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n  percentatge
significatiu  dels
nens que neixen
tenen una ma-
laltia genética de
qué els pares eren
portadors sense saber-ho, Perqué
nomeés eren aixd, portadors. No
tenien la malaltia, i la casualitat va
voler que els dos membres dela pa-

. rella tinguessin’ aquella mateixa

- mutacié en una de les dues copies
~ .delgen.

. Ser portador d’alguna alteracié

“genética és el normal. Es calcula
que cada individu carrega amb al-
guna d'aquestes anomalies. Perd
entre un-1% i un 2% de les parelles

coincideixen en l'alteracié. 1, per

aquest motiu, en cada embaras te-
nen un 25% de possibilitats que el
nen rebi del pare i la mare la copia
afectada i, d'aquesta manera, es
_ presenti la malaltia. Sovint'sense
més importancia, Perd altres vega-
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Dilemes davant els avencos cientifics
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aras amb test JADN

Els especialistes en reproduccic debaten si la sanitat ptblica
ha d’incloure proves genétiques per evitar malalties recessives

des d’'una manera molt greu i sense
tractament possible.

Tls tests genétics que hi ha al
mercat actualment poden propor-
cionar,acanvide prop de 900 euros
per parella, dades sobre 2.600 mu-
tacions que permeten detectar més
de 300 malalties hereditaries re-
cessives. Son les que necessiten la
coincidéncia entre la mutacié de la
mare i la del pare. O també les que
estan lligades al cromosoma X, de
queé s6n portadores les dones (amb
dos cromosomes X, un d’alterat)
perd que poden transmetreals seus
fills mascles si obtenen el cromoso-
ma X alterat de la mare,

Es a dir que fer-se una prova
abans d'intentar tenir un fill podria
donar informacio rellevant a la pa-
rella per buscar un donant lliure de
mutacid, sotmetre’s a un procedi-
ment de seleccié d'embrions, as-
sumir el risc d'aquest 25% de pro-

babilitat de tenir un fill afectat o no -

procrear, Els centres de repro-
duccié ossistida privats informen
d’aquestapossibilitati, de fet, utilit-

zen elstestsgenéticsen les donants
d'dvuls i els donants de semen per
garantir a les gestants que no coin-
cidiran en cap mutacid.

I la sanitat publica? Hauria d’o-
ferir aquesta informaci6 als paci-
ents, almenys als que van a repro-
duccio assistida? “Hem d'infor-
mar-los de l'existéncia d’aquesta

Entre un 1% i un 2% de
les parelles coincideixen
en alguna mutacio que

pot transmetre una
malaltia hereditaria

possibilitat, ladel test de mutacions
recessives, quan no els el podem
oferir i I'han de fer pel seu comp-
te?”, planteja Ana Polo, coordina-
dora de medicina reproductiva del
programa conjunt dels hospitals
Sant Pau-Puigvert.

“Per qué no dediquem un esforg

econdmic a aquests tests? Estem
ampliant les proves de malalties
cromosomiques, com la sindrome
de Down, amb anilisi ’ADN fetal
en sang de la mare per millorar la
certesa i reduir proves invasives.
Perd la suma d'aquestes altres
malalties genétiques recessives és
molt més gran, un 1% de la poblacié
almenys, mentre que les altres su-
posen 1 de cada 600 casos, Evitari-
em molta més malaltia”, assegura
Juan Parra, responsable de dia-
gnostic preimplantacional a Sant
Pau,

Els centres de reproduccic assis-
tida privats utilitzen diversos tipus
de tests, uns deseqiienciacié massi-
va, d'altres només busquen deter-
minades mutacions d'un ampli pa-
nell. “Perd estem més enfocats en
els donants, sobretot en les dones
que cedeixen els dvuls, en qué bus-
quem les malalties lligades al cro-
mosoma X", explica Gabriela Pala-
cios, assessora genética de la De-
xeus, En l'experiéncia del centre,
detecten unes 30 malalties de les

entre 200 i 300 perceptibles. “La
que més veiem a Espanya és la sor-
desaautosomica”, explica Palacios.
També fibrosi quistica. També alfa
talassémia, la fenilcetoniria (PIKU)
o Patréfia muscular espinal. “Bus-
quem les malalties més greus i
d'aparici6 primerenca i poca espe-
ranga de vida. En molts d'aquests
€as0s no tenim res a oferir, Perd
també busquem les malalties en
qué es pot fer una intervencié pre-.
cog per millorar-ne el pronostic”,
explicalagenetista. Nobusquenles
que podrien aparéixer de grans ni
les que poden tenir una evolucié
moltfavorable. :
En unes jornades recents sobre
elsdilemes que presenten els aven-
fos en diagnostic genétic que va ce-
ebrar la Fundacié Puigvert, els
participants eridaven l'atencid so-
bre el passegiientque obligaaobte-
nir la informacié genética: cal ex-
plicar-laal pacient. "Abans de ferla
prova, i després es necessita l'as-
sessorament professional. I n’hi ha
pocs que ho puguin fer, per comen-
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LES MALALTIES
HEREDITARIES
RECESSIVES

Ser portador

S'és portador d'una mutacid quan aques- *

ta mutacié apareix en una de les dues

cbpies del gen, Com que l'altra copia és

normal, la malaltia no es manifesta

Les malalties genétiques

son la causa del 20%
de la mortalitat
infantil als paisos
desenvolupats...

Dos de cada deu nens
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...afecten el 6% de tots
els naixements... »
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... son el 18% de les
actuacions pedidtriques
hospitalaries
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gar perqué encarani tansols ésuna
especialitat reconeguda a Espanya,
Pero, a més a més, hi ha proves ge-
nétiques de seqiienciacié massiva
que proporcionen un gran volum
d’informacit sobre variants de sig-
nificat incert, Ara com ara no sa-
bem quin valor tenen, de manera
que seria important delimitar la re-
cerca al que podem interpretar
amb una certa seguretat”, assenya-
la AnaPolo, i

“De vegades costa d'entendre

que ser portador d'una mutacié no
significa que la malaltia s'hagi
d’acabar manifestant, Que el risc
només apareix quan es coincideix
en la mutacié”, explica Gabriela
Palacios,

Es possible veure encara ofertes

per al dia de ]a Mare que ofereixen

un testgenétic per 69 euros. “Es un

disbarat. Per aquest preu no es pot
tenir seguretat, La tecnologia és ca-
ra, ielsresultats podensererronis”,

assenyala Ana Polo,
‘Al debat de la Fundacié Puigvert

-, esvaparlardel problema que infor-
marbé delsresultatsrequereix més
tempsidinersquelaprovamateixa.

De moment la sanitat piiblica ca-

TRANSMISSIO HEREDITARIA

DE MALALTIES GENETIQUES
No portador

() Portador no afectat

@ Portador afectat

Malallia lligada al gen X
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talananoabordala possibilitat d’in-
troduir aquests tests genétics per
cribrar coincidéncies demutacions
que evitin malalties greus. Massa
incognites encara. Les societats
cientifiques tampoc s'han pronun-
ciat sobre I'is correcte d’aquestes
técniques, malgrat que fa temps
que hi treballen, “Necessitem un
consens per evitar disbarats i per
posar-nos d'acord en a qué tenen
dretels pacients”, apunta Polo.e

Entre 2 i 8 mutacions
Cada persona sol ser portadora

capaces de generar malaltia

d'entre 28 mutacions recessives

Unes 1,300 de diferents
Es calcula que hi ha unes 1.300
malalties hereditaries recessives,
malgrat que amb els tests actuals se
n'identifiquen entre 200300

10 de cada mil

Deu de cada mil

nounats tenen una
d'aguestes malalties * ¢
hereditaries

Els equips d'analisis dADN directes al consumidor
es poden comprar sense prescripcié meédica fins i tot a Amazon

Escrit ala saliva

ALBERT MOLINS Barcelona

Is tests genétics direc-
tes al consumidor
proliferen a la xarxa, i
fins i tot es poden
comprar a Amazon, S6n equips
que es venen sense necessitat
de prescripcié meédica i

dels gens BRCA1i BRCA2, rela-
cionats amb la possibilitat
de tenir cincer de mama. In-
clds enel preu, i en la mostra de
saliva, la mateixa companyia
ofereix —per als que estan pen-
sant a ser pares— saber si son
portadors d'alteracions gené-

brem la procedéncia del nostre
ADN (fins i tot traces de mate-
rial genétic neandertal). Final-
ment, també ens faran un es-

tudi que ens proporcionara in- .

formacié sorprenent sobre el
paper que els nostres gens te-
nen en la qualitat del nostre
son, la intolerancia a la

que per preus que os-
cillen entre els 80 i els
200 euros prometen re-
velar des del nostre ori-
gen étnic fins a la nostra
disposicid a engreixar-
nos o a tenir alguna ma-
laltia, quin esport ens
convé practicar o, fins i
tot, quins cosmétics
s6n els millors per a la
nostra pell.

1 és que, segons es lle-
geix al web d’una de les
empreses que els comer-
cialitza, “tot esta escrit
als nostres gens”.

El funcionament és
d’alldé més simple, L'e-
quip, que rebem a casa

per correu, conté una pi-
peta en qué cal dipositar
una mostra de saliva,
S'envia al laboratori, i el labo-
ratori n'extreu 'ADN i el ras-
treja a la recerca de polimorfis-
mes de base tinica (SNP). Mal-
grat que és veritat que alguns
estan associats a un risc més
elevat de tenir una malaltia, la
majoria només incrementen el
risc en prop d’un 5%, i rares ve-
gades arriben a un 50%.

Per uns 170 euros I'empresa
23andme, creada per Anne
Wojeicki -dona de Serguei
Brin, cofundador de Google-,
promet que analitzant els nos-
tres 23 parells de cromosomes
podrem saber el risc que tenim
de tenir celiaquia, alzheimer,
parkinson i fer-nos un estudi

Els preus oscil-len
entreels 80iels

200 euros, es compren
enliniaiesreben

per correuacasa

tiques relacionades amb ma-
lalties com la fibrosi quistica,
la pérdua de capacitat auditiva
hereditaria i l'anémia falei-
forme,

Amb el mateix equip i els ma-
teixos 23 parells de cromoso-
mes, aquesta companyia dels
Estats Units ens promet que sa-
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Les mostres es recullen en una pipeta

lactosa, el nostre pes
corporal, la pérdua de
cabells, el fet de tenir les
celles juntes i si ens -
agrada més el menjar
dolg que el salat,

La companyia 23and-
me assegura la confi-
dencialitat dels resul-
tats, perd si es vol es po-
den compartir amb
altres usuaris en una es-
pécie de “xarxa social
amb un toc genétic”,
segons explica al web.
Segons 23andme, aixo
ens permetra “connec-
tar amb gent que com-
parteix el nostre ADN i
enviar-los un missatge”,

Per una mica més de
255 euros, Soccer Geno-
mics fa un “test ADN
futbolistic” per descobrir el
nostre —o el del fill que la toca
tan bé- “mapa genétic de fut-
bol”. Soccer Genomies diu que
ofereix aquest test per millorar
la nutricié i el rendiment es- °
portiu i reduir el risc de lesié
dels futbolistes.

Sijasabem que el futbol no és
el nostre fort, perd volem saber
quina activitat esportiva és la
més adequada segons el nostre
perfil genétic, tenim la possi-
bilitat d’esbrinar-ho a canvi de
199 euros, perqué “per arribar
a dalt de tot en el mén esportiu
no n’hi ha prou d'entrenar-se
fort: cal entrenar-se amb in- -
tel-ligéncia”.e

weonsum @4 Estudis genétics i de portadors... fins on?

L’estudi genétic de portadors de
malalties recessives esta a debat
i ens planteja un seguit d'inter-
rogants étics. Les possibilitats
que ofereix el diagnostic genétic
preimplantacional susciten el
debat entre la beneficéncia pro-
"‘creativa (tindrem descendents
- que pateixin 0 amb limitacions
" d'inici si podem evitar-ho?) i

| - 'autonomia procreativa (qui mi-

llor que els pares per decidir so-
bre les caracteristiques a bus-
car/evitar en els seus futurs

& fills?). Ambdues posicions tenen
* limits i dificultat de definicio. La

normalitat i allo que ésbono son
facils de definir, Els conceptes
de malaltia i discapacitat també
sén{construccions socials que es

modifiquen amb les expectati-
ves socials i amb I'evolucié dels
valors compartits.

Ara bé, el coneixement de la
genética i de la medicina repro-
ductiva fan que cada vegada
anem més enlla en el que consi-
derem inacceptable. Ja no es
tracta només d'identificar si un
embrid és o no patologic i evitar
aix{elnaixementd'un fill que se-
gurque patira unamalaltia o dis-
capacitat, sind d’identificari, per
tant, descartar tota possible
transmissio de malaltia heredi-
taria de patrd recessiu o lligat al
cromosoma X, ademandade pa-
relles que no presenten cap
simptoma i que probablement
els seus fills, tot i ser possibles

portadors, no arribarien a des-
envolupar lamalaltia.

Els centres de reproduccio as-
sistida identifiquen en donants
de gimetes i receptores quines
mutacions genétiques sén porta-
dores i la compatibilitat entre
elles per evitar una descendéncia
amb probabilitat d’emmalaltir.
Jaen aquest ambit hi ha diferén-
cies, atés que no tots els centres
treballen amb els mateixos pro-
cediments ni identifiquen el ma-
teix ventall de mutacions, i tam-
pocinformen igual donants i por-
tadores. Per tant, la presa de
decisions pot estar sotmesa a va-
riables segons la informacio re-
buda,

La pregunta seria si només hi

poden tenir accés aquells que
s’ho poden pagar o si I'accés als
tests genetics predictius hauria
de ser una prestacié publica
accessible a tothom, amb el
corresponent assessorament? Si
acceptem agquesta opcid, amb el
cost que comporta, hauriem de
preguntar-nos si no és un deure
étic donar sortida als casos en
qué el resultat sigui positiu i la
parella pugui accedir a repro-
duccid assistida per garantir que
els fills naixeran sense rise. No
fer-hoseriadeixar-los enl'aban-
dé de tenir la informacié i sot-
metre's a la “loteria genética”, si
no es poden pagar de lasevabut-
xaca el procediment médic per
assegurar resultat,

salutinclou també lasalut repro-
ductiva, pero és obvi que ha de
ser amb certes limitacions, ja
que és inviable abastar-ho tot i
ensdevem al principi de justicia.
Ens
tenim el deure de garantir el
“risc zero”, que no existeix; i
menys en genética, en qué hi ha
molt per descobrir encara, o
hem de prioritzar altres necessi-
tats socials i sanitaries de primer
ordre, i permetre que l'atzar ge-
nétic continui sent part de la
propia esséncia de I'ésser huma
enel procésreproductiunatural.

El model ptiblic d'atencié a la

hem de plantejar si
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