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Resumen

La revolucién gendémica ha transformado la medicina, pero su beneficio se concentra
desproporcionadamente en las poblaciones del Norte Global. Las regiones del Sur Global, ricas en
diversidad biolégica y cultural, han sido histéricamente subrepresentadas en las bases de datos
genéticos, lo que perpettia inequidades clinicas y cientificas. Este articulo argumenta que la ciencia
abierta, entendida como acceso libre, equitativo y ético al conocimiento, es un imperativo para alcanzar
la justicia gendmica y la soberania cientifica en América Latina y otras regiones del Sur Global. A
través de un andlisis documental y critico de politicas internacionales, nacionales y proyectos
regionales, se destaca el uso de herramientas para mitigar el extractivismo de datos, fortalecer la
capacidad local y asegurar que los avances en gendmica se traduzcan en mejoras reales de salud publica.
La adopcion de infraestructuras abiertas y de gobernanza comunitaria, es fundamental para empoderar
a los investigadores locales y construir una ciencia inclusiva. El futuro de la medicina de precisién en
el Sur Global, depende de la implementacién efectiva de cinco pilares: inversiéon en tecnologia,
bioinformética, formacién local y el retorno tangible de beneficios.

Palabras claves: ciencia abierta, justicia gendmica, soberania cientifica, diversidad genética,
extractivismo de datos, Ecuador, bioética.

Introduccion

La culminacion del Proyecto del Genoma Humano en 2003 marcé el inicio de una nueva era en la
medicina, prometiendo tratamientos personalizados y comprensién profunda de las enfermedades
humanas [1].

Hoy la secuenciacion del ADN es mas rapida, precisa y econémica, impulsando proyectos de biobancos
y estudios de asociacion del genoma completo (GWAS). Sin embargo, persiste una paradoja critica y
profundamente injusta: a pesar de que la poblaciéon mundial no europea, constituye la vasta mayoria de
la diversidad biolégica, los datos genomicos mas utilizados y referenciados provienen
predominantemente de poblaciones de ascendencia europea y norteamericana, representando menos
del 20% de la diversidad humana global documentada [2-4].

El Costo Humano del Sesgo Genomico

Esta subrepresentacién no es un simple desbalance estadistico; tiene consecuencias clinicas y sociales
directas, que aumentan las disparidades en salud. Los algoritmos de diagnostico, los paneles de genes
utilizados para identificar mutaciones patogénicas, y las terapias dirigidas, que dependen de la
validacion de biomarcadores, son intrinsecamente menos precisos y menos sensibles para poblaciones
no europeas [2-5]. Esto se debe, a que la frecuencia de ciertas variantes genéticas, de riesgo o proteccién
contra enfermedades, varia significativamente entre grupos poblacionales. El uso de puntajes de riesgo
poligénico (PRS) desarrollados exclusivamente en poblaciones caucéasicas, han demostrado ser
deficiente o engafiosos cuando se aplica a individuos de otras ascendencias, lo que aumenta el riesgo
de errores médicos, diagnoésticos fallidos y desigualdades estructurales en el tratamiento [1-3, 5].
Muchas variantes genéticas patogénicas que son tnicas o estan sobrerrepresentadas en poblaciones
indigenas, afrodescendientes, o mestizas, las encontradas en América Latina y el Caribe, pasan
desapercibidas en los grandes estudios genémicos globales, perpetuando un ciclo de invisibilidad
cientifica y sanitaria [2, 3, 5, 6]
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La Ciencia Abierta como Imperativo Etico

En este contexto de inequidad, la ciencia abierta (CA), emerge como modelo transformador ético y
social. La CA va mas alld del acceso libre a articulos cientificos; promueve la transparencia
metodoldgica, la reutilizacién de datos, la colaboracién horizontal, la publicacién de software y la
gobernanza participativa [7], basada en los principios FAIR (Encontrable, Accesible, Interoperable,
Reutilizable)[8]. Pero, en la genética humana de poblaciones vulnerables, los principios FAIR son
insuficientes si no se complementan con marcos de gobernanza socialmente responsables, aqui se
incluyen los principios CARE (Beneficio Colectivo, Autoridad para controlar, Responsabilidad,
Etica)[4], disefiados especificamente para el gobierno de los datos de comunidades indigenas y
originarias, asegurando que el conocimiento generado, revierta en beneficio de las comunidades.

Este articulo analiza como la confluencia critica entre genética humana y los principios CA (FAIR y
CARE)[4, 8], sirven como palanca para alcanzar la justicia gendmica y la soberania cientifica en las
regiones del Sur Global, incluido el Ecuador.

Ciencia Abierta y Soberania Cientifica
El debate sobre la genética en el Sur Global se articula alrededor de tres conceptos fundamentales:
Ciencia Abierta, Soberania Cientifica y Justicia Genémica, todos ellos amenazados por el fenémeno
del extractivismo de datos [4, 7, 8].
La ciencia abierta, movimiento multifacético, busca eliminar las barreras de acceso al conocimiento
cientifico, a través de:
e Acceso Abierto (Open Access): Disponibilidad gratuita e inmediata de publicaciones.
e Datos Abiertos (Open Data): El que los datos brutos y analizados se comparten, bajo los
principios FAIR.
e Software y Hardware Abierto: Uso de herramientas transparentes y modificables para el
analisis.
¢ Infraestructura Abierta: Plataformas y repositorios ptiblicos, como biobancos, gestionados de
forma transparente.
e Gobernanza Abierta: Participacién activa de la sociedad y las comunidades en la definicion de
agendas de investigacion.

La CA, tal como la define la UNESCO, es un bien ptblico global, lo que implica una responsabilidad
colectiva para asegurar su distribucion equitativa [7].

Soberania Cientifica y Control de Recursos Biogenéticos

La soberania cientifica, la capacidad de un pais o region para determinar, ejecutar y gestionar sus
propias prioridades de investigacion, controlar sus recursos biogenéticos y generar conocimiento
autéonomo que respondan a sus necesidades sociales y sanitarias. En América Latina, la soberania se ve
comprometida por varios factores histéricos y estructurales: la dependencia de tecnologia, reactivos y
equipos importados, la continua fuga de cerebros y la firma de acuerdos de investigacién internacional
asimétricos, dejando la propiedad intelectual y el control de los datos en manos de entidades extranjeras
[3, 4, 5, 7]. La soberania cientifica es, por lo tanto, una herramienta para el desarrollo endégeno y la
autodeterminacion.

Justicia Genomica versus Extractivismo de Datos

Este punto implica que todos los grupos humanos, independientemente de su origen étnico, nivel
socioeconémico o ubicacién geogréafica, deben ser representados en los estudios genéticos y
beneficiarse equitativamente de sus avances, lo que requiere: participacién en el disefio de la
investigacion, transferencia de hallazgos en salud publica local, desarrollo de talento humano e
infraestructura para generar y aplicar el conocimiento [3-5, 7, 8].

Al otro lado se encuentra el extractivismo de datos. La apropiacién asimétrica de informacién sensible,
donde las muestras bioldgicas y datos genéticos son recolectados en paises del Sur, analizados en
laboratorios del Norte, publicados en revistas de alto impacto sin autoria significativa local, y a menudo
patentados, sin retorno ni compensacién real a las comunidades de origen [3-5]. El extractivismo



perpetta las dindmicas coloniales al convertir, el patrimonio genético de las naciones débiles, en
mercancia controlada por fuerzas cientificas externas.

Metodologia
El estudio se basa en un analisis documental y critico de politicas e iniciativas que integran principios
de ciencia abierta y genética humana. L.a metodologia se centrd en tres fases:

1 Recoleccion Documental y Revision Bibliografica: buisqueda exhaustiva de literatura cientifica
(informes gubernamentales, documentos de la UNESCO, planes estratégicos nacionales) centrada en
la interseccién de gendmica poblacional, ética de datos y politicas de CA en contextos de paises débiles
econdémicamente. Se priorizaron publicaciones con autoria o coautoria de investigadores del Sur Global.
Se utiliz6 busquedas en Google Académico, PubMed, ELCIT IA para bisquedas profundas de
bibliografia [9].

2 Seleccion de Casos para Evaluacion Comparativa: Seleccionaron casos que representan distintas
geografia, modelos de financiacién y marcos de gobernanza, permitiendo una comparaciéon de sus
éxitos y limitaciones en el contexto de la justicia genémica. Se evaluuaron los informes finales y
adicionales del Proyecto 100 Genomas, H3Africa, Biobancos del Norte Global UK y USA, UNESCO,
GAA4GH. Proyecto Genoma Mexicano, Chile,Argentina, Ecuador con RENACER y proyectos locales.
3 Proyectos seleccionados: Se aplicaron cinco criterios clave para evaluar la efectividad de cada
iniciativa en la promocién de la justicia genémica: Inclusién poblacional y representatividad étnica [1-
4]; marco ético y normativo de la UNESCO [7-9]; adopcién de principios de datos (FAIR/CARE) [4,
8]; infraestructura y capacidad local [10]; estrategias de retorno de beneficios de salud ptblica y el
reconocimiento del conocimiento ancestral [11].

Este enfoque metodolégico fue integrador, combinando la revisién de literatura con una valoracion
critica de las implicaciones éticas y socioculturales de los proyectos genémicos a gran escala.
Finalmente, el autor deja constancia que se usé IA; ELICIT TA exclusivamente para b+usqueda
técnica de bibliografia del tema central del presente escrito. Los datos obtenidos han sido
verificados manualmente con hincapié en las referencias. La responsabilidad del contenido
final corresponde al autor.

Resultados

El anélisis comparativo de los casos reveld un patrén consistente: la sobre-representacién poblacional
en los estudios genomicos a gran escala sigue siendo el principal obstaculo para una Ciencia Abierta
(CA) equitativa, justa, inclusiva y tecnolégicamente responsable [2-4, 11]

Proyectos Internacionales y Lecciones de Gobernanza

1. Proyecto 1000 Genomas: Aunque el Proyecto 1000 Genomas fue un logro técnico enorme al
catalogar la variacién genética comun, su disefio inicial y su impacto social fueron limitados. La
mayoria de las comunidades participantes, especialmente aquellas en el Sur Global que contribuyeron
con muestras valiosas para la diversidad, recibieron pocos beneficios tangibles. El proyecto careci6 de
mecanismos robustos de gobernanza comunitaria y de un plan claro para asegurar que, los resultados
reviertan a los sistemas de salud de los paises contribuyentes [1, 4-9, 11, 12].

2. H3Africa (Herencia humana y salud en Africa): Este consorcio, financiado por NIH y Wellcome
Trust, ha servido de modelo para la soberania cientifica. En lugar de extraer muestras para analisis
externo, H3Africa invirti6 sistematicamente en el desarrollo de capacidades gendmicas en el continente
africano. Se establecieron centros de secuenciacion de alto rendimiento, se formaron miles de
investigadores y bioinformaticos africanos, y se crearon cohortes locales con consentimiento informado
culturalmente apropiado [1, 4-9, 11, 12]. Su éxito demuestra la viabilidad de construir ciencia de
frontera con liderazgo y control local.

3. Biobancos del Norte Global (UK Biobank y All of Us): Proyectos como el UK Biobank [10] y All
of Us (EE. UU.) han secuenciado cientos de miles de genomas, creando bases de datos fenotipicas y
gendmicas detalladas. Sus datos estan disponibles globalmente bajo acceso controlado, lo que
ejemplifica la implementacién técnica de los principios FAIR en una escala masiva. Sin embargo, su
limitacion sigue siendo la representatividad: la cohorte del UK Biobank es predominantemente de



ascendencia europea (cerca del 93,5%), y aunque All of Us tiene un objetivo de diversidad maés
ambicioso, la necesidad de reclutamiento de poblaciones subrepresentadas sigue siendo un desafio.

4. UNESCO y GA4GH: Marcos Eticos Globales: L.a UNESCO establecié que el genoma humano es
"patrimonio de la humanidad" [4, 6, 7, 8, 11, 12], protegiéndolo de usos discriminatorios y promoviendo
el acceso universal al conocimiento cientifico. La Alianza Global para la Genémica y la Salud
(GA4GH) ha desarrollado marcos técnicos y éticos cruciales para el intercambio responsable de datos
[10], estandarizando la forma en que los datos deben ser compartidos de manera segura, interoperable
y ética. Estos marcos son fundamentales para la CA, pero requieren la voluntad politica nacional para
ser adoptados.

Casos Latinoamericanos
América Latina, con su rica y compleja estructura poblacional (amerindia, europea y africana), requiere
un enfoque genoémico altamente adaptado [11, 12].

e México: Proyecto del Genoma Mexicano fue pionero en revelar la intrincada mezcla tri-
continental de la poblacién, demostrando la necesidad de mapas genémicos especificos para
optimizar la medicina personalizada a nivel regional.

¢ Chile y Argentina: Proyecto Genoma Poblacional Mapuche representa un hito en la ética
comunitaria. Los lideres mapuches dieron consentimiento y participaron en el disefio del
estudio, la toma de decisiones y establecieron el control local de los datos. Este proyecto aplicd
los principios CARE [4], priorizando la autonomia y el beneficio colectivo por encima de la
simple apertura de datos.

¢ Ecuador: RENAREC y Proyectos de Investigacion Local: Ecuador ha sentado bases sélidas
para la soberania de datos. La Politica Nacional de Ciencia Abierta 2023-2028 [13] y el
Repositorio Nacional de Recursos Genéticos (RENAREC) buscan centralizar datos biomédicos
bajo principios de control soberano, seguridad y acceso responsable, mitigando el riesgo de
extractivismo. Investigaciones como el proyecto VARIOMA ECUADOR [9] (estudio de
variantes genéticas patogénicas comunes y en cancer) [6], ha sido esencial para estudiar rasgos
genéticos propios de las etnias del pais. Estos proyectos demuestran la capacidad local para
generar conocimiento relevante, sentando las bases para una medicina de precisién adaptada a
la diversidad local.

Extractivismo, Biopirateria y Marcos Legales

La explotacion de la diversidad biolégica y el conocimiento ancestral han sido una constante histérica.
El avance genémico moderno ha facilitado la identificacién de los fundamentos moleculares de recursos
usados por pueblos indigenas, a menudo acompafiados de biopirateria: la apropiacion de este
conocimiento o sus derivados sin compensacién. Ejemplos claros incluyen la patente de la ayahuasca
en EE. UU., o el uso comercial no compensado de la quinua andina y la maca peruana [11, 14]. Esta
injusticia estructural reproduce patrones coloniales bajo el disfraz de la "innovacion" cientifica.
Enrespuesta, el Decreto Ejecutivo N.°904 en Ecuador, es un paso regulatorio importante, ya que permite
el tratamiento de datos personales para satisfacer un interés publico, siempre que se anonimicen,
abriendo un camino ético para la investigacién con poblaciones sensibles. No obstante, la verdadera
CA debe ser acceso con equidad, asegurando que las comunidades sean coparticipes en el conocimiento
generado, y no meros sujetos de estudio [10-14]. De todas maneras y en beneficio de los individuos, el
acceso a informacion, recursos genéticos y gendmicos, debe ser un acto de responsable,
controlado minuciosamente, graduado y éticamente gobernado, solo asi se garantizara equidad
y justicia genomica.

Discusion

La ciencia abierta aplicada a la genética humana tiene el potencial de democratizar el conocimiento,
mejorar la calidad cientifica y reducir sesgos. Pero, la apertura de datos por si sola, es una condicién
necesaria, pero no suficiente, para alcanzar la justicia genémica. El desafio reside en transformar la
infraestructura, la ética y las politicas.

La Amenaza del Colonialismo Genético y la Brecha de Infraestructura



Una infraestructura insuficiente en el Sur Global [11], caracterizada por la falta de laboratorios de
secuenciacién de alto rendimiento, biobancos sofisticados y capacidades bioinformaticas avanzadas [4,
7, 8, 10, 11, 12], limita la capacidad de los paises de baja y mediana economia para participar
activamente de los datos abiertos.

Esto crea un riesgo de colonialismo genético. Los datos genomicos recolectados en el Sur son
exportados, analizados y controlados en el Norte, volviendo al pais de origen como productos
farmacéuticos o publicaciones inaccesibles y costosas. Esta dindmica perpetia desigualdades histéricas.
La CA debe contrarrestar esta dependencia promoviendo la inversion y el desarrollo de centros
regionales de excelencia, como H3Africa lo ha hecho en su continente.

Bioética y el Desafio del Consentimiento Dinamico
El consentimiento informado tradicional es inadecuado para la era de la genémica abierta. Cuando los
datos se suben a repositorios como RENAREC [13] o bases de datos globales, el uso futuro de esa
informacion es inherentemente impredecible. Surge la necesidad de implementar el consentimiento
dindmico, un modelo interactivo y continuo que permite a los participantes:

1. Controlar el acceso a sus datos en el tiempo.

2. Ser notificados sobre nuevos usos o proyectos de investigacion.

3. Retirar o modificar su consentimiento para usos especificos.
En poblaciones indigenas, el consentimiento dindmico debe ser complementado con el Consentimiento
Colectivo, donde la comunidad, a través de sus estructuras de gobernanza tradicionales, ejerce la
autoridad final sobre el uso de su patrimonio genético, alinedndose con los principios CARE [4, 14].
La CA exige transparencia y un didlogo constante con los participantes, pasando de un enfoque
paternalista a uno de asociacion y colaboracion.

Mitigando el Sesgo Etnico y la Discriminacion Genémica

El sesgo étnico en los estudios de asociacion del genoma completo (GWAS) es abrumador: mas del
80% de los GWAS publicados corresponden a individuos de ascendencia europea [1, 2, 4, 7, 8, 10, 11,
12]. Este sesgo produce marcadores de riesgo y paneles de secuenciacion de utilidad limitada para la
vasta mayoria de la poblaciéon mundial, generando disparidades en la salud.

La solucién: inversion especifica en la investigacion de poblaciones subrepresentadas. Asi, en los
Andes, se han identificado variantes genéticas propias en genes clave como EPAS1 y EGLN1, asociados
a la adaptacién a la hipoxia crénica en poblaciones que viven a gran altitud. Estos hallazgos son
irrelevantes para la genémica europea, pero vitales para la salud de las poblaciones andinas. La CA, es
la herramienta para compartir y validar estos hallazgos a nivel regional, fomentando la medicina de
precisién adaptada localmente [11-14].

La Urgencia de la Soberania de Datos

La apertura de datos sin una infraestructura local fuerte, inevitablemente genera dependencia cientifica.
La soberania genémica es la capacidad de un pais para secuenciar, almacenar y analizar sus propios
datos de manera segura y conforme a sus leyes. Ecuador, al fortalecer sus programas [6, 11, 13], esta
dando un paso crucial para asegurar que los datos genéticos sensibles, se alojen y controlen dentro de
las fronteras nacionales, bajo estricta gobernanza ética y legal. Paso fundamental para que la medicina
personalizada sea una realidad para los ecuatorianos, y no un servicio importado y costoso.

Los modelos que se adopten, deben ser robustos, transparentes y alineados con la UNESCO y GA4GH,
sirviendo como un escudo que promueva la investigacion colaborativa, pero siempre bajo control
soberano [11-15].

Agenda de Cinco Pilares para la Justicia Genémica en el Sur Global
Para superar los desafios estructurales del colonialismo genético y la brecha de infraestructura, se
propone una agenda basada en cinco pilares de accién [11-15]:

1. Infraestructura Tecnolégica Compartida: Inversion publica y privada en una red de
laboratorios de secuenciaciéon de alto rendimiento y centros de bioinformatica distribuidos
regionalmente. Financiamiento para adquisicién de equipos de ultima generacion vy,
sostenibilidad operativa a largo plazo.



2. Formacién Avanzada Local y Regional: Programas robustos de postgrado en gendmica,
bioinformatica y bioética intercultural. La formacién debe ser componente esencial de todos
los acuerdos de investigacion.

3. Gobernanza Etica y Comunitaria (CARE-FAIR): Implementacién obligatoria de comités
de ética interculturales para aprobar estudios genéticos. Adoptar el modelo de Consentimiento
Dinamico [4] para asegurar que las comunidades indigenas ejerzan autoridad sobre el uso y la
difusion de sus datos sensibles [4, 11].

4. Politicas de Datos Interoperables y Abiertas: Adopcidn estricta de estandares FAIR [4, 8] y
GA4GH [10] en todos los proyectos de investigacion financiados con fondos publicos. Esto
facilita la colaboracion y la reutilizacion global, pero con el requisito de que los datos, de
poblaciones subrepresentadas, estén claramente identificados.

5. Retorno de Beneficios Tangibles y Reciprocidad: Obligacion legal y ética de traducir los
hallazgos genémicos en programas de salud publica locales y efectivos, diagndsticos locales
accesibles y desarrollo de terapias personalizadas, asegurando que el conocimiento generado
revierta en las comunidades con compensaciéon o reconocimiento del conocimiento ancestral
[11, 13, 15].

Conclusiones

La genética humana es una fuerza transformadora de la salud global, pero su promesa de equidad solo
se materializara si se practica bajo los principios de justicia, equidad y respeto. La ciencia abierta, lejos
de ser un mero ideal académico, es una herramienta indispensable para el empoderamiento y la
autodeterminacion de los paises.

Ecuador, con sus iniciativas como y proyectos de investigacién local [6, 13], tiene la oportunidad de
convertirse en un lider regional, en la implementacién de una genémica soberana y justa. Esto requiere
superar la burocracia; requiere una inversion sostenida en talento humano, la conexién efectiva y
respetuosa con las comunidades, y una exigencia firme de relaciones cientificas simétricas, que
rechacen el extractivismo de datos [11-15].

Una genética humana abierta, inclusiva y participativa es la clave para enfrentar las arraigadas
desigualdades en salud global y para impulsar un modelo cientifico, que valore la diversidad biol6gica
y cultural, como un recurso estratégico, no como una fuente de extraccion. La apertura de datos debe ir
acompafada de gobernanza inclusiva, consentimiento informado dindmico y politicas nacionales que
garanticen la soberania genémica como un derecho fundamental para un futuro biomédico sostenible
y socialmente justo [11-15].
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