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Establecimiento de una red de Centros de Analisis
Gendémico de alta capacidad a partir de

estructuras existentes.

Establecimiento de un flujo de procesos

diagnésticos en Medicina Genomica.

Gendmica poblacional: Genotipado y
secuenciacion de la cohorte IMPaCT del
programa de epidemiologia y establecimiento de

estandares para PRS [Polygenic Risk Score).
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Coordinacion de la red de Centros de Analisis
Gendémico con el Sistema Nacional de Salud para
proporcionar servicios de analisis gendmicos de

alta complejidad a todo el territorio.

Demostrar la funcionalidad de la infraestructura
IMPaCT-GENOMICA en casos de uso vinculados a
enfermedades raras, cancer hereditario y
primario de origen desconocido y

farmacogenética.

Establecer mecanismos para la incorporacion
futura de otros casos de uso de la Medicina

Gendémica dentro de la infraestructura IMPaCT.



A network of 110 hospitals has been established, with coordinators in
each Autonomous Community and case managers
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FLUJO DE TRABAJO
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MODELO CI DIAGNOSTICO

Objeto diagnostico: El Programa de secuenciacion genomica (WGS) se inicia una
vez agotado ya el proceso asistencial estandar, cuando el conocimiento actual y las
pruebas diagndsticas de rutina no permiten llegar a un diagnostico. (...) El objetivo
principal del programa IMPaCT es descubrir alteraciones en su genoma como
causantes de enfermedades y asi avanzar en su diagnostico.

Consentimiento sobre participacion en diagnostico;
+ Deseo de ser informado/a sobre hallazgos de utilidad clinica ;

+ Autorizacion para ser contactado/a en el caso de necesitar mas informacion
0 muestras biologicas adicionales ;

+ Deseo de ser re-contactado/a en el futuro si se obtuviera nueva
informacidon de importancia, en relacion a la enfermedad que se esta
estudiando;

+ Deseo de ser informado sobre hallazgos inesperados con posible impacto
significativo sobre su salud y/o de sus familiares



MODELO CI DIAGNOSTICO

Informacion sobre extraccion de muestras y riesgos: genérica sangre/saliva
(*)

Almacenamiento muestras: corresponde al Hospital/Centro asistencial del
paciente en las condiciones de garantia y seguridad que exige la legislacion
vigente. Las muestras seran almacenadas durante (tiempo establecido por el
centro conforme a la normativa aplicable. Ej. en tanto la conservacion de las
mismas sea de interés clinico para el paciente y para sus familiares).

Responsable tratamiento de datos = Centro clinico pertinente

Base legal tratamiento de los datos: la obligacion de archivo de la
documentacion clinica de los pacientes que corresponde a los centros
sanitarios, con fines de diagnostico médico, tratamiento de tipo sanitario y
gestion de sistemas y servicios de asistencia sanitaria.



Cl INVESTIGACION

Objetivo investigacion: impulsar la investigacion a través de la comparticién de los datos generados
en su estudio gendmico, integrados en un repositorio, y asi fomentar la innovacion orientada a la
implementaciéon de la Medicina de Precision como instrumento que contribuye a la sostenibilidad y
eficiencia del SNS.

Clases de datos: (1) Datos demograficos y clinicos obtenidos de HC y (2) Datos gendmicos obtenidos
de la secuenciacion masiva.

Riesgos: relacionados con la seguridad en el procesamiento de los datos [a evaluar en EIPD]

Consentimiento sobre participacion en investigacion con utilizacion de datos clinicos y
gendmicos seudonimizados;

+ para la utilizaciéon de los datos en reuniones cientificas, congresos médicos y publicaciones
cientificas;

+ autorizacion para contacto en caso de requerir mas informacion;

+ deseo de ser informado/a en caso de que se obtenga informacion confirmada clinicamente con
relevancia para el paciente o sus familiares



Cl INVESTIGACION

Responsable tratamiento de datos = CIBER

Base legal tratamiento: Las bases legales de este tratamiento seran el interés publico del
programa y el interés legitimo de los responsables del tratamiento, dada su finalidad de
investigacion cientifica y de mejora de la gestion de servicios de salud. [El consentimiento NO es la
base legal del tratamiento]

El Cl permite cumplir un aspecto ético de mayor respeto a la autonomia del paciente

Almacenamiento de datos: Los datos se almacenaran en una base de datos (repositorio) con las
medidas necesarias para garantizar la seguridad de la informacion. Los datos clinicos y gendmicos
se almacenaran en este repositorio tras haber eliminado cualquier informacion que le pueda
identificar. No obstante, se mantendra un vinculo entre los datos y su identidad.

Plazo: Los datos se almacenaran durante el periodo de duracion de la infraestructura creada por el
proyecto IMPACT, cuya utilidad y objetivos es previsible que se extiendan durante un largo plazo, al
menos de 30 afos. La actividad de la infraestructura podra ser seguida a través de la pagina web
arriba indicada.



AUTONOMIA DEL MENOR

Derecho a ser oido

Informacion adecuada, suficiente y
adaptada (incluyendo -12)

Participacion progresiva (+ desarrollo +
peso)

Recabar su asentimiento siempre que
resulte posible

No se le puede tratar / incluir en contra de
su voluntad

Consideracion del interés superior del
menor

En funcién de su edad, madurez,
desarrollo y evolucion personal

Toma en consideracion de sus deseos,
sentimientos y opiniones (posibilidad de
conflictos con representantes)

Desarrollo personal durante la asistencia/
el proyecto

Diversidad cultural y social
Consentimiento por representacion

Posibilidad de conflicto y diversidad de
criterios entre representantes

Mayoria de edad sobrevenida (Derechos
proteccion datos +14)
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POLITICA IMPACT-GENOMICA DE INFORMACION Y CONSENTIMIENTO
PARA PERSONAS CON DISCAPACIDAD

PRINCIPIOS QUE GUIAN LA PARTICIPACION DE PERSONAS CON
DISCAPACIDAD EN IMPACT

o Accesibilidad universal: La participacion de las personas con discapacidad en
IMPaCT se guiara por la valoracion y consideracion individual de sus
circunstancias individuales y de las condiciones que puedan afectar a su
participacion. Para poder garantizar su participacion en condiciones de igualdad,
se adoptaran las medidas que resulten apropiadas para remover las barreras
sociales, fisicas, actitudinales o juridicas existentes, promocionando el ejercicio
accesible y efectivo de todos los derechos para tener una vida plena e
independiente.

o Vulnerabilidad: Las personas con discapacidad, a pesar de su heterogeneidad,
han sufrido histérica y estructuralmente la restriccion de sus derechos bésicos y
libertades condicionando u obstaculizando su desarrollo personal. En el ambito
de la investigacion biomédica se exponen a condiciones de vulnerabilidad por las
que pueden tener mas posibilidades de sufrir abusos o daiios adicionales. Ello
obliga a las instituciones participantes en IMPaCT a reconocer activamente las
circunstancias de vulnerabilidad cada persona y ofrecer todo el apoyo y las|
medidas que sean necesarias para evitar cualquier abuso o daio adicional. El
tratamiento de datos personales en este contexto obliga al responsable (CIBER)
a tener en cuenta los mayores riesgos que podrian producirse.

o

o

Informacion accesible: En todo caso, se informard de forma adecuada,
suficiente y adaptada a las circunstancias individuales de la persona con
discapacidad, siguiendo los criterios orientativos definidos en este documento.
Con dicho objetivo, se ofreceran las medidas de apoyo pertinentes, incluida la
informacion en formatos adecuados, siguiendo las reglas marcadas por el
principio del disefio para todos y todas, de manera que resulten accesibles y
comprensibles a las personas con discapacidad.

Toma de decisiones: Las personas con discapacidad consentiran por si mismas
para participar en IMPaCT, salvo en aquellos supuestos en que la capacidad para
otorgar dicho consentimiento en el contexto biosanitario haya sido judicialmente
modificada. Las personas con discapacidad deberan recibir el apoyo y
acompanamiento que resulte necesario en cada caso para consentir por si mismas.
Cuando el consentimiento se otorgue por representacion, las personas con
discapacidad seran involucradas de forma activa en la toma de decisiones y se
recabara su opinion sobre si desean participar (asentimiento), dejando constancia
documental de la misma siempre que sea posible.

(Ademés de la enumeracién de principios, cada politicaincluye la descripcidon

de los distintos criterios a seguiren la tomade decisiones en funcién de

distintos escenarios que pueden producirse en el desarrollo de IMPACT-
GENOMICA

\
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S TEGUSTARIA
PARTICIPARENIMPACT-

GENOMICA?

+ (Qué es IMPaCT-GENOMICA?

Para poder entender como funciona nuestro cuerpo ¥y
por qué nos ponemos enfermos, en IMPaCT queremos
estudiar nuestras genes. gue son como un libro de
instrucciones que esta en todas nuestras células.

» :Porgué son importantes mis datos?
Tus genes y tus datos nos dan informacidn sobre tu
salud. Comparar los datos del libro de instrucciones
(genes) de muchas personas nos permitira avanzar en la
investigacion sobre algunas enfermedades.
Tus datos no tienen precio, pero son muy valiosos:
Cracias a ti podremos descubrir curas para otras

personas.

= ;De dénde salen mis datos genéticos?
En el centro clinico donde te estan atendiendo por un
problerma para tu salud, te han preguntado casas sobre
tu salud y te han sacado una muestra de sangre o saliva
que contiens tu libro de instrucciones genético. En
IMPaCT estudiaremos esos datos sobre tu salud y
también tus datos genaticos a partir de esa muestra.

+ ;Qué sabridn sobre mi quienes investigan con mis
datos?
Mo te preccupes, no sabran nada de ti, ni quién eres tu,
porque tus datos estardan protegidos con un codigo. Es
decir, quienes investigan pensaran que ares "Hj7T36K0L", o
algo asi.

» ;CoHmo cuidaran de mis datos?
En IMPaCT cuidar de ti y de tus datos es muy importante
para nosotros. Por eso, en cualquier momento puedes
preguntarnos qué estamos haciendo con esos datos.
Te contaremos qué datos tuyos tenemos o para que y
como  los utilizamos, entre otras cosas. Puedes
preguntarnos a través de tu familia o td directamente.

+ ;¥ si hay un descubrimiento importante
para mi?
Puede ocurrir gque un estudio descubra
informacidn importante para ti. En ese caso, tu
meédico o meédica hablara con tu familia ¥y
contigo para contarte qué hemos descubierto.

+ i¥ si ya no quiero participar en IMPaCT?
iMo pasa nada! Cuando no quieras seguir en
IMPaCT solo tienes que decirnoslo.

Puedes dejar de participar a través de tu
familia hasta que cumplas los 18 anos, o td
directamente a partir de entonces.

+ S5i tengo dudas... jQuién puede ayudarme?
Es normal que tengas dudas. todos las
tenemos. Tu meédico o médica te ayudara a
resolverlas.
¥. por supuesto, pregunta a tu familia, te
conocen muy bien y quieren lo mejor para ti.

Por dltimo, también puedes consultar la
pagina web de IMPaCT:

Formato y lenguaije
accesible y amigable

Preguntas y respuestas
breves

Informacién adicional
sobre la naturaleza del
documento

Quiero participar en IMPaCT-GENoMICA

Mi NOMIbre ¥ apellidos. .. s s ssssisssssnses s sisaseins

Mi firma:

Firma de mi médico o médica:

Fecha y lugar:

Documento de informacion y consentimiento de menores para el uso secundario de datos personales en
el programa IMPaCT-GENGMICA

- El presente documento &s un apoyo & la informadon oral que se aportard a aquellos menores gue, teniendo una
madurez suficiente para formarse una opinidn o expresar sus deseos, No sean capaces de comprender con suficients
claridad el documente de informacien y consentimiento estandar.

- El cuadro superior debera firmarse por el menor de edad y por el medico/a responsable, una vez haya comprendido
laz explicaciones necesarias sobre su participacidn en el programa IMPaCT, para las cuales senvird de apoyo la
informacidn escrita que condens este documento.

- De forma previa, los representances legales del menor deberdn firmar el documento de informacidn y
consentimients estandar en representacion del mismo.

- Ambos documentos s& archivaran conjuntaments.



DOCUMENTO MENORES

No se trata del valor normativo del documento o de la firma por escrito del
menor

Un documento especificamente dirigido a ellos = ubica a los menores en el
centro de la conversacion

Un formato mds cercano = genera un mayor interés en la informacion

Preguntas y respuestas = favorece un espacio para manifestar su propio
criterio

Les permite emular el acto de firma que realizan sus representantes = se
sienten involucrados en la toma de decisiones



Caracteristicas generales del
acuerdo MTA/DTA

Firmantes: PROVEEDORES (Centros hospitalarios) y
RECEPTORES (Centros de secuenciacion y CIBER)

Los firmantes son en todo caso entidades reconocidas que
cuentan con las autorizaciones pertinentes en estricto
cumplimiento de la normativa sanitaria y de investigacion
biomeédica

El proyecto de investigacion IMPaCT-Gendémica cuenta con
la evaluacion positiva del CEI-ISCIIl y |la memoria del
proyecto se incorpora como anexo

El acuerdo distingue entre (1) muestras biolégicas, (2)
datos clinicos y (3) datos gendmicos. Un anexo detalla en
varios listados qué tipo de muestras y datos seran utilizados.

El acuerdo incorpora un contrato de encargado del
tratamiento como anexo (ver detallado mas adelante)

IMPaCT
Genomica

ooog

+100

Hospitales

Centros de secuenciacion

Cciber



Doble objetivo para el acuerdo
de cesion de muestras y datos

Objetivo 1.1.: Realizacion del analisis
genomico de alta complejidad a partir de (1)
la secuenciacion de muestras en centros de
secuenciacion y (2) el analisis por expertos
de los resultados y de los datos clinicos del
paciente en la plataforma de CIBER

Objetivo 1.2.: cesion de los datos generados
a partir de la consecucion del objetivo 1.1.
para su almacenamiento y custodia en una
base de datos y su posterior uso secundario
con fines de investigacion biomédica
(*unicamente datos y no muestras™)

1, &
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Hospitales Centros de secuenciacion
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Roles institucionales bajo la
normativa de proteccion de
datos

 Objetivo 1.1.: Cada centro hospitalario actua
como responsable del tratamiento de los
datos respecto de este objetivo primario.
Centros de secuenciacion y CIBER actuan
como encargados del tratamiento

« Objetivo 1.2.: los centros hospitalarios como
responsables del tratamiento ceden a CIBER
los datos para que actue como responsable
del tratamiento para el uso secundario de los
datos con fines de investigacion cientifica

+100

Hospitales

+100

Hospitales
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Clausulas especificas ciber
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« Obligaciones de confidencialidad en el Eﬁﬂ ‘
marco contractual |
 Derechos de propiedad intelectual e
industrial del material (muestras y datos +loo 3
clinicos y gendmicos) y de los resultados Hospitales Centros de secuenciacion

« Publicaciones cientificas

« Ley aplicable y jurisdicciéon

» Vigencia del acuerdo y extincion del
contrato

 Proteccion de datos personales del marco

contractual +100

« Notificaciones contractuales

ooo
=000
=000
#loo0o
- m

ﬂﬂﬂﬂﬂl

=) Ciber

Hospitales



INTRODUCCION AL DOCUMENTO Y
FUNDAMENTOS DE LA GOBERNANZA USO

SECUNDARIO

« ¢Quéeslapoliticade gobernanza

IMPaCT-Gendmica?

Diseno de un procedimiento para la
gestion del uso secundario de datos
en el marco del programa IMPaCT-
Gendmica y en cumplimiento de las
obligaciones ético-legales pertinentes

« Doble circuito IMPaCT-Gendmica:

politica de gobernanza se
circunscribe al circuito secundario
de investigacion

T km O

Toma de Respeto a la Proteccién de
decisiones con autonomia datos desde el
base ético-legal diseino

ToX QL

Ciencia abierta Transparencia



METODOLOGIA DE ELABORACION DE LA
PROPUESTA

Fundamentos: Trabajo previo ELSI IMPaCT-Genémica (HIP-Cls, MTA/DTA, politicas, etc.)
+ Alineacién con documentos y politicas WG2 ELSI B1MG

Redaccién participativa:

- Sesioén con el Spanish ELSI Mirror Group 1+MG celebrada el 13 de julio de 2023 en
formato online.

- Sesién de trabajo con un Grupo de Stakeholders (FEDER, AECC, Comités de Etica,
Farmaindustria, Comité direcciéon/ gestion CIBER-IMPaCT, etc.) celebrada el 25 de
septiembre de 2023 en formato hibrido.

- Reuniones con el Grupo de Trabajo Transversal con el programa IMPaCT-Data para
ofrecer soluciones EGA/Beacon acordes a las necesidades de IMPaCT-GENOMICA
(GdT-T3) celebradas el 20 de octubre de 2023y el 6 de mayo de 2024 en formato
online.

- Revision WP1 coordinacion IMPaCT-Gendmica

Presentacion del documento-v.1-(Q1 2024)



Politica de gobernanza por fases

4 Fase1 A

Cesion de los datos del
circuito diagndstico al
circuito de investigacion

et

. /

COMPLETADA

-

N

Fase2
Diseno del repositorio
de datos para su uso
secundario

~

/

et

-

N

Fase3
Acceso a los datos por
terceros para su uso
secundario

~

/

et

I

Fases 2y 3 se desarrollan en paralelo



Solicitud acceso por
investigador/a ‘|

Inicio x

acceso
Acceso a los datos
*Modelo solicitud
*Canal de presentacion
000 *Evaluacion
por CAD
IMPaCT
Genomica «Acuerdo DTA
ctber
*Seguimiento O C% O
y rendicion de
Finalizacion & cuentas < | m
acceso Comlté

supervisor




Cosas que
hemos
aprendidoy
retos por
abordar

No hay dos programas/proyectos de
medicina personalizada iguales

Una nueva dimension de la proteccion
de datos personales

Limitaciones de |la anonimizacion

Programas a largo plazo sin olvidar la
centralidad del paciente/participante
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