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Agenda

• Introducción de conceptos

• Interrogantes

• Nuevas técnicas disponibles, costos y consecuencias

• Legislació en Costa Rica

• Normas internacionales

• Comentarios finales





2000: genome sequence published 

• Without a doubt, this is the most important, most wondrous map 
ever produced by humankind.

• With this profound new knowledge, humankind is on the verge of 
gaining immense, new power to heal. Genome science will have a real 
impact on all our lives -- and even more, on the lives of our children. 
It will revolutionize the diagnosis, prevention and treatment of most,                                      
if not all, human diseases.

Human genome project 2000



Genética y Ética

• Paciente consulta con su esposa. Se detecta que el feto tiene
acondroplasia basado en un estudio de mutaciones. Existe una
terapia in utero que podría curar al niño. ¿Qué hace?

a. Permite que el niño nazca como está y lo acepta

b. Acepta la nueva terapia a ver qué pasa

c. Termina el embarazo



¿Es investigación o práctica médica?



Genetics: “bench” or “bedside”?
Science or health care?

Left: Watson and Crick describe 

the structure of DNA

Above: Breuning explains the 

consequences 



Secuenciación Sanger: una secuencia a la vez

Next generation sequencing (NGS): millones de secuencias simultáneas



¿Es investigación o práctica médica?



Chou J. Frontiers Immunology 2017. 





• Cariotipo

• FISH

• Mutaciones para 
enfermedades

• Estudios de exoma y genoma
completos

• Estudios de investigación

• Búsqueda de nuevas
enfermedades



Consecuencias de Avances en Genética

• Cobertura y reintegro de pruebas genéticas

• Discriminación genética

• Consentimiento informado en práctica clínica e investigación

• Propiedad intelectual

• Privacidad y acceso de la información

• Regulación de pruebas genéticas

•
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• h) En caso de obtención de muestras de sangre y otro tipo de material 
biológico, debe existir el consentimiento y el derecho a retractarse del 
participante sobre la transferencia de las muestras biológicas de 
material humano, las pruebas que se realizarán, dónde serán
analizadas y si se entregarán o no los resultados de estas. En caso de 
que se pretenda guardarlas se debe indicar dónde, por cuanto tiempo
y con quienes.



• Artículo 19.- Uso y traslado de muestras biológicas

• Artículo 20.- Derecho a retractarse por el uso de las muestras
biológicas de material humanos

• Artículo 21.- Acuerdos de transferencia

• Artículo 22.- Conservación y destrucción de las muestras biológicas de 
material humano

• Artículo 23.- Donación o cesión de muestras biológicas de material 
humano







Balance riesgo-beneficio

Consentimiento previo







Universal Declaration on the Human Genome and Human Rights Section 16 of III Programme for 1998-

1999 (1997): http://unesdoc.unesco.org/images/0011/00110 2/110220e.pdf#page=47 



Autonomía - Consentimiento Informado



Información sobre los Hallazgos



Privacidad de los Participantes



Aspectos para el futuro

• Una compañía tiene la opción de “personalizar los bebés en
tubos de ensayo” puede escoger las caraterísticas que usted
desee en color de ojos, inteligencia, capacidad deportiva, 
genes de enfermedades. ¿Qué hace?

a. Seguir adelante porque quiere un niño perfecto

b. Dejar que la naturaleza tome su curso

c. Escoger solo un niño sin enfermedades



Aspectos pendientes por estudiar…

• Diagnóstico de pre-implantación

• Células madre

• Células embrionarias

• Terapia génica

• Bancos de ADN  y células inmortalizadas

• Estudios antes del inicio de los síntomas










