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La creaciéon y empleo de bancos de muestras o biobancos ha demostrado tener una gran importancia dentro del desarrollo e implementa-
cién de programas de pesquisa neonatal. Estos nos permite no sélo diagnosticar enfermedades que no pueden ser detectadas clinicamente
y que con un tratamiento temprano pueden ser evitadas secuelas como el retraso mental y la muerte sino que nos permite realizar estudios
poblacionales para evaluar la influencia de diferentes pardmetros como la edad gestacional, el sexo, el peso al nacer, la edad de toma de
muestra, asi como otros factores que pueden afectar los resultados de los ensayos clinicos. El uso de biobancos supone tener en cuenta
aspectos bioéticos, debido a que una muestra biolégica se considera como parte del organismo inclusive cuando esta separada de él, por lo
que debe ser respetada y cuidada su integridad, ain cuando ya ha sido extraida y almacenada. La pesquisa neonatal y el empleo de bioban-
cos son regulados en todos los paises donde se encuentran implementados con el fin de garantizar que se cumplan estos aspectos éticos.

Palabras Clave

Biobancos, pesquisa neonatal, consentimiento informado.

ABSTRACT

The creation and use of sample databases or biobanks has proven to be extremely important in the development and implementation
of neonatal screening programs. This allows us to not only diagnose diseases that can not be detected clinically and that early treatment
can prevent sequelae such as mental retardation and death, but allows us to conduct population studies to assess the influence of different
parameters such as gestational age, sex, birth weight, age of sampling and other factors that may affect the results of these trials. The use
of biobanks involves consideration of bioethical issues, because a biological sample is considered part of the body even when separated
from this so it must be respected and cared for his integrity, even when it has been extracted and stored. The neonatal screening
and use of bio-banks are regulated in all countries where they are implemented in order to ensure compliance with these ethical.

Key Words S ‘I ]5
Bio-banks, neonatal sceenings, Informed consent.

> RESUMO |

A criacao e a utilizacao de bancos de amostras ou biobancos sao importantes no desenvolvimento e a posta em pratica de progra-
mas de pesquisa neonatal. Esse permite nao apenas diagnosticar doengas que nao pode ser detectada clinicamente —das que o trata-
mento precoce pode evitar seqielas, como retardo mental e morte—, mas também a realizacdo de estudos populacionais para avaliar a
influéncia de diferentes parametros, por exemplo, idade gestacional, sexo, peso ao nascer, idade da amostragem e outros fatores que
podem afetar os resultados destes ensaios clinicos. O uso de biobancos envolve a consideracdo de questdoes de bioética, pois uma
amostra bioldgica é considerada parte do corpo —-mesmo que esté separada deste—; portanto, sua integridade deve ser respeitada e
cuidada, mesmo se esta ja foi extraida e armazenada. Para assegurar o cumprimento desses aspetos éticos, a pesquisa neonatal e a
utilizacdo de biobancos sdo regulamentadas em todos os paises onde se levam a cabo.

> Palavras Chave

Biobancos, pesquisa neonatal, consentimento informado.
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INTRODUCCION

La pesquisa neonatal es una herramienta impres-
cindible en una sociedad donde se respeta el derecho
del ser humano a la salud porque permite diagnosticar
precozmente enfermedades para las que existen trata-
mientos efectivos que evitan la aparicion de la sintoma-
tologia clinica. En nuestro pais se realiza hace ya mas
de 20 afos el prescripcion de enfermedades heredo-
metabdlicas como el hipotiroidismo congénito y la feni-
Icetonuria a todos los recién nacidos vy, desde enero del
2005, se incorporaron nuevos ensayos para el diagnos-
tico de la galactosemia, la deficiencia de biotinidasa y la
hiperplasia adrenal congénita.

Los bancos de muestras o biobancos son institucio-
nes privadas o institucionales que se destinan a almace-
nar de forma adecuada cualquier tipo de muestra biolégica
por largos periodos de tiempo. El empleo de biobancos
en la pesquisa neonatal hace factible el desarrollo de in-
vestigaciones y constituye una invaluable fuente de

informaciénpara determinar ciertas enfermedades y
para encontrar respuestas a otras (como por ejem-
plo el estudio de las causas que provocan la muerte
temprana del recién nacido). Los estudios poblacio-
nales que permitan evaluar la influencia de factores como
el sexo, la raza y la edad son otras aplicaciones del uso de
bancos de muestras. En la etapa neonatal otros factores
pueden ser evaluados como la edad gestacional, el peso al
nacer, la edad de toma de muestra y el tipo de parto.

Para la utilizaciéon de los biobancos es necesario co-
nocer algunos aspectos éticos como son el adecuado
empleo del consentimiento informado, la correcta toma
y almacenamiento de la muestra y el uso éptimo de la
informacién que aporta esas muestras tanto al paciente
como a los investigadores que tienen acceso a ellas. El
ser humano que contribuye con alguna muestra bioldgi-
ca para cualquier fin investigativo debe conocer los tér
minos de su colaboracion, sus derechos de a conocer
los resultados de la investigacion y el derecho a salir del
biobanco cuando lo desee.

BIOBANCOS Y SU ORGANIZACION

Se ha planteado que los biobancos se refieren a una
coleccion organizada de muestras biolégicas con datos
asociados a ella (Europa, 2006, 15 de marzo) (Boletin de
las Cortes, 22/9/2006), (Cambon-Thomsen, 2004). En el
contexto de la investigaciones cientificas los biobancos
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se definen como un conjunto de muestras biolégicas ob-
tenido de un grupo de individuos identificados y selec-
cionados acorde a las caracteristicas bioldgicas y clinicas
de uno o méas miembros del grupo (Moutel, de Montgol-
fier et al., 2004). Es oportuno aclarar que las muestras
biolégicas humanas incluyen érganos (corazén, rifones,
higado, pulmones, pancreas, cérneas, etc.) tejidos, cé-
lulas, cabellos, ufas, fluidos biolégicos (orina, suero,
plasma, semen, etc.) (Reymond, Steinert et al., 2002).
Los biobancos son una fuente importante para identificar
las causas y los mecanismos de un gran nimero de en-
fermedades incluyendo en particular aquellas de origen
neonatal (Moutel, de Montgolfier et al., 2004).

Recientemente se ha planteado que en cualquier bio-
banco debe contar con el personal administrativo para
que se responsabilice en su direccion, organizacién, con-
trol de la calidad, financiamiento, ademaés de su person-
al en la investigacion cientifica. Asi mismo, debe contar
con un director cientifico, asi como con sendos comités
externos, uno cientifico y otro de ética, que asistiran al
responsable del biobanco en sus funciones (Gottweis &
Zatloukal, 2007). Una vez constituido el biobanco segun
el procedimiento anterior, la autoridad competente pro-
cedera a su registro en el Registro Nacional de Bioban-
cos para Investigacién Biomédica. Cualquier persona o
establecimiento publico o privado que tengan una o mas
colecciones ordenadas de muestras o material biolégico
humano procedentes de personas identificadas o identi-
ficables, deberan ser inscritas en el Registro Nacional de
Biobancos. Asi se certificara la naturaleza y el alcance de
la coleccion. No estaran sometidas a la indicada inscrip-
cion las colecciones mantenidas por personas fisicas,
para usos exclusivamente personales, ni las muestras,
aunque estén ordenadas como coleccién, que se hayan
obtenido para la realizacién de los analisis pertinentes
con fines diagndsticos y tratamiento del sujeto fuente,
sin que sean almacenados durante un periodo de tiempo
superior al cumplimiento de estos objetivos.

Se ha planteado que al ser creado un biobanco se
adquiere la responsabilidad de su funcionamiento cor
recto no sélo en el d&mbito cientifico sino también en
el ético. Cuando uno de estos parametros se incumpla
se procederd a su eliminacién. Se incluye también los
casos de falta de condiciones tecnoldgicas adecuadas
(refrigeracion, climatizacion, seguridad, digitalizacion de
los datos y resultados), de financiamiento y de personal
adiestrado y calificado. La autoridad competente podra
decidir, mediante resolucién motivada, la clausura del
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biobanco y se indicara el destino de las muestras alma-
cenadas en el biobanco que vaya a ser clausurado (Eu-
ropean Society of Human Genetics, 2003).

CONSIDERACIONES LEGALES Y
ETICAS DEL EMPLEO DE LOS BIOBANCOS

Se planteado que los biobancos pueden operar bajo
el auspicio de instituciones del sector publico como de-
partamentos universitarios o de instituciones privadas
como compainifas farmacéuticas con el objetivo de conse-
guir fondos a partir de estas fuentes. La autorizacion de
la creacién de un biobanco requerird que su organizacion,
objetivos y medios disponibles justifiquen su interés bio-
médico (German National Ethics Council, 2004). Es impor-
tante destacar la importancia de la cooperacion entre los
biobancos a nivel internacional pensando en la necesidad
de definir regimenes de calidad de muestras y formato de
datos teniendo en cuenta ambientes sociales, legales y
éticos en los diferentes paises (Pearson 2004), (de Mont-
golfier, Moutel et al., 2006), (Joly & Knoppers, 2006).

Es oportuno sefalar que a través de los afos los
bancos de muestras han sido una fuente de conocimien-
to publico, principalmente porgue el potencial para su
explotacion y la carencia de material visible proporcio-
na su regulacion. Es por esto que se protege la integ-
ridad de cada una de las pruebas y de la confidenciali-
dad publica (Norgaard-Pedersen & Simonsen, 1999). Los
avances de la medicina en las ultimas décadas han sido
espectaculares en muchos campos, incluyendo el de la
genética. Pero no todos estos progresos resultan indis-
cutibles. En ese sentido, son especialmente significati-
vas las dudas desde el punto de vista de la dimensién
ética, sobretodo cuando estan involucradas aquellas car
acteristicas del individuo que se hallan determinadas en
su patrén genético (como es el caso de los errores inna-
tos del metabolismo). Se requiere saber si determinadas
intervenciones estan dentro de una moralidad correcta
0 no corresponde indicarlas. Este aspecto es indispens-
able para evaluar la posibilidad de utilizar recursos actu-
almente disponibles que permiten modificar el curso de
los acontecimientos que van a ocurrirle a un individuo
y que antes dependian fundamentalmente de la natura-
leza. En la actualidad existe la posibilidad de hacer un
diagnéstico prenatal en muchos de los errores innatos
del metabolismo. También se dispone de técnicas para
diagndstico en la etapa de pre-implantacion del embrién
o la pesquisa poblacional.

Todos estos procedimientos tienen importantes aspec-
tos éticos que deben ser considerados. Hace algunos afios
se planted que el diagndéstico en un individuo de una deter
minada condicién genética conlleva una segunda etapa de
investigaciones que implica a los padres y otros parientes
del individuo afectado. Esto se contrapone con el derecho a
la privacidad del “secreto médico” que el paciente espera re-
specto a su salud. Cuando no se trata de enfermedades de
comunicacion obligatoria, ademés esta informaciéon puede
tener consecuencias en la contrataciéon de seguros o para el
futuro laboral del individuo (Comisién Europea, 2004).

Hay que considerar que el diagndéstico y el tratamiento
de la mayorfa de estas enfermedades es generalmente cos-
toso. Tal es el caso de la terapia génica en la que ya es posi-
ble su utilizacién en algunos paises desarrollados. Esta alter
nativa en los paises subdesarrollados no esta al alcance de
la mayor parte de la poblacion, la que nunca tendra la opor
tunidad de participar de los beneficios de la genética moder
na. Todos estos conflictos éticos estan presentes de algin
modo en el proyecto del genoma humano gue responde a

la ambiciosa idea de colaboracion internacional de mapear
la estructura genética contenida en los cromosomas hu-
manos. El conocimiento del papel que juegan los genes no
permitird tan solo disponer de informacion relativa al
origen de las enfermedades, sino también a la de-
terminacién de las capacidades, las predisposi-
ciones vy las caracteristicas tanto fisicas como S ‘I ‘I 7
emocionales de los individuos. Todo esto deja
a disposicion la informacién necesaria para pro-
curar reparar el gen afectado (Zamudio, 2005).

Hay que tomar en consideracion que existen aspectos
con implicaciones éticas deben ser tomados en cuenta en
este grupo de enfermedades. Para ellos existen los siguien-
tes postulados bioéticos que deben de ser aceptados por
individuos de diversos credos y creencias religiosas: Deon-
tologia, Consecuencialismo, Casuismo, Utilitarismo y Prin-
cipalismo. Aungue es claro que se trata de posturas que se
diferencian, los principios que se respetan son cuatro: el
beneficio, no dafar la autonomia, la equidad vy la justicia. Es
posible que en el futuro se puedan agregar otros, pero hoy
en dia todo andlisis bioético en nuestra cultura considera el
enfoque denominado Principalismo (Amaro, 2005).

LA MUESTRA BIOLOGICA Y SUS ASPECTOS LEGALES

Se ha planteado que la muestra bioldgica es una
fracciéon estadisticamente significativa que aporta infor-
macién sobre un todo inaccesible, con el fin de conocer
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diferentes elementos acerca del érgano, tejido u organis-
mo completo, entre otras razones porgue el material ge-
nético es comun en todas las células. El gran problema
es decidir si la muestra bioldgica, separada del cuerpo,
forma parte del mismo, si es objeto de derechos funda-
mentales, si es un bien que necesita proteccion juridica
especial o puede entrar en la érbita del mercado sin nin-
guna precaucion (Jiménez, 2003). En la década pasada
se llegé al acuerdo que la muestra biolégica, separada
del paciente en el transcurso de un proceso investiga-
tivo, pareciera ser, biolégicamente, una parte diferen-
ciada del sujeto mismo (Consejo de Europa, 1997). Pero
la realidad del cuerpo trasciende este estado biolégico,
como se constata en la declaraciéon europea sobre in-
vestigacion biomédica. Este convenio protege al ser
humano en su dignidad y su identidad, y garantiza a toda
persona, sin discriminacion alguna, el respeto a su inte-
gridad y a sus demas derechos vy libertades fundamen-
tales en relacion con las aplicaciones de la biologia y la
medicina. Recientemente se ha llegado a la conclusion
que el problema de esta sentencia es definir la dignidad
y la integridad humana. La integridad del sujeto sera
diferente dependiendo de la perspectiva, y la dig-
nidad puede verse afectada por acciones realiza-
das, a posteriori, sobre algo separado del cuerpo
humano, como una muestra biolégica. Lo que lleva
a concluir que la muestra humana separada del cuerpo,
aungue no sea una parte fisica indispensable y su extrac-
cidn no atente a la integridad del cuerpo, sigue formando
parte del mismo, se regenere o0 no, esto es, mantiene un
vinculo con el cuerpo, tanto por la existencia de un mate-
rial genético que hace casi imposible su anonimato como
por las consecuencias de la investigacion que puedan af-
ectar la dignidad del individuo (De Siqueira, 2009).

Otro acuerdo tomado fue la necesidad de entender
la posesién en relacién con las muestras bioldgicas que
la sociedad otorga a los investigadores y empresas,
debido a que el cuerpo humano y sus partes no deberan
ser objeto de lucro. Los problemas con las muestras bi-
oldégicas mas frecuentes son la obtencién ilicita, la uti-
lizacion para investigaciones no autorizadas, la solicitud
no respetada del retorno o destruccién de las mismas,
la mercantilizacion y la patentabilidad de invenciones
donde la contribucién de la muestra bioldgica fue fun-
damental, entre otras anomalias. El problema reside en
que, por una parte, el ser humano no puede ser aborda-
do como un medio, sino como un fin en si mismo; pero,
por otra parte, la medicina, la investigacion cientifica y la
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industria necesitan poder trabajar con el cuerpo humano
0 con sus partes. Por esto resulta necesario ver como
se establece, un puente entre la existencia del cuerpo
humano vy las necesidades de la industria, la investig-
acion y la medicina insertadas en una dinamica técnico-
cientifica (Consejo de Europa, 1997).

Hace algunos afios se planteo que las muestras al-
macenadas en el biobanco deberian ser cedidas a titulo
gratuito a terceros que las precisen con fines de inves-
tigacion biomédica. Sélo se cederdn muestras para las
solicitudes que procedan de proyectos de investigacion
que han sido cientificamente aprobados. La solicitud con-
tendra informacion acerca del proyecto a desarrollar vy
con el compromiso explicito del centro solicitante y/o de
los investigadores que participen en el proyecto, para no
utilizar el material solicitado en un objetivo diferente del
senalado en el mismo. No obstante podran utilizarse para
cualquier investigacion biomédica, siempre que el sujeto
fuente haya prestado su consentimiento en estos térmi-
nos (Sorensen, Jespersgaard et al., 2007). Se ha reco-
mendado que llevara el visto bueno de los comités cienti-
fico y ético del banco. La obtencién, el transporte, el al-
macenamiento, la manipulacion y los envios de muestras
se harén en condiciones de bioseguridad, de conformi-
dad con la legislacién aplicable. Lo relativo a la obtencién,
la informacioén previa, el consentimiento, la confidenciali-
dad, la cesién, la conservacion de datos y de muestras, el
acceso a los datos y el derecho a no ser informado serén
aspectos a aplicarse para las muestras biolégicas depos-
itadas en biobancos (Consejo de Europa, 1990).

CONSENTIMIENTO INFORMADO

En los Ultimos anos se ha sostenido que general-
mente es aceptada la necesidad del consentimiento
informado dentro de las investigaciones. El consenti-
miento es efectivo si el donante se encuentra en con-
diciones de darlo siendo que se da de forma voluntaria
cuando al donante ha sido apropiadamente informado
de los propodsitos, la naturaleza, el significado e impli-
caciones de su coleccion y uso (Zika, Schulte In den
Baumen et al., 2008), (Garcia, de las Cuevas et al,
2009). Han denominado “previa informacién” (CPI) al
al consentimiento del procedimiento de aprobacion del
propio sujeto de estudio en una investigacién, el cual
se evidencia con un documento escrito firmado por
el sujeto, dos testigos y el investigador (Consejo de
Europa, 2005). Este documento contiene:
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Los objetivos de la investigacién, la descripciéon deta-
llada del procedimiento en cuanto a riesgos fisicos, la
incomodidad, las posibles experiencias emocionales,
la definicién e importancia de su participacién, la in-
formacién gue se le solicitara, el tiempo que durard su
participacion, las fuentes y los especialistas de refe-
rencia, las leyes, los cédigos y las normas que indi-
guen sus derechos, el caracter voluntario de la partici-
pacion, el derecho de retirarse en cualquier momento,
los beneficios esperados de la investigacion, los pro-
cedimiento opcionales, el compromiso de confidencia-
lidad de los datos manejados por los investigadores, el
uso de registros audiovisuales sin causar identificacion
ni dafios personales y el destino de los datos en publi-
caciones o aplicaciones (Knoppers, Joly et al., 2006).
La forma, el estilo y el lenguaje deben de ser ade-
cuados para transmitir la informacién de forma clara
y sencilla abriendo la posiblidad de que el participante
pueda evaluar los hechos en su propio idioma. Hay
numerosas variantes que podrian simular gran rec-
titud, pero su resultado no hace mas que confundir
a la audiencia cientifica, al comité ético, y en mayor
grado, al paciente que otorga un consentimiento in-
formado bien desinformado. Cualquier tema requiere
una presentacion con analogias de rutinas cotidianas
para ser asimilado (Jiménez, 2003).

Recientemente se planteo que la respuesta del sujeto
participante debe de estar en comun acuerdo con el
tiempo requerido para comprender y decidir el con-
senso (Auray & Patenaude, 20086).

Un acuerdo tomado fue que la daciéon de muestras
debe ser desinteresada: la primera de ellas es la con-
viccion, presente en nuestro contexto cultural, de que

los érganos y tejidos, incluida la sangre, no deben ser

comprados ni vendidos (Consejo de Europa, 1997).

5. Se han aclarado algunos aspectos acerca de los
resultados obtenidos en una investigacion: se con-
sidera que sus beneficios (derivados de la comercial-
izacion de un farmaco o de los productos derivados
de la misma) corresponden a los que promueven o
realizan la investigaciéon. El sujeto fuente del que
procede una muestra utilizada en la investigacion no
ha de recibir beneficio econémico, ni tiene ningun
derecho legal sobre dicha investigacion (Godard,
Schmidtke et al., 2003).

La existencia del consentimiento informado ha pasado
por diferentes etapas a lo largo de la historia debido a la
falta de conocimiento por parte de la poblaciéon y de erro-
res éticos por parte de los investigadores. Ha transcurri-
do desde “Inexistente’ pasando por “Documento firmado
a ciegas” y “Documento firmado luego de informaciones
parciales o incompletas’ Documento firmado con conoci-
miento del experimento en curso, sus riesgos y sus bene-
ficios hasta la Renovacién de consentimientos para reali-
zar nuevas pruebas. Hay que reconocer que la curiosidad
cientifica es un gran motor para avanzar en el conocimien-
to de la especie, pero la utilizacion de los resulta-
dos obtenidos serd manejada por estructuras de
poder impredecibles. Los derechos humanos
se pueden fortalecer cuando ademas se trans-
forman en derechos legales (Everett, 2003).

Varias entidades han determinado que los
conocimientos obtenidos con la investigaciéon
son un beneficio para la comunidad y un bien que, en jus-
ticia, debe ser compartido y debe contribuir a la huma-
nidad en su conjunto. Por ello los resultados deben ser

a través de los anos los bancos de muestras han sido
una fuente de conocimiento publico, principalmente
porque el potencial para su explotacion y la carencia de
material visible proporciona su regulacion. Es por esto
que se protege la integridad de cada una de las prue-
bas y de la confidencialidad publica.
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En una sociedad como la
nuestra donde el principal
objetivo es la salud del ser
humano los biobancos ten-
drian una utilidad ilimitada.
En el caso de fluidos biologi-
cos como el esperma este
podria ser usado para inse-
minacion artificial de aque-
llas parejas donde ambos
cényuges no pueden con-
cebir. Los bancos de mues-
tras neonatales son una
mina de informacion; que
de poder ser explotada ase-
guraria la salud de nues-
tros hijos realizandole todas
aquellas pruebas que nos
dan la tranquilidad de saber
que no padecen alguna en-
fermedad que los pueda
llevar a la muerte en poco
tiempo o los lleve, cuanto
menos a un estado de dis-
capacidad fisica y mental.
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objeto de publicacién, sin dilacion alguna, diseminados
criticamente y apoyados por la documentacién adecua-
da. Es aconsejable publicar los resultados principales de
forma que lleguen a los participantes del estudio y otros
miembros interesados de la comunidad en la que se llevo
a cabo el estudio (European Federation of the Internacio-
nal Epidemiological Association, 2002), (Comité de Etica
de The Human Genome Organisation, 2000, April 9).

PESQUISA NEONATAL

Es oportuno plantear que los origeEnes vy las aplica-
ciones de los biobancos son multiples: Bancos estableci-
dos prospectivamente para un proyecto de investigacion
especifico; Bancos de muestras de los programas de cri-
bado neonatal que en el futuro podrian utilizarse en inves-
tigacién biomédica; Bancos establecidos con propdsitos
forenses y de investigacién criminal; Bancos establecidos
con objetivos principalmente de identificacion (como los
establecidos por las fuerzas armadas de algunos paises).
También se han establecido Bancos poblacionales de
acuerdo con decisiones gubernamentales con objetivos
de interés general, como los de buscar prevalecias de
genes especificos y sus variantes en las poblaciones,
marcadores moleculares de predisposicién a enferme-
dades, o para investigar sobre interacciones entre genes
y factores medioambientales y asi lograr nuevas dianas
terapéuticas o para establecer estrategias para la preven-
cién de enfermedades (Abascal, de Abajo et al., 2007).

Los programas de deteccion temprana de enferme-
dades heredometabdlicas, en recién nacidos constituyen
un acto de medicina preventiva dentro de la salud publica,
para la identificacion precoz de enfermedades que pueden
conducir potencialmente a problemas de graves conse-
cuencias para la salud y la sociedad. La mayoria de los pro-
gramas de pesquisa neonatal utilizan muestras de sangre
seca sobre papel de filtro. Estas muestras atraviesan un ri-
guroso proceso de coleccién, transporte y almacenamien-
to. Dentro de las enfermedades incluidas en los progra-
mas de pesquisa neonatal se encuentran la fenilcetonuria,
el hipotiroidismo congénito, la galactosemia, la deficiencia
de biotinidasa vy la hiperplasia adrenal congénita.

Recientemente han sugerido que en los programas de
pesquisa neonatal, después de ser empleadas las mues-
tras de papel de filtro para realizar todos los ensayos,
deben ser almacenadas en un sobre de papel por separa-
do y guardadas a -20°C. (Kharaboyan, Avard et al., 2007).
Antes de realizarle la extraccién de sangre al neonato los
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padres deben de ser informados a través de un “consen-
timiento informado” donde se describen las pruebas de
laboratorio que se van a realizar, el tipo de informacion
que se requiere y del hecho de la existencia del biobanco
y de la posibilidad de que la muestra sea conservada para
su utilizacion con fines investigativos. El personal de salud
que estad a cargo de la toma de muestra provee la infor
macién escrita y verbal. Luego, las muestras son alma-
cenadas separadas e identificadas, unidas por un nimero
Unico y consecutivo, para ser archivadas en una base de
datos con toda la informacién. El acceso a la base de datos
y al lugar de almacenamiento es restringido al personal de
laboratorio que trabaja directamente en el estudio.

El biobanco tiene diversos usos: el confirmatorio,
para el aseguramiento de la calidad, el mejoramiento
de los ensayos dentro del marco de lo establecido por
los procedimientos de pesquisa, el seguimiento en la
infancia del nifio y para proyectos de investigacién. Los
padres pueden optar por mantener las muestras de sus
hijos fuera del biobanco durante los ensayos o en algun
momento en particular.

Es oportuno considerar que para asegurar la calidad de
la pesquisa neonatal es importante tener la opcion de re-
evaluar las muestras si alguna de las enfermedades pes-
quisadas puede desarrollarse més tarde en la infancia.
Ademas, la retenciéon de las muestras puede ser la Unica
forma de rectificar si el resultado se ha extraviado. El me-
joramiento de los programas de pesquisa neonatal puede
facilitarse cuando todo el material se encuentra archivado
y disponible para cualquier tipo de estudio (Gruters, 1999).

En la dltima década del siglo pasado se ha planteado
que en el caso de mortalidad o morbilidad infantil inesper
ada, los biobancos pueden ser usados para identificar las
causas. Cuando se sospechan enfermedades infecciosas
después del periodo neonatal la Unica manera de hacer
un diagnostico definitivo es realizar un andlisis de las
muestras de sangre seca sobre papel de filtro para deter-
minar anticuerpos IgM, acidos nucleicos o antigenos del
patégeno. Frecuentemente los casos clinicos que llegan
tienen un desarrollo retardado o alguna anomalia suges-
tiva en los estudios de imagen cerebral, como por ejem-
plo Citomegalo virus o Toxoplasmosis. Pruebas bioguimi-
cas con caracter retroactivo para este tipo de muestras,
que brindan informacién diagndéstica, incluyen el anélisis
del sindrome de glicoproteinas deficientes de carbohidra-
tos por electroforesis de transferina (Petersen, Brostram
et al., 1993) las enfermedades perixosomales y lisosom-
ales por cromatografia gaseosa-espectrometria de masa

(Jakobs, van den Heuvel et al.,, 1993), (Ten Brink, van
den Heuvel et al., 1993) y la determinacién de los defec-
tos en la oxidacién de acidos grasos por espectrometria
de masa-espectrometria de masa (Bantawright, 2008),
(Raimann & Cornejo, 2007). Es importante sefalar que
las pruebas genéticas retroactivas extrayendo DNA de
este tipo de muestras son tipicamente realizadas en los
casos donde el sujeto haya muerto antes de haberse so-
spechado una enfermedad genética. (Database). Otros
autores han planteado que también son utilizadas para
dar un consejo genético y brindar opciones reproducti-
vas en embarazos futuros de casos recientemente diag-
nosticados. Un ejemplo que ha sido sefalado son

los defectos genéticos en los canales idnicos
que causa el sindrome de QT Largo (Larsen,
Fosdal et al., 1999). La utilidad de los bioban-
cos en las pruebas de diagnéstico retroactivo
se espera que aumenten marcadamente a
sabiendas de su uso para estos propésitos.

Se ha publicado recientemente que en el mundo
existen pocos biobancos neonatales, algunos de estos
se encuentran en Dinamarca (Norgaard-Pedersen &
Hougaard, 2007), asi como los paises que integran el
EuroBioBank tales como Reino Unido (Elliott & Peak-
man, 2008), Estonia, Eslovenia, Francia, Italia, Alemania,
Espafna, Hungria, Suecia y Malta (Martin, Martin et al.,
2005). Varios autores han publicado que en los Estados
Unidos existen 49 estados que guardan los residuos de
las muestras de sangre seca sobre papel de filtro de los
Programas de Pesquisa Neonatal (Olney, Moore et al.,
2006) los que se utilizan en investigaciones de enfer
medades infecciosas (Barbi, Binda et al., 1998), (Gwinn,
Pappaioanou et al., 1991); estudios poblacionales a ex-
posiciones a factores ambientales y farmacoldgicos
(Burse, DeGuzman et al., 1997), (Centers for Disease
Control and Prevention, 1996); estudios etioldgicos de
los errores innatos del metabolismos (Shaw, Zhu et al.,
2003), (Nelson, Grether et al., 2001); estudios poblacio-
nales de prevalencia de haplotipos, frecuencias alélicas y
polimorfismos genéticos significativos en enfermedades
genéticas (Larsen, Lassen et al., 1998), (Crawford, Cag-
gana et al., 2002), (Wilcken, Bamforth et al., 2003). En la
actualidad varios autores sostienen que el nimero vy la
visibilidad de estos tipos de estudios han aumentado la
conciencia del uso de las muestras de sangre seca sobre
papel de filtro entre investigadores, funcionarios de salud
publica, especialistas en ética y los responsables politi-
cos (Pelias & Markward, 2001), (McEwen & Reilly,1994).
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LOS BIOBANCOS EN CUBA

En nuestro pais no se conoce de la existencia de
ningun tipo de biobanco. La falta de condiciones en cuanto
a climatizacién, equipamiento, tecnologia y financiamiento,
las cuales nos impiden la creaciéon de algo tan valioso para
nuestro sistema de salud. En nuestro caso muy particu-
lar estarfa dirigido por una institucion publica y encabezada
por el Ministerio de Salud Publica, para garantizar el rigor,
la responsabilidad y la seriedad con que se debe manejar.

Una sociedad como la nuestra donde el principal obje-
tivo es la salud del ser humano los biobancos tendrian una
utilidad ilimitada. En el caso de fluidos biolégicos como el
esperma este podria ser usado para inseminacién artificial
de aquellas parejas donde ambos cényuges no pueden con-
cebir. Los bancos de muestras neonatales son una mina de
informacion; que de poder ser explotada aseguraria la salud
de nuestros hijos realizandole todas aquellas pruebas que
nos dan la tranquilidad de saber que no padecen alguna en-
fermedad que los pueda llevar a la muerte en poco tiempo
o los lleve, cuanto menos a un estado de discapacidad fisica
y mental. Ademas permitiria realizar estudios poblacionales,
en cuanto al sexo, estudios en embarazos gemelares, eva-
luar la influencia del peso al nacer, el tiempo de toma de la
muestra, el tiempo de gestacion vy el tipo de parto en cada
una de las enfermedades neonatales. Inclusive de esta
muestra de sangre se puede extraer el DNA y tener a toda
nuestra poblacién caracterizada desde el nacimiento.

Cuando hablamos de un banco de DNA estamos en-
trando en un campo ilimitado de informacion, ya que se
conoce que todas nuestras caracteristicas estan trazadas
en este tipo de molécula. Podriamos tener la posibilidad
de realizar estudios de polimorfismos los que nos daréan
no solo la informacion del estado de salud de esa per

sona durante toda su existencia sino también de su
comportamiento social, su capacidad intelectual, sus
habilidades fisicas. Es todo un mundo de informacio-
nes que nos ayudarian a reforzar desde las prime-
ras etapas en la escuela, a los ninos que se conozcan que
puedan tener estas deficiencias y asi evitar en un futuro
alguna situacion traumatica en la vida de esta persona.

Los biobancos de células y tejidos han sido los pro-
yectos mas cotizados en nuestro pais, debido a la impor-
tancia tan grande que tienen en el trasplante de érganos.
Tal es el caso de las células madres, para el trasplante
de médula ésea en el tratamiento de la leucemia y en el
tratamiento de enfermedades como el infarto agudo del
miocardio y la retinosis pigmentaria.

Enero-Junio 2010

CONCLUSIONES

La creacion de un biobanco requiere como se ha
planteado una serie de legislaciones para su explota-
cion, las que deben de ser creadas, aprobadas y estric-
tamente cumplidas por las instituciones que hagan uso
del mismo, asi como las que participen en su creacion
y financiamiento. Cuando hablamos de un biobanco de
cualquier tipo nos referimos a una parte del organismo
de millones de seres humanos que debe de ser respe-
tada y considerada como el organismo en si. Sin dejar
pasar por alto todos los requerimientos necesarios para
garantizar la calidad 6ptima a la que deben de ser obte-
nidos, transportados y almacenados para su conserva-
cion en el tiempo, para poder darles el uso que requie-
ren en funcion del beneficio de la sociedad.
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