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Embaràs amb test d’ADN
Els especialistes en reproducció debaten si la sanitat pública
ha d’incloure proves genètiques per evitar malalties recessives

ANAMACPHERSON
Barcelona

U
n percentatge
significatiu dels
nens que neixen
tenen una ma-
laltia genètica de
quèelspares eren

portadors sense saber-ho. Perquè
només eren això, portadors. No
tenien la malaltia, i la casualitat va
volerqueelsdosmembresde lapa-
rella tinguessin aquella mateixa
mutació en una de les dues còpies
delgen.
Ser portador d’alguna alteració

genètica és el normal. Es calcula
que cada individu carrega amb al-
guna d’aquestes anomalies. Però
entre un 1% i un 2% de les parelles
coincideixen en l’alteració. I, per
aquest motiu, en cada embaràs te-
nen un 25% de possibilitats que el
nen rebi del pare i la mare la còpia
afectada i, d’aquesta manera, es
presenti la malaltia. Sovint sense
més importància. Però altres vega-

des d’unamaneramolt greu i sense
tractamentpossible.
Els tests genètics que hi ha al

mercat actualment poden propor-
cionar,acanvidepropde900euros
per parella, dades sobre 2.600mu-
tacionsquepermetendetectarmés
de 300 malalties hereditàries re-
cessives. Són les que necessiten la
coincidència entre lamutació de la
mare i la del pare. O també les que
estan lligades al cromosoma X, de
què són portadores les dones (amb
dos cromosomes X, un d’alterat)
peròquepodentransmetrealsseus
fillsmascles siobtenenelcromoso-
maXalteratde lamare.
És a dir que fer-se una prova

abansd’intentar tenir un fill podria
donar informació rellevant a la pa-
rella perbuscarundonant lliurede
mutació, sotmetre’s a un procedi-
ment de selecció d’embrions, as-
sumir el risc d’aquest 25% de pro-
babilitat de tenir un fill afectat o no
procrear. Els centres de repro-
ducció assistida privats informen
d’aquestapossibilitat i,defet,utilit-

zenels testsgenèticsen lesdonants
d’òvuls i els donants de semen per
garantir a les gestants que no coin-
cidiranencapmutació.
I la sanitat pública? Hauria d’o-

ferir aquesta informació als paci-
ents, almenys als que van a repro-
ducció assistida? “Hem d’infor-
mar-los de l’existència d’aquesta

possibilitat, ladel testdemutacions
recessives, quan no els el podem
oferir i l’han de fer pel seu comp-
te?”, planteja Ana Polo, coordina-
dora demedicina reproductiva del
programa conjunt dels hospitals
SantPau-Puigvert.
“Per què no dediquem un esforç

econòmic a aquests tests? Estem
ampliant les proves de malalties
cromosòmiques, com la síndrome
de Down, amb anàlisi d’ADN fetal
en sang de la mare per millorar la
certesa i reduir proves invasives.
Però la suma d’aquestes altres
malalties genètiques recessives és
moltmésgran,un1%de lapoblació
almenys, mentre que les altres su-
posen 1 de cada 600 casos. Evitarí-
em molta més malaltia”, assegura
Juan Parra, responsable de dia-
gnòstic preimplantacional a Sant
Pau.
Els centresde reproducció assis-

tida privats utilitzen diversos tipus
detests,unsdeseqüenciaciómassi-
va, d’altres només busquen deter-
minadesmutacions d’un ampli pa-
nell. “Però estem més enfocats en
els donants, sobretot en les dones
que cedeixen els òvuls, en què bus-
quem les malalties lligades al cro-
mosomaX”, explicaGabriela Pala-
cios, assessora genètica de la De-
xeus. En l’experiència del centre,
detecten unes 30 malalties de les

entre 200 i 300 perceptibles. “La
quemés veiem aEspanya és la sor-
desaautosòmica”,explicaPalacios.
També fibrosi quística. També alfa
talassèmia, la fenilcetonúria (PKU)
o l’atròfia muscular espinal. “Bus-
quem les malalties més greus i
d’aparició primerenca i poca espe-
rança de vida. En molts d’aquests
casos no tenim res a oferir. Però
també busquem les malalties en
què es pot fer una intervenció pre-
coç per millorar-ne el pronòstic”,
explica lagenetista.Nobusquenles
que podrien aparèixer de grans ni
les que poden tenir una evolució
molt favorable.
En unes jornades recents sobre

elsdilemesquepresentenels aven-
çosendiagnòsticgenèticquevace-
lebrar la Fundació Puigvert, els
participants cridaven l’atenció so-
breelpassegüentqueobligaaobte-
nir la informació genètica: cal ex-
plicar-laalpacient. “Abansde fer la
prova, i després es necessita l’as-
sessorament professional. I n’hi ha
pocsquehopuguin fer,percomen-
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Dilemes davant els avenços científics

Entre un 1% i un 2% de
les parelles coincideixen
en algunamutació que
pot transmetre una
malaltia hereditària
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S’és portador d’unamutació quan aques-
ta mutació apareix en una de les dues
còpies del gen. Com que l’altra còpia és
normal, la malaltia no es manifesta

Cadapersona sol ser portadora
d’entre2 i 8mutacions recessives
capacesdegenerarmalaltia

Es calcula que hi ha unes 1.300
malalties hereditàries recessives,
malgrat que amb els tests actuals se
n’identifiquen entre 200 i 300

Deu de cada mil
nounats tenen una
d’aquestes malalties
hereditàries

LES MALALTIES
HEREDITÀRIES
RECESSIVES

Ser portador Entre 2 i 8 mutacions Unes 1.300 de diferents 10 de cadamil

Els equips d’anàlisis d’ADN directes al consumidor
es poden comprar sense prescripció mèdica fins i tot a Amazon

Escrit a la saliva
ALBERT MOLINS Barcelona

Elstests genètics direc-
tes al consumidor
proliferen a la xarxa, i
fins i tot es poden

comprar a Amazon. Són equips
que es venen sense necessitat
de prescripció mèdica i
que per preus que os-
cil·len entre els 80 i els
200 euros prometen re-
velar des del nostre ori-
gen ètnic fins a la nostra
disposició a engreixar-
nos o a tenir alguna ma-
laltia, quin esport ens
convé practicar o, fins i
tot, quins cosmètics
són els millors per a la
nostra pell.
I és que, segons es lle-

geix al web d’una de les
empreses que els comer-
cialitza, “tot està escrit
als nostres gens”.
El funcionament és

d’allò més simple. L’e-
quip, que rebem a casa
per correu, conté una pi-
peta en què cal dipositar
una mostra de saliva.
S’envia al laboratori, i el labo-
ratori n’extreu l’ADN i el ras-
treja a la recerca de polimorfis-
mes de base única (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 l’empresa

23andme, creada per Anne
Wojcicki –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

dels gensBRCA1 i BRCA2, rela-
cionats amb la possibilitat
de tenir càncer de mama. In-
clòs en el preu, i en lamostra de
saliva, la mateixa companyia
ofereix –per als que estan pen-
sant a ser pares– saber si són
portadors d’alteracions genè-

tiques relacionades amb ma-
lalties com la fibrosi quística,
la pèrdua de capacitat auditiva
hereditària i l’anèmia falci-
forme.
Ambelmateix equip i elsma-

teixos 23 parells de cromoso-
mes, aquesta companyia dels
EstatsUnits ens promet que sa-

brem la procedència del nostre
ADN (fins i tot traces de mate-
rial genètic neandertal). Final-
ment, també ens faran un es-
tudi que ens proporcionarà in-
formació sorprenent sobre el
paper que els nostres gens te-
nen en la qualitat del nostre

son, la intolerància a la
lactosa, el nostre pes
corporal, la pèrdua de
cabells, el fet de tenir les
celles juntes i si ens
agrada més el menjar
dolç que el salat.
La companyia 23and-

me assegura la confi-
dencialitat dels resul-
tats, però si es vol es po-
den compartir amb
altres usuaris en una es-
pècie de “xarxa social
amb un toc genètic”,
segons explica al web.
Segons 23andme, això
ens permetrà “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 d’ADN

futbolístic” per descobrir el
nostre –o el del fill que la toca
tan bé– “mapa genètic de fut-
bol”. Soccer Genomics diu que
ofereix aquest test per millorar
la nutrició i el rendiment es-
portiu i reduir el risc de lesió
dels futbolistes.
Si ja sabemque el futbol no és

el nostre fort, però volem saber
quina activitat esportiva és la
més adequada segons el nostre
perfil genètic, tenim la possi-
bilitat d’esbrinar-ho a canvi de
199 euros, perquè “per arribar
a dalt de tot en el món esportiu
no n’hi ha prou d’entrenar-se
fort: cal entrenar-se amb in-
tel·ligència”.

Les malalties genètiques
són la causa del 20%
de la mortalitat
infantil als països
desenvolupats...

...afecten el 6% de tots
els naixements...

...i són el 18% de les
actuacions pediàtriques
hospitalàries
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Dos de cada deu nens

Portador no afectat

TRANSMISSIÓ HEREDITÀRIA
DE MALALTIES GENÈTIQUES

Portador afectat

No portador

Malaltia lligada al gen X

Fills

Mare Pare

çarperquèencarani tan sols ésuna
especialitat reconeguda aEspanya.
Però, amés amés, hi ha proves ge-
nètiques de seqüenciació massiva
que proporcionen un gran volum
d’informació sobre variants de sig-
nificat incert. Ara com ara no sa-
bem quin valor tenen, de manera
que seria importantdelimitar la re-
cerca al que podem interpretar
amb una certa seguretat”, assenya-
laAnaPolo.
“De vegades costa d’entendre

que ser portador d’unamutació no
significa que la malaltia s’hagi
d’acabar manifestant. Que el risc
només apareix quan es coincideix
en la mutació”, explica Gabriela
Palacios.
És possible veure encara ofertes

per al dia de laMare que ofereixen
un test genètic per 69euros. “Ésun
disbarat. Per aquest preu no es pot
tenir seguretat.La tecnologiaésca-
ra, ielsresultatspodensererronis”,
assenyalaAnaPolo.
Al debat de la Fundació Puigvert

esvaparlardelproblemaqueinfor-
marbédelsresultatsrequereixmés
tempsidinersquelaprovamateixa.
Demoment la sanitat pública ca-

talananoabordalapossibilitatd’in-
troduir aquests tests genètics per
cribrarcoincidènciesdemutacions
que evitin malalties greus. Massa
incògnites encara. Les societats
científiques tampoc s’han pronun-
ciat sobre l’ús correcte d’aquestes
tècniques, malgrat que fa temps
que hi treballen. “Necessitem un
consens per evitar disbarats i per
posar-nos d’acord en a què tenen
dretelspacients”, apuntaPolo.

Elspreusoscil·len
entreels80iels
200 euros,escompren
enlínia iesreben
percorreuacasa

Estudis genètics i de portadors... fins on?
L’estudi genètic de portadors de
malalties recessives està a debat
i ens planteja un seguit d’inter-
rogants ètics. Les possibilitats
que ofereix el diagnòstic genètic
preimplantacional susciten el
debat entre la beneficència pro-
creativa (tindrem descendents
que pateixin o amb limitacions
d’inici si podem evitar-ho?) i
l’autonomiaprocreativa(quimi-
llor que els pares per decidir so-
bre les característiques a bus-
car/evitar en els seus futurs
fills?). Ambduesposicions tenen
límits i dificultat dedefinició. La
normalitat i allò queésbono són
fàcils de definir. Els conceptes
de malaltia i discapacitat també
són construccions socials que es

modifiquen amb les expectati-
ves socials i amb l’evolució dels
valors compartits.
Ara bé, el coneixement de la

genètica i de la medicina repro-
ductiva fan que cada vegada
anemmés enllà en el que consi-
derem inacceptable. Ja no es
tracta només d’identificar si un
embrió és o no patològic i evitar
aixíelnaixementd’unfillquese-
gurquepatiràunamalaltiaodis-
capacitat, sinód’identificar i,per
tant, descartar tota possible
transmissió de malaltia heredi-
tària de patró recessiu o lligat al
cromosomaX, ademandadepa-
relles que no presenten cap
símptoma i que probablement
els seus fills, tot i ser possibles

portadors, no arribarien a des-
envolupar lamalaltia.
Els centres de reproducció as-

sistida identifiquen en donants
de gàmetes i receptores quines
mutacions genètiques són porta-
dores i la compatibilitat entre
ellesper evitarunadescendència
amb probabilitat d’emmalaltir.
Ja en aquest àmbit hi ha diferèn-
cies, atès que no tots els centres
treballen amb els mateixos pro-
cediments ni identifiquen el ma-
teix ventall de mutacions, i tam-
poc informenigualdonants ipor-
tadores. Per tant, la presa de
decisions pot estar sotmesa a va-
riables segons la informació re-
buda.
La pregunta seria si només hi

poden tenir accés aquells que
s’ho poden pagar o si l’accés als
tests genètics predictius hauria
de ser una prestació pública
accessible a tothom, amb el
corresponent assessorament? Si
acceptem aquesta opció, amb el
cost que comporta, hauríem de
preguntar-nos si no és un deure
ètic donar sortida als casos en
què el resultat sigui positiu i la
parella pugui accedir a repro-
ducció assistidaper garantir que
els fills naixeran sense risc. No
fer-hoseriadeixar-losen l’aban-
dó de tenir la informació i sot-
metre’s a la “loteria genètica”, si
noespodenpagarde la sevabut-
xaca el procediment mèdic per
assegurar resultat.

El model públic d’atenció a la
salut incloutambélasalutrepro-
ductiva, però és obvi que ha de
ser amb certes limitacions, ja
que és inviable abastar-ho tot i
ensdevemalprincipide justícia.
Ens hem de plantejar si
tenim el deure de garantir el
“risc zero”, que no existeix, i
menys en genètica, en què hi ha
molt per descobrir encara, o
hemdeprioritzar altresnecessi-
tats socials i sanitàriesdeprimer
ordre, i permetre que l’atzar ge-
nètic continuï sent part de la
pròpia essència de l’ésser humà
enelprocésreproductiunatural.

NÚRIA TERRIBAS
Comitè de Bioètica de Catalunya

LA CONSULTA
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Lesmostres es recullen en una pipeta
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