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INFORMACION DEL ARTiCcULO RESUMEN
Historia del articulo: Las pruebas genéticas (PG) proporcionan resultados que son para toda la vida y que tie-
Recibido el 2 de mayo de 2012 nen implicaciones no solo para el individuo sino para la familia, debiendo ir siempre
Aceptado el 3 de mayo de 2012 acompaiiadas de consejo genético. Una de las herramientas que contribuye a que las PG se
On-line el 5 de enero de 2013 desarrollen en un entorno apropiado es el documento de consentimiento informado (DCI).
El consentimiento informado (CI) tomado por el facultativo que prescribe la prueba es un
Palabras clave: medio para garantizar el acceso libre e informado y para que la persona entienda el propé-
Consentimiento informado sito de la misma y las implicaciones de los resultados, asi como para garantizar su derecho
Pruebas genéticas a recibir el consejo genético, ya que le da la oportunidad de hacer preguntas y también de
Aspectos éticos de las pruebas manifestar su derecho a decidir qué informacién quiere conocer y cudl no quiere conocer
genéticas en cualquier momento del proceso.

En el presente trabajo se hace una reflexién sobre los principios éticos que fundamentan
la toma del CI para la realizacién de PG y cémo nuestra sociedad ha plasmado en forma de
regulaciones legales la proteccién de los valores éticos y de la dignidad y derechos funda-
mentales de los individuos con relacién a las PG y a la informacién genética: Ley 14/2007 de
3 de julio de Investigacién Biomédica. Como conclusiones se proponen 3 modelos de DCI:
para la realizacién de PG en el contexto asistencial, con un consentimiento adicional en el
caso de que el laboratorio clinico desee guardar las muestras excedentes para futuros usos
en investigacién y para un proyecto de investigacién que incluya PG.
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ABSTRACT

The results obtained in genetic tests are valid for the whole life. They are important, not
only for the individual, but also for the family. Genetic counselling must be an integral part
of the genetic testing process. An important tool that must be used in order that genetic
testing is performed properly is the informed consent document. This informed consent,
obtained by the physician who requests the genetic tests, is a resource to ensure that the
individual voluntarily agrees and understands their purposes, as well as the consequences
of the results. It emphasises the rights to receive genetic counselling, and gives the oppor-
tunity to ask questions. It also mentions the right to choose what information the subject
wishes or does not wish to know.

This article considers the ethical principles that justify the informed consent and
its inclusion in legal regulations in order to protect fundamental human rights concer-
ning genetic testing and genetic information, such as Spanish law 14/2007 on Biomedical
Research. As conclusions, 3 models of informed consent are proposed: one for genetic tes-
ting for health reasons; an additional consent in cases where the clinical laboratory wants
to store the remaining samples for future uses in biomedical research, and for clinical trials

that including genetic tests.
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Introduccién al consentimiento informado

La toma del consentimiento informado (CI) voluntario y com-
petente en el ambito asistencial tiene lugar antes de llevar
a cabo una prueba invasiva y de emprender determinadas
intervenciones sanitarias que, aunque comporten beneficios,
impliquen también riesgos potenciales o resultados inciertos
o cuando se rehusan cuidados médicos habituales. En este
ambito, el CI a veces contiene elementos para proteger a los
profesionales frente a reclamaciones legales.

El CI es asimismo un paso indispensable para la participa-
cién en un proyecto de investigacion, después de recibir infor-
macién sobre los procedimientos y sus beneficios y riesgos. Su
principal objetivo ético es proteger a la persona participante
frente a dafios fisicos, psicoldgicos y sociales (estigmatizacion,
exclusién social). Vale la pena recordar en este sentido que la
declaracién de Helsinki (1964/1975/2000) remarca que las con-
sideraciones sobre el bienestar de los individuos participantes
deben prevalecer sobre cualquier interés o beneficio colectivo
de la sociedad o de la ciencia. El consentimiento informado es
ademds una garantia para promover la confianza del publico
en la investigacién y en los investigadores.

Son elementos fundamentales de la toma del CI:

a) El documento de consentimiento informado (DCI).

b) Quién toma el consentimiento y cémo lo obtiene,
incluyendo el proceso de informacién; la forma de comu-
nicacién, cuidando el lenguaje médico cientifico y siendo
culturalmente sensible; evitando la coercién; tomandose
el tiempo necesario para la verificacién de que se ha com-
prendido la informacién y el alcance del consentimiento.

c) Cémo y quién asume la responsabilidad en el caso de
personas que no tienen capacidad para consentir adecua-
damente.

d) Cémo se registra y archiva el DCI.

Naturalmente el DCI y el proceso de toma de consenti-
miento pueden ser muy distintos cuando se realizan para
someterse a una prueba para un diagnéstico diferencial en el
ambito de la asistencia sanitaria habitual o cuando se toman
para participar en un proyecto de investigacién biomédica.

Principios éticos que fundamentan el
documento del consentimiento informado
para la realizacion de pruebas genéticas

Las pruebas genéticas (PG) proporcionan resultados que son
para toda la vida, tienen implicaciones familiares y generacio-
nales y pueden ser determinantes para la toma de decisiones
en el diagnéstico prenatal. La informacién genética que de
ellas se obtiene a menudo es predictiva y el énfasis no suele
estar en el tratamiento, es privada y compleja, suele ser gravey
comporta dilemas éticos. Puede ser identificativa y dar lugar a
hallazgos inesperados. Aun reconociendo que la informacién
genética no es intrinsecamente excepcional segun la con-
cepcién actual de salud y enfermedad’, los aspectos éticos
relativos a las pruebas genéticas y la informacién genética que
con ellas se obtiene son muy relevantes.

Haciendo una aproximacién desde la perspectiva de la ética
normativa y la fuente tradicional principialista de guia ética
en medicina, se han resumido esquematicamente en la tabla 1
las condiciones minimas que deben satisfacerse, con relacién
a las PG, para la observancia de los 4 principios éticos basi-
cos en biomedicina® asi como los medios para garantizar su
cumplimiento.

El establecimiento de lineas guia, recomendaciones y
declaraciones referentes a las PG y el consejo genético aso-
ciado a las mismas, asi como las regulaciones legales son
una realidad en el d&mbito internacional®. Espafia es uno de
los paises firmantes del convenio impulsado por el Consejo
de Europa para la proteccién de los derechos humanos y la
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Tabla 1 - Condiciones minimas que deben satisfacerse, con relacion a las pruebas genéticas para la observancia de los

principio éticos basicos en biomedicina

Principios éticos Condiciones para su observancia Garantias para cumplirlos

No-maleficencia Validez analitica de la PG (sensibilidad, Prescripcién de la PG por un profesional cualificado que tenga en cuenta el

y beneficencia especificidad) significado y posibles implicaciones de los resultados, asi como las necesidades
Validez clinica de la PG (valor predictivo  de asesoramiento genético después de la PG e incluso antes si es necesario,
o discriminativo) en funcién del tipo de prueba y circunstancias en que se prescribe. Garantia
Utilidad clinica de la PG (utilidad en la de calidad del laboratorio
atencién al paciente, balance
de beneficios y danos)
Autonomia Las PG no se han de imponer, sino que El CI tomado por el facultativo que prescribe la PG es un medio para garantizar el
han de ser de naturaleza voluntaria acceso libre e informado y para que la persona entienda el propésito de una PG
y el significado del resultado, asi como para garantizar su derecho a recibir el
consejo genético ya que le ofrece la oportunidad de hacer preguntas, le da
ademas la oportunidad de manifestar su derecho a decidir qué informacién
quiere conocer y cual no quiere conocer en cualquier momento del proceso.
En el caso de personas que no sean competentes para darlo, como los menores e
incapaces, lo hardn los padres o sus representantes legales, pero se les implicara
en el proceso hasta donde sus capacidades lo permitan.
Las PG en menores solo se aplicaran en su beneficio y cuando un menor no sea
capaz de consentir se diferiran hasta que alcance dicha capacidad, excepto
cuando la espera pueda repercutir negativamente en su salud o bienestar
Equidad y Todos los individuos han de tener un Planificacion de los recursos necesarios. Educacién del publico sobre la
justicia acceso equitativo a las PG y al consejo disponibilidad de los servicios de genética y sobre el impacto de la informacién

genético asociado genética

Otros derechos a proteger son el derecho a no saber, el derecho a la confidencialidad de los datos personales y especialmente de los genéticos,
el derecho a la no discriminacién y el de decidir sobre la custodia de las muestras y el posible uso futuro tanto de los datos como de las muestras

en investigacién biomédica.

dignidad del ser humano respecto a las aplicaciones de la
biologia y de la medicina, conocido también como Convenio de
Oviedo (1997). Mas recientemente el Consejo de Europa aprobd
el protocolo adicional a dicho convenio que hace referencia
especifica a las PG con propdsitos sanitarios’.

Por coherencia con la proteccién de estos derechos fun-
damentales, Espafia promulgé la Ley 14/2007, de 3 de Julio
de Investigacién Biomédica (LIB) que, entre otras cuestio-
nes importantes, establece el marco juridico en el que se ha
de situar la realizacién de andlisis genéticos con cualquier
finalidad, incluida la asistencial. Recomendamos su lectura
completa, y de manera especifica para el presente tema la del
Titulo V: Andlisis genéticos, muestras bioldgicas y biobancos.

La LIB contempla la voluntariedad de acceso a las PG y su
realizacién bajo consentimiento informado (expreso y espe-
cifico, es decir, por escrito), la realizacién bajo criterios de
pertinencia, el compromiso del consejo genético, el derecho
a la informacién y el derecho a no ser informado, la adverten-
cia de las implicaciones que puede tener para sus familiares
y la conveniencia de que se les transmita la informacién,
la preservacién de la confidencialidad y la proteccién de los
datos.

Cuando una PG se lleva a cabo como intervencién sani-
taria dentro de un proceso asistencial, su validez analitica y
clinica y su utilidad clinica habran sido previamente demos-
tradas. Cuando se realiza en el contexto de un proyecto de
investigacién, estas caracteristicas pueden formar parte de la
hipétesis de trabajo y las incégnitas no se despejaran hasta
que finalice el proyecto, por lo tanto el CI tendra elementos
distintivos en ambos casos. En las 2 situaciones, la muestra
biolégica remanente puede ser destruida al final del proceso
o ser conservada con propésito de investigaciones ulteriores y

este hecho requiere un tratamiento especifico en ambos tipos
de consentimiento.

A continuacién se expone brevemente: 1) qué se considera
PG y por lo tanto requiere consentimiento informado, 2) ele-
mentos que debe contener el CI para la realizacién de PG en
el &mbito asistencial, 3) elementos del consentimiento para
guardar y disponer del material biolégico sobrante con pro-
positos de investigaciones futuras, y 4) elementos que debe
contener el CI cuando las PG forman parte de un proyecto de
investigacién.

Qué se considera prueba genética y por lo tanto
requiere consentimiento informado

PG o analisis genético son los términos empleados principal-
mente para pruebas analiticas realizadas en laboratorios de
genética: citogenética, genética molecular y genética bioqui-
mica, como parte de los servicios de genética.

El término PG es complejo y se usa a veces con significados
distintos, pero su definicién es imprescindible cuando va a ser
objeto de legislacién, recomendaciones de politica sanitaria
o establecimiento de lineas guia profesionales. Debido a ello,
definir PG era uno de los objetivos del proyecto EUROGENTEST.
En el trabajo de Pinto-Basto et al.® se describe cémo se abordd
el tema; el resultado fue que a pesar de que se reconocié por
amplia mayoria la necesidad de una definicién de consenso, se
estimé remota la posibilidad de alcanzarla, sin embargo dos
tercios de los participantes estuvieron de acuerdo en que la
informacién que debia quedar cubierta por el término «prueba
genética» seria la concerniente a ADN, cromosomas y gené-
tica bioquimica; un 38% anadié ademds cualquier prueba que
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proporcionase informacién genética inequivoca independien-
temente de su naturaleza.

La Declaracién Internacional sobre Datos Genéticos Huma-
nos de la UNESCO? define como PG «un procedimiento para
detectar la presencia o ausencia, o cambio en un gen parti-
cular o cromosoma, incluyendo una prueba indirecta para un
producto génico u otros metabolitos especificos que sean pri-
mariamente indicativos de un cambio genético especifico» y
como dato genético humano la «informacién acerca de carac-
teristicas hereditarias de los individuos obtenidas mediante
andlisis de acidos nucleicos o por otros andlisis cientificos».
El Protocolo Adicional a la Convencién de Derechos Huma-
nos y Biomedicina del Consejo de Europa’, concerniente a las
pruebas genéticas con propoésitos sanitarios las define como
«andlisis cromosémicos, de DNA o RNA y anélisis de otros ele-
mentos que faciliten la obtencién de informacién equivalente
a la obtenida con los métodos anteriores».

La definicién de andlisis genético que da la LIB en su
Titulo I, articulo 3 se inspira en las anteriores: «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». Para una revision de las defi-
niciones de PG en documentos europeos y otros documentos
legales ver Varga et al.'° y Sequeiros et al.’.

La inclusién en la definicién de PG del producto del gen
y de metabolitos patognomonicos, es decir de lo que consti-
tuye el &mbito de la genética bioquimica, es crucial para las
enfermedades metabdlicas hereditarias porque garantiza el
asesoramiento genético en el momento adecuado y la protec-
cién de los resultados como informacién genética.

Las técnicas analiticas de las PG pueden emplearse para
diagnosticar o seguir alteraciones genéticas no constitu-
cionales o familiarmente heredadas, sino sobrevenidas o
circunstanciales a nivel de lineas celulares, tejidos, fluidos
biolégicos, por ejemplo enfermedades metastaticas no fami-
liares (somaticas), o estudio de material genético de agentes
infecciosos. Por ello vale la pena remarcar que el anterior-
mente citado Protocolo Adicional ala Convencién de Derechos
Humanos y Biomedicina del Consejo de Europa concerniente
alas Pruebas Genéticas con Propésitos Sanitarios’ establece al
inicio del documento que «el protocolo aplica a pruebas que
se llevan a cabo con propésitos sanitarios, implicando mues-
tras biolégicas de origen humano y dirigidas especificamente
a identificar las caracteristicas genéticas de una persona que
son heredadas o adquiridas precozmente durante el desarro-
llo prenatal (y a las cuales se referira mas adelante como «PG»),
es decir se aplica a caracteristicas constitucionales. En la LIB
no se especifica, y aunque el conjunto del redactado tiene el
mismo sentido que el Protocolo del Consejo de Europa, puede
haber suscitado alguna duda.

El documento de consentimiento informado
para la realizacién de pruebas genéticas en el
ambito asistencial. Elementos que debe
contener

La LIB especifica que el sujeto debe recibir informacién por
escrito sobre varios puntos: finalidad del andlisis genético;

lugar de realizacién de la PG y destino de la muestra biol6-
gica al final del mismo; personas que tendran acceso a los
resultados de los anadlisis; advertencia sobre la posibilidad de
descubrimientos inesperados y su posible trascendencia, asi
como su facultad de tomar una posicién en relacién con reci-
bir su comunicacién; advertencia de la implicacién que puede
tener la informacién obtenida para sus familiares y la conve-
niencia de que se le transmita; el compromiso de suministrar
consejo genético.

Cuando la PG se practica en personas que no sean capa-
ces de dar el consentimiento (menores o personas con sus
capacidades disminuidas), lo hardn los padres o representan-
tes legales, pero debe implicarseles en el proceso de decisién
hasta donde sus capacidades lo permitan. Debe tenerse en
cuenta ademas que solo se llevaran a cabo si es en su propio
beneficio. Cuando, de acuerdo con la ley, un menor no tenga
capacidad de consentir, se diferird la PG hasta que alcance
dicha capacidad, a menos que ello fuese en detrimento de su
salud o bienestar?-1>, A partir de los 12 afios, es conveniente
que en el consentimiento se recoja la firma del menor, junto
a la de sus padres o tutores.

En el caso de PG en muestras de personas falleci-
das, para esclarecer o complementar informacién relevante
para la salud de un familiar vivo, el consentimiento lo otorga-
ran los padres, o los hijos o representantes legales en funcién
dela situacién. La necesidad del estudio de familiares de grado
de parentesco lejano suele ser excepcional y ademas es difi-
cil que se hayan conservado las muestras, pero si asi fuese,
el consentimiento deberia solicitarse al familiar més préximo
en el arbol genealdgico.

Cuando el paciente es un feto la situacién es la misma,
si bien en este caso habrd un consentimiento adicional
para la prueba invasiva que pueda comportar riesgos fisicos
especificos.

Cuando la PG forme parte de un programa de salud publica
de cribado de poblacién, los documentos de consentimiento
formaran parte del protocolo del programa. Los cribados de
poblacién tienen connotaciones éticas especificas'® y si bien
no constituyen el objeto del presente articulo, vale la pena
remarcar que el programa debe ser revisado y aprobado por un
Comité de Etica, hecho que se recoge también en nuestra LIB.

En el caso de que el laboratorio desee guardar las muestras
remanentes para futuros usos en investigacién, se firmard un
consentimiento adicional que contendra elementos especifi-
cos. Ver el siguiente apartado.

El documento de consentimiento informado
para guardar y disponer del material biolégico
excedente de procesos asistenciales con
propositos de investigaciones futuras.
Elementos que debe contener

Debera contener como minimo los elementos siguientes: las
lineas generales de investigacién para las que van a ser usadas
las muestras; que el material biolégico pasard a formar parte
de las colecciones del centro de acuerdo con las condiciones
establecidas por la LIB; que las investigaciones se realizaran
en las instalaciones del centro y en aquellas otras institucio-
nes de investigacién colaboradoras; que todo investigador que
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solicite la utilizacién de las muestras debera disponer de la
aprobacién previa del Comité de Etica de Investigacién (CEI);
que la identificacién de las muestras sera codificada; que los
datos personales asociados seran siempre confidenciales y
procesados de acuerdo con la Ley Organica de Proteccién de
Datos (LOPD); que podra ejercer sus derechos de acceso, rec-
tificacién y cancelacién del fichero, obtener informacién del
uso de las muestras y revocar el consentimiento que presta
en cualquier momento y sin necesidad de dar explicaciones;
que la cesién de muestras que realiza es gratuita y altruista,
por ello no obtendra retribucién econémica alguna ni tendra
derecho sobre posibles beneficios comerciales como resultado
de las investigaciones realizadas; que si de la investigacién
con sus muestras se obtuviesen beneficios relevantes para su
salud ola de sus familiares el CEI habilitard los medios oportu-
nos para contactar con él y ofrecerle la posibilidad de conocer
dicha informacién (los datos que figuren en su historial clinico)
pero serespetard su derecho a decidir que no se le comuniquen
los resultados de la investigacién en que hayan sido utilizadas
sus muestras; que si no desea que sus muestras sobrantes
sean utilizadas para la investigacién biomédica, en ningin
caso repercutird negativamente en el cuidado asistencial que
recibird; que tiene derecho a saber en qué investigaciones se
han utilizado sus muestras'’. Ver también la LIB y el Real
Decreto 17/16/2011 de 18 de noviembre.

El consentimiento informado cuando las
pruebas genéticas forman parte de un proyecto
de investigacion. Elementos que debe contener

El CI en investigacién se apoya en 3 principios éticos funda-
mentales: respeto por las personas (autonomia), beneficencia
y justicia distributiva. Se establecié como resultado de los
principios bésicos formulados para la investigacién en seres
humanos en el Cédigo de Nuremberg, estando también pre-
sente en la Declaracién de Helsinki y en el Informe Belmont.
Ver también las lineas guia de la CIOMS!8,

Cuando el CI se toma para un proyecto de investigacién
tanto si incluye PG como si no, debe informar de: la natura-
leza y objetivos experimentales del estudio; justificacién de
la invitacién a participar y su naturaleza voluntaria; moles-
tias y riesgos si los hubiera; incertidumbre de los resultados;
posibles beneficios para otros y para la ciencia; confidenciali-
dad de los registros; cdmo contactar para preguntar sobre la
investigacién y también en caso de danos; derecho a revocar
el consentimiento y retirarse; derecho a recibir cuidados sani-
tarios sin restricciones, incluso si se retira; derecho a decidir si
desea o norecibir informacién de los resultados que le concier-
nan y quién, cudndo y cémo le informaré; posibilidad del uso
comercial de los resultados de la investigacién y que el sujeto
fuente no recibira beneficio econémico si lo hubiera; publica-
cién de los datos agregados y en caso de que se identifique a
la persona, solo con su consentimiento; lugar de realizacién
y destino de la muestra bioldgica al final del mismo; perso-
nas que tendran acceso a los resultados; garantia de que el
proyecto ha sido aprobado por un Comité de Etica. Cabria tam-
bién preguntar si acepta que en caso de ser necesaria alguna
muestra adicional, el centro podria ponerse en contacto de
nuevo con €l para solicitarle nuevamente su colaboracién.

Siel proyecto conlleva la realizacién de PG debe incluir ade-
mas una advertencia sobre el derecho a recibir asesoramiento
genético, la posibilidad de descubrimientos inesperados y
su posible trascendencia, asi como su facultad de tomar una
posicién en relacién con recibir su comunicacién. Ver LIB y
Wertz et al.’®.

La investigacién en genética y sus aspectos éticos requeri-
ria un articulo aparte, incluyendo ademas aspectos especificos
para la aplicacién de las nuevas técnicas de secuenciaciéon
masiva y la obtencién del genoma personal?®-?3, el presente
articulo es una llamada de atencién Unicamente a la inclu-
sién de PG clasicas dentro de un proyecto de investigacién
genérico.

Conclusiones

En funcién de las consideraciones de los apartados anterio-
res y el debate generado en torno al seminario «El documento
de consentimiento informado: para pruebas genéticas con
finalidades asistenciales. Para pruebas genéticas en proyec-
tos de investigacién» del XXVI Congreso de la Asociacién
Espanola de Genética Humana (AEGH) celebrado en Murcia en
marzo de 2011, la Comisién de Etica de la AEGH ha elaborado
los siguientes modelos de CI, paralarealizacién de PG con fines
asistenciales (anexo 1), para la retencién y uso en investiga-
cién de las muestras excedentes de los procesos asistenciales
(anexo 2) y para un proyecto de investigacién que contenga PG
(anexo 3). La Junta directiva de la AEGH ha revisado y aprobado
asimismo dichos documentos.

Estos modelos se proponen como una herramienta que
puede ser util para que las personas que prescriben y rea-
lizan PG preparen su modelo de CI para presentarlo a la
revisién y aprobacién por el Comité de Etica de su institucién,
bien entendido que deberdn tener en cuenta las observa-
ciones/modificaciones/cambios que dicho comité considere
oportunos. Los modelos sugeridos no tienen ninguna vali-
dez, ni deben ser usados, sin su revisién y aprobacién por un
Comité de Etica competente.
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de sus modelos de CI para compartir experiencias. Se ha
tenido en cuenta, asimismo, el modelo de CI del Servicio de
Bioquimica y Genética Molecular del Hospital Clinico de Bar-
celona.

Anexo 1.

Dleob-2

H
CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA LA REALIZACION DE PRUEBAS GENETICAS DIAGNOSTICAS

(Modelo sugerido por la Comisién de Etica de la AEGH y aprobado por su Junta Directiva)
Solicitamos su consentimiento para:
1.- Realizar pruebas genéticas de laboratorio en muestras biolOgiCas. ............ocivuiiiiiiiiiiiii e cuya

finalidad es diagnosticar si esta afectado o es portadorde ..............coooviiiiiiiiiiii,
(Ej. una enfermedad metabdlica hereditaria)
2.- Dichas pruebas seran realizadas en el Servicio de.......... del Hospital.......................

3.- Unicamente el personal sanitario debidamente autorizado por el Hospital.......... podra acceder a los datos
personales y a los resultados de las pruebas genéticas.

4.- El facultativo que le solicita estas pruebas adquiere el compromiso de suministrarle informacion acerca del objeto de
los andlisis y facilitarle el asesoramiento genético.

5.- En las pruebas, podria ser que se encontrase informacion no directamente relacionada con el objeto de los analisis
y usted puede decidir si desea o no que se le comunique.

6.- La informacién obtenida puede ser relevante también para sus familiares y en este caso le explicaremos el porque
de la conveniencia de que la conozcan. Es decision personal suya informarles-algo que nosotros le recomendamos-
con el fin de que, si ellos lo desean, puedan acudir a una consulta especializada en genética donde le informaran sobre
su riesgo personal y sus opciones de salud en el futuro.

7.- Una vez finalizados los analisis, los datos obtenidos y las muestras excedentes se guardaran en el Servicio....... Del
Hospital.......... , por el interés que pueden tener para satisfacer futuras necesidades asistenciales de usted y sus
familiares. Le presentaremos asi mismo otro consentimiento informado para saber si otorga su autorizacion para
utilizarlas con finalidades de investigacién biomédica.

( Si el destino de las muestras sobrantes es su destruccion, debe modificarse convenientemente el redactado de este
punto)

Si ha comprendido la informacién que se le ha proporcionado, ha resuelto cualquier duda que pudiese tener y otorga su
consentimiento para realizar las pruebas genéticas en los términos antes explicados, por favor firme a continuacion
este consentimiento informado en sentido afirmativo:

(paciente/padre o madre del paciente/custodio legal del paciente ( nombre y dos apellidos)
declaro que he sido informado que

(nombre de la persona a quien se le toma la muestra)

podria estar afectado/a o ser portador/a de una alteraciéon genética, y que el diagnéstico se basa en los resultados de
las pruebas genéticas de laboratorio.

Doy consentimiento para realizar dichas pruebas genéticas en el Servicio ............... del Hospital..................... y
en caso necesario , en otros laboratorios designados por el mismo para ayudar al proceso diagnéstico

Fecha:en ............coooeieni. - O de.......... de 20

Firma Firma

Nombre del paciente, padre, madre o custodio legal Profesional autorizado que solicita el consentimiento

Sr./Sra.

DNI:.......

El presente documento ha sido revisado y aprobado por el Comité de Etica............. (Indicar el nombre Completo) con
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Anexo 2.

A
E
G
H

CONSENTIMIENTO PARA GUARDAR Y DISPONER DEL MATERIAL BIOLOGICO
EXCEDENTE DE LAS PRUEBAS DIAGNOSTICAS PARA REALIZAR INVESTIGACION BIOMEDICA

(Modelo sugerido por la Comisién de Etica de la AEGH y aprobado por su Junta Directiva)

(Si las muestras se recogen directamente para su inclusién en un Biobanco o con motivo de un Proyecto de
Investigacién especifico se requieren otros modelos de Consentimiento informado)

Solicitamos su consentimiento para guardar y disponer del material biolégico excedente para realizar investigacion
biomédica, sin que este hecho le cause molestias adicionales.

Las investigaciones iran dirigidas @ ............cooiiiiiiiiiii

........................................... ( Ej. las bases moleculares de las enfermedades neurodegenerativas con la finalidad
de contribuir a la mejora de su conocimiento, prevencion y/o tratamiento. Es muy importante el redactado, las muestras
que se incorporen a una Coleccion para fines de investigacién biomédica fuera del ambito organizativo de un Biobanco
so6lo podran ser utilizadas para la finalidad concreta que conste en el documento de consentimiento, salvo nuevo
consentimiento expreso del sujeto para otra finalidad)

Este material bioldgico pasara a formar parte de las colecciones de muestras biolégicas del Hospital.................. de
acuerdo con los requisitos de la ley 14/2007 de Investigacion Biomédica y Real Decreto 17/16/2011 de 18 de
noviembre . La investigacién se realizara en el Hospital............... y en aquellas otras instituciones de investigacion
colaboradoras. Todo investigador que solicite la utilizacion de muestras para cualquier estudio de investigacion debera
disponer de la aprobacién previa del Comité de Etica de la Investigacion del Hospital...... para la realizacion del mismo.

La identificacion de las muestras en las colecciones sera codificada (Si en vez de codificar las muestras, van a ser
irreversiblemente anonimizadas debe especificarse. La anonimizacion es el proceso por el cual deja de ser posible
establecer por medios razonables el nexo entre una muestra biolégica o dato de investigacion y el sujeto al que se
refieren. Lo mas habitual en el ambito sanitario es que las muestras retengan un cédigo que permita su trazabilidad y
asociacion a datos del paciente a fin de que pueda beneficiarse de los resultados de la investigacion o de los progresos
cientificos) Los datos personales que se recojan seran siempre confidenciales y procesados de acuerdo con la Ley
15/1999 de Proteccion de Datos de Caracter Personal. Los datos que nos proporcione pasaran a formar parte del
fichero de la Coleccion y seran tratados y cedidos con las finalidades indicadas en este documento. Podra ejercer sus
derechos de acceso, rectificacion y cancelacion del fichero, obtener informacién sobre el uso de sus muestras, asi
como revocar este consentimiento en cualquier momento y sin necesidad de indicar motivo alguno, dirigiéndose al :

Responsable de las Colecciones del ......... Hospital.................... Cl....... N°, codigo postal, ciudad. Tel....

La cesion de muestras que usted realiza es gratuita y altruista, por ello no obtendra retribucion econémica alguna ni
tendra derechos sobre posibles beneficios comerciales como resultado de las investigaciones realizadas.

Si de la investigacion con sus muestras se obtuviera informacion relevante para su salud o la de sus familiares, el
Comité de Etica de la Investigacion habilitara los medios oportunos para contactar con usted y ofrecerle la posibilidad
de conocer dicha informacion. A efectos de un eventual contacto se utilizaran los datos que figuren en su historia
clinica. No obstante, se respetara su derecho a decidir que no se le comuniquen los resultados de la investigacion en
los que hayan sido utilizadas sus muestras. Si no desea que sus muestras biolégicas sobrantes sean utilizadas para la
investigacion médica en los términos sefalados, ello en ningln caso supondra perjuicio alguno para usted ni
repercutird negativamente en el cuidado asistencial que usted recibira.

Autorizo la utilizacién de material biolégico sobrante para investigacion biomédica oSl oNO
Autorizo ser informado de los datos relevantes derivados de la investigacion oSl oNO

Autorizo ser contactado en el caso de necesitar mas informacién o muestras adicionales o SI o NO

Fecha:en............cccooooiiiiiiin. - TORT, [o [T de 20

Firma Firma

Nombre del paciente, padre, madre o custodio legal Profesional autorizado que solicita el consentimiento
SE/SI8 i SESIa. i
DN DN o

Por favor, pregunte al personal sanitario responsable que le ha comunicado esta informacién sobre cualquier duda que
pueda tener, ahora o en el futuro, en relacién a este consentimiento. Asimismo, puede comentar sus dudas con su

médico o con el Servicio de.............. que le pondra en contacto con el personal sanitario autorizado.
Muchas gracias por su colaboracién. Servicio de.......... Hospital...........
El presente documento ha sido revisado y aprobado por el Comité de Etica............. (Indicar el nombre Completo) con

fecha .................
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Anexo 3.

SOLICITUD DE CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA LA PARTICIPACION EN UN PROYECTO DE
INVESTIGACION QUE INCLUYE PRUEBAS GENETICAS

(Modelo sugerido por la Comision de Etica de la AEGH y aprobado por su Junta Directiva)
El documento debe constar de una parte explicativa sobre el proyecto mas la hoja de consentimiento que

deberan ir paginados de manera correlativa (1/n, 2/n etc. n= n° de paginas de la parte explicativa + las de la hoja
de consentimiento)

Solicitud de Consentimiento Informado para la participacion en el Proyecto:
(titulo del proyecto)

Entidad Financiadora: .........................coco

1. Identificacién del Investigador responsable

Hospital /Centro...........
Direccion
Teléfono
E-mail .....cccceevneen.

2. Hipétesis de trabajo, Objeto de la investigacion y beneficios que se esperan alcanzar

Describir el proyecto en lenguaje comprensible para el publico y con el menor nimero de palabras posible
El estudio se realizar4 de manera coordinada con ............ . ( si procede)
Ver anexo con la descripcion de los grupos de investigacion.
3. ¢ Qué representa para usted la participacion en el presente proyecto?
Necesitamos su colaboracion para recoger la informacion necesaria para realizar el estudio. La
participacion en el proyecto consistira en las exploraciones clinicas habituales y la realizaciébn de una serie de

determinaciones de laboratorio:

Para ello necesitaremos suero, y excepcionalmente, leucocitos (glébulos blancos de la sangre), o una
pequefia biopsia de piel. ( se trata unicamente de un ejemplo )

En el suero determinaremos................. , explicar el uso que se va a dar a los distintos materiales
biolégicos

En el caso de que necesitemos obtener ADN necesitaremos sangre total ( se trata solo de otro ejemplo)

4. Procedimientos de obtencion de las muestras y riesgos fisicos

Para obtener el suero y los leucocitos y el ADN cuando sea necesario se hara la misma puncién venosa que
se realiza en cualquier analisis de sangre convencional. Bajo circunstancias normales los riesgos incluyen ligera
molestia o hematoma (acumulo de sangre bajo la piel) en el punto de la puncién y muy raramente, la formacion de un
pequefio codgulo o hinchazén de la vena y tejidos que la rodean, sangrado excesivo, infecciones (un ligero riesgo
asociado a cada vez que se rompe la piel)

La biopsia de piel se solicitara excepcionalmente, Solo necesitamos una pequefia muestra de piel ( 3 mm2
de superficie y 1 mm de profundidad ), que sera cultivada para obtener fibroblastos , al ser tan pequefia no requiere
puntos de sutura , solo proteccion para evitar infecciones. No se emplean anestésicos porque inhibirian el crecimiento,
pero al ser tan superficial la sensacion de dolor es similar la de un pellizco fuerte. Una vez obtenidos los cultivos, no
seran necesarias nuevas tomas de muestra porque los fibroblastos, debidamente acondicionados pueden mantenerse
vivos indefinidamente. (es un ejemplo)

Le pedimos su consentimiento para extraer una muestra de sangre de 3 ml.y hacer una biopsia de piel si
procede (seguimos con el ejemplo, en cualquier caso hay que describir los riesgos)
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Las muestras seran procesadas en los centros que participan en la investigacion................. (Nombres de los Centros)

5. Grado de identificacion de las muestras y destino final de las mismas

Las muestras no estaran asociadas a su identidad, se les adjudicara un codigo al que solo accederan los
investigadores del proyecto. (Si por el contrario, en el proyecto esta previsto anonimizar de manera irreversible las
muestras, debe especificarse claramente, porque el participante nunca podra beneficiarse de informacién individual
obtenida con ellas ni conocer en que otros proyectos de investigacion se han utilizado si asi fuera. Ni se le podra pedir
permiso para utilizarlas en otros proyectos. Deberan por lo tanto ser modificadas adecuadamente las casillas del
consentimiento y el apartado 7 de comunicacién de resultados).

Una vez estudiadas, las muestras seran almacenadas por tiempo indefinido en las Colecciones de
muestras de los Centros donde trabajan los investigadores, reuniendo los requisitos de la Ley 14/2007 de
Investigacion biomédica. En cualquier caso se respetard su voluntad de aceptar o rechazar su almacenamiento
indefinido manifestada en la hoja de consentimiento informado
6. Garantias de Confidencialidad

Toda la informacién- tanto los datos de indole personal como los de caracter clinico y genético- sera recogida
y tratada y estara protegida de acuerdo a la Ley organica 15/1999 de 13 de diciembre, de Proteccion de Datos de
Caracter personal LOPD), y Ley 14/2007 de 4 de julio de Investigacion Biomédica.

La custodia de los datos y del codigo los tendran los Investigadores principales de los centros citados:
........................................................................ Nombres de los centros)

Los resultados de la investigacion solo se haran publicos en general y de manera que no sea posible su identificacion
7. Comunicacion de los resultados

Usted puede comunicarse con el equipo investigador para obtener informacion sobre los estudios en los que
su muestra haya sido utilizada.

En el caso de que en la investigacién se obtengan resultados con un posible impacto sobre su salud y
hubiera medidas preventivas o tratamientos disponibles recibird informacién de dichos resultados. Igualmente tiene
derecho a conocer, si lo desea, los datos genéticos obtenidos que tengan relevancia clinica

La informacion que se obtenga del estudio genético puede ser relevante también para sus familiares. Es
decision suya informarles- algo que nosotros le recomendamos- con el fin de que, si ellos lo desean puedan acudir a
una consulta especializada en genética donde le informaran sobre su riesgo personal y sus opciones de salud en el
futuro.

Podria también suceder que en algin andlisis se encuentre informaciéon que no se esperaba obtener en el
estudio o que no estuviese directamente vinculada con él y usted puede elegir si desea 0 no que se le comunique

8. ¢ Cuales son mis derechos como participante?

La participacion en el estudio es voluntaria. Si usted no quiere participar, o decide retirarse del estudio, no le
representara ninguna penalidad.

Si en algin momento desea retirar sus muestras o la informacién recogida en el proyecto, podré hacerlo, sin
tener que justificar su decision. Se interrumpira el tratamiento de los datos, pero los efectos de la revocacion no podran
afectar a investigaciones ya realizadas.

Para retirarse del proyecto debe ponerse en contacto con el coordinador del proyecto Dr. ... ...............

Los investigadores tienen la obligacion de facilitarle asesoramiento genético

9. ¢ Recibiré algun beneficio por participar en el estudio?

Esta donacion es altruista y por lo tanto no conlleva ningin beneficio econémico para la persona que dona
las muestras

Si usted acepta participar en este estudio, puede que obtenga o no beneficios médicos directos.
Esperamos que la informacion que se obtenga como resultado de este estudio beneficie en el futuro la calidad de vida
de las actuales y futuras generaciones de pacientes con ................ ( nombre de la enfermedad)

10. ¢ A quien debo llamar si tengo alguna pregunta o un problema?

Para preguntar acerca del estudio o por aspectos relacionados con la investigacién comuniquese con el investigador:
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11. El presente estudio ha sido revisado por el Comité de Eticadel ............... ( Indicar denominacién del Comité
de Etica correspondiente ) , con fecha .............

CONSENTIMIENTO INFORMADO DE LOS PARTICIPANTES EN LA INVESTIGACION
Investigador principal : Dr./Dra................

THHUIO AEI PIOYECIO & ...ttt ettt a e et et e e e et e ekt e st e sa e e ean e e e b e e et et e ae e e ebeeeenneeean eeennes

Centros participantes & .......ooinii s

Persona que proporciona la informacion y la hoja de consentimiento:

(nombre de la persona a quien se le toma la muestra)
Como participante en el estudio arriba mencionado.
Declaro que he leido la hoja de informacién que se me ha entregado
He podido hacer preguntas sobre el proyecto
He recibido suficiente informacion sobre el proyecto
He habladocon ..., quien me ha aclarado las dudas
Comprendo que la participacién es voluntaria
Comprendo que puedo retirarme del estudio:
Cuando quiera
Sin tener que dar explicaciones
Presto libremente mi conformidad para participar en el estudio.
Doy el consentimiento de que se realice:
La extraccion de sangre o Sl o NO
La biopsia de piel o SI o NO
Doy el consentimiento para guardar indefinidamente la muestra y sus derivados que podra ser usada para investigacion
de acuerdo a los puntos especificados en este documento

o Sl o NO

En el caso de que haya contestado afirmativamente, exprese su preferencia en relacién con la renovacion de este
consentimiento para un uso futuro de las mismas:

o Deseo que me pida la renovacion escrita del consentimiento cuando vayan a utilizar mis muestras en
cualquier otro proyecto sobre ......... ( nombre de la enfermedad actual)

o Deseo que me pidan la renovacion escrita del consentimiento cuando vayan a utilizar mis muestras
en cualquier proyecto no relacionado con ......... (nombre de la enfermedad actual)

o Solo quiero que me informen de los proyectos en los que se utilicen mis muestras, pero no necesito
gue me pidan autorizacién previa para hacerlo.

u] No necesito que me informen de los proyectos a realizar en los que sean usadas las muestras que
ahora dono
Firmo por duplicado quedandome con una copia de este impreso.

Informaré al investigador de cualquier cambio en mi direccion.

Nombre y apellidos del participante Nombre y apellidos del investigador
Dn/DAa .....ccccvvininnnnen. DN/DRA@. ...
(5] DN

Teléfono de contacto.............ccoieviiennnn. Teléfono de contacto...........ccceeeveninnin

Firma del participante Firma del Clinico/investigador

T E- DT [o de 20............
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