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RESUMEN

La convergencia de inteligencia artificial y gendmica ha generado siste-
mas de procesamiento automatizado de informacién genética aplicables
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a contextos médicos, aseguradores y laborales, alcanzando niveles de
precision previamente inalcanzables. Este avance contrasta con la opaci-
dad inherente de los mecanismos decisorios algoritmicos, lo que origina
conflictos entre el desarrollo tecnoldgico y la salvaguarda de garantias
fundamentales.

La presente investigacion desarrolla un examen critico de los marcos
juridicos vigentes sobre transparencia algoritmica aplicada a sistemas
gendmicos de inteligencia artificial, y pone en evidencia limitaciones
sustanciales en el abordaje de caracteristicas distintivas de los datos
genéticos: su naturaleza hereditaria, su estabilidad gendmica relativa,
su capacidad predictiva y su sensibilidad social. Mediante el analisis
doctrinal cualitativo que fusiona la investigacion juridica comparada con
el estudio de casos paradigmaticos, se examinan los marcos normativos
del Reglamento General de Proteccién de Datos (GDPR), el Reglamento
de Inteligencia Artificial (AI Act) europeo, el Reglamento Relativo al
Espacio Europeo de Datos de Salud (EEDS), el Convenio de Oviedo y
los desarrollos regulatorios comparados.

Esta investigacion pone de manifiesto deficiencias normativas cru-
ciales: la falta de consideracion especifica de los efectos familiares, la falta
de marcos temporales adaptativos para las predicciones genomicas, y la
carencia de principios para gestionar la incertidumbre cientifica inhe-
rente. Frente a ello, se plantea la «explicabilidad gendmica diferenciada»
como una nueva categoria juridica que incorpora la contextualizacion
familiar, la temporalidad adaptativa, la gestién explicita de la incerti-
dumbre y la proporcionalidad distintiva. Los descubrimientos subrayan
la imperiosa necesidad de establecer marcos regulatorios especificos
que armonicen la salvaguarda de derechos fundamentales con el avance
cientifico.

Palabras clave: inteligencia artificial gendmica; explicabilidad algorit-
mica; proteccion de datos genéticos; decisiones automatizadas gendmi-
cas; transparencia algoritmica; derecho tecnolégico.

ABSTRACT

The convergence of artificial intelligence and genomics has generated
systems for the automated processing of genetic information applicable

Reuvista Oficial del Poder Judicial, 18(25), 2026, 251-290



Explicabilidad algoritmica en IA gendmica desde una perspectiva comparada
con propuestas para América Latina

to medical, insurance, and employment contexts, achieving levels of
accuracy previously unattainable. This progress contrasts with the
inherent opacity of algorithmic decision-making mechanisms, giving
rise to conflicts between technological development and the protection
of fundamental guarantees.

This research conducts a critical examination of existing legal
frameworks concerning algorithmic transparency applied to genomic
artificial intelligence systems and reveals substantial limitations in
addressing the distinctive characteristics of genetic data: its hereditary
nature, relative genomic stability, predictive capacity, and social sensitivity.
Through qualitative doctrinal analysis that combines comparative
legal research with the study of landmark cases, the paper examines the
regulatory frameworks of the General Data Protection Regulation
(GDPR), the European Artificial Intelligence Act (AI Act), the Regulation
on the European Health Data Space (EHDS), the Oviedo Convention, and
other comparative regulatory developments.

The study highlights crucial regulatory shortcomings: the lack
of specific consideration of familial effects, the absence of adaptive
temporal frameworks for genomic predictions, and the lack of principles
for managing inherent scientific uncertainty. In response, it proposes
“differentiated genomic explainability” as a new legal category incorporating
familial contextualization, adaptive temporality, explicit uncertainty
management, and distinctive proportionality. The findings underscore
the urgent need to establish specific regulatory frameworks that reconcile
the protection of fundamental rights with scientific advancement.

Keywords: genomic artificial intelligence; algorithmic explainability;
genetic data protection; automated genomic decisions; algorithmic
transparency; technology law.

RESUMO

A convergéncia entre a inteligéncia artificial e a gendmica tem dado origem
a sistemas de processamento automatizado de informagdes genéticas
aplicaveis a contextos médicos, securitarios e laborais, alcan¢ando niveis
de precisdo anteriormente inalcangaveis. Esse avanco contrasta com a
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opacidade inerente aos mecanismos decisdrios algoritmicos, o que da
origem a conflitos entre o desenvolvimento tecnoldgico e a salvaguarda
de garantias fundamentais.

A presente pesquisa desenvolve um exame critico dos marcos
juridicos vigentes em matéria de transparéncia algoritmica aplicada
a sistemas gendmicos de inteligéncia artificial e evidencia limitagoes
substanciais na abordagem de caracteristicas distintivas dos dados
genéticos: sua natureza hereditaria, sua relativa estabilidade genomica,
sua capacidade preditiva e sua sensibilidade social. Por meio da analise
doutrindria qualitativa que combina a pesquisa juridica comparada com
o estudo de casos paradigmaticos, examinam-se 0s marcos normativos
do Regulamento Geral de Prote¢do de Dados (GDPR), do Regulamento
Europeu de Inteligéncia Artificial (AI Act), do Regulamento Relativo ao
Espaco Europeu de Dados de Satude (EEDS), da Convengao de Oviedo e
dos desenvolvimentos regulatérios comparados.

Esta pesquisa evidencia deficiéncias normativas cruciais: a auséncia
de consideracao especifica dos efeitos familiares, a falta de marcos
temporais adaptativos para as predicdes genOmicas e a caréncia de
principios para gerir a incerteza cientifica inerente. Diante disso, propde-se
a «explicabilidade genomica diferenciada» como uma nova categoria
juridica que incorpora a contextualizagdo familiar, a temporalidade
adaptativa, a gestdo explicita da incerteza e a proporcionalidade distintiva.
As constatacOes ressaltam a imperiosa necessidade de estabelecer marcos
regulatorios especificos que harmonizem a salvaguarda dos direitos
fundamentais com o avango cientifico.

Palavras-chave: inteligéncia artificial genomica; explicabilidade
algoritmica; protecdo de dados genéticos; decisdes automatizadas
gendmicas; transparéncia algoritmica; direito da tecnologia.
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1. INTRODUCCION

La inteligencia artificial aplicada a gendémica constituye una revolucién
en la capacidad predictiva de predisposiciones patoldgicas y en la jus-
tificacion de decisiones clinicas. Los algoritmos de machine learning
procesan volumenes masivos de informacién genética generando pre-
dicciones que condicionan el acceso a coberturas aseguradoras, oportu-
nidades laborales y terapias médicas.

Esta capacidad predictiva contrasta radicalmente con la opaci-
dad inherente a los procesos decisorios algoritmicos. Los algoritmos de
aprendizaje profundo empleados en genémica funcionan como «cajas
negras» que, pese a su precision, no proporcionan explicaciones com-
prensibles (Rudin, 2019). Esta opacidad adquiere dimensiones criticas
por la naturaleza intima, inalterable y hereditaria de los datos genéticos
(Quinn et al., 2021).

La tension entre capacidad predictiva y transparencia algoritmica
se intensifica en gendmica porque las decisiones automatizadas afectan
no solo al individuo analizado, sino a parientes que comparten infor-
macidn genética; los sistemas perpettian sesgos historicos, con bases de
datos sesgadas hacia poblaciones europeas (86.3 %) (Sirugo et al., 2019),
lo que resulta en predicciones menos precisas para grupos minoritarios
(Martin et al., 2019); y la naturaleza predictiva a largo plazo introduce
marcos temporales complejos que los sistemas juridicos actuales no con-
templan adecuadamente.

En el contexto latinoamericano, la diversidad genética de poblacio-
nes amerindias, mestizas y afrodescendientes permanece subrepresen-
tada en repositorios globales de datos, generando riesgo de predicciones
sistematicamente imprecisas. La carencia de marcos normativos espe-
cificos sobre transparencia algoritmica puede consolidar una asimetria
estructural entre desarrollo tecnoldgico y salvaguarda de garantias fun-
damentales.

En este sentido, la pregunta de investigacion que guia este trabajo
es: sen qué medida los marcos juridicos actuales garantizan el dere-
cho a la explicabilidad en decisiones automatizadas genémicas, y qué
elementos normativos requiere un régimen de «explicabilidad gendmica
diferenciada»?
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El objetivo general consiste en examinar criticamente los marcos
regulatorios vigentes, evidenciar sus deficiencias estructurales y desarro-
llar componentes normativos para un sistema de «explicabilidad gend-
mica diferenciada». Los objetivos especificos incluyen: sistematizar
marcos normativos aplicables, identificar vacios normativos criticos
mediante casos paradigmaticos, y desarrollar fundamentos conceptua-
les para estandares especificos de explicabilidad gendmica.

La investigaciéon adopta un enfoque cualitativo de analisis doctri-
nal que integra investigacion juridica comparada con analisis de casos
paradigmaticos, y se estructura en tres ejes: descriptivo (sistematizacion
normativa), critico-analitico (evaluacién de adecuacion) y propositivo
(desarrollo de estandares especificos).

Finalmente, el articulo se organiza en cinco secciones: el analisis
comparado de los marcos regulatorios vigentes en torno a la explicabi-
lidad gendmica diferenciada; el estudio de casos paradigmaticos y sus
lecciones juridicas; los fundamentos conceptuales para futuros desarro-
llos normativos; los desafios y las limitaciones identificados; y las con-
clusiones.

2. HACIA UNA «EXPLICABILIDAD GENOMICA DIFERENCIADA»

La singularidad de los datos genéticos, caracterizados por su naturaleza
hereditaria, inalterable, predictiva y socialmente sensible, requiere un
tratamiento juridico diferenciado que reconozca tanto la complejidad
cientifica como las implicaciones éticas especificas. Esta seccion realiza
un analisis critico de los marcos normativos vigentes con el objetivo de
identificar fortalezas utilizables y vacios criticos que faciliten la creacién
de un sistema de «explicabilidad genémica diferenciada».

2.1. Fundamentos conceptuales de la explicabilidad algoritmica en
el contexto genémico

El desarrollo de un régimen especifico para inteligencia artificial gend-
mica demanda distinguir diferencias sustanciales entre fundamentacién
juridica y explicacion técnica. Kaminski y Malgieri (2021) distinguen la
transparencia habilitadora de derechos (rights-enabling), que proporciona
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explicaciones comprensibles a personas afectadas, de la transparencia
técnica y protectiva, para comprension causal del funcionamiento sis-
témico. En ordenamientos donde el principio de motivacion exige fun-
damentacion comprensible —como el articulo 139.5 de la Constitucion
Politica del Peru—, esta distincion adquiere dimensiones constitucio-
nales especificas.

Los datos genéticos justifican un tratamiento diferenciado porque
presentan cuatro caracteristicas fundamentales: (i) caracter hereditario
y familiar, que afecta no solo al sujeto analizado, sino a parientes con
informacién genética similar; (ii) estabilidad genética relativa, pues si
bien el genoma permanece estable en su mayor parte a lo largo de la vida
del individuo, no es estrictamente inmutable (se producen mutaciones
somaticas y epimutaciones); (iii) predictibilidad temporal, lo cual genera
predicciones sobre condiciones futuras que pueden manifestarse déca-
das después; y (iv) sensibilidad social, con potencial discriminatorio
histéricamente documentado.

Se plantea la expresion «explicabilidad genémica diferenciada»
como la garantia de acceder a informacion inteligible sobre mecanismos
decisorios, elementos determinantes y consecuencias de resoluciones
automatizadas fundamentadas en evaluacién genética predictiva, que
integran: (i) contextualizacién familiar, (ii) temporalidad predictiva,
(iii) explicitacion de incertidumbre, y (iv) proporcionalidad adaptativa.

2.2. EL régimen europeo del GDPR: proteccion reforgada insuficiente
para genémica

El Reglamento (UE) 2016/679 del Parlamento Europeo y del Consejo, de
27 de abril de 2016, relativo a la proteccion de las personas fisicas en lo
que respecta al tratamiento de datos personales y a la libre circulacién
de estos datos —Reglamento General de Proteccién de Datos (en ade-
lante, GDPR)— constituye el referente paradigmatico para proteccioén
de datos genéticos, con influencia creciente en legislaciones latinoame-
ricanas. El articulo 22 establece el derecho a no estar sujeto a decisiones
basadas inicamente en tratamiento automatizado con efectos juridicos
significativos. En contraste, Wachter et al. (2017) demuestran que el
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GDPR no establece un «derecho a la explicacién» comprehensivo, sino
unicamente derecho a recibir «informacion significativa sobre la 16gica
implicada» (arts. 13-15). Esta formulacion genérica resulta inadecuada
para el contexto gendmico, donde la complejidad cientifica requiere
niveles de explicacidn cualitativamente diferentes’.

De otro lado, el articulo 22.4 establece una proteccion reforzada
para las categorias especiales del articulo 9 —incluyendo datos genéticos—
mediante remision, pero no define «medidas adecuadas» en contextos
de explicabilidad algoritmica (Bygrave, 2020; Malgieri, 2019), con lo cual
genera un vacio interpretativo critico. En este contexto, podriamos afir-
mar que el GDPR presenta algunas insuficiencias estructurales que se
manifiestan en tres dimensiones: primera, la ausencia de consideracion
de efectos familiares. El marco se construye sobre consentimiento indi-
vidual, sin contemplar qué decisiones automatizadas gendmicas pueden
revelar informacion sobre terceros no consentidores. Segunda, la falta de
reconocimiento de dimension temporal. EIl GDPR establece principios de
exactitud (art. 5.1.d), pero no contempla qué interpretaciones gendémicas
evolucionan constantemente. Una variante clasificada como «benigna»
puede reclasificarse como «patogénica» aflos después, sin mecanismos
claros de actualizacion. Y, finalmente, la ausencia de proteccion frente a
discriminacion genética sistémica. El GDPR prohibe la discriminacion
(considerando 71), pero no establece obligaciones especificas para miti-
gar sesgos en bases de datos no representativas, perpetuando asi la discri-
minacidn algoritmica estructural.

2.3. EL Al Act europeo: del modelo de proteccion de datos hacia la
regulacion por riesgos
Reconociendo las limitaciones del enfoque centrado exclusivamente

en proteccion de datos, el Reglamento (UE) 2024/1689 del Parlamento
Europeo y del Consejo, de 13 de junio de 2024, por el que se establecen

1 Reglamento (UE) 2016/679 del Parlamento Europeo y del Consejo, de 27 de
abril de 2016, relativo a la proteccion de las personas fisicas en lo que respecta al
tratamiento de datos personales y a la libre circulacion de estos datos (Reglamento
General de Proteccion de Datos).
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normas armonizadas en materia de inteligencia artificial (en adelante,
AT Act), adopta un paradigma complementario cuyo objeto es armonizar
el mercado interior (unidad del mercado interior de la Unién Europea),
pues establece normas para el desarrollo y el uso de la IA, y se basa en
una clasificacién de riesgos y obligaciones de transparencia diferenciadas
(Pizzetti et al., 2025). Este modelo introduce elementos que, al menos
tedricamente, podrian subsanar algunas deficiencias identificadas en el
GDPR respecto a la explicabilidad gendmica. Los sistemas de IA para
«evaluacion de riesgos y fijacién de precios en seguros de vida y salud»
se consideran de alto riesgo (anexo III, punto 5, letra c), aplicable a IA
gendmica en contextos aseguradores.

El articulo 13 exige que los sistemas de IA de alto riesgo vayan
acompanados de instrucciones de uso con «informacién concisa, com-
pleta, correcta y clara» sobre sus «caracteristicas, capacidades y limi-
taciones del funcionamiento», disposicion dirigida principalmente a los
responsables del despliegue, lo que para sistemas genémicos deberia
incluir limitaciones de prediccion genética, margenes de incertidumbre
y sesgos poblacionales.

Sin embargo, este reglamento presenta también algunas limitacio-
nes, como que la definicion de alto riesgo excluye aplicaciones en inves-
tigacién o empleo, lo que limita su alcance protector; o que los requisitos
permanezcan formulados en términos generales sin especificaciones
para particularidades gendmicas. No establece obligaciones de divul-
gar composicion poblacional de datos de entrenamiento ni limitaciones
predictivas para poblaciones subrepresentadas; asimismo, el marco no
contempla autoridades especializadas en genémica. El articulo 64 regula
la Oficina Europea de IA —establecida mediante Decision de la Comi-
sion— sin mandato especifico para estandares técnicos en explicabilidad
genomica; el articulo 70 regula la designaciéon de autoridades nacionales
competentes y puntos de contacto tinico.

2.4. EL Espacio Europeo de Datos de Salud: gobernanza digital de
datos gendmicos

El marco regulatorio europeo se complementa con el Reglamento (UE)
2025/327 del Parlamento Europeo y del Consejo, de 11 de febrero de
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2025, relativo al Espacio Europeo de Datos de Salud (en adelante, EEDS),
publicado en el Diario Oficial de la Unién Europea el 5 de marzo de 2025
y en vigor desde el 26 de marzo de 2025. Este instrumento introduce
una arquitectura juridica de gobernanza para el acceso, la portabilidad y
la reutilizacion de datos de salud electronicos —incluidos expresamente
los datos genéticos— en entornos digitales transfronterizos, por lo cual
constituye un complemento sectorial al GDPR y al Al Act, de especial
relevancia para los sistemas de IA gendmica. Su entrada en vigor marca
el inicio de una fase de transicion hacia la aplicacién plena de sus dis-
posiciones, cuya arquitectura de gobernanza incide directamente sobre
los contextos de tratamiento algoritmico de datos gendmicos analizados
en este trabajo.

En lo que respecta a la explicabilidad en IA gendmica, el Regla-
mento (UE) 2025/327 introduce tres desarrollos de particular interés.
Primero, refuerza el derecho de acceso de los titulares a sus propios datos
de salud electrénicos y su control efectivo sobre ellos, incluyendo datos
gendmicos procesados por sistemas algoritmicos; esta disposicidn for-
talece las condiciones materiales para el ejercicio del derecho a la expli-
cacion en entornos digitales integrados. Segundo, regula la reutilizacién
de datos de salud —categoria que abarca explicitamente los datos genéti-
cos— con fines de investigacion e innovacion; ambito donde los algorit-
mos genoémicos operan frecuentemente sin el nivel de escrutinio previsto
para dispositivos médicos. El Reglamento introduce condiciones de
acceso y transparencia sobre las finalidades del procesamiento secunda-
rio, incidiendo sobre la opacidad algoritmica estructural identificada en
las secciones precedentes. Tercero, establece mecanismos de gobernanza
para la infraestructura digital de datos de salud, cuya articulaciéon con
los requisitos de explicabilidad del GDPR (arts. 13-15y 22) y del AI Act
(art. 13) podria fundamentar estandares sectoriales especificos para
sistemas de IA gendmica, particularmente en lo relativo a los usos secun-
darios de informacién genémica en investigaciéon y en entornos asegu-
radores.

No obstante, el EEDS presenta limitaciones relevantes para los
propositos del presente analisis. El Reglamento no establece estandares
técnicos vinculantes sobre divulgacién de sesgos poblacionales en datos
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de entrenamiento, no contempla la dimensién hereditaria y relacional
de los datos genéticos, y no introduce obligaciones especificas de actua-
lizacion frente a la reclasificaciéon de variantes genéticas conforme
evoluciona el conocimiento cientifico. Su valor principal reside en la
construccion de una infraestructura digital de gobernanza sobre la que
podrian edificarse, en desarrollos normativos posteriores, los estaindares
especificos de explicabilidad genomica diferenciada propuestos en este
trabajo. En esa medida, el EEDS representa una oportunidad normativa
que los sistemas latinoamericanos, y en particular el peruano, podrian
considerar como referente en sus desarrollos regulatorios propios, en
articulacién con las bases constitucionales identificadas en la seccion 6.3.

2.5. Marcos internacionales: principios estructurales del Conuenio de
Oviedo

El Convenio para la Protecciéon de los Derechos Humanos y la Digni-
dad del Ser Humano con Respecto a las Aplicaciones de la Biologia y la
Medicina: Convenio sobre Derechos Humanos y Biomedicina, también
conocido como el Convenio de Oviedo (1997) constituye el instrumento
internacional juridicamente vinculante mads relevante en el dmbito de la
biomedicina, con efecto obligatorio para los Estados miembros del Con-
sejo de Europa que lo han ratificado, y establece principios fundamenta-
les para la regulacion de tecnologias emergentes de aplicacion general®.
El articulo 11 prohibe «toda forma de discriminacién de una per-
sona a causa de su patrimonio genético», aplicable a sistemas de IA geno-
mica. El articulo 12 establece que tests predictivos «solo podran efectuarse

2 El Convenio de Oviedo es un convenio del Consejo de Europa, organizacion
internacional distinta de la Unién Europea. El Consejo de Europa agrupa a cuarenta
y seis Estados miembros y tiene como misién la proteccién de los derechos
humanos, la democracia y el Estado de derecho; la Unién Europea, por su parte,
es una organizacion de integracién econdmica y politica que actualmente
agrupa a veintisiete Estados. EIl Convenio de Oviedo reconoce también el
derecho a no saber (art. 10.2), que podria verse vulnerado por sistemas de IA
que realizan diagnoésticos no solicitados. Asimismo, el articulo 10.3 especifica
que la informacién genética de una persona puede no ser secreta si afecta a sus
familiares, lo que introduce una dimensién colectiva en la privacidad genémica.
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con fines sanitarios», limitando significativamente su uso en contextos
aseguradores o laborales (Andorno, 2005).

La Declaracion Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos
Humanos —adoptada por la Conferencia General de la Unesco en 1997
(en adelante, Declaraciéon Unesco®)—, instrumento de soft law* carente
de fuerza juridica vinculante directa, pero dotado de destacada autori-
dad moral y politica en el ambito internacional, complementa este marco
prohibiendo discriminaciones «cuyo objeto o efecto» atente contra dere-
chos humanos, incluyendo sesgos algoritmicos no intencionales deriva-
dos de bases de datos no representativas.

Estos instrumentos establecen tres principios estructurales: la res-
triccion finalista del uso de informacidn genética a propdsitos sanitarios
legitimos; la prohibicién de discriminacién genética intencional y de
efecto; y la dignidad humana como limite a aplicaciones tecnoldgicas.

2.6. Lecciones de marcos normativos comparados

Estados Unidos: la Genetic Information Nondiscrimination Act de
2008 (GINA) establece proteccion contra discriminacion en seguros de
salud y empleo, pero excluye seguros de vida, discapacidad y cuidados
prolongados, con lo cual deja desprotegidos a sectores criticos (Suter,
2018).

Reino Unido: el Information Commissioner’s Office (ICO) establece
que el procesamiento de datos genéticos «requiere una Evaluacion de
Impacto de Proteccién de Datos (DPIA)» (ICO, 2021). Este enfoque de
autorregulacion supervisada presenta flexibilidad, pero carece de fuerza
normativa vinculante para establecer estandares minimos uniformes.

3 No debe confundirse con la Declaracién Universal sobre Bioética y Derechos
Humanos, adoptada por la Conferencia General de la Unesco el 19 de octubre de
2005, que es un instrumento diferente de alcance mas amplio sobre cuestiones
éticas en medicina y ciencias de la vida en general.

4 La Declaraciéon Universal sobre el Genoma Humano y los Derechos Humanos
(1997) es un documento de caracter simbdlico y no vinculante. A diferencia de
los tratados internacionales o convenios, no genera obligaciones juridicas directas
para los Estados, sino que expresa principios éticos de alcance orientador.
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América Latina: la tabla 1 sistematiza el desarrollo de algunos
marcos emergentes que revelan una oportunidad estratégica, puesto que
ninguna jurisdiccion ha desarrollado atin marcos comprehensivos para
la explicabilidad genémica diferenciada.

Tabla 1
Marcos latinoamericanos
Pais Marco Fortaleza Limitacion
Chile Ley Datos Personales 2024 + Primera legislacion Sin requisitos explicabilidad
Proyecto 1A con datos genéticos algoritmica
especificos
Argentina  Resolucion 161/2023 Agencia ~ Marco institucional Instrumentos soft law sin
de Acceso a la Informacién mas consolidado fuerza vinculante
Publica (AAIP)
Brasil Lei Geral de Protegdo de Dados Derecho explicito a Sin estandares técnicos
Pessoais (LGPD) 2020, art. 20 explicacién especificos
Colombia  Sentencia T-067/2025 Precedente Alcance limitado a
transparencia aplicaciones algoritmicas de
algoritmica entidades publicas
Pert Ley n.° 29733 + Reglamento Bases constitucionales DS 016-2024-JUS (nov. 2024):
Constitucion solidas primera inclusion expresa de

datos genéticos como sensibles

Peru dispone de regulacién desde 2013 mediante la Ley de Pro-
teccion de Datos Personales; su reglamento original fue sustituido en
2024 por el Decreto Supremo n.° 016-2024-JUS (Reglamento de la Ley
n.° 29733), el cual categoriza datos genéticos como «datos sensibles»
(art. II1.6) y «datos personales relacionados con salud» (art. IIL.5),
demanda consentimiento escrito reforzado (art. 8) y habilita evaluacio-
nes de impacto de caracter facultativo (art. 40).

2.7. Vacios normativos criticos identificados

El examen sistematico revela deficiencias estructurales fundamentales.
Primero, se constata carencia de definiciones juridicas precisas para
conceptos como «explicabilidad gendmica», «decisiéon automatizada
genética» o «discriminacion algoritmica genética», generando ambigiie-
dad interpretativa critica. En segundo lugar, la inexistencia de estanda-
res técnicos vinculantes sobre divulgacién de composicion poblacional
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de datos de entrenamiento, de comunicaciéon de margenes de error estra-
tificados por ancestria, o de explicacion de limitaciones temporales.

A esto se suma la ausencia de mecanismos de proteccién para
efectos familiares. Los marcos regulatorios se centran en la proteccion
individual sin contemplar que algunas predicciones algoritmicas pueden
perjudicar a familiares no consentientes. Y la falta de regulacién de
aspectos temporales de predicciones puede extenderse en décadas, sin
obligaciones de actualizaciéon conforme evoluciona el conocimiento
cientifico.

Finalmente, se advierte la carencia de autoridades con expertise
genomico especializado necesario para evaluar la adecuacion de explica-
ciones en sistemas complejos. Estos vacios demuestran que la proteccion
efectiva requiere desarrollar marcos conceptuales especificos que abor-
den las particularidades identificadas.

Los vacios normativos identificados no constituyen meras deficien-
cias tedricas, sino que generan consecuencias practicas documentables
en la implementacion real de sistemas de IA genémica. Para evidenciar
estas consecuencias y extraer lecciones aplicables a contextos regulato-
rios diversos, la siguiente seccion examina tres casos paradigmaticos que
ilustran como la ausencia de marcos especificos de explicabilidad afecta
tanto la proteccion de derechos fundamentales como la innovacién res-
ponsable.

3. ESTUDIO DE CASOS PARADIGMATICOS Y LECCIONES JURIDICAS

La seleccion de casos obedece a: (i) establecimiento de precedente
regulatorio vinculante; (ii) pertinencia genémica directa; (iii) influencia
en construccion de marcos de explicabilidad; y (iv) representatividad de
contextos diversos. Este criterio permite derivar ensefianzas aplicables
a sistemas juridicos en desarrollo con recursos institucionales y marcos
normativos variados.

3.1. Caso Paige Al: explicabilidad como requisito regulatorio en
diagndstico oncoldgico

En septiembre de 2021, la Food and Drug Administration de los Estados
Unidos (FDA) otorgd autorizacion a Paige Prostate, primer software de
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patologia basado en IA con requisitos especificos de explicabilidad algo-
ritmica (Business Wire, 2021), a fin de que analizara biopsias prostaticas
mediante redes neuronales profundas para identificar adenocarcinoma;
se establecié asi un precedente fundamental sobre estandares minimos
de transparencia en aplicaciones médicas gendmicas.

Sin embargo, pese a su precisién diagndstica, el sistema operaba
como «caja negra» sin informacién sobre caracteristicas histologicas
contribuyentes, ponderacién de marcadores, limitaciones para casos ati-
picos, o validacién en poblaciones diversas. Esto generaba problemas de
responsabilidad profesional y planteaba la siguiente interrogante sobre
cdmo ejercer supervision sin comprender el razonamiento algoritmico.

La FDA (2024) establecié que la informacién que genere riesgos
debe comunicarse a todos los interactuantes, lo que se tradujo en la obli-
gacion de brindar la documentacién comprehensiva sobre la arquitec-
tura, los datos de entrenamiento y las métricas estratificadas; de explicar
en tiempo real los mapas de activacidn y los niveles de confianza; y los
protocolos de supervisiéon humana cualificada especificando el uso de
un sistema de IA como herramienta de soporte. El analisis del caso llevd
a tres constataciones basicas; en primer término, que la explicabilidad
técnica es necesaria pero insuficiente. Los mapas de activacion propor-
cionan transparencia para expertos, mas no resuelven la comunicacién
con pacientes. En gendmica, la divulgacion de ponderaciones de varian-
tes no constituye explicaciéon comprensible para los no especialistas.

En segundo término, la validacion poblacional debe ser explicita y
estratificada. La FDA exigi6 una demostracion de rendimiento en pobla-
ciones diversas, dada la existencia de sesgos hacia poblaciones europeas
en bases de datos gendmicas.

Adicionalmente, la supervision humana cualificada es insustituible.
En gendmica predictiva, los algoritmos de riesgo poligénico no podrian
fundamentar decisiones sin intervencidn de genetistas certificados. Esto
muestra que la autorizaciéon de la FDA se limita a dispositivos médicos
comercializados, sin alcanzar algoritmos gendmicos en investigacion,
contextos aseguradores o aplicaciones directas al consumidor, lo cual
genera fragmentacion regulatoria.
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El caso Paige Al ilustrd las tensiones de explicabilidad en el con-
texto de diagnostico clinico individual con supervision médica directa.
Sin embargo, la explicabilidad genémica enfrenta otras complejidades
cuando se trata de predicciones basadas en riesgos poligénicos que afec-
tan a poblaciones enteras. El siguiente caso examina estas dimensiones
poblacionales y la gestion de incertidumbre inherente.

3.2. Caso eMERGE: complejidad de explicabilidad en riesgos
poligénicos clinicos

La red eMERGE implement6 un sistema para comunicacion de evalua-
ciones de riesgo genémico fundamentadas en polygenic risk scores (PRS)
aplicado a 25000 participantes de ancestrias diversas (Lennon et al., 2024).
Los PRS agregan efectos de numerosas variantes para predecir predis-
posiciones a enfermedades complejas, generando predicciones probabi-
listicas emergentes que no pueden descomponerse en factores causales
comprensibles.

El sistema de IA operaba con limitaciones criticas donde el perso-
nal clinico y los pacientes recibian puntajes numéricos sin informacién
sobre variantes contribuyentes, ponderaciones, poblaciones de entrena-
miento, validacion en grupos diversos, o limitaciones para ancestrias no
europeas. Al respecto, Martin et al. (2017) documentan que la historia
demografica impacta en la prediccién, lo que resulta en puntajes siste-
maticamente menos precisos para la ascendencia no europea y genera
una discriminacidn algoritmica que compromete los principios de no
discriminacion establecidos en el articulo 11 del Convenio de Oviedo
—vinculante para sus Estados parte— y los estandares analogos de la
Declaracion Unesco.

Las agencias reguladoras establecieron que los PRS necesitaban
marcos de transparencia especificos debido a su complejidad algoritmica
y su influencia en las decisiones clinicas. Entonces, si la FDA desea
proporcionar informacién completa para algoritmos poligénicos, debe
solicitar el codigo correspondiente, que incluya los riesgos pre-test de
enfermedad derivados de combinaciones de edad, sexo, etnicidad y
otros predictores pertinentes.
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Mientras que los casos Paige y eMERGE se desarrollaron prima-
riamente en contextos clinicos y de investigacion bajo marcos regulato-
rios especificos, en el caso Illumina/GRAIL se introducen dimensiones
adicionales relacionadas con concentracion de mercado, acceso equita-
tivo a tecnologias gendmicas de deteccidn y el papel de autoridades de
competencia en la supervisidon de transparencia algoritmica. El siguiente
caso nos demuestra cdmo la explicabilidad algoritmica se entrelaza con
consideraciones antimonopolio y de salud publica.

3.3. Caso Illumina/GRAIL: transparencia algoritmica en deteccion
multicancer

El caso Illumina/GRAIL representa un precedente significativo para requi-
sitos de transparencia algoritmica en sistemas gendmicos de deteccion
oncoldgica. La Federal Trade Commission (FT'C) present6 una denuncia
administrativa con objetivo de bloquear la adquisicién de $7.1 billones
por Illumina de GRAIL, compaiiia desarrolladora de pruebas de deteccién
temprana multicancer mediante secuenciaciéon de ADN (FTC, 2024). A
pesar de que el caso se centrd en asuntos vinculados al antimonopolio, se
instauraron precedentes fundamentales para la divulgaciéon de algorit-
mos gendmicos empleados en un diagndstico clinico.

GRAIL desarroll6 el test Galleri, sistema algoritmico identificador
de hasta cincuenta tipos de cancer en pacientes asintomaticos, y es actual-
mente la Ginica compania que produce una prueba efectiva multioncolo-
gica a este nivel. Sin embargo, operaba con limitaciones de transparencia:
clinicos y pacientes recibian resultados sin informaciéon comprensible
sobre algoritmos especificos procesadores de datos, entrenamiento de
modelos, bases de datos de calibracién, validacién de rendimiento, ni
limitaciones predictivas para neoplasias raras o poblaciones subrepre-
sentadas.

En respuesta, surgieron inquietudes sistematicas acerca de la ausen-
cia de transparencia en algoritmos gendémicos comerciales criticos para
la salud. La FTC sostuvo que (i) la concentracién vertical podria limitar
la innovacién en algoritmos de detecciéon mds explicables y accesibles;
y que (ii) la fusiéon «amenaza con sofocar la competencia en curso en la
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carrera para desarrollar y comercializar pruebas de deteccién temprana
de multiples canceres» (Manalac, 2023).

La situacién sugiere que los futuros algoritmos gendémicos de
identificacién de enfermedades deben exhibir no solo precisiéon en el
diagndstico, sino también accesibilidad a un nivel competitivo y trans-
parencia en términos algoritmicos para prevenir la formacién de mono-
polios que limiten la innovacién hacia sistemas mas comprensibles.

3.4. Patrones juridicos recurrentes: sintesis transversal

3.4.1. Tension estructural: complejidad algoritmica versus
comprensibilidad juridica

Los casos revisados evidencian una problemadtica clara, en primer lugar,
la precision predictiva Optima requiere algoritmos complejos que inte-
gran millones de variables; y, en segundo lugar, la legitimidad juridica
demanda comprensibilidad para lograr una supervision efectiva. Esto
nos lleva a preguntarnos ;hasta qué punto podemos aceptar decisiones
precisas, pero incomprensibles, frente a decisiones comprensibles, pero
menos precisas? Un PRS con primas de seguros que integran dos millo-
nes de variantes puede ser estadisticamente 6ptimo, pero juridicamente
ilegitimo si los asegurados no pueden comprender ni impugnar sus
fundamentos.

3.4.2. Sesgos poblacionales y discriminacion algoritmica por efecto

Los PRS muestran una reduccion del 20-80 % en precision para pobla-
ciones africanas, asidticas o latinoamericanas mestizas (Lennon et al.,
2024). Esta disparidad estructural constituye discriminacion algoritmica
por efecto —prohibida por la Declaracion Unesco de 1997 en su articulo
6—, lo cual requiere del sustento a través de una documentacion de la
composicion poblacional, de la validacion del rendimiento en poblacio-
nes diversas, y de la comunicacion de las limitaciones de forma clara, asi
como de la implementacién de medidas correctivas.

La diversidad genética con contribuciones amerindias, europeas
y africanas vuelve a las poblaciones latinoamericanas particularmente
vulnerables. Los PRS desarrollados con datos europeos generarian
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predicciones imprecisas para la poblacion mestiza, lo cual constituiria
una suerte de discriminacidn estructural.

3.4.3. Ausencia de marcos temporales adaptativos

Las predicciones genémicas operan en décadas. Un PRS que estime el
riesgo de Alzheimer puede predecir que la condicién podria manifes-
tarse 30-40 anos después, periodo donde el conocimiento cientifico
evolucionaria sustancialmente. En tal sentido, los marcos actuales no
contemplan la adopciéon de obligaciones de actualizacién temporal;
ni los mecanismos de notificacion sobre reclasificaciones; ni tampoco
los protocolos de revision cuando cambia la base cientifica. A modo
de ejemplo hipotético ilustrativo de esta problematica, supongase que
una aseguradora deniega la cobertura en 2020 basandose en un PRS y
clasificindolo como variante de «alto riesgo»®. La investigacion publicada
en 2024 reclasificé la variante como de «riesgo moderado». Esta situacion
plantea una serie de cuestionamientos: ;tiene el asegurado un derecho a
revision? ; Tiene la aseguradora una obligacién de monitoreo activo? Los
marcos actuales no proporcionan respuestas.

3.4.4. Indeterminacion en superuvision humana cualificada

Los casos revisados revelan que la supervision humana funciona como
una salvaguarda esencial. Sin embargo, persiste la indeterminacién acerca
de lo que constituye supervision «cualificada»; ello deja sin respuesta
algunos cuestionamientos como los siguientes: ;qué formacion en IA
necesitan los patologos para una supervision efectiva?, ;cuantos genetis-
tas comprenden las bases metodologicas GWAS o los modelos bayesia-
nos de los sistemas que validan? Esta indeterminacion genera problemas
de responsabilidad cuando las decisiones resultan erréneas o fracasan.

El analisis transversal de problemas juridicos repetitivos revela
patrones consistentes que trascienden contextos regulatorios especificos y
evidencian la necesidad de articular principios doctrinales generales que
puedan orientar desarrollos normativos futuros, independientemente de
las particularidades jurisdiccionales.

5 Caso documentado en Botkin (2016).
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3.5. Principios doctrinales emergentes
Este analisis sustenta la formulacidn de cinco principios bésicos:

a) Proporcionalidad diferenciada segun impacto. La exigibilidad de
decisiones algoritmicas debe establecerse en correlacién con la gra-
vedad de las consecuencias. Las decisiones con efectos irreversibles
sobre la integridad fisica (mastectomia preventiva BRCA) requieren
de una explicabilidad reforzada respecto de intervenciones reversibles
(screening adicional).

b) Divulgacién obligatoria de sesgos poblacionales. Los desarrolla-
dores tienen la obligacion de revelar la composicion poblacional de
datos de entrenamiento y las limitaciones predictivas derivadas. Las
férmulas divulgativas deben ser cuantitativas: «este PRS fue entrenado
con 92 % de datos europeos; precision para latinoamericanos mestizos
puede ser 30-60 % inferior».

¢) Contextualizacion temporal explicita. Las explicaciones deben incluir
marcos temporales de predicciones, el caracter evolutivo del conoci-
miento cientifico, los limites de validez temporal del modelo y meca-
nismos de actualizacion. La explicabilidad es un proceso continuo, no
un evento unico.

d) Explicabilidad estratificada por destinatario. Los sistemas deben
proporcionar explicaciones adaptadas a diferentes niveles de expertise:
pacientes, clinicos, investigadores, reguladores. La informacién debe
estar centrada en impacto vital para los pacientes, una fundamentacién
cientifico-clinica para profesionales, detalle metodologico para inves-
tigadores, y la trazabilidad completa para autoridades.

e) Supervision humana cualificada obligatoria en alto riesgo. En los
contextos criticos, los sistemas algoritmicos deben disefiarse como
herramientas de soporte, no una decision automatizada completa. La
supervision debe ejercerse por profesionales con formacion gendmica,
comprension de limitaciones algoritmicas, capacidad evaluativa y
autoridad para anular recomendaciones.
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4. FUNDAMENTOS CONCEPTUALES PARA DESARROLLOS
NORMATIVOS FUTUROS

El examen sistematico de marcos regulatorios vigentes y el analisis de
casos paradigmaticos evidencian la necesidad de desarrollar fundamen-
tos conceptuales especificos que orienten la elaboracién de marcos
normativos para explicabilidad en IA gendmica, equilibrando: (i) rigor
cientifico, (ii) viabilidad juridica, y (iii) adaptabilidad regional. Las pro-
puestas desarrolladas buscan proporcionar herramientas que guien a
legisladores considerando particularidades de sistemas latinoamericanos
con recursos institucionales variados.

4.1. Taxonomia de decisiones automatizadas gendmicas: marco
tridimensional

Siguiendo a Barocas et al. (2019), los sistemas algoritmicos demandan
marcos clasificatorios especificos para comprension de riesgos particu-
lares. La taxonomia desarrollada opera en tres dimensiones interdepen-
dientes, lo cual genera una matriz operativa para actores juridicos con
flexibilidad adaptativa regional.

Tabla 2
Taxonomia tridimensional de decisiones automatigadas genémicas

Nivel de riesgo Sector Tipo de prediccion Requisitos explicabilidad
ALTO Salud Diagnéstica Explicacién técnica completa +
Enfermedades monogénicas (diagnostico,  (variantes causales  supervision obligatoria por
graves, intervenciones oncologia) alta penetrancia) genetista +
irreversibles, andlisis en divulgacién validacion +
menores incertidumbre cuantificada
MEDIO Seguros Predictiva corto- Explicacion sustancial +
Enfermedades (salud), medio plazo (PRS divulgacion sesgos
multifactoriales, empleo 5-20 afos) poblacionales +
farmacogendmica, estudios  (screening supervision recomendada +
portadores especifico) limitaciones temporales
BAJO Investigacién,  Predictiva largo Explicacion bésica +
Andlisis ancestrales, consumidor plazo (>20 anos o transparencia limitaciones +
genealogia, rasgos no directo vida completa) consentimiento estandar
médicos (ancestria)
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El despliegue de sistemas predictivos genémicos demanda analisis
diferenciado segun el sector aplicativo. En el ambito clinico, donde reso-
luciones algoritmicas afectan directamente la vida y la salud de personas,
rige un estandar reforzado de explicabilidad: toda prediccion diagnds-
tica o recomendacion terapéutica demanda transparencia algoritmica
completa, dada la trascendencia médica de sus consecuencias (European
Data Protection Board [EDPB], 2018).

El ambito asegurador enfrenta restricciones adicionales: el articulo
12 del Convenio de Oviedo circunscribe los analisis predictivos gené-
ticos exclusivamente a finalidades sanitarias, lo que limita considera-
blemente su utilizacion legitima en procesos de valoracion actuarial o
seleccion de riesgos.

Las relaciones de empleo presentan prohibiciones especificas: GINA
impide a los empleadores solicitar o utilizar informacién genética de
trabajadores. Este veto debe extenderse, por interpretacion teleoldgica,
a sistemas de decisién automatizada que, sin acceder directamente a
genomas, procesen informacidn correlacionada o inferencias genéticas
indirectas.

4.2. Marco de cinco principios estructurales para explicabilidad
genomica diferenciada

4.2.1. Principio de contextualizacion familiar

Los datos gendmicos exceden el ambito individual e impactan a fami-
liares con informacién genética compartida (Burke et al., 2013). Por
ejemplo, cuando un algoritmo detecta una variante BRCA1 patogéni-
ca, la explicacion debe incluir la probabilidad del 50 % de herencia en
hijos/as; el riesgo del 72 % acumulativo de cancer de mama en porta-
doras (Kuchenbaecker et al., 2017); y el riesgo incrementado en varo-
nes portadores. Esta contextualizacion faculta a las personas para ejercer
decisiones auténomas e informadas sobre la comunicacién de hallazgos
genéticos a sus familiares. En el contexto latinoamericano, en donde los
marcos constitucionales protegen a la familia (como ocurre, por ejemplo,
con el articulo 4 de la Constitucion peruana), la explicabilidad debe
contemplar efectos en grupos familiares vulnerables.
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4.2.2. Principio de transparencia temporal

Las predicciones genémicas no operan sobre horizontes temporales
uniformes ni estaticos, dado que el significado clinico de las variantes
genéticas se modifica continuamente conforme avanza la investigacion
cientifica (Green et al., 2020; Khoury et al,, 2013). Esta caracteristica
exige que, por ejemplo, un score poligénico que estime susceptibilidad
a enfermedad de Alzheimer incorpore delimitacion temporal precisa
(«riesgo acumulado entre los 65 y 85 afios»), advertencia sobre provisio-
nalidad («esta interpretacion puede experimentar revisiones sustancia-
les en 10-20 afios»), explicitacion de limites predictivos («este score NO
determina el momento de manifestacion sintomatica»), e identificacion
de factores ambientales modificables, como nivel educativo, patrones ali-
mentarios y actividad fisica. Esta complejidad temporal obliga a que los
marcos regulatorios instituyan obligaciones de actualizaciéon periddica
cuando emerja nueva evidencia cientifica que modifique la interpreta-
cién de variantes o la validez de los modelos predictivos.

4.2.3. Principio de incertidumbre explicita

La comunicacién efectiva de la incertidumbre constituye un requisito
esencial para la explicabilidad algoritmica en gendémica (MacArthur
et al., 2014; Wand et al.,, 2021). Un PRS orientado a estimar riesgo de
enfermedad coronaria debe transparentar, como minimo, cuatro dimen-
siones de incertidumbre: la algoritmica, expresada cuantitativamente
mediante intervalos de confianza («precision 68 %, IC 95 %: 64-72 %»); la
cientifica, vinculada al estado provisional del conocimiento («basado en
147 variantes identificadas mediante GWAS hasta 2024; el descubri-
miento de nuevas variantes podria modificar esta estimacidn»); la bio-
légica, referida a la variabilidad individual no capturada por el modelo
(«individuos con PRS idénticos pueden presentar trayectorias clinicas
diferentes debido a factores ambientales, modificaciones epigenéticas y
variantes raras no incluidas»); y la derivada de sesgos poblacionales en
los datos de entrenamiento («desarrollado con datos 89 % europeos; la
precision para poblaciones latinoamericanas mestizas puede experimen-
tar reduccion del 30-50 %»).
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4.2.4. Principio de proporcionalidad adaptativa

La profundidad explicativa debe modularse segtn la severidad de las
consecuencias de cada prediccion gendmica (Bunnik et al., 2013; Miller
et al., 2017). En pruebas de alto riesgo como Huntington, se requiere
explicacion técnica completa que abarque metodologia de secuencia-
cidén, validacion independiente, consejeria genética obligatoria, discu-
sién de implicaciones familiares y opciones reproductivas. Para riesgos
medios como PRS de diabetes, la explicacion debe incluir factores gené-
ticos principales, riesgo relativo y absoluto con intervalos de confianza,
factores modificables y limitaciones por ancestria. En andlisis de bajo
riesgo como ancestria genética, basta una explicacion basica de meto-
dologia, transparencia sobre limitaciones y advertencia sobre implica-
ciones sociales.

4.2.5. Principio de comprensibilidad especializada

La explicabilidad efectiva exige adaptar el contenido y el formato infor-
mativo a las necesidades especificas de cada audiencia. Los pacientes
requieren lenguaje no técnico, analogias comprensibles, visualizaciones
claras, informacion accionable y recursos de apoyo. Los clinicos no gene-
tistas necesitan resimenes orientados a decisiones, referencias a guias
clinicas, interpretaciéon segun criterios ACMG y recomendaciones de
screening. Los genetistas clinicos demandan metodologia técnica com-
pleta, identificacion precisa de variantes, clasificacion ACMG/AMP vy
evidencia funcional y poblacional. Los investigadores precisan acceso al
codigo algoritmico, especificaciones de datos de entrenamiento y vali-
dacion, protocolos de control de calidad y analisis de sensibilidad. Las
autoridades regulatorias requieren evaluacién de equidad algoritmica,
analisis de impacto diferencial entre poblaciones, protocolos formaliza-
dos de actualizacion y mecanismos de vigilancia posimplementacion.
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4.3. Componentes normativos fundamentales para marco
regulatorio especifico

Los principios requieren traduccion en elementos normativos concretos:

4.3.1. Definiciones legales precisas

«Decision automatizada genémica». Decision mediante procesamiento
algoritmico de datos genéticos con efectos juridicos significativos o
que afecta al interesado o a familiares bioldgicos.

«Explicabilidad gendémica diferenciada». Derecho a informacién com-
prensible sobre proceso decisorio, factores determinantes, limitacio-
nes cientificas, sesgos poblacionales e implicaciones familiares.
«Discriminacién algoritmica genética». Trato diferenciado perjudicial
por procesamiento algoritmico sin justificacién objetiva, incluyendo
discriminacion por efecto derivada de sesgos poblacionales.

4.3.2. Obligaciones diferenciadas por nivel de riesgo

Alto riesgo. Evaluacion de impacto obligatoria, supervisién humana
cualificada obligatoria, auditoria técnica independiente, registro publico,
monitoreo continuo.

Medio riesgo. Evaluacion de impacto simplificada, supervision humana
recomendada, documentacion técnica disponible, notificacion a auto-
ridad.

Bajo riesgo. Transparencia basica, consentimiento informado estandar,
derecho de acceso a informacion.

4.3.3. Procedimientos de impugnacion y reparacion

Derecho a revision humana cualificada, acceso a una segunda opinién

independiente, procedimientos expeditos para casos urgentes, mecanis-

mos de reparacion efectiva considerando irreversibilidad de decisiones,

inversion de carga probatoria en discriminacion presunta.

4.3.4. Marco institucional de supervision

Para sistemas latinoamericanos: comision técnica interdisciplinaria en

autoridad de datos existente; consejo asesor con genetistas, bioeticistas,
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juristas y organizaciones de pacientes; coordinaciéon con autoridades
sanitarias; mecanismos de cooperacion regional.

5. DESAFiOS Y LIMITACIONES IDENTIFICADOS

Los fundamentos conceptuales propuestos —taxonomia tridimensional,
cinco principios rectores y elementos normativos esenciales— configu-
ran un marco coherente para la explicabilidad genémica diferenciada.
Sin embargo, su viabilidad practica enfrenta desafios complejos en
dimensiones técnicas, juridicas, institucionales y evolutivas, lo que
genera tensiones que demandan decisiones normativas sobre trade-offs
inevitables.

Para sistemas latinoamericanos, estos desafios vinculan recursos
limitados con marcos constitucionales que priorizan derechos funda-
mentales, pero operan con restricciones presupuestarias. El reconoci-
miento de estas limitaciones no impide el desarrollo regulatorio, sino que
fundamenta estrategias realistas y sostenibles.

5.1. Tensiones juridicas fundamentales sin solucion técnica perfecta

5.1.1. Trade-off estructural: precision algoritmica versus
transparencia

Se presenta una correlacidon inversa ineludible entre complejidad algorit-
mica e interpretabilidad. Rudin et al. (2020) demuestran que arquitectu-
ras complejas (redes neuronales) alcanzan mayor precision sacrificando
transparencia, mientras modelos interpretables (regresion logistica) faci-
litan comprension, pero exhiben rendimiento inferior. En su investiga-
cidn, los autores Caruana et al. (2015) demostraron empiricamente este
fendmeno en contextos médicos.

En gendmica, la tensidn es critica; la prediccidn precisa de riesgos
poligénicos, requiere integrar millones de variantes en relaciones no
lineales, donde las redes neuronales sobresalen, pero carecen de interpre-
tabilidad (Novakovsky et al., 2023). Simplificar para mejorar la interpre-
tabilidad implica una pérdida de precision predictiva.
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Los marcos regulatorios deben decidir explicitamente sobre este
trade-off. ;Hasta qué punto se puede sacrificar la precision —poten-
cialmente salvadora de vidas— por la transparencia? Para decisiones
médicas irreversibles, podria pensarse en adoptar modelos interpretables,
aunque menos precisos. Para un screening poblacional con consecuen-
cias graves de falsos negativos, podria justificarse una mayor opacidad
compensada con supervision humana. En los sistemas de salud publica
con recursos limitados, la presion por maximizar precision con presu-
puestos restringidos puede generar incentivos perversos hacia sistemas
opacos, pero baratos, sin inversion en supervision especializada.

5.1.2. Tension entre divulgacion algoritmica y propiedad intelectual

Los desarrolladores enfrentan la disyuntiva entre divulgacién necesaria
para la explicabilidad y la proteccion de secretos comerciales. Al respecto,
Selbst (2018) ha analizado la problematica que se presenta cuando la
transparencia completa compromete ventajas competitivas. En el sector
de la gendmica, este conflicto se intensifica debido al uso de algoritmos
evolutivos que requieren actualizacion continua con nueva evidencia
cientifica, lo que implica inversiones recurrentes que las empresas buscan
proteger mediante estrategias de opacidad.

Este contexto nos plantea una interrogante fundamental acerca de
shasta qué punto la proteccién comercial justifica la opacidad en siste-
mas con efectos juridicos sobre derechos fundamentales? Al respecto,
la Sentencia T-067/2025 colombiana reconocié que la transparencia es
un derecho fundamental en aplicaciones gubernamentales, pero no se
pronuncio6 sobre esta misma problematica en los contextos comerciales
privados.

Un modelo de divulgacion estratificada resultaria mas adecuado,
y se establecerian tres niveles diferenciados: (i) divulgacién completa
a las autoridades reguladoras bajo compromisos de confidencialidad;
(ii) divulgacion sustancial a los profesionales encargados de la supervision
clinica; y (iii) divulgaciéon simplificada y comprensible para las personas
afectadas. Este esquema permitiria preservar la proteccién comercial
razonable sin comprometer la supervision efectiva del sistema.
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5.2. Limitaciones técnicas con implicancias juridicas directas

5.2.1. Opacidad inherente a arquitecturas de deep learning

Las redes neuronales profundas que sobresalen en tareas gendmicas
presentan opacidad inherente ineliminable sin sacrificar la capacidad
predictiva. Al respecto, Talukder et al. (2021) sefialan que «las DNNs son
desafiadas por su naturaleza de caja negra» pese a su precision.

Esta limitacion genera problemas de responsabilidad. Cuando una
DNN clasifica incorrectamente una variante patogénica como benigna,
retrasando el diagndstico, ;quién es responsable si nadie puede trazar
como el sistema llegd a esa conclusion? Técnicas post-hoc como SHAP
o LIME proporcionan aproximaciones con limitaciones: (i) son aproxi-
maciones, no representaciones exactas; (ii) técnicas diferentes generan
explicaciones contradictorias; (iii) pueden ser inestables con pequefias
variaciones (Novakovsky et al., 2023).

Los estandares de responsabilidad civil deberian adaptarse a con-
textos donde la causalidad algoritmica no puede determinarse con certeza,
justificando regimenes de responsabilidad objetiva para desarrolladores
de sistemas de alto riesgo.

5.2.2. Complejidad biolégica: penetrancia incompleta y expresividad
variable

La expresion genética opera sujeta a multiples factores ambientales y epi-
genéticos. Los autores Kingdom y Wright (2022) sefialan en su investi-
gacion que la penetrancia incompleta (portadores que nunca desarrollan
enfermedad) y la expresividad variable (severidad diferente en indivi-
duos) son ubicuos. Factores modificadores incluyen: edad, sexo, dieta,
medicamentos, actividad fisica, exposiciones, educacion, estatus socioe-
condmico, y modificadores genéticos —muchos desconocidos o imposi-
bles de modelar—. Incluso algoritmos perfectos generarian predicciones
probabilisticas con margenes sustanciales de incertidumbre.

Las explicaciones deberian comunicar explicitamente incertidum-
bres variadas que distingan: (i) incertidumbre algoritmica (limitaciones
del modelo); (ii) incertidumbre cientifica (limitaciones del conocimiento
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actual); y (iii) incertidumbre biolégica fundamental (variabilidad inhe-
rente). Los marcos actuales no diferencian estos tipos, lo que genera el
riesgo de interpretaciones deterministas cuando son probabilisticas,
viciando consentimiento informado.

5.3. Evolucion cientifica acelerada y obsolescencia regulatoria

El ritmo de descubrimientos gendémicos supera la capacidad de adapta-
cion juridica. Sobre este tema, los autores Goodwin et al. (2016) sefa-
laron que los costos de secuenciacion cayeron de $100 millones (2001)
a <$1000 (2024), acelerando dramaticamente descubrimientos. Por su
parte, los autores Green et al. (2020) precisaron que el 5-10 % de varian-
tes «patogénicas» son reclasificadas como «benignas» cuando se acumula
evidencia con implicancias para quienes tomaron decisiones basaindose
en interpretaciones iniciales posteriormente invalidadas.

Los marcos juridicos tradicionales operan con supuestos de estabi-
lidad; en genomica, este supuesto es invalido. Las regulaciones que con-
tienen o detallan técnicas concretas pueden quedar obsoletas en corto
tiempo. En este sentido, seria necesario desarrollar una estructura de
principios-estandares donde el basamento recaiga en (i) principios
fundamentales con cardcter estable; (ii) estandares técnicos mediante
instrumentos de soft law actualizables; y (iii) mecanismos de revisiéon
periddica obligatoria (cada 2-3 afos). Este enfoque —similar al de la
FDA— permite flexibilidad sin sacrificar seguridad juridica.

5.4. Desafios institucionales para sistemas juridicos en desarrollo

La implementacion efectiva requiere capacidades especializadas con
retos particulares para sistemas latinoamericanos, vinculados a recursos
presupuestarios y masa critica de profesionales. El primero de ellos recae
en la necesidad de una formacion interdisciplinaria. La supervision
requiere comprension de genética, machine learning, estudios GWAS,
sesgos en bases de datos, y marco juridico —combinaciéon extremada-
mente rara—. Desarrollar esta capacidad requiere inversion sustancial
en programas especializados costosos en contextos con presupuestos
limitados. La alternativa —equipos interdisciplinarios— requiere mar-
cos de coordinacién inexistentes.
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En segundo lugar, se presenta la necesidad de contar con autori-
dades que posean un expertise técnico. La evaluacion del cumplimiento
requiere capacidad de analizar cédigos, evaluar validacion, identificar
sesgos y verificar comunicaciones. Las autoridades de datos (tipicamente
juristas) carecen de expertise; pero también las autoridades sanitarias
pueden carecer de conocimiento en IA.

En tercer lugar, encontramos que los marcos desarrollados con
recursos abundantes (ej.: 4 niveles eMERGE) pueden ser inviables en
hospitales publicos latinoamericanos con personal y presiones extremas,
generando riesgo de regulaciones como «letra muerta». Esta realidad
nos lleva a sugerir el desarrollo de una estrategia de implementacion gra-
dual, sobre todo para sistemas con recursos limitados que podria orga-
nizarse as:

» FaseI (0-2 afios). Principios fundamentales en legislacion, crea-
cién de autoridad coordinadora (en autoridad de datos exis-
tente), capacitacion basica para operadores clave.

o Fase II (2-5 aios). Estandares técnicos mediante colaboracion
con universidades, implementacion de requisitos para alto riesgo
unicamente, registros publicos de algoritmos en uso clinico.

o FaseIII (5+ afos). Extension a medio riesgo, supervision proac-
tiva, evaluacion sistematica de efectividad.

Este enfoque reconoce limitaciones sin renunciar a protecciones
fundamentales, priorizando contextos de mayor impacto donde la expli-
cabilidad resulta critica.

6. CONCLUSIONES

6.1. Hallaggos principales y contribuciones conceptuales

Esta investigacion evidencia sistemdticamente que los actuales marcos
regulatorios —GDPR, AI Act, Reglamento (UE) 2025/327 (EEDS), Con-
venio de Oviedo, GINA, y marcos latinoamericanos— son estructural-
mente insuficientes para tratar las particularidades de la explicabilidad
en la inteligencia artificial genémica. Estos marcos fueron concebidos
con el objetivo de salvaguardar datos individuales convencionales o de
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inteligencia artificial general, sin tener en cuenta atributos relacionales,
temporales, probabilisticos y hereditarios de la informacién genémica.

Este trabajo desarrolla tres aportes conceptuales originales. Pri-
mero, la construccion de «explicabilidad genémica diferenciada» como
categoria juridica novedosa que integra: (i) contextualizacion familiar
(efectos hereditarios); (ii) temporalidad adaptativa (horizontes tempora-
les extendidos y evolucion cientifica); (iii) explicitacion de incertidumbre
(limitaciones cientificas y sesgos poblacionales); y (iv) proporcionalidad
adaptativa (intensidad segun impacto).

Adicionalmente, el desarrollo de una taxonomia tridimensional
que propone una categorizacion de decisiones automatizadas gendmicas
en funcion del impacto (bajo/medio/alto riesgo), segtn el sector (seguros/
empleo/salud/investigacion), y por tipo de prediccion (diagndstica/
predictiva corto-largo plazo), ofrece una base sistematica para la aplica-
cion diferenciada de requisitos regulatorios.

Por ultimo, la adopcién de cinco principios doctrinales funda-
mentales, tales como la proporcionalidad diferenciada segin impacto;
la divulgacién obligatoria de sesgos poblacionales; la contextualizacion
temporal explicita; la explicabilidad estratificada por audiencia; y la
supervision humana cualificada obligatoria en alto impacto. El analisis
de casos —Paige Al y eMERGE— confirma que la ausencia de marcos
especificos genera vacios criticos que afectan tanto la proteccion de dere-
chos como la innovacion responsable.

6.2. Vacios normativos criticos y urgencia regulatoria

La presente investigacion evidencia cinco deficiencias estructurales. Pri-
mero, carencia de definiciones juridicas precisas («explicabilidad geno-
mica», «decision automatizada genética», «discriminacion algoritmica
genética»), situacion que genera ambigiiedad, pues permite sistemas
opacos sin consecuencias juridicas. En segundo lugar, la inexistencia de
estandares técnicos vinculantes sobre divulgacion de composicion pobla-
cional de datos, de comunicacién de margenes de error estratificados
por ancestria, o de explicacion de limitaciones temporales. En tercer
lugar, la ausencia de mecanismos de proteccion para efectos familiares,
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con marcos anclados en paradigmas individualistas inadecuados para la
informacién genética compartida. En cuarto lugar, la falta de regulaciéon
de aspectos temporales sin obligaciones de actualizacién cuando evolu-
ciona el conocimiento cientifico ni protocolos de revisiéon cuando cambia
la base cientifica. Y, finalmente, la carencia de autoridades con expertise
genomico especializado para evaluar la adecuacion de explicaciones en
sistemas complejos.

Estos vacios adquieren dimensiones criticas en Latinoamérica
donde la diversidad genética permanece subrepresentada en bases glo-
bales, incrementando riesgos de sesgos y discriminacion. La urgencia
deriva de que la inaccién permite la consolidacion de practicas opacas
progresivamente mas dificiles de modificar.

6.3. Implicancias para los sistemas juridicos peruano y
Latinoamericano

En el Peru, la ausencia de marcos especificos constituye un desafio y
una oportunidad para establecer marcos conceptualmente sélidos desde
el origen. Sin embargo, no podemos dejar de sefialar que el marco consti-
tucional peruano proporciona bases solidas; asi lo podemos observar con
los articulos 2.6 (intimidad personal y familiar aplicable a informacién
genética compartida), 2.7 (dignidad vulnerable ante decisiones algorit-
micas estigmatizantes), 7 (proteccién de salud afectada por decisiones
médicas opacas) y 139.5 (motivacion de resoluciones extensible a decisio-
nes automatizadas). Esta arquitectura permite fundamentar la explicabi-
lidad genémica como un derecho derivado de garantias constitucionales
expresas.

En esta misma linea, la Ley n.° 29733 con su reglamento el D. S.
n.° 016-2024-JUS prevén una proteccion reforzada al incorporar a los
datos genéticos como sensibles (art. II1.6 del Reglamento), colocar el
consentimiento escrito como un requisito ineludible (art. 8) y establecer
evaluaciones de impacto (art. 40). Estas medidas permiten una interpre-
tacion evolutiva para incluir exigencias de explicabilidad. El Cédigo de
Proteccion y Defensa del Consumidor (art. 65, Ley n.° 29571) consagra
el derecho a informacion veraz sobre productos y servicios, disposicion
que es aplicable a seguros fundamentados en analisis genémico.
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Ahora bien, en relacion con los sistemas latinoamericanos en gene-
ral, observamos que la experiencia de Chile, Argentina, Brasil y Colom-
bia demuestra viabilidad de desarrollos juridicos especificos mediante
implementacion gradual y cooperacion regional.

6.4. Reflexion final: hacia marcos sostenibles y adaptativos

Los desafios identificados, trade-offs precisidn-transparencia, presentan
tensiones entre derechos conflictivos, opacidad técnica inherente, evolu-
cion cientifica acelerada, capacidades limitadas; sin embargo, no impi-
den el desarrollo regulatorio, sino que fundamentan estrategias realistas
y sostenibles.

No obstante, podemos sefialar que los marcos regulatorios requieren
de adaptabilidad temporal mediante estructuras principios-estandares
permitiendo actualizacidn sin modificacion legislativa continua; de pro-
porcionalidad regulatoria evitando una sobrerregulacion paralizante y
una subrregulacidon permisiva; y la necesidad de viabilidad institucional
mediante implementacion gradual que desarrolle capacidades progresi-
vamente.

Para los sistemas latinoamericanos, esto implica la oportunidad de
desarrollar modelos reconociendo las limitaciones de recursos mientras
mantienen estandares fundamentales. Las propuestas —explicabilidad
genomica diferenciada, taxonomia tridimensional, cinco principios—
pueden servir como una guia orientadora para un futuro desarrollo
gradual.

La medicina gendmica personalizada promete revolucionar pre-
vencion, diagndstico y tratamiento, con potencial de salvar millones de
vidas. Sin embargo, esta promesa solo puede materializarse legitima-
mente fundamentandose en marcos que equilibren innovacién con pro-
teccion de derechos. El desarrollo de marcos especificos de explicabilidad
genomica no constituye un obstaculo, sino una condicidn necesaria para
progreso socialmente legitimo, éticamente responsable y juridicamente
sostenible.

Los hallazgos evidencian que tal equilibrio es técnicamente posible,
normativamente necesario y practicamente viable. La ventana de opor-
tunidad permanece abierta, pero se cierra progresivamente conforme se
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implementan sistemas sin supervision adecuada. La urgencia no es alar-
mismo, sino reconocimiento realista de que decisiones regulatorias —o
su ausencia— tomadas hoy configuraran el ecosistema de IA genémica
por décadas venideras.
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