, de estudios mondgenicos
en los que la presencia de un gen determina, por la evidencia disponible, la susceptibilidad de desarrollar
y padecer una determina enfermedad. En las complejas se trata de un estudio genético que va mucho
mas alla del simple andlisis de variantes genéticas individuales o mutaciones asociadas a enfermedades
monogénicas, ya que analiza diversos factores genéticos, asi como variantes asociadas en mayor o menor
medida a trastornos multifactoriales, incluyendo la susceptibilidad genética. Y, generalmente, la decisién
de someterse a un test poligenico expresa el deseo de la persona de satisfacer la curiosidad sobre una
posible predisposicién a ciertas enfermedades, motivada o no por antecedentes familiares conocidos o
por determinados habitos de vida.

En el caso de las enfermedades poligénicas, es decir, aquellas que en las que la prediccidn no se basa en
la deteccidn y presencia de un Unico gen, sino de varios, la evidencia cientifica disponible ha sido muy
escasa o, incluso, podemos decir que, hasta hace poco tiempo, nula. Tal falta de evidencia no ha impedido,
sin embargo, que diferentes empresas vengan ofreciendo desde hace ya varios afios test genéticos,
habitualmente, poligénicos que pueden adquirirse al margen de una consulta médica o sin prescripcidn
facultativa, directamente en internet. El test no se solicitaba en el marco de una relacién médico-paciente
y con una finalidad clinica, sino en una relacidn entre proveedor de servicios online y un consumidor que
adquiria online el producto.

Pese a existir dicho mercado que respondia a un modelo de servicios de salud online globalizado, la
mayoria de los ordenamientos juridicos, entre ellos, el espaiol, habian establecido una regulacion legal
de los test genéticos que permitia los monogénicos y no tanto los poligénicos. Por ejemplo, el
ordenamiento juridico espafiol, como explicaremos en detalle mas adelante, establecia como requisitos
indispensables de un test genético que éste se hiciera en el marco de una consulta médica, exigiendo
tanto que el fin fuera médico, es decir, prescrito por un profesional y ofreciendo un asesoramiento
genético. Con tales requisitos legales, cualquier oferta de test genéticos al margen de una consulta
médica, como serian los citados test directos al consumidor, debia ser considerada como legalmente no
permitida, al no cumplir necesariamente con el primer requisito mencionado, el de haber sido prescrito
por un médico y dificilmente con el segundo, el del exigido asesoramiento juridico.

14 M. BAIGET BASTUS, Andlisis genéticos, en C. ROMEO CASABONA (Dir.), Enciclopedia de Bioderecho y Bioética, |, Comares,
Granada, 2011, 29. Normativamente, el analisis genético ha sido definido en el ordenamiento espafiol por la Ley
14/2007, de 3 de julio, de Investigacién Biomédica, en su articulo 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 especifico que sea indicativo ante todo de un cambio genético
determinado.

15VWAA, Prediccién de riesgo de enfermedad en poblaciones en la era de la medicina personalizada de precision, cit.,
13.
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Esta prohibicidon de facto de los test genéticos directos al consumidor, al no poder cumplir con tales
exigencias legales se fundamentaba, principalmente, en la falta de evidencia cientifica y utilidad clinica de
los test poligénicos que eran los que se ofrecian normalmente en el mercado. Si dichos test poligénicos
ofrecidos directamente al consumidor y tuvieran evidencia cientifica e informacion suficiente, ¢ cudl seria
el criterio ético-legal para restringir su acceso directamente y sin mediacidn de un profesional?

Un ejemplo de dicha posicidén claramente restrictiva se recoge en el Informe que elaboré el International
Bioethics Committee (IBC) de la UNESCO en 2015, bajo el titulo “Updating Its Reflection on the Human
Genome and Human Rights”?®, en el que se dedica un capitulo expresamente a los test genéticos directos
al consumidor, sefaldandose que «la gran cantidad de factores asociados a los acontecimientos de la vida
de un individuo hace que los objetivos anunciados por algunos proveedores de DTC [test genéticos
directos al consumidor] en términos de prediccidon y prevencion de enfermedades multifactoriales sean
ilusorios» vy, por ello, y partiendo de que «el hecho de que las pruebas DTC se ofrezcan en un mercado
globalizado, no eximen a su practica del cumplimiento de los principios y normas éticos y legales», se
proponia que debia exigirse siempre que se ofrecieran con asesoramiento genético, lo que en la practica
no era habitual ni tampoco factible porque suponia encarecer la oferta y, por tanto, disminuir la demanda
y comercializaciéon efectiva del test.

Sin embargo, gracias al andlisis masivo de datos genéticos y a los avances de la investigacidon gendmica,
parece que los estudios poligénicos van adquiriendo validez cientifica, pudiendo convertirse en un
instrumento de prediccion y prevencion determinadas enfermedades con gran impacto social como son
el alzheimer, cadncer, enfermedades cardiovasculares o diabetes ¢Cabe, pues, seguir manteniendo las
objeciones a los test poligénicos y, por ende, los obstaculos legales a su pleno desarrollo en el mercado
de la salud? ¢Cabe seguir esgrimiendo frente a ellos los mismos argumentos ético-legales? Estas
cuestiones son las que vamos a tratar de contestar a través del presente trabajo.

3. Modalidades de test genéticos

Cuando se habla de test genéticos en el ambito de la salud puede hablarse de diferentes modalidades en
atencion a los fines que persiguen. Estos test vienen, ademas, a coincidir con los tres ejes fundamentales
en los que se estructura la biomedicina en dicho ambito: el preventivo, el diagndstico y el terapéutico.
Asi, a grandes rasgos puede distinguirse entre tres grandes categorias: los test genéticos de diagndstico,
los cuales se realizan para diagnosticar una enfermedad genética y se llevan a cabo en el marco de una
consulta médica y en atencidon a signos y sintomas que presenta el paciente; los test relativos al
tratamiento, a través de los que se pretende adaptar el tratamiento a determinadas caracteristicas del
paciente, apareciendo ambos en ocasiones, aunque no necesariamente, interrelacionados; y los
predictivos que a su vez pueden subdividirse en predictivos de una enfermedad especifica, muy similares,
como veremos, a los primeros, y los predictivos en relacidon a una serie de enfermedades, no sélo una
especifica, que habitualmente son las patologias mas comunes (cancer, enfermedades neuroldgicas,
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

16 puede accederse al Informe a través de la pagina web de la UNESCO, en el siguiente enlace:
https://unesdoc.unesco.org/ark:/48223/pf0000233258.
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intervencién de un profesional, y presentan dilemas ético-legales muy especificos y distintos de los que
se plantean respecto de éstos.

En similares términos, el Consejo de Europa distingue entre analisis genéticos diagndsticos, en los que el
propdsito es diagnosticar una enfermedad en una persona que ya presenta los sintomas de la misma; test
genéticos predictivos, los cuales se realizan en individuos que todavia no presentan sintomas de la
enfermedad. Estos uUltimos estdn dirigidos a la deteccién de cambios genéticos que sugieren un riesgo de
desarrollar la enfermedad mas adelante. La probabilidad puede variar sustancialmente de un test a otro.
En algunos casos raros, el andlisis genético daria una indicacién de alta probabilidad de desarrollar la
enfermedad mas adelante (véase, el especifico caso de la enfermedad de Huntington). Sin embargo, como
sefiala el Consejo de Europa, en la mayoria de los casos el test solo facilita una indicacién 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 Ultimo, estarian los andlisis farmacogenéticos, que se realizan para conocer la sensibilidad
de un individuo a una terapia especifica. Por ejemplo, algunos individuos pueden necesitar una dosis
mayor del medicamento, mientras que otros pueden tener reacciones adversas a ciertos medicamentos?’.
Esta triple division aparece ya consagrada normativamente en el ordenamiento juridico espafiol;
especificamente, en la ya citada Ley 14/2007, de 3 de julio, de Investigacion Biomédica, cuyo articulo 46
distingue entre los andlisis genéticos de identificacion del estado de afectado o de no afectado; de
portador de una variante genética que pueda predisponer al desarrollo de una enfermedad especifica de
un individuo, o condicionar su respuesta a un tratamiento concreto.

El andlisis predictivo puede ser, bien monogénico (single-gene disorder) — mendeliano —, en los que se
estudia la presencia de una mutacion de un gen especifico que determina necesariamente el
padecimiento de una enfermedad (véase, el paradigmatico caso de la enfermedad de Huntington u otras
enfermedades de las denominadas cominmente como enfermedades raras) o predispone notablemente
a padecer una enfermedad (véase, el caso de los genes BRCA1 y BRCA2 y el cancer de mama), o bien
poligénico — complejo —, en el que se analizan diferentes genes que se considera que son los que podrian
indicar un riesgo especial y superior a la media de padecer una enfermedad, habitualmente, las cuatro
principales, como el alzheimer, cancer, enfermedades cardiovasculares y diabetes.

En el primer caso, el de los test monogénicos, el andlisis se realiza igualmente en el marco de una consulta
médica y, habitualmente, en un paciente asintomatico pero con un familiar afectado. La finalidad de éste
suele ser la de poder predecir la aparicion de la enfermedad a los efectos de adoptar medidas de
diagndstico o tratamiento precoz, todo ello, ante la aparicién de un suceso que puede hacer sospechar
gue el paciente podra desarrollar la enfermedad por razones de herencia genética.

El analisis multifactorial o poligénico no se realizaba habitualmente en el marco de una consulta médica,
sino que era solicitado directamente por el sujeto para conocer su predisposicidon a padecer diferentes
enfermedades comunes®, sin que necesariamente existiera un antecedente familiar ni signos o sintomas
vinculados a una enfermedad. En el andlisis poligénico se estudiaban diferentes genes que permitirian

17 Consejo de Europa, Andlisis genéticos por motivos de salud, 2012, 6. Puede accederse a dicho documento a través
de la pagina web, www.coe.int/bioethics.

18 Institute of Medicine and National Research Council of the National Academies, Direct-to-consumer genetic test-
ing, en The National Academies Press, Washington, DC, 2011, 19.
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predecir enfermedades multifactoriales. Ello, sin embargo, ha cambiado con la aparicién de las estimas o
puntuaciones de riesgo poligénico a las que nos vamos a referir de inmediato en el siguiente apartado.
Los test poligénicos parecen contar ya con mayor evidencia por lo que su aplicacién ya no es,
necesariamente, al margen de la consulta médica.

Las diferentes modalidades de estudios y test genéticos tienen también su reflejo en las normas juridicas
espafiolas. La Orden SSI/2065/2014, de 31 de octubre, por la que se modificaban los anexos |, Il y IIl del
Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la cartera de servicios comunes del
Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualizacidon, recogia la atencién genética a los
pacientes y familiares, estableciendo que

los andlisis genéticos incluidos en la cartera comun de servicios del Sistema Nacional de Salud deben
cumplir los siguientes requisitos: 1.2 Tener validez analitica y clinica sustentada en la evidencia
cientifica; 2.2 Ser de utilidad clinica: Constituir un elemento esencial para el diagndstico, prondstico,
seleccidon y seguimiento de tratamientos, asi como para tomar decisiones reproductivas, siempre que
el balance beneficio/riesgo sea favorable; 3.2 Haber sido valorados previamente en relacion a las
implicaciones éticas, sociales, legales, organizativas y econdmicas de su inclusién en la oferta
asistencial publica.

s6lo se incluirdn en la cartera comun basica de servicios asistenciales ...: 1.2 Andlisis genéticos
diagndsticos: Se realizan en personas con signos o sintomas de enfermedad y sirven para confirmar o
descartar una enfermedad o trastorno de base genética determinado. Para su realizacion se deberan
cumplir los siguientes criterios de indicacion: i) La persona presenta signos o sintomas sugestivos de
una enfermedad o trastorno genético que puede ser diagnosticado mediante el analisis genético; ii) El
diagndstico genético de la enfermedad cumple al menos uno de los requisitos siguientes: —implica un
claro beneficio en el manejo clinico (diagnédstico, tratamiento o seguimiento) del enfermo o de sus
familiares; — evita la realizacion de otros procedimientos diagndsticos o terapéuticos inapropiados; —
proporciona informacién clave para la toma de decisiones reproductivas del individuo o de sus
familiares que pueden comprometer a su descendencia; 2.2 Analisis genéticos presintomaticos: Se
realizan en personas asintomaticas y sirven para determinar si presentan un riesgo elevado de
desarrollar una determinada enfermedad, generalmente de comienzo tardio. Para su realizacidn se
deberan cumplir los siguientes criterios de indicacidn: i) La persona pertenece a una familia o grupo
poblacional de alto riesgo en los que se ha identificado la presencia de una enfermedad o trastorno
genético, cuya alteracidon genética ha sido previamente caracterizada y puede ser identificada
mediante un analisis genético; ii) Ademas, se cumple al menos uno de los requisitos siguientes: — El
analisis genético permite un diagndstico precoz y un tratamiento mas temprano, lo que se traduce en
la disminucién de la morbimortalidad de la enfermedad, en la previsién de una mejor respuesta
terapéutica o en evitar toxicidades por efectos secundarios; — El diagndstico genético de la
enfermedad permite la toma de decisiones reproductivas del individuo o de sus familiares que pueden
comprometer a su descendencia.

Afade que

iii) En el caso de menores, el estudio genético presintomatico en enfermedades que aparecen en la
edad adulta se debera diferir hasta que la persona tenga la madurez y competencia necesaria para
comprender la naturaleza e implicaciones de su decisién, salvo que existan medidas preventivas
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eficaces aplicables en la infancia. En enfermedades que aparecen en la infancia y que pueden ser
prevenidas o tratadas adecuadamente se debera realizar lo mas cercano posible a la fecha en la que
se deben iniciar dichas medidas preventivas y/o terapéuticas.

Se incluyen también, como tercera modalidad,

3.2 Analisis genéticos de portadores: Se realizan en personas con alto riesgo de transmisién de
enfermedad a su descendencia, aunque en general tienen poca o ninguna consecuencia para la salud
de esta persona, y sirven para determinar si la persona es portadora de una alteracidon genética
hereditaria. Para su realizacién se deberan cumplir los siguientes criterios de indicacidn: i) La persona,
debido a sus antecedentes personales o familiares, presenta un riesgo elevado de ser portador de una
determinada enfermedad o trastorno genético cuya alteracion genética se conoce y que puede ser
identificada mediante el correspondiente analisis genético; ii) El diagndstico genético permite la toma
de decisiones reproductivas de la persona o de sus familiares que pueden comprometer a su
descendencia; iii) En el caso de menores, el estudio genético de portadores no se realizara hasta que
el menor alcance la madurez y competencia necesarias para comprender la naturaleza de su decision
y sus implicaciones y sea, a su vez, capaz de dar su consentimiento.

Y como cuarta y ultima modalidad:

4.2 Analisis genéticos para diagndstico prenatal: Se realizan en caso de fetos con alto riesgo de sufrir
una determinada enfermedad o trastorno genético relacionado con su salud: anomalia cromosémica
o molecular, cuando se cumplan los siguientes criterios de indicacion: i) El feto tiene alto riesgo de
padecer una enfermedad o trastorno genético graves, o sus progenitores pertenecen a una familia en
la que se ha descrito la presencia de una enfermedad o trastorno genético graves; ii) La enfermedad
o trastorno genético tiene una alteracion genética conocida y que puede ser identificada mediante el
correspondiente analisis genético; iii) El analisis genético debe contribuir al manejo clinico de la
gestacidn o del recién nacido o a la toma de decisiones reproductivas.

Posteriormente, se aprobé la Orden SCB/480/2019, de 26 de abril, por la que se modifican los anexos |,
Il y VI del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la cartera de servicios
comunes del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualizacién, continud este proceso
de concrecién estableciendo las caracteristicas del programa de cribado poblacional de cancer de cérvix.
En esta Orden se incorpora el cribado poblacional de cédncer de cérvix para mujeres con edades
comprendidas entre 25 y 65 afios.

Y mas recientemente se ha aprobado en Espafia la Orden SND/606/2024, de 13 de junio, por la que se
crea el Comité Asesor para la Cartera Comun de Servicios en el Area de Genética, y por la que se modifican
los anexos I, 11, Ill, VI y VII del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la
cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su actualizacion. Esta
nueva Orden incorpora al programa de cribado neonatal de enfermedades endocrino-metabdlicas de la
cartera a cuatro enfermedades mas: el déficit de biotinidasa, la enfermedad de orina con olor a jarabe de
arce, la homocistinuria y la hiperplasia suprarrenal congénita. Ademas, concreta el programa de cribado
neonatal de hipoacusia y los programas de cribado prenatal de anomalias cromosdmicas y de
enfermedades infecciosas. Ademas, se crea, para garantizar un acceso mas homogéneo y equitativo a la
cartera comun de servicios en el drea de genética en el territorio nacional, el Comité Asesor para la Cartera
Comun de Servicios de Genética dependiente de la Comision de prestaciones, aseguramiento vy
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financiaciéon y se regula su composicion y funciones. El Comité tendra por finalidad la coordinacién entre
las administraciones sanitarias implicadas de las actuaciones y el seguimiento de la cartera comun de
Servicios del Sistema Nacional de Salud en el drea de genética.

En el ambito del Derecho de la Union Europea, el Reglamento UE 2017/746, de 5 de abril de 2017, sobre
los productos sanitarios para diagndstico in vitro y por el que se derogan la Directiva 98/79/CE y la
Decisién 2010/227/UE de la Comisidn, establece en su Considerando 10 dispone que «todas las pruebas
qgue proporcionan informacion sobre la predisposiciéon a una dolencia o enfermedad, como las pruebas
genéticas, o las que proporcionan informacion para predecir la respuesta o reaccién al tratamiento, como
las pruebas diagndsticas para seleccién terapéutica, se consideran productos sanitarios para diagndstico
in vitro».

Sin embargo, en lo que se refiere a los requisitos legales para su comercializacién y, en concreto, a la
exigencia de asesoramiento o consejo genético, el Reglamento no establece nada especifico al respecto,
al considerarse que se trata de una cuestiéon competencia de los Estados miembros. Asi, su Considerando
9 dispone que «Resulta posible que disposiciones nacionales divergentes relativas al suministro de
informacién y asesoramiento en relacion con los ensayos genéticos solo tengan una incidencia en el buen
funcionamiento del mercado interior en una medida limitada. Por lo tanto, procede establecer solo
requisitos limitados a este respecto en el presente Reglamento, habida cuenta de la necesidad de
garantizar un respeto permanente de los principios de proporcionalidad y subsidiariedad», afiadiendo el
articulo 4.2 que «En el contexto de las obligaciones a que se refiere el apartado 1, los Estados miembros
garantizardn, en particular, un acceso adecuado al asesoramiento en el caso de la utilizacién de pruebas
genéticas que aporten informacion sobre la predisposicion genética a dolencias o enfermedades que se
considere de manera general que no pueden tratarse con arreglo a los conocimientos actuales en ciencia
y tecnologia».

4. Recientes avances en los test poligénicos: estimas o puntuaciones de riesgo poligénico

El principal problema que, desde un punto de vista de utilidad clinica, presentaba el test poligénico, como
ya hemos anticipado al inicio del trabajo, era el de su falta de evidencia. Frente al test monogénico en el
que la secuenciacién y el Big Data permitian establecer que la presencia de determinado gen identificaba
la predisposicion a padecer una enfermedad, en el poligénico debian interrelacionarse varios genes como
expresion de dicha predisposicion.

Y si bien los rasgos o caracteristicas de una persona, como la predisposicidon a padecer una enfermedad,
pueden venir codificados en la informacidn genética, sin embargo, esta informacidn es extremadamente
compleja de analizar y de interpretar. Y los resultados que se obtienen a partir del ADN tampoco deben
considerarse definitivos ya que la expresidn génica, es decir, si estan «encendidos» o «apagadosy,
depende de unos interruptores llamados marcadores epigenéticos’®, con el impacto que en ello tienen
las condiciones ambientales o los habitos alimenticios del individuo, permitiendo que un gen se active o
no.

Y era precisamente en ese contexto en el que se desarrollaron los test genéticos predictivos que se
ofrecian directamente al consumidor (direct-to-consumer tests, en lengua inglesa, y de aqui en adelante

19 M. FERNANDEZ RODRIGUEZ, Informe sobre el uso de los test genéticos directos al consumidor, cit., 8.
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usaremos el acronimo mas habitual en la literatura académica, DTC, para referirnos a ellos). Como sefiala
el Consejo de Europa, la mayoria de las compafiias venden analisis genéticos que se supone estiman el
riesgo de desarrollar determinadas enfermedades genéticas complejas®. Los DTC son pruebas genéticas
qgue informan sobre los posibles origenes ancestrales de nuestra carga genética, las predisposiciones
genéticas, incluidas ciertas enfermedades y las posibles respuestas del organismo a farmacos, sin que
tenga que mediar ningln proveedor de servicios sanitarios. Los DTC, proporcionan acceso a la informacion
genética de una persona sin que necesariamente intervenga un médico ni ningln otro personal de salud
en el proceso?!.

Van Hellemondt y otros apuntan que, en materia de test genéticos, es importante distinguir entre test de
diagndstico pre-sintomatico y test de susceptibilidad. Asi, mientras los primeros pretenden determinar la
presencia de una futura enfermedad monogénica, o lo que es lo mismo, una mutacidn que se vincula
inevitablemente al desarrollo de una enfermedad en el futuro, el segundo pretende establecer cual es el
riesgo a partir de variantes genéticas multiples. En este caso, el resultado positivo del test viene a significar
tan sélo un mero riesgo estadistico, pero no un riesgo cierto de desarrollar una enfermedad,
habitualmente comun??. Se trata, por tanto, de test que pretenden establecer la predisposicion del
consumidor a enfermedades comunes, siendo éstas las que habitualmente preocupan a la mayoria de los
individuos.

El panorama, sin embargo, como ya hemos anticipado antes, ha cambiado en estos ultimos anos en el
ambito de los estudios poligénicos, habiéndose avanzado hacia una mayor comprension de las
enfermedades y el riesgo de desarrollarlas mediante el estudio y conocimiento del genoma humano y el
aumento de informacién fenotipica y genotipica disponible. Ello ha contribuido a descubrir la base
poligénica de las enfermedades. Y, entre los nuevos avances, destacan los denominados Estimas o
puntuaciones de riesgo poligénico o PRS, por sus siglas en inglés (Polygenic Risk Scores). Los PRS son una
medida global del riesgo genético de desarrollar una enfermedad por parte de una persona respecto de
la poblacidn general. Estos PRS se calculan al sumar de manera ponderada el efecto individual sobre el
riesgo de cada una de las variantes genéticas asociadas a una patologia concreta. Asi, para cada
combinacion de variantes genéticas posibles que pueden encontrarse en las personas con una patologia
se obtiene un valor de riesgo®. Se trata, por tanto, de una técnica que combina la prueba de ADN con las
técnicas de modelado matemdtico para determinar si las enfermedades tienen algin componente
genético. Utiliza un enfoque de modelo fijo para sumar la contribucion de un conjunto de alelos de riesgo
a una enfermedad compleja?..

20 Consejo de Europa, Andlisis genéticos por motivos de salud, 2012, 8. Puede accederse a dicho documento a través
de la pagina web, www.coe.int/bioethics.

21 M. FERNANDEZ RODRIGUEZ, Informe sobre el uso de los test genéticos directos al consumidor, cit., 8.

22 R, VAN HELLEMONDT, A. HENDRIKS; M. BREUNING, Which lessons can we learn from the European Union legal framework
of medicines for the regulation of direct-to-consumer genetic test, Revista en Derecho y Genoma Humano, 36, 2012,
104.

B \WAA, Prediccion de riesgo de enfermedad en poblaciones en la era de la medicina personalizada de precisién, cit.,
14.

24 N.M. MARNANI, Machine Learning y Puntuacion de Riesgo Poligénico para la Enfermedad de Alzheimer, en Avances
en Informdtica y Automdtica, 14.2 workshop, Universidad de Salamanca, Salamanca, 2020, 111.
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Sin embargo, es importante no olvidar que una puntuacién de riesgo poligénico solo puede explicar el
riesgo relativo, no absoluto, de una enfermedad, y ello, porque los datos utilizados para generar una
puntuacion de riesgo poligénico provienen de estudios gendmicos a gran escala. Por tanto, mas que
predecir la presencia o ausencia de una enfermedad, tienen por objetivo clasificar la poblacién en
distintos niveles de riesgo. Estos estudios encuentran variantes gendmicas al comparar grupos con una
determinada enfermedad con un grupo sin la enfermedad. Una puntuacién de riesgo indica como el riesgo
de una persona se compara con otros de una constitucién genética diferente. Sin embargo, las
puntuaciones poligénicas no proporcionan un punto de referencia o un periodo de tiempo para la
progresion de una enfermedad. Por ejemplo, consideremos a dos personas con puntuaciones altas de
riesgo poligénico de tener una enfermedad coronaria. La primera persona tiene 22 afios, mientras que la
segunda tiene 98. Aunque tienen la misma puntuacion de riesgo poligénico, tendran diferentes riesgos de
desarrollar la enfermedad a lo largo de sus vidas. Las puntuaciones de riesgo poligénico solo muestran
correlaciones, no causalidades®.

Por ello, a pesar de su potencial y utilidad en la genética de enfermedades y la medicina personalizada,
las PRS presentan diversas limitaciones que deben ser consideradas en su aplicacion y analisis. Una de las
principales limitaciones es la precisién limitada en la prediccién individual. Aunque las PRS pueden
proporcionar una estimacion del riesgo genético de una persona para una enfermedad, esta estimacion
es relativa y no garantiza la ocurrencia de la enfermedad. El riesgo genético es solo uno de los diferentes
factores que influyen en la aparicion de enfermedades complejas, y no tiene en cuenta factores
ambientales, de estilo de vida u otros factores de riesgo que también desempeiian un papel crucial. Por
tanto, no se pueden utilizar en exclusividad para predecir la ocurrencia de la enfermedad. Las
herramientas de analisis de datos disponibles en la actualidad y el tamafio de las cohortes disponibles no
permiten aun establecer un analisis que considere en profundidad las posibles interacciones entre los
multiples factores genéticos y ambientales. Ademas, la precisién de las PRS puede variar segun la
poblacién y la etnia. La mayoria de los estudios de asociacién de genoma completo se han realizado en
poblaciones de ascendencia europea, lo que puede limitar la aplicabilidad de las PRS en poblaciones mds
diversas. De hecho, varios estudios apuntan que las diferencias en la estructura genética de las diversas
poblaciones pueden influir en la precision de las PRS y requerir adaptaciones especificas para cada grupo
poblacional®.

Otra limitacién importante se relaciona con la interpretacién clinica. La informacion proporcionada por
las PRS puede ser dificil de interpretar tanto para médicos como para pacientes. La toma de decisiones
clinicas basadas en PRS requiere una comprension sélida de la genética y la epidemiologia, lo que puede
no estar disponible en todos los entornos clinicos.

Algunos trabajos plantean que aun quedan por resolver cuestiones relativas a la informacion,
necesitdndose, aln, mas estudios que aborden la comunicacion eficaz del riesgo de PRS. También, cuales
deben ser los protocolos de seguimiento médico cuando hay personas que presentan un PRS alto. Por
ejemplo, si se determina que una persona se encuentra en el 1% superior de PRS para la diabetes tipo 2,
édeberia la empresa de genética alertar a su médico de cabecera, recomendarle una visita, recomendar

5 Vid. https://www.genome.gov/es/Health/Genomics-and-Medicine/Puntuaciones-de-Riesgo-Poligénico.
26 A. DEL REAL, Y J.A. RIANCHO, Puntuaciones de riesgo poligénico (PRS): una herramienta en la prediccion de
enfermedades y la medicina personalizada, en Revista de Osteoporosis y Metabolismo Mineral, 15(4), 2023, 157.
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una mayor frecuencia de las pruebas de deteccion de HbAlc o proporcionar alguna otra orientacién?
Estas preguntas dificiles de resolver resaltan la importancia de que las empresas de genética colaboren
con los sistemas de salud?’.

Por ello, se considera que no son adecuados para realizar cribados poblacionales a gran escala, debido a
su limitada capacidad para discriminar si una persona individual desarrollara o no una enfermedad. Si hay
algunos escenarios donde los valores de riesgo poligénico o la determinacién de ciertas variantes podrian
ser de utilidad. El primero es la deteccién de pacientes de enfermedades monogénicas con penetrancia
variable (donde los valores de riesgo podrian contribuir a explicar por qué unos portadores de mutacion
patogénica desarrollan la enfermedad y otros no). Ademas, dentro de las aplicaciones de la genotipacion
el equipo destaca las pruebas farmacogenéticas, para guiar el tratamiento, la identificacidon de causas de
enfermedad y el descubrimiento de dianas de intervencion farmacéutica®.

5. Modalidades y caracteristicas de los DTC

En la actualidad, existen varios tipos de pruebas genéticas directas al consumidor, algunas para evaluar
aspectos relacionados con la salud, e incluso, otras pruebas genéticas directas al consumidor no
relacionadas con la salud.

Todas ellas, sin embargo, tienen en comun que suelen utilizar la saliva como muestra que es recogida con
un kit que facilita la propia empresa que ofrece el estudio y que puede adquirirse normalmente online o
en una farmacia. Los resultados de la prueba se obtienen a través del correo electréonico o de un acceso
al portal de internet de la empresa®.

En el primer subgrupo de pruebas genéticas directas al consumidor relacionadas con la salud, se incluyen
las pruebas diagndsticas, es decir, estudios moleculares para la deteccion de enfermedades usualmente
solicitadas por pacientes, y pruebas predictivas que corresponden a andlisis genéticos que estiman la
probabilidad de riesgo a desarrollar patologias a futuro de un individuo usualmente sano o que predicen
la probable eficacia o toxicidad con el uso de ciertos medicamentos.

En el subgrupo de pruebas genéticas directas al consumidor no relacionadas con la salud, se incluyen:
estudios genéticos sobre ancestralidad, filiacion de paternidad no vinculante en términos legales,
busqueda de parejas, e incluso, con motivaciones discutibles como determinar el talento intelectual,
talentos deportivos, pruebas de infidelidad, pruebas sin consentimiento, entre otras.

En un andlisis de 246 compaiiias se encontré que mas de un centenar ofrecian pruebas relacionadas con
la salud: pruebas diagndsticas para trastornos monogénicos, deteccion de portadores y, a pesar de que
cientificamente es todavia prematuro autentificar esta informacién, genes relacionados con la nutricidn
(nutrigendmica) o envejecimiento e incluso marcadores de caracteristicas cutaneas, ofreciendo junto con
los resultados, recomendaciones personalizadas sobre dietas, cosméticos y estilos de vida, incluyendo, a
veces, la venta de los correspondientes productos. Pero el mayor desarrollo de las DTC-GT de la ultima

27 J.W. O’SULLIVAN et al, Polygenic risk scores for cardiovascular disease: a scientific statement from the American
Heart Association, en Circulation, 146, 2022, 105.

28 A.D. HINGORANI et al, Performance of polygenic risk scores in screening, prediction, and risk stratification: secondary
analysis of data in the Polygenic Score Catalog, en BMJ Med, 2(1)(17) 2023.

29T, PAMPOLS ROS et al, Pruebas genéticas de venta directa a los consumidores. Perspectiva de la Comisién de Etica de
la Asociacion Espafiola de Genética Humana, en Medicina Clinica, 153(1), 2019, 35.
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década se ha dirigido a las pruebas relacionadas con la respuesta a medicamentos (farmacogenética) y a
las pruebas para el establecimiento de riesgo poligénico para enfermedades comunes como el asma, la
diabetes o el ictus, la susceptibilidad a enfermedades como el cdncer de mama y ovario, la enfermedad
de Alzheimer y perfiles de asociacién genémica en general®.

Los DTC presentaban tres rasgos que los diferencian del resto de test genéticos:

La primera de estas caracteristicas es el que los citados DTC son solicitados directamente por el sujeto,
sin participacion, intermediacidn 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 pagina web en la
gue se ofrecen dichos servicios. Asi, el consumidor, bien adquiere a través de una pdgina 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 electrdnico.

La relacidn entre el proveedor y el interesado en la realizacion del test genético es, pues, directa, sin
participacién ni intermediacién de un médico. Cierto es que en ocasiones si podra darse la participacién
de un profesional sanitario, aunque ello ocurrird 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 explicaran
tales resultados al sujeto, bien a través de una consulta ordinaria a la que acude al sujeto ante sus
dificultades para interpretar los resultados o ante las inquietudes que le ha generado su personal
interpretacién de los mismos3.,

Es también habitual que dichos test se soliciten al margen del padecimiento de una enfermedad por parte
del sujeto. Este viene a solicitarlos para satisfacer su mero deseo de conocer su predisposicién a padecer
una serie de enfermedades. Es extrafio que dichos test se soliciten como segunda opinidn, ya que en tales
casos el sujeto estara ya previamente asesorado por un médico y es dificil que en el marco de una relacién
médico-paciente, aquél recomiende al sujeto realizar un DTC, dado el valor y utilidad clinica que presentan
dichos test, como veremos mas adelante.

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

Kishore considera que el término DTC hace referencia al método de marketing y distribucion de los test
genéticos, siendo el test en si el mismo, ya sea administrado directamente a través de la web o por
prescripcion médica, lo que haria poner en duda que la condicién 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 continuacion, el mismo autor viene a admitir que las empresas que ofrecen
dichos servicios se limitan a comercializar test poligénicos® o, al menos, si acudimos a las webs en las que
se ofrecen dichos servicios podemos comprobar que en su mayoria son poligénicos.

30 1yj, 35.

31 Una de las principales empresas que comercializa los DTC en Estados Unidos de América, Navigenics, ha
modificado recientemente su modelo de negocio, a diferencia de la otra gran empresa, 23andMe. Asi, Navigenics
solo ofrece DTC bajo supervision médica, contando con cinco especialistas en plantilla para poder discutir los
resultados del test con el consumidor. Vid. J. MINOR, Informed consent in predictive genetic testing, Suiza, 2015, 326.
32 D. KISHORE, Test at your own risk: your genetic report card and the direct-to-consumer duty to secure informed
consent, en Emory Law Journal, 59, 2010, 1562.
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Si es verdad que, recientemente, en Estados Unidos se ha autorizado por la FDA un DTC para detectar el
riesgo de cancer hereditario mediante la deteccidn de tres variantes distintas del gen BRCA comunes en
las personas de ascendencia judia asquenazi. Sin embargo, se advierte que hay cientos de variantes del
gen BRCA que podrian aumentar el riesgo de cancer en alguien y su familia, de modo que un resultado
negativo de BRCA en este tipo de prueba no atil para la mayoria de las personas, ya que alrededor del 80
% de las variantes de BRCA que causan cancer no se detectan con estas pruebas®,

Las tres notas caracteristicas 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 clinica, el test y, por ultimo, su caracter, generalmente, multifactorial y no
monogénico. Estas tres caracteristicas 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 practica, 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 relacién como un consumidor, no como paciente, y puede acabar en la condicién de este
ultimo. De este modo, la vulnerabilidad que puede afirmarse que caracteriza a la relacién médico-paciente
desde su propio inicio, surge de manera diferente en los DTC.

En relacion con la falta de utilidad, Gil Membrado y Gamez Martinez afirman que, si su prescripcién no
estd indicada en la mayoria de los casos por falta de utilidad, la prescripcion médica y el asesoramiento
genético por el profesional podria llevar a cuestionar su praxis y su actuacidon conforme a la lex artis, ya
que el hecho de que la normativa no se pronuncie claramente sobre estos andlisis no implica la sujecidn
del profesional a la lex artis, que aun no estando recogida de modo positivo en un texto legal, se deduce
de las guias clinicas, protocolos y del estado de la ciencia en cada momento3.

Como senala Spector-Bagdady, citando a Edmund Pellegrino, si bien una de las caracteristicas que definen
al clinico 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 trataria de una
vulnerabilidad a posteriori y no a priori como es habitual en la relacién médico-paciente.

Por ultimo, el desarrollo y expansion de los DTC como negocio ha sido extraordinario en estos ultimos
cinco lustros. Asi, si en 2002 el nimero de companiias que comercializaban dichos test eran catorce, en
2015 existian ya mas de cien que los ofrecen®.

Actualmente, destacan cinco empresas, FamilyTreeDNA, 23andMe, AncestryDNA, LivingDNA vy
MyHeritage, las cuales contaban hace pocos afios con mas de 38 millones de muestras de clientes en sus
bases de datos. Sin embargo, muchos de los servicios que prestan vienen referidos a establecer
conexiones generacionales mas que a evaluar riesgos genéticos. Es decir, su actividad se circunscribe a la

3 vid. https://www.fda.gov/medical-devices/in-vitro-diagnostics/direct-consumer-teststlist.

34 C. GIL MEMBRADO Y J. M. GAMEZ MARTINEZ, Genética a gusto del consumidor: una prdctica que no encaja en nuestro
Derecho, en Revista de Derecho y Genoma Humano. Genética, Biotecnologia y Medicina Avanzada, nim. 47, julio-
diciembre 2017, 90.

35 K. SPECTOR-BAGDADY, Reconceptualizing consent for direct-to-consumer health services, en American Journal of Law
& Medicine, 41, 2015, 609.

36 E. NIEMIEC, L. KALOKAIRINOU Y H. C. HOWARD, Current ethical and legal issues in health-related direct-to consumer
genetic testing, en Personalized Medicine, 14(5), 2017, 3.
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genealogia genética, como combinacién de la investigacidon genealdgica con registros de ADN con la
finalidad de obtener el grado de parentesco entre individuos buscando coincidencias.

En Espana han aparecido también varias empresas que ofrecen servicios de DTC como TellmeGen,
24Genetics o Made of Genes.

TellmeGen permite comprar un kit a través de su web que se recibe en casa y tras darse de alta en el
sistema, creando una cuenta de usuario, se recibe una etiqueta de envio para remitir la muestra. En un
periodo de 4 a 6 semanas se reciben los resultados a los que puede accederse a través de la web de la
empresa, accediendo a un informe en formato pdf¥’. La empresa ofrece dos modalidades de andlisis
genético, uno denominado starter sobre ancestralidad, rasgos y wellness y otro denominado advanced
gue incluye también salud. En relacion con este Ultimo, la propia web de la empresa indica que «Con
tellmeGen obtendras la informacidn necesaria para en conjunto con tu profesional sanitario de
confianza impedir o prevenir el desarrollo de estas enfermedades en el futuro». La oferta, pues, no
parece incluir dentro de sus servicios el asesoramiento o consejo genético ni antes ni después de
recibido el resultado. En la misma web se manifiesta, en relacién con el consejo genético, que «Toda
persona que, a través o no de un analisis genético, tenga conocimiento de que en su familia existen
varios casos de cadncer deberia acudir a su médico de atencion primaria para una primera valoracion. Si
su médico considera que hay datos que sugieren un trastorno hereditario, debera remitirle a la unidad
de consejo genético mds cercana».

24Genetics ofrece un servicio similar: «Conoce los origenes y procedencia de tus ancestros, o la
predisposiciéon que tienes a ciertas enfermedades. Ademds, con este test All in One de 24Genetics
podrds conocer cémo configurar de forma correcta una dieta que sea mas efectiva en tu organismo, o
gué farmacos no tienen el efecto deseado para ti. También puedes conocer tu rendimiento deportivo
segln tu genética, las necesidades de cuidado que tiene tu piel, o qué dicen tus genes sobre tu talento
y personalidad»3®, Y afiade que «La prevencidn y el diagndstico precoz pueden multiplicar los ratios de
éxito entre 5y 10 veces en el tratamiento de muchas enfermedades. Con un test de ADN de salud, tu
genética te dird donde debes centrarte. Analizando tu mapa genético, obtenemos informacién esencial
para que puedas tomar las mejores decisiones respecto a tu salud y bienestar», aunque también
advierte de que «El test genético de salud y enfermedades de 24Genetics no es validos para uso clinico o
diagndstico. En caso de que a tu médico le parezca relevante alguna mutaciéon encontrada en nuestros
informes, podrd prescribirte una prueba genética diagndstica especifica con la que corroborar la
posibilidad de sufrir determinada enfermedad» (sic!). Y curiosamente la bibliografia en la que se basan
sus test, seglin recoge expresamente la web, tiene mas de quince afios de antiguedad®.

37 vid. https://www.tellmegen.com/en-que-consiste-prueba-adn.

38 vid. https://24genetics.es/all-in-one/.

39 La bibliografia citada en la web es, literalmente, la siguiente: S. AHMED et al., Newly discovered breast cancer sus-
ceptibility loci on 3p24 and 17q23, in Nat Genet; 41(5), 2009, 585-90; A.Cox et al; A common coding variant in CASP8
disassociated with breast cancer risk; in Nat Genet; 39(3), 2007, 352-8; C. DICKSON et al; Tyrosine kinase signalling in
breast cancer: fibroblast growth factors and their receptors, in Breast Cancer Res, 2(3), 2000, 191-6; D.F. EASTON et
al; Genome-wide association study identifies novel breast cancer susceptibility loci, in Nature, 447(7148), 2007, 1087-
93; DJ. HUNTER et al; A genome-wide association study identifies alleles in FGFR2 associated with risk of sporadic
postmenopausal breast cancer, in Nat Genet, 39(7), 2007, 870-4; YK. CHANG et al; Association of BANK1 and TNFSF4
with systemic lupus erythematosus in Hong Kong Chinese, in Genes Immun., 10(5), 2009, 414-20.
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Recientemente, la empresa 24Genetics ha afiadido un sistema de |A a través del que se puede acceder a
un avatar de asistente nutricial que combina lo mejor de la tecnologia de IA con la ciencia de la genética.
El servicio ofrece analizar los datos genéticos e informacidn personal, para ofrecer recomendaciones
dietéticas precisas y adaptadas a las necesidades Unicas de los clientes®.

Por ultimo, la empresa Made of Genes si recoge expresamente en su web un servicio de asesoramiento
al que denomina health coach, el cual explicard al cliente las partes mds relevantes de su estudio y le
ayudard a priorizary conseguir sus objetivos*'. En todo caso, la empresa, cuyos andlisis se hacen mediante
extraccién de sangre, advierte que «no es un servicio de diagndstico clinico. Nosotros no miramos
enfermedades ni las diagnosticamos, sino que queremos mejorar tu estado de salud vital. Si crees que
puedes sufrir alguna enfermedad, consulta con tu médico los mejores pasos a seguir. Si ya tienes alguna
condicidn de salud que crees que puede ser relevante para tu estudio, lo podras indicar en el cuestionario
de salud y lo tendremos en cuenta de cara a nuestras recomendaciones y health coaching».

En todo caso, no solo es relevante el incremento de companias que ahora los ofrecen, sino también la
modalidad de test, sus fines, la tecnologia empleada, el perfil de los destinatarios de dichos servicios vy,
sobre todo, la reduccidon de su coste*?.

Los principales factores tecnolégicos y sociales que han hecho emerger los DTC con propésitos sanitarios
son, esencialmente, los siguientes®:

La genética es, en el area de las ciencias biomédicas, el campo que mds rdpidamente ha crecido.

Los avances en el descubrimiento de mas de 1000 variaciones en la secuencia de ADN que pueden
asociarse a enfermedades complejas.

La evolucidn de las técnicas de secuenciacion masiva del ADN que han abaratado espectacularmente
sus costos.

Las facilidades de Internet, las nuevas tendencias de la medicina “online” y la medicina 2.0, asi como
las ideas impulsadas por la promesa de una medicina gendmica predictiva, preventiva, personalizada y
participativa.

La propia sociedad moderna que, especialmente en las naciones mas desarrolladas, se caracteriza por
la promocién del consumismo de los individuos y la incentivacién del crecimiento econémico. La salud
no escapa a esta tendencia y a menudo los servicios de salud se ven como un bien de consumo.

Por otro lado, es interesante mencionar que algunas de estas compafias han acabo con importantes
dificultades econdmicas. Asi, puede recordarse el reciente caso de 23andMe que se ha acogido al capitulo

40 vid. https://24genetics.es/24g-asistente-nutricional-ai/.

41 https://madeofgenes.com.

42 E. NIEMIEC, L. KALOKAIRINOU, Y.H.C. HOWARD, Current ethical and legal issues in health-related direct-to consumer
genetic testing, cit., 4.

43 T. PAMPOLS ROS et al, Pruebas genéticas de venta directa a los consumidores. Perspectiva de la Comisién de Etica
de la Asociacion Espafiola de Genética Humana, cit., 36. Sharkey et al mencionan que se trata de una confluencia de
eventos, entre ellos un mayor acceso a informacion relacionada con la salud en Internet, la eliminacién de las
barreras de propiedad intelectual que rigen la secuenciaciéon del ADN de la linea germinal, un mayor espiritu
emprendedor y un “empoderamiento” del consumidor minimamente regulados, y, lo mas significativo, los avances
tecnoldgicos en la secuenciacion del ADN humano. Vid. C. M. SHARKEY, X. WU, M. F. WALSH Y K. OFFIT, Regulatory and
medical aspects of DTC genetic testing, en Public Law And Legal Theory Research Paper Series, 22-31, 2022, NYU,
277.
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11 de la Ley de quiebras de Estados Unidos (procedimiento voluntario de bancarrota) tras perder en 2024
el 80% de su valor bursatil*.

Por ultimo, si bien es cierto que el panorama de los estudios poligénicos ha cambiado en estos ultimos
afos, habiéndose alcanzado mayor precisién, como ya hemos sefialado antes en relacién con los PRS, no
debe olvidarse que éstos presentan aun diversas limitaciones vinculadas a su utilidad clinica. El PRS sigue
siendo el mds adecuado para el andlisis basado en la poblacidn, pero todavia estd bastante lejos de poder
hacer predicciones a nivel individual.

6. Los DTC como expresion del empoderamiento de los ciudadanos en el ambito de la salud

Los DTC son una nueva realidad en el mercado, cuya demanda va en crecimiento continuo y que en el
futuro puede representar un importante negocio para las empresas del sector. Una nueva realidad de los
DTC que parece responder a un fendmeno muy relevante en las Ultimas décadas. Asi, actualmente, puede
apreciarse, a diferencia de lo que ocurria afos atras, un mayor nivel de informacién y conocimiento por
parte de los ciudadanos acerca de la salud y mds concretamente sobre las enfermedades. La mayor
informacién no sélo va referida a la enfermedad en si misma, sino también a los servicios y prestaciones
gue parecen adecuados para mantenerla o, en el caso de la enfermedad, recuperarla. La informacidn se
considera una de las piezas claves de un nuevo sistema sanitario y ya no sélo desde la perspectiva de la
teoria de la voluntariedad del tratamiento, de manera que el paciente deba estar adecuadamente
informado para decidir con verdadera autonomia (la informacidn es, en este caso, el presupuesto de la
autorizaciéon o rechazo del tratamiento) sobre la propuesta o propuestas de tratamiento que le ofrece el
médico. La informacién se convierte ahora en la herramienta principal de la prevencién y lucha contra las
enfermedades. La informacidn garantiza que el paciente no sélo actue para prevenir o diagnosticar en
una fase inicial la enfermedad, al conocer sus riesgos particulares o los primeros sintomas, sino también
permite que el paciente colabore de una manera mas adecuada durante el tratamiento.

Tal eclosion de la informacion 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 especificas, ya que el cambio que el
derecho de informaciéon como presupuesto de la autonomia de la voluntad ha provocado en la relacidn
médico-paciente ha trascendido a dicha relacién y alcanza otros contextos mas alld de la consulta médica.
La informaciéon no queda circunscrita ya al deber que recae sobre el médico sino que va mas allad e
involucra a las instituciones publicas y privadas. El paciente no exige estar informado en relacién a las
consecuencias y riesgos de un especifico acto médico, sino en relacién a todo lo que atafie a su salud,
sufra o no una enfermedad. No podemos ya hablar de una informacién en relacién al enfermo, sino a una
informacién en relacion 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
distribucién de bienes y servicios de salud.

4 Vid. https://investors.23andme.com/news-releases/news-release-details/23andme-initiates-voluntary-chapter-

11-process-maximize/; y https://elpais.com/tecnologia/2025-03-25/el-laboratorio-23andme-se-declara-en-

quiebra-gue-pasara-con-los-datos-geneticos-de-sus-15-millones-de-clientes.html.
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Y es que las empresas que comercializan los DTC transmiten la idea de que el conocimiento genémico no
es temible, sino que es fascinante y afirman el principio de que los individuos tienen derecho a conocer
su genoma. Se presentan como una nueva tendencia hacia una ciencia colaborativa que promueve el
apoderamiento de los consumidores y un papel mas activo de los individuos con mayor responsabilidad
para proteger el control de su salud, democratizando el acceso del publico a informacién cientifica
privilegiada. Invitan a compartir los datos gendmicos personales con el objetivo de reunir conjuntos de
datos que aumenten la potencia de la informacidn promoviendo nuevas aproximaciones a la investigacién
gendmica, pero también el intercambio de experiencias entre los consumido-res creando una red social
como motor del mercado. Subyace en ello la idea de una nueva forma de representar los genes como
“bigdata” digitales que pueden ser leidos, cargados y compartidos online por consumidores y compaiiias.
Alimentan la “genetizacién”, es decir, la idea de que los genes determinan la salud y el proceso de la vida,
frecuentemente asociada a nociones individuales de la salud y enfermedad, subestimando aspectos
cientificos como la epigenética y causas y soluciones medioambientales y sociales; la representacién
determinista de los genes en los portales de las compaiias de DTC fomenta la nocidn neoliberal de salud
como una responsabilidad individual®.

En la propia Ley 41/2002, de 14 de noviembre, basica reguladora de la autonomia del paciente y de
derechos y obligaciones en materia de informacién y documentacion clinica (en adelante, Ley de
autonomia del paciente), se distingue entre informacién asistencial e informacion epidemioldgica,
viniendo referida esta ultima, en los términos que se expresa su articulo 6, al derecho de los ciudadanos
a conocer los problemas sanitarios de la colectividad cuando impliquen un riesgo para la salud publica o
para su salud individual, y el derecho a que esta informacién se difunda en términos verdaderos,
comprensibles y adecuados para la proteccién de la salud, de acuerdo con lo establecido por la Ley.
Fernandez Rodriguez sefiala que los DTC pueden promover la concienciacidn publica de enfermedades de
origen genético, ya que, al acercar este tipo de informacidn a la poblacién general, y no sélo a un paciente
determinado, la sociedad toma mas conciencia de las mismas. Por tanto, se promueve también un estilo
de vida mas saludable, la medicina personalizada y el auto-cuidado.

Y también que conocer la susceptibilidad a una determinada enfermedad puede ayudar a tomar
decisiones sobre el estilo de vida, que tengan un impacto positivo o negativo en la salud, sin que medie
ninguna figura sanitaria.

El fortalecimiento y la autonomia del consumidor es, pues, el foco en la comunicacién normal en la
publicidad de consumo de bienes?.

7. Los DTC y la medicina como bien de consumo

Junto a dicho fendmeno que ha cambiado sustancialmente la relacion médico-paciente, la aparicion de
los DTC también conecta con lo que se ha denominado “comercializacidon de la Medicina”. Si la sociedad
actual destacada, principalmente en los paises mas avanzados econdémicamente, por promover el
consumo de los ciudadanos como presunto incentivo del crecimiento econémico, los servicios de salud

45 T, PAMPOLS ROS et al, Pruebas genéticas de venta directa a los consumidores. Perspectiva de la Comisién de Etica de
la Asociacion Espafiola de Genética Humana, cit., 36.
46 M. FERNANDEZ RODRIGUEZ, Informe sobre el uso de los test genéticos directos al consumidor, cit., 9 y 10.
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no han quedado al margen de ello, considerandose ya en muchas ocasiones meros bienes de consumo,
es decir, algo que se compra con dinero y que debe cumplir las expectativas de satisfaccién o bienestar
del cliente. Dicho fendmeno obedece también a la reciente posicién de poder que ahora posee en
ciudadano sobre las diferentes decisiones que puede adoptar en relacién con la salud.

Se trata, en definitiva, de lo que algun autor ha denominado, traduciendo literalmente la expresidn
anglosajona, consumerizacion, como expresion de una mayor aproximacién consumista a la asistencia
sanitaria, en la que determinadas empresas ya no se dirigen al facultativo sino directamente al
consumidor final*’. 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 futil o un
mero derroche®,

Ambos fendmenos que se aprecian recientemente se encuentran interconectados de manera que la
mayor informacién permite al paciente operar en el mercado de servicios de la salud autdnomamente vy,
alainversa, un mercado de servicios que se ofrece como un bien de consumo mas provoca que el paciente
busque estar mds informado para poder operar en el mismo. En una conjunciéon de ambos fendmenos
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 economias familiares, sobre todo, si
atendemos a las expectativas y fines que pretenden satisfacerse a través de dichos test.

Como sefiala el International Bioethics Committee (IBC) de la UNESCO en su Informe de actualizacién de
la reflexién sobre el genoma humano y los derechos humanos (Report of the IBC on Updating Its Reflection
on the Human Genome and Human Rights) de 2015, al que ya antes hemos hecho referencia, los paises
mas desarrollados pueden ser ya caracterizados por promover un modelo de salud basado en el consumo
y en el incentivo del crecimiento econdmico, siendo los servicios de salud percibidos por los ciudadanos
como un mero bien de consumo mas (pégina 15)%.

8. Los DTC como ejemplo de la globalizacion de los servicios sanitarios

Los DTC son ademas 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 prohibicién de
tal servicio o la exigencia de su prestacidon bajo determinadas condiciones o con el cumplimiento
determinados requisitos en un determinado Estado no impide que el ciudadano, saltando las fronteras de
su pais, pueda acceder a los mismos a través de los servicios web y de mensajeria y transporte de bienes.
Como sefiala 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 ambito distinto al que nos ocupa como es el
de la gestacién subrogada pero que puede resultar de aplicacion a nuestro debate: «en una era de
globalizaciéon, donde se cruzan las fronteras con mayor frecuencia, las diferencias en las leyes nacionales

47'S. ROMEO MALANDA, Andlisis genéticos directos al consumidor: su régimen juridico en el ordenamiento juridico
espafiol y propuestas de actuacion, en C. ROMEO CASABONA (Dir.), Hacia una nueva medicina: consejo genético,
Comares, Granada, 2013, 156.

48 D. KISHORE, Test at your own risk: ..., cit., 1563 y 1564.

49 Puede accederse a dicho Informe a través del siguiente enlace:
https://unesdoc.unesco.org/ark:/48223/pf0000233258.
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de los Estados puede dar lugar a cuestiones complejas de derecho internacional privado sobre el
establecimiento o reconocimiento de la filiacién legal de los nifios, cuestiones que afectan a sus derechos
humanos» *°.

Asi pues, los DTC se muestran también como un ejemplo paradigmatico 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 habra de atender a este nuevo
contexto, siendo plenamente conscientes de que una solucidn a nivel nacional puede perder
inmediatamente toda su eficacia. En este nuevo escenario, los ciudadanos pueden acceder a dichos
servicios mas allad de las fronteras de su pais e incumpliendo, sin consecuencia legal, los correspondientes
requisitos o prohibiciones que hayan podido adoptarse a nivel nacional.

Recientemente se ha acufiado el término de distance health para hacer referencia a este nuevo marco de
los servicios de salud® y que exige nuevas soluciones juridicas distintas a las que tradicionalmente se han
adoptado en un campo que se ha visto sustancialmente modificado.

9. Validez y utilidad clinica 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
relacién médico-paciente, los cuales suelen venir referidos al estudio de un gen concreto.

Al tratarse de test poligénicos la primera objecién que pudieran plantear son las de su validez y utilidad
clinica. Sobre ambas hay dudas mas que razonables®?. La ciencia muestra que no detectan eficazmente la
anomalia presuntamente asociada. Mas aun, hay casos paradigmaticos 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 contradictorios.

Ademas, los test multigénicos no establecen un diagndstico, sino una mera prediccidn 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>*. Ademas, no debemos
olvidar que dicho riesgo de padecer la enfermedad se ha establecido en relacién a un grupo de poblacién,
no siendo tan facil de trasladar al ambito individual. Lo que puede ser valido estadisticamente para una
poblacién de referencia no tiene por qué serlo individualmente®.

Incluso, aun admitiendo en mera hipdtesis que dichos test fueran validos o tuvieran al menos cierta
sensibilidad analitica que permite sostener que el resultado del test serd positivo cuando la variante

50 pyede accederse a dicho Informe a través del siguiente enlace: https://assets.hcch.net/docs/f92c95b5-4364-
4461-bb04-2382e3c0d50d.pdf.

51 R. VAN HELLEMONDT, A. HENDRIKS Y M. BREUNING, Which lessons can we learn from the European Union legal frame-
work of medicines ..., cit., 101.

52 L. PrAY, DCT Genetic testing: 23andme, DNA Direct and Genelex, en Nature Education, 1(1), 2008, 22.

53 Véase, entre otros, el caso de Kira Peikoff que envié sus muestras a tres laboratorios obteniendo diferentes
resultados. Vid. New York Times en su edicidn del 30 de diciembre de 2013.

54 Vid. Comité Etico de Alemania (Deutscher Ethikrat), Informe sobre el futuro del diagnéstico genético: de la
investigacion a la aplicacion clinica, 30 de abril de 2013, 49. Puede accederse a dicho informe a través de la pagina
web del Comité, en http://www.ethikrat.org/files/opinion-the-future-of-genetic-diagnosis.pdf.

55 Ivi, 52.
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genética esté presente en la muestra analizada, no por ello salvarian la objecién, relevante desde la
perspectiva de la autonomia de la voluntad como veremos mds adelante, de la utilidad clinica. Dichos test
podrian ser vdlidos cientificamente ya que lo que establecen de manera predictiva es veraz, pero el
problema sustancial reside también en su utilidad. Pudiendo ser dichos test validos en cuanto a sus
resultados, es importante preguntarse también si son utiles desde la perspectiva de la prevencién de las
enfermedades ¢(Tiene la informacién que trasladan al usuario verdadera (o, incluso, alguna) utilidad
clinica?

Debe tenerse en cuenta que la préctica totalidad de los sindromes de predisposicion genética en relacidon
a diferentes enfermedades como el cancer y que se conocen hasta la fecha, son procesos monogénicos —
causados por la alteracion de un unico gen-, y por consiguiente se heredan siguiendo patrones
mendelianos. Podria afirmarse, pues, que si bien la gendmica ha avanzado notablemente en los ultimos
anos, la evidencia cientifica acerca de la mayoria de variantes genéticas y del consiguiente riesgo de
desarrollar una enfermedad es insuficiente en el momento actual. Puede llevar afios e incluso décadas
hasta que los hdbitos de vida y las intervenciones médicas puedan ser responsable y eficazmente
adaptadas a los perfiles genédmicos individuales. Ademas, el exceso de riesgo de enfermedad asociada con
muchas variantes genéticas incluido en los perfiles gendmicos que son analizados por las empresas que
ofrecen dichos servicios no han sido objeto de una investigacion seria e independiente y resultan minimos
o poco significativos y como tal evidencia cientifica para la mayoria asociaciones entre variantes genéticas
y el riesgo de enfermedad es insuficiente para soportar aplicaciones Utiles>®.

La Sociedad Europea de Genética Humana en su Declaracidn sobre tales test (Statement of ESHG on
direct-to-consumer genetic testing for health-related purposes) de 2010, establecia como primer

requisito que han de cumplir el de la utilidad clinica («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»)®’, considerando que la mayoria
de los que se venian ofreciendo en el mercado no lo eran («For many recently developed tests, evidence
for clinical utility is not available»)®,

El International Bioethics Committee (IBC) de la UNESCO en el Informe de 2015 ya citado antes sefiala,
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 dis-
eases illusory» (pagina 15). Y la FDA de Estados Unidos de América en abril de 2017 completd una revisidén
de un nuevo test ofrecido por la conocida compafiia en el sector, 23andMe, autorizando su
comercializacién, pero estableciendo que los resultados obtenidos de dicho test no podrian ser usados
para el diagndstico o para la toma de decisiones terapéuticas>®.

Por tanto, dichos test carecen de validez y utilidad clinica al no estudiar un Unico gen de predisposicion,
sino varios presuntos condicionantes. Y ademas, suelen referirse a determinadas susceptibilidades o

56 A. C. JANSSENS, M. GWINN Y L. A. BRADLEY et al., A critical appraisal of the scientific basis of commercial genomic
profiles used to assess health risks and personalise health interventions, en American Journal of Human Genetics,
num. 82, afo 2008, 593, 9.

57 Statement of ESHG on direct-to-consumer genetic testing for health-related purposes, European Journal of Human
Genetics (2010), 1.

58 Jvi, 2.

59 E. NIEMIEC, L. KALOKAIRINOU Y.H.C. HOWARD, Current ethical and legal issues in health-related direct-to consumer ge-
netic testing, cit., 7.
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predicciones normalmente irrelevantes al no haber sido suficientemente acreditadas por varios motivos.
En primer lugar, porque la determinacidn de la validez de muchos de estos andlisis se ha llevado a cabo
en grupos de poblacién muy especificos, 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 predisposicion que dichos test
pueden establecer depende también, para el desarrollo efectivo de la enfermedad, de elementos muy
variados como son los medioambientales®, los habitos de vida o la alimentacién®®. El desarrollo efectivo
de la enfermedad depende a la postre de una interaccion entre complejos factores genéticos y muchos
otros elementos ajenos a la genética®.

El Consejo de Europa advierte de que muchos de los test genéticos que se venden de manera directa al
consumidor no son considerados validos por el sistema de salud. Esto significa que la calidad y utilidad de
los mismos no ha sido probada. La mayoria de los resultados no son capaces de predecir si va a
desarrollarse cierta enfermedad y como seria de severa. Como ya ha sido remarcado anteriormente, para
la gran mayoria 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®,

Cierto es que el panorama pudiera cambiar en los préximos afios por el avance de los estudios poligénicos.
Sin embargo, actualmente las evidencias y utilidad clinica son aun pobres, pese a que se haya producido
un incremento de la evidencia, pero no suficiente.

10. Regulacion de los DTC en el Derecho espaiiol

La regulacion de los test genéticos en general se recoge dentro de nuestro ordenamiento juridico en la
Ley de Investigacién biomédica; concretamente, en su articulo 9 que bajo el titulo de limites de los analisis
genéticos dispone, por lo que aqui interesa, que

«3. Sélo podran hacerse pruebas predictivas de enfermedades genéticas o que permitan identificar al
sujeto como portador de un gen responsable de una enfermedad, o detectar una predisposicion o una
susceptibilidad genética a una enfermedad, con fines médicos o de investigacién 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 farmacos y las interacciones genético-ambientales o para el estudio
de las bases moleculares de las enfermedades».

60 J. ADAMS, Obesity, epigenetics, and gene regulation, en Nature Education, 1(1)(128). Vid, también, F. DE MONTALVO
JAASKELAINEN, La necesaria integracion de las politicas de proteccion del medio ambiente y de la salud publica éun
logro conseguido con la Ley general de salud publica?, en Revista Derecho y Salud, 22, Extraordinario XXI Congreso
2012, 94 a 107.

61 F. DE MONTALVO JAASKELAINEN, Epidemia de la obesidad y sostenibilidad del sistema sanitario: las respuestas del
derecho, en Derecho y Salud, 24(2), 2014, 29 a 49.

62 Nuffield Council on Bioethics, Medical profiling and online medicine: the ethics of ‘personalised healthcare’ in a
consumer age, octubre 2010, 144.

93 Consejo de Europa, Andlisis genéticos por motivos de salud, 2012, 9. Puede accederse a dicho documento a través
de la pagina web, www.coe.int/bioethics.
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Puede verse como el propio legislador, consciente de la importancia que tales andlisis presentan para el
futuro de la lucha contra la enfermedad, tampoco olvida que tras los mismos pueden encerrarse también
peligrosy, por ello, su primera mencidn a los analisis genéticos, mas alla de la definicidén contenida al inicio
de lamencionada Ley, en su articulo 3, viene referida a los limites en la practica de los mismos. En concreto
se recogen tres limites o requisitos:

1. Elfin ha de ser médico (o de investigacidn, aunque éste no es el caso que nos ocupa).

2. Debe garantizarse el asesoramiento genético.

3. Y debe estar indicada su prescripcion.
En relacién al primero de los requisitos, debe interpretarse como la exigencia de que el andlisis genético
sea prescrito por un facultativo y con el objetivo de diagnosticar o establecer la prediccion a padecer una
enfermedad, lo que exige que el analisis sea vdlido y util clinicamente.
El segundo de los requisitos aparece desarrollado en el articulo 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 andlisis o cribado genéticos y sus ventajas y riesgos y, en su caso,
para asesorarla en relacion con las posibles alternativas derivadas del andlisis». Tiene lugar tanto antes
como después de una prueba o cribados genéticos e incluso en ausencia de los mismos. El siguiente
articulo 55.2 afiade que «El profesional que realice o coordine el consejo genético debera ofrecer una
informacién y un asesoramiento adecuados, relativos tanto a la trascendencia del diagndstico genético
resultante, como a las posibles alternativas por las que podra optar el sujeto a la vista de aquél».
Asi pues, no se trata de un mero proceso de informacién sobre el resultado que se ha obtenido del anilisis
genético sino también de asesoramiento sobre las alternativas y explicacion de las verdaderas
consecuencias para la salud.
En relacién al tercero, el articulo 46 de la misma Ley dispone que estara indicado el andlisis genético
cuando pretenda identificarse el estado de afectado o no afectado (anadlisis genético de diagndstico), la
condicién de portador o no de una variante genética que pueda predisponer al desarrollo de una
enfermedad especifica (andlisis genético de prediccion monogénico) o condicionar la respuesta a un
tratamiento concreto (analisis genético de tratamiento).
La Ley no recoge mencidn explicita alguna a los DTC de manera, sino que la citada regulacion se refiere
de una manera general a todos los test genéticos en el campo de la salud. Por ello, es importante
plantearse cudl es el significado de este silencio del legislador. Atendidos los requisitos a los que se sujetan
los test genéticos, puede perfectamente afirmarse que los DTC no podrian comercializarse en Espania
salvo que su solicitud se efectue bajo el asesoramiento de un médico y que tras su practica el sujeto reciba
consejo genético. Incluso, podria llegar a plantearse que en el hipotético caso de que la empresa
proveedora del servicio garantizara el asesoramiento genético tampoco cabria legalmente dicho servicio
ya que dificilmente superard los requisitos del fin e indicacion médica, dado que, como hemos visto
anteriormente, poco pueden aportar a la salud del solicitante una prueba cuya validez y, sobre todo,
utilidad es practicamente nula o, al menos, poco apreciables.
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Algunos autores que también han abordado los dilemas ético-legales de los DTC, se han pronunciado en
idénticos términos. Asi, tanto Romero Malanda® como Abelldn® consideran, viniendo nosotros a
compartir el mismo criterio, que en nuestro ordenamiento juridico no parece posible la realizacién de
analisis genéticos por pura curiosidad acerca de los resultados, sino que se exige una indicacién médica,
debiendo, por tanto, realizarse éstos en el marco de una asistencia sanitaria. De este modo, el problema
no estaria tanto en la falta de garantia del consejo genético, sino en el requisito del fin médico.

Como vamos a ver a continuacién dicha conclusién que resulta de nuestra regulaciéon de los analisis
genéticos se recoge igualmente en las legislaciones de nuestro entorno.

11. Regulacion de los DTC en el Derecho comparado

La mayoria de los Estados de la Unién Europea que han incorporado a su ordenamiento juridico una
regulacion de los DTC o en los que sus Comités de Bioética u érganos similares se han pronunciado sobre
dicha figura han optado por someter los andlisis genéticos a la exigencia de prescripcién médica y de
consejo genético, de manera que aquellos serian contrarios al ordenamiento juridico en la medida que no
cumplen ambos o algunos de estos dos requisitos. Asi, entre los modelos de Derecho comparado destaca
Alemania que en abril de 2009 aprobd la Ley de Diagndstico Genético que viene a establecer que los test
genéticos predictivos sélo pueden prescribirse en el marco de una consulta médica, debiendo garantizarse
el consejo genético por un profesional con cualificacién y formacidn acreditada para suministrarlo®. Dicho
criterio ha sido igualmente sustentado por el Comité de Bioética de Alemania (Deutscher Ethikrat), en su
Informe de 30 de abril de 2013, sobre el futuro del diagndstico genético: de la investigacion a la practica
clinica®’. El Comité considera, como ya hiciera la Ley de 2009, que los test genéticos relacionados con la
salud solamente pueden ser prescritos por un médico especialista, debiendo garantizarse informacidn
especifica y consejo genético. Sin embargo, del citado Informe también interesa destacar sus
consideraciones sobre las dificultades de abordar normativamente los evidentes problemas ético-legales
gue plantean dichos test que se realizan al margen de la consulta médica al ofrecerse a través de la red.
Por ello, el Comité recomienda a los poderes publicos adoptar medidas para promover la educacion y
proteccion de los consumidores, debiendo ademas avanzarse hacia una regulacién conjunta en la Unidn
Europea®.

En Francia, los test genéticos Unicamente pueden realizarse en el marco de una consulta médica,
conforme se deduce del Cédigo de Salud Publica. Mas recientemente, la Ley de Bioética aprobada el 7 de
julio de 2011, Ley 2011-814, de 7 de julio, y modificada en 2021, establece en su articulo 16 que el examen
de las caracteristicas genéticas de una persona sélo podra realizarse con fines de investigacién médica o
cientifica, garantizandose el asesoramiento genético. El mismo precepto dispone que se prohibe cualquier
actividad de caracter publicitario relacionada con el examen de las caracteristicas genéticas.

64'S. ROMEO MALANDA, Andlisis genéticos directos al consumidor: ..., cit., 169.

55 F. ABELLAN, Los andlisis genéticos dentro de la ley de investigacion biomédica, en Revista de la Escuela de Medicina
Legal, junio 2009, 29.

66 P, BORRY, R. E. VAN HELLEMONT, D. SPRUMONT, et al, Legislation on direct-to-consumer genetic testing in seven Euro-
pean countries, en European Journal of Human Genetics, 20, 2012, 717.

57 Puede accederse a dicho informe a través de la pagina web del Comité alemdn, en www.ethikrat.org.

68 vid. pagina 164 del citado Informe.
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En Portugal, la Ley 12/2005, de 26 de enero, de informacion genética personal e informacion de salud,
regula los test genéticos (vid. articulo 4). Sin embargo, no hace ninguna referencia a los DTC. La doctrina
ha considerado que, pese a dicho silencio, y dado que Portugal ha ratificado el Convenio de Oviedo, los
DTC no estarian permitidos si no sean con un propdsito médico y no queda garantizado el consejo genético
en los términos que exige el Convenio®. Tal criterio se ha visto respaldado por el propio Comité de Bioética
de Portugal (Consejo Nacional de Etica para las Ciencias de la Vida -Conselho Nacional de Etica para as
Ciéncias da Vida-) en un Informe de julio de 2008 (Informe sobre la comercializacion directa de los test
genéticos al publico)”. En dicho Informe, el Comité portugués establece tres criterios de interés:

En primer lugar, los test genéticos relacionados con la salud no pueden ser ofrecidos sin indicacidn médica
y supervisién personalizada, atendiendo a los principios de beneficencia y no maleficencia.

En segundo lugar, el consejo genético debe ser siempre prestado, tanto previa como posteriormente a la
realizacion de la prueba genética.

Por ultimo, el Comité concluye que tales test no pueden ser comercializados directamente al publico en
atencidn a principios éticos fundamentales.

En Italia no hemos encontrado una regulacion de los test genéticos directos al consumidor. Existe un
Acuerdo sobre organizacién de la genética médica del sistema de salud entre el Estado y las Regiones de
15 de julio de 2004, “Linee guida per le attivita di genetica medica””*
Acuerdo de 26 de noviembre de 2009, “Attuazione delle linee guida per le attivita di genetica medica
Este Acuerdo tiene un contenido referido mas a los criterios de certificacién y acreditacion de los centros

, que se actualizé mediante muevo
n72

y laboratorios de genética médica y su integracidn en las redes asistenciales. Su propdsito es, pues,
establecer unos criterios uniformes a nivel nacional y regional con el fin de garantizar a la ciudadania
niveles de asistencia, calidad e indicaciones adecuadas para la realizacién de estas prestaciones genéticas.
También, el 13 de marzo de 2013 se produce un nuevo Acuerdo entre el Estado y las Regiones sobre

”73y un “Piano per I'innovazione del sistema

gendmica, “Linee di indirizzo sulla genomica in sanita pubblica
sanitario basata sulle scienze omiche” de 26 de octubre de 201774, plan nacional sobre medicina basada
en “-dmicas”, que remite explicitamente a las lineas sobre genomics de 2013.

En el Acuerdo de 2004 se hace referencia expresa al asesoramiento genético, sefialando que por tal debe
entenderse el complejo proceso de comunicacién de los resultados de las pruebas genéticas, requiriendo
habitualmente la participacidn de diferentes especialidades médicas y sanitarias y teniendo por finalidad
ayudar al paciente y a su familia a comprender la informaciéon médica, incluido el diagndstico, la evolucién
probable de la enfermedad vy las intervenciones preventivas, terapéuticas y asistenciales disponibles,
incluyendo el componente genético de la enfermedad y el riesgo de transmitirla y las opciones
procreativas, promoviendo una mejor adaptacién posible a la enfermedad. Afiade el Acuerdo que el
asesoramiento genético es particularmente complejo y, a menudo, requiere apoyo psicolégico durante el

proceso previo y posterior a la eventual realizacion de la prueba.

9 P, BORRY, R. E. VAN HELLEMONT, D. SPRUMONT et al, Legislation on direct-to-consumer genetic testing in seven Euro-
pean countries, cit., 718.

70 pyede accederse a dicho informe a través de la pagina web del Consejo Nacional, en http://www.cnecv.pt.
71V/id. https://cdn.onb.it/2013/10/accordo bolzano.pdf.

72 Vid. https://www.ceqgtestgenetici.it/documenti/pagine/accordo linee guida in_genetica 2009.

73 Vid. bit.ly/4t90wf).

74 Vid. bit.ly/4cYu49G..
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Por los términos en los que se expresa el citado Acuerdo debe entenderse que en ltalia las pruebas
genéticas deben ser prescritas por un médico e ir precedidas de un asesoramiento.

En el Decreto Legislativo n. 332, de 8 septiembre de 2000, de implementacién de la Directiva 98/79/CE,
relativa a los dispositivos médicos de diagndstico in vitro”, tampoco se establece regulacién alguna sobre
tales test mas alld de lo que serian el marcado CE, su seguridad y calidad. Eso si, el articulo 1 relativo a las
definiciones recoge a los dispositivos de autodiagndstico: «cualquier dispositivo disefiado por el
fabricante para uso doméstico por personas no familiarizadas con las pruebas diagndsticas», sefialando
el articulo 5.3 relativo a la puesta en circulacion de los dispositivos que

los productos que no cumplan lo dispuesto en el presente Decreto podran exhibirse, en particular en
ferias, exposiciones, demostraciones o reuniones cientificas o técnicas, siempre que no se utilicen en
muestras tomadas por los participantes y que se indique claramente de forma visible que no podran
comercializarse ni ponerse en servicio hasta que el fabricante o su representante autorizado los haya
puesto en conformidad con las disposiciones del presente Decreto.

Para concluir con ltalia, el Comité Nacional de Bioética de Italia (Comitato Nazionale per la Bioetica) y el
Comité Nacional para la Bioseguridad, la Biomedicina y las Ciencias de la Vida (Comitato Nazionale per la
Biosicurezza, le Biotecnologie e le Scienze della Vita) emitieron el 15 de julio de 2010 un informe conjunto
bajo el titulo “Test genetici di suscettibilitd e medicina personalizzata”’®. En su segunda recomendacion
se sefiala que «al mismo tiempo, que es necesario establecer normas precisas para el acceso a pruebas
genéticas de relevancia clinica especifica, mediante la regulacién de los prescriptores, y recomendando
gue se preparen intervenciones para combatir la publicidad engafiosa y la oferta a los pacientes de
pruebas clinicamente inutiles o inapropiadas o no validadas, cuyo abuso repercute directamente en los
aspectos éticos y econdmicos del sistema sanitario, tanto en el sector publico como en el privado».
Como podemos comprobar, la regulacién de la mayoria de Estados de la Unidn Europea que han abordado
los dilemas que plantean los DTC han adoptado soluciones practicamente idénticas a las que incorpora
nuestra Ley de Investigacion biomédica, exigiendo tanto que el andlisis genético sea prescrito por un
médico como que quede garantizado el consejo genético. Lo mismo han venido a sefialar diferentes
instituciones que han afrontado los problemas ético-legales que plantean estos test.

En el Reino Unido, la Cdmara de los Lores en su Informe sobre Medicina gendmica 2009 propuso la
elaboracion de un cddigo de conducta por parte de las propias empresas que ofrecen los servicios de test
genético, lo que se corresponde con lo que habitualmente se viene realizando en el Derecho britanico en
relacién a la regulacion de los diferentes sectores econdmicos y de negocio, respecto de los que se ha
optado por la autorregulacién frente a la regulacién estatal. Se trata de una tendencia normativa muy
asentada en el Derecho britanico, en la que se ha optado por rechazar la regulacidon estatutaria,
apoyandose en cambio en la autorregulacion de la industria. En todo caso, la Cdmara de los Lores se
muestra en su Informe preocupada por los nuevos dilemas que plantean dichos DTC y el impacto que

75 \id. https://legl3.camera.it/parlam/leggi/deleghe/00332dl.htm?utm.

76 Puede accederse a dicho Informe conjunto a través del siguiente enlace:
https://cnbbsv.palazzochigi.it/media/2080/parere-congiunto-medicina-di-precisione-joint-opinion-precision-
medicine.pdf.
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puede tener en las personas. Y en 2020 se publicd la Estrategia Nacional sobre medicina gendmica en la
que no se hace ninguna referencia a los DTC”".

Finalmente, la Comisidn de Ciencia y Tecnologia del Parlamento britdnico publicé en 2021 un informe bajo
el titulo de “Direct-to-consumer genomic testing”, en el que se recomienda que por el Gobierno se regule
que las pruebas gendmicas que se ofrecen directamente a los consumidores deben incluir supervisidn
médica o asesoramiento genético para, al menos, algunas modalidades, para lo que deberia tenerse en
cuenta la gravedad de las enfermedades que se analizan o incluyen en el test. También, se propone por
la Comision que por el Gobierno se haga un mayor control de la informacidn y publicidad que ofrecen al
publico las empresas en relacion con los DTC?,

12. Limites a la autonomia de voluntad y DTC

El debate acerca de los DTC se centra en torno a tres propuestas sobre cual ha de ser el tratamiento que
han de recibir por parte del Derecho: la de su prohibicién, la de su sujecion a determinados requisitos o
limites y, por ultimo, la de su aceptacidon como una expresién mas de la libertad de los usuarios en el
mercado de la salud, siendo cualquier prohibicion o, incluso, limite una mera expresién de un
paternalismo ya superado hace afnos.

Sin embargo, mas alld del principio de autonomia que es el que esgrime para ofrecer una solucidn
liberalizadora, en el debate acerca de los DTC habran también necesariamente de entrar en juego otros
principios, tales como los de no maleficencia y de justicia, debiendo ser, en todo caso, la decisién que se
ofrezca proporcional a los valores e intereses en juego. A este respecto, como expondremos a
continuacién, nuestra postura no promueve una prohibicion absoluta de tales test, sino la sujecién de los
mismos a unos limites, los cuales encontrarian justificacion en diferentes motivos. Asi, la solucién que
viene a deducirse de la Ley de Investigacion biomédica se muestra como adecuada, pese a haber
transcurrido casi una década desde que se aprobd y que el mercado de los DTC ha seguido avanzando y
amplidndose, pero muestra un déficit importante derivado de la ausencia de fronteras en la
comercializaciéon de dichos servicios. La sujecidn de los DTC a requisitos insalvables, como los que
consagra la Ley (sobre todo, como hemos visto, el del fin médico), hace que los mismos acaben
ofreciéndose a espaldas de la Ley, sin que tampoco puedan implementarse medidas efectivas que eviten
dicha realidad.

No creemos, por los motivos que vamos a exponer, que quepa liberalizar dicho servicio, ni tampoco
prohibirlo, sino simplemente sujetar la posibilidad de ofrecerlo en nuestro mercado de servicios sanitarios
a los requisitos de consejo genético tanto a la hora de solicitarlo como de obtener sus resultados e
interpretarlos. Asi, nuestra postura se mostraria mas critica con el requisito del fin médico, no porque no
compartamos que racionalmente no parece sostenible que alguien venga a solicitar a cambio de precio
un servicio que no va a aportarle practicamente nada acerca de su salud, sino porque creemos que tal
exigencia es la que a la postre provoca que nuestro ordenamiento fracase en su intento de resolver un
problema. Si sujetamos los DTC al requisito ineludible del consejo genético es mas probable que las
empresas que los comercialicen acaben por implantar con caracter general dicho requisito. Si, ademas,

7 bit.ly/4tIVFTp.
78 Vid. https://publications.parliament.uk/pa/cm5802/cmselect/cmsctech/94/9406.htm.
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afladimos, como hace la Ley de investigacion biomédica espanola, el requisito del fin médico, dificilmente
puede admitirse la comercializacién de los DTC en nuestro sistema juridico, lo que no creemos que acabe
con la demanda de tales servicios fuera de nuestras fronteras. El ciudadano creemos que tiene que ser
libre de solicitar dicho servicios, pero ello no significa que el proveedor no haya de garantizar que cuente
con informacién completa sobre lo qué dicho servicio implica y sobre el verdadero significado de sus
resultados.

Por tanto, creemos que debe permitirse la comercializacién de los DTC, pero sujetandola a la exigencia de
informacién a través del asesoramiento y consejo genético. No se trata, por tanto, de que el test pueda
pedirse bajo prescripcidén médica, lo que hace insalvable la ilegalidad del DTC en nuestro sistema, ya que
dificilmente un facultativo va a aceptar prescribir un servicio que sabe que practicamente no aporta nada
a la salud del sujeto y que, mas aun, puede dar lugar a falsas expectativas y temores, sino que el sujeto
cuente con informacién suficiente para tomar la decisién con verdadera autonomia, aun cuando dicha
decisién pueda mostrarse para nosotros como irracional.

En relacidn con tal informacidn, creemos que todo el peso de la obligacién no ha de recaer sdélo en el
proveedor, sino también en los poderes publicos y agentes sociales. Es importante que por parte de todos
ellos se promuevan campanas de informacién acerca de lo que suponen los DTC y acerca de su validez y
utilidad clinica. No creemos que puedan prohibirse por el mero hecho de que dicha validez y utilidad sea
muy escasa o incluso nula, porque ello llevaria a la prohibicién de muchos servicios y bienes que también
muestran dichas carencias, pero si que el consumidor que accede a los mismos sea plenamente conocedor
de qué suponen realmente, mas alla de la publicidad e informacién que a través de la web u otro medio
le ofrece quien tiene interés en su comercializacion.

La American Society of Clinical Oncology ha destacado la importancia del asesoramiento genético para
garantizar que los pacientes obtengan suficiente informacidn sobre las implicaciones de este tipo de
pruebas y recomienda que sean profesionales expertos en genética del cancer quienes ordenen las
pruebas. Sin embargo, el uso de analisis multigénicos exige cambios en los abordajes tradicionales de
asesoramiento genético, ya que todavia no se han establecido estrategias de asesoramiento dptimas
basadas en la evidencia. A diferencia de los modelos personalizados de asesoramiento genético previo a
pruebas de un solo gen, no se han examinado las consecuencias del asesoramiento, como la comprension,
la satisfaccidn, los desenlaces psicosociales y la aceptacién de las pruebas, cuando se usan estos abordajes
para andlisis multigénicos’.

Nuestra postura no olvida que, como ya hemos ido exponiendo a lo largo de nuestro trabajo, los DTC
presentan singularidades en cuanto a su abordaje normativo, ya que se desarrollan en un contexto
internacional en el que los muros u obstaculos que pretendan promoverse a nivel estatal van a tener poco
efecto, como viene demostrando la realidad. Ello, no obstante, no es ébice para que dicha regulacion
extrafronteriza puede ir conformandose a partir de un consenso sobre cual ha de ser la solucidn legal que
han de merecer tales servicios y para la conformacién de tal consenso nos proponemos aportar nuestro
analisis que trata de justificar la oportunidad ético-legal de sujetar los DTC al limite del consejo genético.
Nuestra propuesta se centra en este apartado en exponer cudles son las razones que permitirian orientar
dicho acuerdo internacional de regulacion de los DTC hacia un modelo de limitacion del acceso por parte

7 Vid. https://www.cancer.gov/espanol/cancer/causas-prevencion/genetica/evaluacion-del-riesgo-pdq, 64 y 65.
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de los consumidores, bajo la exigencia del consejo genético, pero no hacia la prohibicion a través del fin
médico, como exige la Ley de investigaciéon biomédica.

La primera pregunta que habria que formularse a la hora de analizar el debate acerca de los dilemas ético-
legales que plantean los limites a la comercializacidon de los DTC es, como no puede ser de otro modo, qué
derechos son ejercidos por el sujeto cuando solicita dichas pruebas. Identificando los derechos en juego
podran analizarse de manera mads precisa en qué medida los limites encuentran justificacién. Tal
determinacién previa del derecho que se ejerce por quien solicita un DTC no supone que no haya que
atender igualmente a los derechos que concurren desde la perspectiva del proveedor del servicio quien
puede verse igualmente afectado en el desarrollo de su negocio por un determinado limite. Sin embargo,
entendemos que la perspectiva de los derechos del solicitante es la que cobra especial relevancia a la hora
de valorar en qué medida podrian verse limitarse tales servicios y no tanto la del proveedor de los
suministrador, cuya posicidn puede encontrar mas facilmente limites, al afectar la misma al derecho de
ejercicio de una actividad econdmica y al derecho de propiedad. El derecho de propiedad vy a la libertad
de empresa que pueda invocar un proveedor frente a cualquier limite que pretenda imponerse a dichos
servicios no poseera la fuerza que posee el que los derechos en juego sean los de los usuarios de los
servicios, sobre todo, cuando cualquier limite a la decisién de un sujeto (consumidor) de recurrir a dichos
servicios podria perfectamente relacionarse con los derechos de los que es titular en el ambito de la salud.
Desde la perspectiva del solicitante, entendemos que no resulta dificil apreciar, al menos, dos derechos
en la solicitud por un sujeto de un DTC genético, sobre todo, si atendemos a los fines que habitualmente
se persiguen con dicha solicitud: en primer lugar, puede perfectamente mantenerse que dicha solicitud
encuentra encaje en el derecho a la salud (véase, articulo 25 de la Declaracién Universal de Derechos
Humanos y 43 de nuestra Constitucion) en la medida que tales test genéticos se muestran como una de
las ofertas de proteccion de la salud que surgen al amparo de los avances en el Genoma Humano. El
derecho a la salud habilita al sujeto a adoptar todas aquellas decisiones y medidas que considere
necesarias en proteccion de su estado de salud, siempre que dichas medidas no afecten a los derechos
de terceros o a un interés general. Ademas, del derecho a la salud de que es titular el sujeto resulta
también el derecho a la informacidén sobre la salud que es un presupuesto para adoptar todas aquellas
medidas que pueda considerar oportuno para proteger su salud. Este derecho a la informacién sobre la
salud se consagra, entre otros textos, en el Convenio sobre Derechos Humanos y Biomedicina, aprobado
por el Comité de Ministros del Consejo de Europa en 1996 y abierto a la firma de los cuarenta y un Estados
miembros el 4 de abril de 1997 en Oviedo (por ello, se le conoce con el nombre comun de Convenio de
Oviedo). Su articulo 10 dispone que «Toda persona tendra derecho a conocer toda informacién obtenida
respecto a su salud». El mismo derecho se consagra en nuestra Ley de autonomia del paciente aunque de
manera alguna confusa al incluirlo dentro de la informacion asistencial, tanto en su articulo 2.3 («El
paciente o usuario tiene derecho a decidir libremente, después de recibir la informacion adecuada, entre
las opciones clinicas disponibles») como en su articulo 4.1 («Los pacientes tienen derecho a conocer, con
motivo de cualquier actuacidn en el ambito de su salud, toda la informacién disponible sobre la misma,
salvando los supuestos exceptuados por la Ley»).

80 pyede accederse a una copia del mismo y de la memoria explicativa en la pagina web del Consejo de Europa, en
www.coe.int.
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Sin embargo, también es importante precisar que en el caso de los DTC y atendiendo a la evidencia y
utilidad clinica de los mismos, no puede mantenerse que el derecho a solicitar dichos test genéticos
conecte, mas alld del derecho a la salud, con el derecho a la proteccién de la vida e integridad fisica y
psiquica. Si los DTC fueran una verdadera herramienta de deteccidn y tratamiento precoz de la
enfermedad, atendida su validez cientifica y utilidad clinica, cualquier limite por parte de los poderes
publicos a la decisién de un particular de recurrir a dichos servicios seria mas dificil que superara los
correspondientes principios y reglas de evaluacién constitucional de los limites a los derechos y libertades.
En segundo lugar, tales solicitudes conectan también con el derecho al libre desarrollo de la personalidad
(vid. articulo 3 y 6 de la Declaracidon Universal de Derechos Humanos y articulos 9 y 16 de nuestra
Constitucion), en la medida que una de las razones de las que trae causa la solicitud de dichos test
genéticos estriba en los deseos del sujeto de poder adoptar decisiones sobre su futuro personal, familiar
y profesional, atendiendo a su presunta predisposicién a padecer determinadas enfermedades. De este
modo, en la solicitud de dichos test genéticos podemos apreciar sin dificultad el ejercicio de un derecho
qgue conectaria con el derecho a la salud, en el sentido del derecho a disponer de informacién que se
considera necesaria sobre la salud, como con el derecho al libre desarrollo de la personalidad y a la
libertad.

Siendo la solicitud de un DTC expresion de derechos del sujeto, toda limitacion de los mismos ha de
encontrar un fundamento suficiente, so pena de incurrir en una infraccién de tales derechos.

Los limites pueden ser tanto intrinsecos como extrinsecos. En lo que se refiere a los primeros, el sujeto
debe disponer de la informacidn necesaria que le permita ejercer de una manera verdaderamente
auténoma sus derechos. Si encontraramos vicio alguno en la voluntad del sujeto, podria afirmarse que su
libertad no viene limitada por plantear un conflicto respecto de los derechos de terceros o respecto de un
interés general, sino porque falta el mismo fundamento de la propia libertad. De este modo, es
importante explorar la informacién que habitualmente suministran los proveedores de dichos servicios a
los efectos de valorar si el sujeto ejerce con pleno conocimiento su autonomia a la hora de solicitar un
DTC y en su caso evaluar la conveniencia de proponer una regulacion acerca de cual es el minimo de
informacién que ha de facilitarse por la empresa proveedora. En cuanto a los limites extrinsecos, la
libertad del sujeto puede verse limitada por entrar en conflicto con los derechos o intereses de terceros
o por entrar en conflicto con el interés general.

En el ambito de los DTC se plantean tanto problemas acerca de la informacién de la que disponen los
sujetos que solicitan tales servicios como respecto de los derechos de terceros, fundamentalmente,
familiares y del interés general en la medida que tal decisién puede tener un impacto en el propio sistema
sanitario, pudiendo detraer recursos del mismo e incluso afectar al interés general en la sostenibilidad y
reparto equitativo de los recursos sanitarios.

En lo que se refiere a los principios éticos que entrarian en juego, como ya hemos anticipado antes, puede
apreciarse la concurrencia de tres principios, el de autonomia, el de no maleficencia y el de justicia. Desde
la perspectiva del principio de autonomia, cualquier pretensién de limitar el acceso de los ciudadanos a
los DTC debe atender, bien al propio interés del sujeto, bien al interés general, debiendo ser en todo caso
una medida proporcional. Cualquier medida que limite injustificadamente la libertad del sujeto a la hora
de solicitar un test genético puede ser perfectamente tildada de paternalista en la medida que persiga un
bien para el propio sujeto. Sin embargo, la medida no puede ser considerada paternalista cuando su
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fundamento sea paliar la falta de informacién del sujeto acerca de las consecuencias de su decisién, ya
que faltaria la voluntariedad de la decisidén por ignorancia sobre las circunstancias en las que se adopta la
misma segun el canon aristotélico. Si bien muchas de las empresas que ofrecen dichos servicios destacan
que tales test refuerzan no sdlo el diagndstico preventivo de las enfermedades sino también el libre
desarrollo de la personalidad del sujeto en la medida que le permite planificar su futuro, conociendo su
predisposicion a padecer o no determinadas enfermedades, no informan con suficiente claridad de cudl
es el verdadero valor diagndstico y predictivo de los resultados de los test. La evidencia cientifica muestra
que tales test, a través de los que se determina la predisposicién a padecer una serie de enfermedades,
suelen carecer de relevancia clinica al no analizarse dentro de un contexto de antecedentes familiares y
de habitos de vida.

Si bien es el principio de autonomia el principal principio ético que se invoca a favor de la no limitacidn
del acceso a dichos servicios, puede también afirmarse que en muchos casos concretos no puede
admitirse que el sujeto sea verdaderamente auténomo en la medida que las empresas que ofrecen tales
servicios no explican de manera clara y adecuada cudl es el verdadero valor de diagndstico predictivo de
dichos test genéticos.

Incluso, ha habido casos en los que alguna empresa (véase, CRI Genetics) cred sitios web con comentarios
falsos afirmando que sus pruebas de ADN eran mas precisas que las de otras companias, usando una serie
de practicas engafiosas que inducian a la gente a realizar compras que no tenian intencién de hacery les
impedian cancelarlas facilmente o recuperar su dinero. La empresa ha tenido que hacer frente a una multa
de 700,000 dolares, comprometiéndose a dejar de hacer declaraciones de marketing sin contar con
pruebas cientificas que las respalden®?.

Ademas, se ha apuntado también que la propia naturalezay dificultades de interpretacidn de la prediccion
gue puede establecerse a través de dichos test exige un nivel de preparacién o educacidn en el sujeto no
equiparable al de otros dambitos de la salud en los que también despliega sus efectos la autonomia de
voluntad®,

Por ello, en el marco que nos situamos también cobraria especial relevancia el principio de no maleficencia
en la medida que pretende evitarse un dafio no a quien es plenamente auténomo en sus decisiones, sino
a quien se ve expuesto a sufrir dicho dafo sin disponer de la necesaria informacién al respecto. Desde la
perspectiva del principio de no maleficencia, se plantea que tales test no suponen ningun beneficio real
para los sujetos, al carecer de evidencia cientifica desde lo que constituye la capacidad de organizacion
del futuro personal, familiar y profesional de un sujeto.

Ademas, en relacién con este mismo principio, se ha descrito con acierto que tales analisis provocan la
aparicién de un nuevo tipo de ciudadano, la persona latentemente enferma (latently sick person), lo que
refleja muy bien el impacto maleficente que los mismos pueden tener, mas aln si atendemos a que, como
hemos descrito antes, no gozan precisamente de gran validez y utilidad clinica. En similares términos

81 Vid. https://consumidor.ftc.gov/alertas-para-consumidores/2023/11/puedes-confiar-en-las-declaraciones-de-
marketing-efectuadas-por-tu-compania-de-pruebas-geneticas y https://www.ftc.gov/news-events/news/press-
releases/2023/11/ftc-california-obtain-order-against-dna-testing-firm-over-charges-it-made-myriad-
misrepresentations.

82 ], MINOR, Informed consent in predictive genetic testing, cit., 224 y 225.
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Minor sefiala que a partir del desarrollo predictivo provocado por el Genoma Humano puede afirmarse
ya que todos somos pacientes 3,

Respecto de la ausencia de una informacidon verdadera que permita conformar una decision
verdaderamente auténomo, es interesante destacar lo que al respecto seiala, entre otros, la Sociedad
Europea de Genética Humana en su Declaracién de 2010, en la que declara que, si bien la informacién
que habrian de suministrar las empresas que los comercializan deber ser verdadera y comprensible,
habitualmente suele ser mas de naturaleza puramente comercial, siendo su propésito la mera venta del
producto y no que el comprador sea consciente de que cudles son las consecuencias y riesgos de llevar a
cabo el test®.

Las dificultades de interpretaciéon de tales resultados, al margen de un determinado contexto de
antecedentes familiares y habitos de vida, vienen a provocar en muchos casos dafios que se evitarian con
un asesoramiento tanto previo como posterior.

Por tanto, la solucién a dicha falta de voluntariedad en la peticién del sujeto no creemos que deba
resolverse prohibiendo los DTC, sino permitiéndolos y garantizando al mismo tiempo una completa
educacion acerca de su validez y utilidad clinica y de los riesgos®.

También la autonomia del sujeto podria verse limitada al ocasionar dafios a terceros, en concreto, a los
familiares que podrian ver afectado su derecho a no saber. El diagndstico genético y la predisposicion a
desarrollar una enfermedad en el futuro son datos que pertenecen a la esfera de intimidad del interesado.
Sin embargo, a diferencia de otros datos de salud aquéllos muestran también un posible impacto sobre
los familiares. Se puede decir que no estamos ante datos personales, aunque vengan referidos a una
persona en concreto (quien solicita el DTC), sino de datos familiares, ya que la alteracién genética se
comparte necesariamente con otros miembros de la familia. Por tanto, la decision autdénoma si puede
tener incidencia en terceros que no han participado ni han sido consultados acerca de la iniciativa del
sujeto de solicitar el test.

El principio de justicia también podria cobrar especial relevancia en este ambito, ya que la decision del
sujeto de solicitar un DTC no es absolutamente inocua para el entorno. Si ello es asi, el interés colectivo
podria actuar como un limite a la autonomia del sujeto en estos casos. Asi, desde la perspectiva del
principio de justicia, uno de los principales problemas que presentan dichos test es que no se trata de un
decisién absolutamente inocua para el sistema publico de salud, teniendo consecuencias Unica vy
exclusivamente en el ambito de la medicina privada o mercado privado, en el marco de la cual se solicitan
dichos DTC. A este respecto, se ha sefialado que tales test suelen tener un impacto en el sistema publico
en la medida que es muy frecuente que el sujeto, ante las dificultades para interpretar adecuadamente
el resultado del test, mas aln cuando no se garantiza el consejo genético por haberse pedido el test a
cientos o miles de quildmetros de distancia como en la realidad ocurre en muchas ocasiones, acuda a los
servicios publicos de salud para obtener respuesta a sus dudas. Ello provoca un coste que en ocasiones

83 Iy, 9.

84 Statement of ESHG on direct-to-consumer genetic testing for health-related purposes, European Journal of Human
Genetics (2010), 2.

85 Véase a este respecto la postura de Macario Alemany siguiendo la propuesta de Feinberg. Vid. M. ALEMANY, E/
paternalismo juridico, lustel, Madrid, 2006, 236.

BioLaw Journal — Rivista di BioDiritto, 1/2026



Federico de Montalvo Jaaskeldinen

va mas alla de la mera consulta médica, ya que da lugar también a la practica de determinadas pruebas o
de test monogénicos que no se llevarian a cabo de no existir el DTC.

En relacién también con el principio de justicia, no debe olvidarse la importancia que en el ambito de la
salud cobran cada vez mas las conductas de vida saludable como instrumento principal de lucha contra
las enfermedades. A este respecto, surge un nuevo concepto que se traduce en un deber de autocuidado
por parte del sujeto no sélo desde la perspectiva del interés del propio sujeto sino también como garantia
de un adecuado reparto de los recursos sanitarios entre todos. El autocuidado no responde a una postura
perfeccionista o paternalista, sino a las exigencias que se derivan de la sostenibilidad de los propios
sistemas de salud. Es el principio de justicia el que vendria a demandar una responsabilidad por parte del
sujeto en su cuidado y en la prevencién de las enfermedades. Si dichos test no se prescriben dentro del
marco de una relacién médico-paciente en el que se evaltan los posibles beneficios y perjuicios de tal
decision, los resultados pueden actuar en contra del efectivo desarrollo por los individuos de conductas
saludables de vida, ya sean tales resultados tanto favorables como desfavorables para sus intereses. El
ciudadano, ante la presunta predisposicion a padecer una enfermedad de la que es informado a través
del DTC, considerara que cualquier medida encaminada hacia una conducta de vida mas saludable carece
de toda eficacia en su propdsito de evitar una futura enfermedad, ya que la genética le marca ya como
candidato a desarrollar dicha enfermedad.

Lo mismo ocurrira con el sujeto respecto del que el resultado de DTC seiiala que no tiene predisposicion
genética alguna a padecer una enfermedad. En este caso, la noticia también desincentiva la conducta
saludable dado que el ciudadano si carece del preciso asesoramiento e informacidon se creerd
equivocamente libre de enfermedades aldn cuando sus conductas no sean saludables.

Puede mantenerse que la pretendida autonomia en la que se fundamenta la solicitud de un DTC como
expresion del derecho a la salud y del derecho al libre desarrollo de la personalidad no parece ser tal en
la medida que falta un verdadero conocimiento del valor clinico y predictivo de dichas pruebas y porque
el sujeto desconoce los riesgos de tal solicitud. Por ello, si los presuntos limites al DTC se fundamentaran
en tal ausencia de verdadera informacidn, no podria afirmarse que estamos en presencia de un verdadero
limite, sino, antes al contrario, en la ausencia del presupuesto necesario para el ejercicio de la autonomia
en el ambito de la salud que es la informacion adecuada y suficiente. Ademas, tanto el interés de terceros,
especialmente, los familiares que han podido ejercer su derecho a no saber, como el interés colectivo que
se expresa en la sostenibilidad de los recursos sanitarios, parece exigir que tales prestaciones de servicios
sanitarios puedan encontrar limites.

En definitiva, cualquier pretensiéon normativa de limitar el acceso a los usuarios a dichos test no supone
una infraccién del principio de autonomia o, al menos, un limite que no encuentre justificacion ético-legal,
atendiendo a los principios que operan en tal contexto, singularmente, los principios de no maleficencia
y justicia.

13. El consejo genético como garantia de la autonomia

Como acabamos de mantener, existen razones ético-legales que informan a favor de limitar el acceso a
los DTC, viniendo expresado dicho limite en la exigencia legal de imponer el consejo genético, tanto antes
como después de realizarse el test. La decisién del sujeto de solicitar un DTC no se muestra en la actualidad
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como una expresién de verdadera autonomia, al faltar el presupuesto de informacidn suficiente. Tal falta
de informacién sdélo puede repararse a través de la exigencia de la informacion que va a poder ofrecerle
quien cuenta con la cualificacién y conocimientos necesarios. Incluso, ain admitiendo que el sujeto actua
con plena autonomia, su decisién puede tener impacto en terceros y en el interés general, de manera que
el consejo genético podria actuar a este respecto como el instrumento que orientara la mejor solucién
tanto antes como una vez realizado el test.

La Sociedad Americana de Genética Humana (American Society of Human Genetics) define el consejo
genético como el proceso de comunicacidn por el se pretende dar a los individuos y las familias que tienen
una enfermedad genética o que tienen un riesgo de tenerla.

Como ya vimos anteriormente, la Ley de investigacion biomédica, establece en su articulo 3 e) 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 andlisis o cribado genéticos y sus ventajas
y riesgos y, en su caso, para asesorarla en relacidén con las posibles alternativas derivadas del anélisis®.
Afade el mismo precepto que dicho consejo tiene lugar tanto antes como después de una prueba
genética.

Para el Comité de Bioética de Espafia la garantia principal para que el asesoramiento genético pueda
cumplir correctamente con la funcion esencial que le corresponde es que sea llevado a cabo por personal
con formacidn y cualificacién competente y suficiente en el ambito de conocimientos a que viene referido,
no sélo estrictamente clinicos, sino también psicoldgicos, éticos y sociales. En relacién con el caracter
multidisciplinar del consejo genético, la Sociedad Europea de Genética Humana en su Declaracion sobre
tales test (Statement of ESHG on direct-to-consumer genetic testing for health-related purposes) de 2010,
considera que ademds del consejo genético apropiado para el tipo de test o enfermedad, debe
garantizarse también para alguno de ellos una evaluacién psicosocial y el seguimiento del sujeto («genetic
counselling appropriate to the type of test and disease should be offered; and for some tests psychosocial
evaluation and follow-up should be available»)?¥.

Como recuerda el mismo Comité, nuestro ordenamiento juridico poco dispone al respecto, limitdndose a
sefialar en el articulo 56 de la citada Ley de investigacion biomédica que todo el proceso de consejo
genético y de practica de anadlisis genéticos con fines sanitarios debera ser realizado por personal
cualificado y deberd llevarse a cabo en centros acreditados que rednan los requisitos de calidad que
reglamentariamente se establezcan al efecto. Asi pues, la Ley se limita a exigir, en términos amplios, que
el personal que el consejo genético debe ser realizado por personal cualificado, lo que debe entenderse
como una exigencia normativa de que profesional disponga de unos conocimientos que le hagan estar
especialmente preparado para una tarea determinada.

En relacién con todo ello, pueden destacarse las 25 recomendaciones sobre las repercusiones éticas,
juridicas y sociales de las pruebas genéticas, contenidas en el documento aprobado por la Direccidn

86 E| Comité de Bioética de Espafia considera preferible emplear la expresién asesoramiento genético, en atencién
que el término consejo puede tener un connotacidn directiva. Vid. Informe del Comité de Bioética de Espafia de,
sobre el consejo genético prenatal, 3. Puede accederse a dicho informe a través de la pagina web del Comité, en
www.comitedebioetica.es.
87 Statement of ESHG on direct-to-consumer genetic testing for health-related purposes, en European Journal of
Human Genetics (2010), 1.
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General de Investigacion de la Comisidn Europea®, en la que se recoge la necesidad de establecer
programas educativos especificos y de intercambio de experiencias en el campo del consejo genético asi
como exigirse una cualificacién estandar especifica para quienes se dediquen al consejo genético sean o
no especialistas clinicos. Del mismo modo, se apunta que es imprescindible disponer de medios para la
formacion y acreditacion de los especialistas. Es, ademas, necesario establecer estandares generales para
el desarrollo de los principios fundamentales del asesoramiento por los grupos médicos profesionales
implicados.

El consejo genético constituye, en definitiva, la principal garantia de los sujetos en el dmbito que nos
ocupay, por ello, puede comprobarse cdmo en todas las normas internacionales sobre los test genéticos
aparece como un requisito ético-legal ineludible. Asi, la UNESCO en su Declaracion Internacional sobre los
Datos Genéticos Humanos, de 16 de octubre de 2003, dispone en su articulo 11 que «Por imperativo ético,
cuando se contemple la realizacion de pruebas genéticas que puedan tener consecuencias importantes
para la salud de una persona, deberia ponerse a disposicidon de ésta, de forma adecuada, asesoramiento
genético. El asesoramiento genético deberia ser no directivo, estar adaptado a la cultura de que se trate
y atender al interés superior de la persona interesada».

En términos idénticos, la OCDE sefiala que el consejo genético debe facilitarse tanto antes como después
del test genético, debiendo ser éste adecuado a las caracteristicas del test, incluyendo informacidn sobre
sus limitaciones, el dafio potencial y la relevancia de los resultados para el sujeto y para su familia®.

La Sociedad Europea de Genética Humana considera que el consejo genético es un proceso de
comunicacion que debe desarrollarse de manera personal y directa, sin que una pagina web pueda
reemplazar dicho contacto personal®. Sin embargo, en el estudio denominado Genetics and Public Policy
Center, Johns Hopkins University, Berman Institute of Bioethics, (GPPC releases updated list of DTC genetic
testing companies)®?, se indica que de las veinte compafiias que comercializan actualmente los DTC en
Estados Unidos sélo ocho ofrecen consejo genético, aunque cinco de ellas no incluyen en el precio del
test dicho servicio, debiéndose pagar como un servicio diferente. Asi pues, parece que lo habitual es
ofrecer el servicio de test genético sin garantia del consejo genético posterior. Dicha cuestién se
acrecienta en aquellos casos en los que el cliente se sitda a cientos o miles de quilémetros de distancia
del proveedor, lo que también es habitual.

En lo que a Espafia se refiere, una mera busqueda en la web nos permite comprobar, como hemos
expuesto lineas atras, que las empresas que ofrecen dichos test vinculados a la salud, bien no ofrecen
asesoramiento o consejo genético alguno, o bien lo que ofrecen no puede ser considerado como tal
(véase, el caso del health coach).

Y si bien, ante las criticas a la falta de asesoramiento médico, algunas empresas han cambiado su modelo
de prestacién de manera que el usuario que contacta debe obtener la firma de un profesional contratado
por la compaiiia antes de hacer el pedido, sin embargo, ello no establece una relacion médico-paciente

88 Eryl McNally (chair) and Anne Cambon-Thomsen (rapporteur). 25 Recommendations on the ethical, legal and social
implications of genetic testing. European Commission. Directorate-General for Research Directorate C — Science and
Society. Unit C3 — Ethics and Science, Brussels, 2004.

89 OECD, Guidelines for Quality Assurance in Molecular Genetic Testing, 2007, 13.

% statement of ESHG on direct-to-consumer genetic testing for health-related purposes, en European Journal of
Human Genetics (2010), 2.

91 puede accederse a dicha informacidn a través de la siguiente pagina web: http://www.dnapolicy.org.
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con el consumidor. Igualmente, hay empresas que ofrecen informacion en sus webs y asistencia telefénica
y consejo genético también por profesionales contratados por la compaiiia, a veces con un coste adicional.
Sin embargo, la supervisidn médica telefdnica, si bien puede ser una herramienta valiosa en el marco de
una relacién médico-paciente previamente establecida, fuera de este contexto no parece aceptable en el
caso, por ejemplo, de pruebas presintomaticas para una enfermedad con penetrancia elevada, pruebas
predictivas para una enfermedad con penetrancia media de un 50-60% y para el diagndstico de
portadores®2.

En definitiva, la garantia del consejo genético es harto discutible que se esté cumpliendo en los términos
que parecen exigidos por nuestra Ley de Investigacién biomédica o, al menos, con lo que recomiendan las
instituciones cientificas vinculadas a la genética.

14. Conclusiones

1.2 El principio de autonomia de voluntad no creemos que pueda servir de fundamento a una absoluta
liberalizacién de los DTC y ello porque no concurren los presupuestos necesarios para considerar que la
decisién de solicitar un DTC sea verdaderamente auténoma en el contexto actual de la informacién que
se ofrece al usuario y de la validez y utilidad clinica de dichos

2.2 Aun admitiendo que dicha decisidon pueda ser autonoma en determinados casos, tal decisién puede
afectar a terceros, principalmente familiares, y también tiene un impacto en el interés colectivo que
supone la sostenibilidad y distribucion equitativa de los recursos sanitarios.

3.2 La pretension de limitar tal practica no debe desatender, sin embargo, el hecho de que toda respuesta
gue consista en una prohibicién va a ser facilmente incumplida al moverse dichos servicios de DTC en un
marco de prestaciones internacionales.

5.2 Tales dificultades y el hecho de que los DTC se soliciten en un marco de servicios de la salud
globalizados, tampoco ha de impedir que se promuevan y exijan practicas que respondan a unos
requisitos ético-legales, destacando entre estos el del consejo genético a través del cual el sujeto serd
suficientemente informado acerca del valor y utilidad clinica de los resultados del test.

6.2 La solucién parece pasar, no por la prohibicién de tales practicas, sino por la de sujetar las mismas a
determinados requisitos que garanticen que el uso que se hace de las mismas no supone un dafo para el
sujeto o para terceros.

7.2 Cobra igualmente especial relevancia el papel que en este ambito han de jugar tanto los poderes
publicos como la sociedad civil, siendo oportuno que puedan promoverse campafias que permitan
informar a los ciudadanos, sobre la base de evidencias cientificas, del valor y utilidad actual de los DTC.
8.2 Es importante promover que por parte de los Estados y los organismos internacionales se evalten
cuales son las evidencias cientificas e interés clinico y predictivo de dichos DTC, y no sdélo en lo que se
refiere a su validez clinica, sino también en cuanto a su utilidad clinica.

9.2 Los Estados deberian regular los requisitos acerca de la informacién que debe facilitarse a los posibles
usuarios de dichos servicios de manera que pueda garantizarse una verdadera autonomia de los sujetos
en el acceso a dichos servicios, promoviendo también politicas de alfabetizacion genética de la poblacién.

92T, PAMPOLS ROS et al, Pruebas genéticas de venta directa a los consumidores. Perspectiva de la Comision de Etica de
la Asociacion Espafiola de Genética Humana, cit., 37.
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