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GENOMA HUMANO



Niveles de organización de los seres humanos



Estructura molecular de ADN.



• “HUELLA GENÉTICA”



Portada de la revista Science, anunciando la 
secuenciación completa del genoma humano.



About the Human Genome Project
What's New?
What is the Human Genome Project?
Begun formally in 1990, the U.S. Human Genome Project is a 13-year effort coordinated by the U.S. Department of Energy and the
National Institutes of Health. The project originally was planned to last 15 years, but rapid technological advances have accelerated the
expected completion date to 2003. Project goals are to

•identify all the approximate 30,000 genes in human DNA, 
•determine the sequences of the 3 billion chemical base pairs that make up human DNA, 
•store this information in databases, 
•improve tools for data analysis, 
•transfer related technologies to the private sector, and
•address the ethical, legal, and social issues (ELSI) that may arise from the project. 

To help achieve these goals, researchers also are studying the genetic makeup of several nonhuman organisms. These include the
common human gut bacterium Escherichia coli, the fruit fly, and the laboratory mouse. 
A unique aspect of the U.S. Human Genome Project is that it is the first large scientific undertaking to address the ELSI implications
that may arise from the project. 
Another important feature of the project is the federal government's long-standing dedication to the transfer of technology to the
private sector. By licensing technologies to private companies and awarding grants for innovative research, the project is catalyzing
the multibillion-dollar U.S. biotechnology industry and fostering the development of new medical applications. 
Sequence and Analysis of the human genome working draft was published in February, 2001, in Nature and Science. See an index of
these papers and learn more about the insights gained from them. 

Página web del Proyecto Genoma Humano.
(http://www.ornl.gov/hgmis/project/about.html) 



Note: For ELSI research information, see our ELSI Research page. 
The U.S. Department of Energy (DOE) and the National Institutes of Health (NIH) have

devoted 3% to 5% of their annual Human Genome Project (HGP) budgets toward studying the

ethical, legal, and social issues (ELSI) surrounding availability of genetic information. This

represents the world's largest bioethics program, which has become a model for ELSI 

programs around the world.

Societal Concerns Arising from the New Genetics
Fairness in the use of genetic information by insurers, employers, courts, schools, adoption
agencies, and the military, among others. 

Who should have access to personal genetic information, and how will it be used?

For more on this topic, see the Privacy and Legislation page in this ELSI suite.
Privacy and confidentiality of genetic information. 

Who owns and controls genetic information?

For more on this topic, see the Privacy and Legislation page in this ELSI suite.
Psychological impact and stigmatization due to an individual's genetic differences. 

How does personal genetic information affect an individual and society's perceptions of

that individual?
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Ethical, Legal, and Social Issues



Fairness in the use of genetic information by insurers, employers, courts, schools, adoption agencies, and the military, among
others. 

Who should have access to personal genetic information, and how will it be used?

Privacy and confidentiality of genetic information. 
Who owns and controls genetic information?

Psychological impact and stigmatization due to an individual's genetic differences. 
How does personal genetic information affect an individual and society's perceptions of that individual?

How does genomic information affect members of minority communities?

Reproductive issues including adequate informed consent for complex and potentially controversial procedures, use of genetic
information in reproductive decision making, and reproductive rights. 

Do healthcare personnel properly counsel parents about the risks and limitations of genetic technology?

How reliable and useful is fetal genetic testing?

What are the larger societal issues raised by new reproductive technologies?

Clinical issues including the education of doctors and other health service providers, patients, and the general public in genetic
capabilities, scientific limitations, and social risks; and implementation of standards and quality-control measures in testing
procedures. 

How will genetic tests be evaluated and regulated for accuracy, reliability, and utility? (Currently, there is little regulation

at the federal level.) 
How do we prepare healthcare professionals for the new genetics?

How do we prepare the public to make informed choices?

How do we as a society balance current scientific limitations and social risk with long-term benefits?

Ethical, Legal, and Social Issues
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La próxima 
valla: el 
proyecto 
proteoma.
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Control genético de una vía metabólica

METABOLÒMICA



Ecuación fundamental de la genética:
Fenotipo = Genoma + Ambiente.

Genotipo 
(constitución 
genética)

Acción de otros 
genes y sus 
productos

Influencias del 
medio ambiente

Fenotipo 
(expresión de los 
rasgos físicos)



http://portal.unesco.org/es/ev.php-
URL_ID=13177&URL_DO=DO_TOPIC&URL_SECTION=201.html



http://unesdoc.unesco.org/images/0013/001361/136112so.pdfhttp://unesdoc.unesco.org/images/0013/001361/136112so.pdf

Declaración Internacional sobre 
los Datos Genéticos Humanos•
UNESCO, 

16 de octubre de 2003

Principios
A. Disposiciones de carácter general
B. Recolección
C. Tratamiento
D. Utilización
E. Conservación



Artículo 3: Identidad de la persona  

Cada individuo posee una configuración genética característica. Sin embargo, 
la identidad de una persona no debería reducirse a sus rasgos genéticos, pues 
en ella influyen complejos factores educativos, ambientales y personales, así 
como los lazos afectivos, sociales, espirituales y culturales de esa persona con 
otros seres humanos, y conlleva además una dimensión de libertad.  

Artículo 4: Singularidad  

a) Los datos genéticos humanos son singulares porque:  

i) pueden indicar predisposiciones genéticas de los individuos;  

ii) pueden tener para la familia, comprendida la descendencia, y a veces 
para todo el grupo al que pertenezca la persona en cuestión, 
consecuencias importantes que se perpetúen durante generaciones;  

iii) pueden contener información cuya relevancia no se conozca 
necesariamente en el momento de extraer las muestras biológicas;  

iv) pueden ser importantes desde el punto de vista cultural para las 
personas o los grupos.  

b) Se debería prestar la debida atención al carácter sensible de los datos 
genéticos humanos e instituir un nivel de protección adecuado de esos datos 
y de las muestras biológicas.  



Artículo 5: Finalidades  

Los datos genéticos humanos y los datos proteómicos humanos podrán ser 
recolectados, tratados, utilizados y conservados solamente con los fines 
siguientes:  

i) diagnóstico y asistencia sanitaria, lo cual incluye la realización de pruebas 
de cribado y predictivas;  

ii) investigación médica y otras formas de investigación científica, 
comprendidos los estudios epidemiológicos, en especial los de genética de 
poblaciones, así como los estudios de carácter antropológico o arqueológico, 
que en lo sucesivo se designarán colectivamente como “investigaciones 
médicas y científicas”;  

iii) medicina forense y procedimientos civiles o penales u otras actuaciones 
legales, teniendo en cuenta las disposiciones del párrafo c) del Artículo 1;  

iv) cualesquiera otros fines compatibles con la Declaración Universal sobre el 
Genoma Humano y los Derechos Humanos y el derecho internacional relativo 
a los derechos humanos.  



Artículo 7: No discriminación y no estigmatización  

a) Debería hacerse todo lo posible por garantizar que los datos genéticos 
humanos y los datos proteómicos humanos no se utilicen con fines que 
discriminen, al tener por objeto o consecuencia la violación de los derechos 
humanos, las libertades fundamentales o la dignidad humana de una persona, 
o que provoquen la estigmatización de una persona, una familia, un grupo o 
comunidades.  

b) A este respecto, habría que prestar la debida atención a las conclusiones 
de los estudios de genética de poblaciones y de genética del comportamiento 
y a sus interpretaciones.  



Artículo 10: Derecho a decidir ser o no informado de los resultados de la 
investigación  

Cuando se recolecten datos genéticos humanos, datos proteómicos humanos 
o muestras biológicas con fines de investigación médica y científica, en la 
información suministrada en el momento del consentimiento debería 
indicarse que la persona en cuestión tiene derecho a decidir ser o no 
informada de los resultados de la investigación. Esta disposición no se 
aplicará a investigaciones sobre datos irreversiblemente disociados de 
personas identificables ni a datos que no permitan sacar conclusiones 
particulares sobre las personas que hayan participado en tales 
investigaciones. En su caso, los familiares identificados que pudieran verse 
afectados por los resultados deberían gozar también del derecho a no ser 
informados.  

Artículo 11: Asesoramiento genético  

Por imperativo ético, cuando se contemple la realización de pruebas genéticas 
que puedan tener consecuencias importantes para la salud de una persona, 
debería ponerse a disposición de ésta, de forma adecuada, asesoramiento 
genético. El asesoramiento genético debería ser no directivo, estar adaptado a 
la cultura de que se trate y atender al interés superior de la persona 
interesada.  



Artículo 14: Privacidad y confidencialidad  

a) Los Estados deberían esforzarse por proteger la privacidad de las personas 
y la confidencialidad de los datos genéticos humanos asociados con una 
persona, una familia o, en su caso, un grupo identificables, de conformidad 
con el derecho interno compatible con el derecho internacional relativo a los 
derechos humanos.  

b) Los datos genéticos humanos, los datos proteómicos humanos y las 
muestras biológicas asociados con una persona identificable no deberían ser 
dados a conocer ni puestos a disposición de terceros, en particular de 
empleadores, compañías de seguros, establecimientos de enseñanza y 
familiares de la persona en cuestión, salvo por una razón importante de 
interés público en los restringidos casos previstos en el derecho interno 
compatible con el derecho internacional relativo a los derechos humanos o 
cuando se haya obtenido el consentimiento previo, libre, informado y expreso 
de esa persona, siempre que éste sea conforme al derecho interno y al 
derecho internacional relativo a los derechos humanos. Debería protegerse la 
privacidad de toda persona que participe en un estudio en que se utilicen 
datos genéticos humanos, datos proteómicos humanos o muestras biológicas, 
y esos datos deberían revestir carácter confidencial.  



Artículo 14: Privacidad y confidencialidad 

 

c) Por regla general, los datos genéticos humanos, datos proteómicos 
humanos y muestras biológicas obtenidos con fines de investigación científica 
no deberían estar asociados con una persona identificable. Aun cuando estén 
disociados de la identidad de una persona, deberían adoptarse las 
precauciones necesarias para garantizar la seguridad de esos datos o esas 
muestras biológicas.  

d) Los datos genéticos humanos, datos proteómicos humanos y muestras 
biológicas obtenidos con fines de investigación médica y científica sólo 
podrán seguir estando asociados con una persona identificable cuando ello 
sea necesario para llevar a cabo la investigación, y a condición de que la 
privacidad de la persona y la confidencialidad de los datos o las muestras 
biológicas en cuestión queden protegidas con arreglo al derecho interno.  

e) Los datos genéticos humanos y los datos proteómicos humanos no 
deberían conservarse de manera tal que sea posible identificar a la persona a 
quien correspondan por más tiempo del necesario para cumplir los fines con 
los que fueron recolectados o ulteriormente tratados.  











http://www2.ohchr.org/spanish/issues/indigenous/declaration.htm





Declaración de Ukupseni
(http://www.prodiversitas.bioetica.org/doc33.htm)

En Noviembre de 1997, se hizo pública la “Declaración de 
Ukupseni”, emitida en Panamá sobre el Proyecto de 
Diversidad del Genoma Humano. En ella, las 
Organizaciones de los pueblos indígenas reunidos en la 
comunidad Ukupseni, Kuna Yala, Panamá, declaran: “que 
estas investigaciones y proyectos desarrollados atentan 
contra la vida humana y en particularidad violenta la 
integridad genética de los pueblos indígenas y sus valores; 
que en el proceso de recolección genética basado en los 
engaños y el aprovechamiento de la marginalidad y 
pobreza, se atropellan los derechos humanos 
fundamentales, y los derechos colectivos)

. 



DATOS GENÉTICOS 
HUMANOS: 

SITUACIÓN EN CHILE





LEY 20.120:

"Artículo 1°.- Esta ley tiene por finalidad proteger la vida de 
los seres humanos, desde el momento de la concepción, su 
integridad física y psíquica, así como su diversidad e identidad 
genética, en relación con la investigación científica biomédica y 
sus aplicaciones clínicas.

Artículo 2°.- La libertad para llevar a cabo actividades de 
investigación científica biomédica en seres humanos tiene 
como límite el respeto a los derechos y libertades esenciales 
que emanan de la naturaleza humana, reconocidos tanto por la 
Constitución Política de la República como por los tratados 
internacionales ratificados por Chile y que se encuentren 
vigentes.



Artículo 8º.- El conocimiento del genoma humano es 
patrimonio común de la humanidad. En consecuencia, nadie 
puede atribuirse ni constituir propiedad sobre el mismo ni sobre
parte de él. El conocimiento de la estructura de un gen y de las 
secuencias totales o parciales de ADN no son patentables.

Los procesos biotecnológicos derivados del conocimiento 
del genoma humano, así como los productos obtenidos 
directamente de ellos, diagnósticos o terapéuticos, son 
patentables según las reglas generales.

Artículo 9º.- Sólo se podrá investigar y determinar la 
identidad genética de un ser humano si se cuenta con su 
consentimiento previo e informado o, en su defecto, el de aquel 
que deba suplir su voluntad en conformidad con la ley. Lo 
anterior es sin perjuicio de la facultad de los tribunales de 
justicia, en la forma y en los casos establecidos en la ley.



Artículo 11.- Toda investigación científica en un ser humano 
deberá contar con su consentimiento previo, expreso, li bre e 
informado, o, en su defecto, el de aquel que deba su plir su voluntad en 
conformidad con la ley.

Para los efectos de esta ley, existe consentimiento informado 
cuando la persona que debe prestarlo conoce los aspect os esenciales 
de la investigación, en especial su finalidad, bene ficios, riesgos y los 
procedimientos o tratamientos alternativos. Para ello  deberá habérsele 
proporcionado información adecuada, suficiente y compre nsible sobre 
ella. Asimismo, deberá hacerse especial mención del derecho que tiene 
de no autorizar la investigación o de revocar su conse ntimiento en 
cualquier momento y por cualquier medio, sin que ello  importe 
responsabilidad, sanción o pérdida de beneficio algun o.

El consentimiento deberá constar en un acta firmada p or la 
persona que ha de consentir en la investigación, por e l director 
responsable de ella y por el director del centro o est ablecimiento donde 
ella se llevará a cabo, quien, además, actuará como m inistro de fe.

En todo caso, el consentimiento deberá ser nuevamente  
solicitado cada vez que los términos o condiciones e n que se 
desarrolle la investigación sufran modificaciones, sa lvo que éstas sean 
consideradas menores por el Comité Ético Científico qu e haya 
aprobado el proyecto de investigación.



Artículo 12.- La información genética de un ser humano será
reservada. Lo anterior es sin perjuicio de las facultades de los
tribunales de justicia, en los casos y en la forma establecidos 
en la ley. Asimismo, para los efectos de esta ley, resultan 
plenamente aplicables las disposiciones sobre secreto 
profesional.

Artículo 13.- La recopilación, almacenamiento, tratamiento y 
difusión del genoma de las personas se ajustará a las 
disposiciones de la ley N°19.628, sobre protección de datos de 
carácter personal.

Los datos del genoma humano que permitan la identificación 
de una persona deberán ser encriptados para su 
almacenamiento y transmisión.

La encriptación podrá omitirse temporalmente por razones 
de utilidad pública.



Artículo 14.- Prohíbese solicitar, recibir, indagar, poseer y 
utilizar información sobre el genoma relativa a una persona, 
salvo que ella lo autorice expresamente o, en su defecto, el que
deba suplir su voluntad en conformidad con la ley. Lo anterior es 
sin perjuicio de las facultades de los tribunales de justicia, en los 
casos y en la forma establecidos en la ley.



FILIACIÓN













S UG EREN CIAS  PARA ES CRIBIR UN  CON S EN TIMIEN TO 
IN FORMADO EN

ES TUDIOS  CON  PERS ON AS

Comité Asesor de Bioética FONDECYT/CONICYT



Consentimiento informado individual v/s 
comunitario

Uno de los aspectos bioéticos centrales en cualquiera 
investigación con seres humanos, es el consentimiento 
informado [Michaud, P., 2006]. Ejerciendo el principio bioético 
de autonomía, este consentimiento debe obtenerse para cada 
individuo, sin embargo, en el caso de poblaciones indígenas es 
necesario considerar también el consentimiento que debe dar la 
comunidad para desarrollar cualquiera investigación en alguno 
de sus miembros. Es decir, están en juego dos derechos: los 
individuales y los colectivos o comunitarios. Al respecto, 
conviene señalar que la “Declaración de Ukupseni”, especifica 
que para los pueblos indígenas “el uso del llamado 
"consentimiento individual" constituye un atropello a nuestras 
culturas y el desconocimiento de nuestros
derechos colectivos“.







BIOÉTICA EN INVESTIGACIÓN EN 
CIENCIAS SOCIALES

Tercer Taller

Comité de Bioética de Fondecyt



RESPETO POR LAS 
PERSONAS Y SU 

DIGNIDAD Y 
DERECHOS



RESULTADOS



RESULTADOS



ANÁLISIS BIOÉTICO CUALITATIVO DE 
PROYECTOS FONDECYT

RESULTADOS: 
La mayoría de los proyectos presentan deficiencias
MEJORABLES en sus aspectos bioéticos:

- Falta de fundamentación de la evaluación ética
- Consentimiento informado y asentimiento
- Certificación bioética inapropiada (formato standard)
- Fallas en atenerse a códigos de ética reconocidos (seres 

humanos:placebos/ animales: NRC P.Superv)
- Discrepancia entre evaluaciones de diferentes Comités de 

Bioética 
- Manejo de datos genéticos y muestras biológicas

- Diseño y aplicación de encuestas
- Manejo de Poblaciones cautivas
- Manejo de Poblaciones originarios



Muchas gracias!!!!!


