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1. INTRODUCCIO

Aquest treball neix de l'interes per les implicacions etiques de la Genética. Malgrat que
sempre ha existit una etica medica, la declaracid Universal de la UNESCO sobre el
Genoma Huma i els Drets Humans el 1997 posa de manifest la importancia de la
bioetica considerada com una forma de comprensié global de la relaci6 entre la
medicina, la tecnologia i la societat al servei de la salut i el benestar del pacient. Llavors
es senyala la necessitat de promoure l'educacio en bioética, concienciar als individus i a
la societat de la seva responsabilitat en la defensa de la dignitat humana en temes
relacionats amb la biologia, la genética i la medicina; tanmateix com afavorir el debat
obert social i internacional sobre els principis inclosos en la propia Declaracid,
assegurant la llibertat d'expressio de les diferents corrents de pensament, socioculturals,
religioses i filosofiques. Sén aquests motius® els que convidaren a Juan-Ramon
Lacadena (catedratic i director del departament de genética de la facultat de biologia de
la Universitat Complutense de Madrid des de 1971) a interessar-se per la bioética i la
seva difusid (abans fins i tot de la Declaracid) els mateixos que mouen i acompanyaran
en aquest treball.

Portem molt temps pensant sobre la dimensié biologica del que s'ha esdevingut en
anomenar com "heréncia” com senyala Glenn McGee?. El nostre esforc per controlar-la
de forma sistematica comenga amb l'agricultura, fa al menys deu mil anys. L'estudi de
I'neréncia humana s'ha vinculat al llarg de la historia a les preocupacions socials i
mediques.

Quan es diu que una malaltia és genética, el que succeeix pot descriure’s aixi: una
informacid incorrecte codifica un al.lel i ordena a unes cél-lules concretes que
fabriquin un enzim inadequat o que ho facin en una quantitat erronia. Aixo déna lloc a
un desequilibri, que ocasiona un desviament del fenotip que, normalment, seria
d'esperar. Encara que en aquesta descripcid de I'etiologia de les malalties "genétiques"
s'ha d'incloure que la causa d'una malaltia mai pot ser independent de I'ambient de
I'organisme.

Com indica Velazquez® els objectius de I’enginyeria genética sén molts i diversos, perd
cal destacar els segiients: investigar el funcionament dels gens, obtenir proteines, crear
éssers vius transgenics, millorar el diagnostic genétic i desenvolupar la terapia génica.
Les aplicacions comercials més rellevants son: la produccio d'interferd, insulina,
I'normona del creixement i bacteries modificades per netejar marees contaminades. Pero
a mig plag, les expectatives estan centrades en la curacio de malalties monogeniques,
que intentarem analitzar en el treball (fibrosi quistica i corea de Huntington) el reforg
del sistema immunitari i el diagnostic i prevencié de diferents tipus de cancer.

! Lacadena, J.R. (2002) Genética y Bioética . Bilbao: Ed. Descleé de Brower, Coleccion
“Cétedra de Bioética” n°6, Universidad Pontificia de Comillas. Pags 12-13

2 McGee, Glenn (2003) El bebé perfecto . Barcelona: Ed. Gedisa. Pag. 21

3 Velazquez, J.L. (2003) Del homo al embrién. Etica y biologia para el siglo XXI.
Barcelona: Ed. Gedisa. Pag. 152
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1.1.  Aspectes metodologics.

1.1.1. Tema de recerca.

Es tracta de les aproximacions o aspectes que es poden analitzar a nivell bioetic de les
malalties genetiques hereditaries. Seran aproximacions a nivell filosofic, social i
biologic de cada una de les malalties en principi escollides segons el criteri de seleccio
del treball.

Analisi de les malalties tipus corea de Huntington i fibrosi quistica, tant de les
implicacions socials com bioetiques i de la innovacié medica en aquest ambit.

En principi les malalties seran de tipus monogeénic hereditari. Per la tria de les malalties
s'han tingut en compte tres criteris:

1) Monogeénica.
2) Representatiu d'algun dels tipus d'heréncia monogeénica.
3) La incidencia poblacional

Altres temes relacionats son I’analisi de les relacions de cura hospitalaria, tant de les
relacions metge-pacient, com de les relacions familia-malalt i les implicacions legals de
la terapia genética.

1.1.2. Objectius.

El problema principal és determinar els criteris de consell genetic i de bona praxis en
aquest ambit. Tanmateix altres problemes son presentar correctament el vocabulari i
analitzar les implicacions secundaries de les posicions étiques en el camp geneétic.

Els objectius principals del treball que es volen assolir son analitzar la problematica a
nivell bioétic plantejada per les malalties hereditaries i I’observacio de les
consequencies ético morals de les innovacions tecnologiques en matéria genetica. Altres
objectius son el coneixement del vocabulari bioetic i analitzar la influéncia del
pensament filosofic en I’activitat cientifica.

L'interées del projecte esta vinculat a la innovacio tecnologica i a I’analisi de les
relacions ciéncia, técnica i societat. Essent els seus destinataris persones interessades en
la materia: Professionals de I’ambit sanitari, malalts i familiars de malalts, persones del
mon filosofic i creadors d’opinio.
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1.1.3. Les preguntes de recerca i la hipotesi inicial.

La pregunta principal tracta de com influeix la terapia génica en la comprensio social i
moral de determinades malalties?

La terapia génica, encara que esta en els seus inicis de desenvolupament, ja ha
demostrat molta efectivitat en malalties com la dels "nens bombolla™ (cas del nen Rhys
Evans), aix0 ens porta a pensar que la societat sera més receptiva a la investigacid
genetica (abocant-hi més esforgos), a més es veura la malaltia d’origen genetic no com
un estigma sind com quelcom en vies de solucid. A la Fundaci6 Vila Casas, el 2001, es
va organitzar un debat al voltant de la terapia genica amb especialistes i va ser el paper
dels mitjans de comunicacio el que va tenir un protagonisme especial.

Altres preguntes son:

- Quins criteris morals han de regir el consell genetic?
- SOn acceptables els criteris eugenésics?

Hipotesi de treball:

Ha de ser possible determinar criteris d’actuacio bioética en el camp de les malalties
genetiques.

1.1.4. La metodologia.
La metodologia que es pretén utilitzar és I'anomenada qualitativa.

S'ha seleccionat la metodologia qualitativa perqué a partir de la recollida de les dades
intentarem que sigui "possible determinar criteris d’actuacio bioética en el camp de les
malalties genetiques”. Es tracta de comencar l'estudi amb uns interrogants lleument
formulats. Com a investigador qualitatiu es tractara de comprendre a les persones dins
del seu marc de referéncia. A més hauré de desplacar les meves creences, perspectives i
predisposicions. Totes les perspectives seran valuoses. No es tracta de cercar una
"veritat" o una "moralitat" sind una comprensié detallada de les perspectives d'altres
persones. També el métode qualitatiu és eminentment humanista, quan reduim les
paraules i actes de la gent a equacions estadistiques, perdem de vista lI'aspecte huma de
la vida social. Si estudiem a les persones qualitativament, arribem a congéixer-les en lo
personal i a experimentar el que elles senten en les seves lluites quotidianes en la
societat. Els investigadors qualitatius donen émfasi a la validesa en la seva investigacio.
Pel que aquest métode permet estar proxim al mon empiric. Estan destinats a assegurar
un estret ajustament entre les dades i el que la gent realment diu i fa.

Les tecniques de recollida de dades que es preveu utilitzar son:

Entrevistes: S’han fet una série d'entrevistes als diferents actors que participen en el
camp de les malalties genétiques hereditaries ja sigui en l'area d'investigacio, cura
hospitalaria, pacients, societats de malalties i filosofs. També s’han aconseguit
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testimonis mitjancant hemeroteques i internet. Aix0 ens permetra fer una aproximacio
més real en la lluita diaria enfront d'aquest tipus de malalties.

Fonts documentals: La bibliografia és basica en aquest tipus de recerca i es
complementa amb les entrevistes. La internetgrafia és utilitzada ja que a la xarxa hi ha
articles rigorosos que poden ser d'ajuda en la recerca.
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1.2. Introduccio al debat bioétic a nivell genétic.

Platé, a la Republica, en un passatge del mite dels homes d'or, de plata i de ferro i
bronze ens diu: “en primer lloc i de manera principal, el déu ordena als governants que
de res siguin tan bons guardians i res vigilin tan intensament com aquell metall que es
barreja en la composicié de les animes de llurs fills” i més endavant afegeix: “els hi
direm que, gracies als déus, tenen sempre a lI'anima or i plata divina i que per res
necessiten de la humana, i que seria sacrilegi tacar la possessié d'aquell or divi amb la
de lI'or mortal, barrejant-les ja que molts sacrilegis han nascut al voltant de la moneda
corrent, mentre que I'or que hi ha en ells és pur”; aixo juntament amb el vell mite de
Prometeu pel qual I'heroi arrabassa el foc de la llar del déus ens porta a la reflexio del
professor Valls per la que "som des del principi de la historia, transgressors de I'estat de
coses donat, o sigui, de I'ordre (?!) natural™. Aquests dos mites i la reflexi6 ens fan
remeten al 6 de setembre del 2001, quan mori Van Rensselaer Potter Il, a I'edat de 90
anys, (nascut el 27 d'agost de 1911) a qui molts consideren el pare de la bioetica en el
sentit de que fou el que proposa per primera vegada el terme aplicat a una nova "ciéncia
de la supervivencia" que hauria de ser "el pont cap el futur" de la humanitat. Per aquesta
nova ciencia, construida sobre la mateixa biologia i incloent a més la majoria dels
elements essencials de les ciencies socials i humanistiques, adhuc la filosofia, proposa
Potter el nom de bioetica per ressaltar els dos elements més importants: el coneixement
biologic (bios) i els valors humans (ethos). Lacadena® ens continua dient que la bioética
consisteix, en el dialeg interdisciplinari entre vida (bios) i valors morals (ethos); és a dir,
tracta de fer judicis de valor sobre els fets biologics, en el sentit més ampli del terme, i
obrar en consequéncia, tal com senyala I'esquema seguent:

Fets Relacio directa | Individu
biologics amb I'hnome Poblacio
Especie
> Biogticas
Valors ) \_Relaci¢ indirecta(~ Microorganismes
etics amb I'home Plantes
(nivell ecologic) | Animals
Lacadena (2002)

La primera vegada que s'utilitza el neologisme "bioética” (bioethics) fou en un article
aparegut a finals del 1970 i poc despres es publica el primer llibre de la historia que
portava per titol el terme bioética. En els 34 anys transcorreguts, des de llavors, la
bioética ha crescut de manera espectacular, fins hi tot Diego Gracia ha dit que "la
bioetica sera I'ética del segle XXI" o que, Potter adhuc dira, "el tercer mileni sera l'era

*Platon (2000) La Republica Madrid: Ed. Gredos Pags. 199-202

5 Valls, Ramon (2003) Etica para la bioética y a ratos para la politica. Barcelona: Ed.
Gedisa

®Op. cit. en n 1 Pags. 36-37
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de la bioética global o I'era de I'anarquia”. Reich a la seva Enciclopédia de bioética diu
que el terme és "I'estudi sistematic de la conducta humana en el camp de les ciéncies
biologiques i I'atencio a la salut, en la mida que aquesta conducta s'examini a la llum de
valors i principis morals"

En el treball utilitzarem els tres metodes anomenats principialista, consequencialista i
casuistic, tenint en compte les objeccions que cita Margarita Boladeras per cada un
d'ells. Entenen per metode principialista "la norma o valor superior que actua com
canon de la deduccid, la fonamentacio i la critica de les normes o valors subordinats”; el
meétode consequencialista és el "raonament sobre la bondat o maldat, la correccié o la
incorreccio de les accions a partir de les conseqiiéncies que comporten”; el metode
casuistic és "el judici sobre casos es basa en les distincions taxonomiques, les analogies,
la intuicié immediata i la capacitat de discerniment”. Les objeccions que cita Boladeras
son pel principialista que "la fonamentacié d'un principi Ultim és problematica",
juntament que "el raonament moral deductiu suposa un apriorisme desconnectat de la
realitat i que "proposar principis universals entra en contradiccié amb el respecte al
pluralisme”. Pel que respecte al metode conseqlencialista "la valoracio de les
conseqiiencies com bones o dolentes, correctes 0 incorrectes pressuposa aguestes
nocions™ i "no resol el conflicte entre alternatives divergents”. Finalment en el métode
casuistic "la suposada immediatesa dels fets no existeix", tanmateix com les
"generalitzacions logicament incorrectes a partir de casos particulars” i la "identificacid
de casos dispars com semblants"’

Per situant-se és important tenir en compte els principis generals de la bioética que
presentaren T. Beauchamp i J. Childress en el seu llibre Principis d’ética biomédica® i
que s’ha vingut coneixen com Principialisme, abans citat. Considerats per a molts com a
canonics®,es planteja resoldre els conflictes basant-se en uns principis étics universals
que guien en I’actuacio del metge:

- Principis de minims: no maleficéncia i justicia (equitat)
- Principis de maxims: beneficencia i autonomia

Els principis étics d’autonomia, beneficéncia, justicia i no maleficéncia, son guies
generals de I’actuacio; per a portar-los a la practica es dedueixen normes de
comportament, ja que I’ética és una ciéncia normativa, no Unicament descriptiva. En
aquesta derivacio o en la seva aplicacio posterior pot haver-hi discrepancies, més que en
els mateixos principis. Aquestes normes inclouen drets i deures que afecten al metge i al
pacient, com: consentiment informat, confidencialitat, veracitat, etc.

Diferents autors han proposat jerarquitzar aquests principis des de diferents punts de
vista. Resulta interessant I’aportacié de Diego Gracia, que Rogelio Altisent™ recull en el

" Boladeras, Margarita (2004) Esquema métodos y objeciones. Barcelona: Postgrau
Bioética i Qualitat de Vida UB.

8 Beauchamp i Childress (1999) Principios de ética biomédica Barcelona: Ed. Paidos

° Royes, Albert Diferentes metodologias para la resolucion de conflictos en Bioética:
Beuchamp & Childress vs Engelhardt.

URL: http://www.ub.es/fildt/albert2.htm

[consulta novembre del 2004]

1% Altisent Rogelio et alter Sobre bioética y medicina de familia Barcelona: Ed semFYC

10
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seu treball, diferenciant dos nivells. Dos dels principis es col-loquen a nivell universal;
son suposits etics de la relacio metge-pacient, és a dir, previs a ella i per tant
independents de la voluntat del pacient:

- El principi de no-maleficéncia es refereix a la inoqiitat de la Medicina
(“Primum non nocere”): Cal respectar la vida fisica de cada persona, no perque
esgoti tota la seva riquesa, sind perque és el fonament en el qual es realitza.

- El principi de justicia exigeix tractar a tots amb la mateixa consideracio, sense
fer discriminacions. Tenint en compte que la vida i la salut s6n bens no
Unicament personals, sind també socials. Aquest principi té la pretensid
aconseguir el bé social, referint-se a la societat en general i a les persones que
envolten al metge i al pacient. Tenint en compte I’equitat, que porta a protegir
més als més desvalguts.

Els altres dos principis es troben a nivell particular, i son els elements etics que
constitueixen la relacié metge-pacient. Encara que alguns autors han intentat
jerarquitzar-los, poden considerar-se relatius un a I’altre, i s’ha de tenir en compte a
ambdos alhora d’analitzar cada cas:

- El principi de beneficencia té la pretensié que I’actuacié del metge sigui
beneficiosa pel seu pacient. En I’ambit personalista el bé del pacient no és
Unicament una correccid técnica; el respecte a la persona no consisteix
unicament a arribar a un acord o escollir el que més s’adapti a la situacid, sino
que inclou el bé objectiu.

- El principi d’autonomia. Anomenat també “de respecte a les persones” com
senyala Ramon Alcoberro®, t¢ en compte la llibertat i responsabilitat del
pacient, que decideix el que és bo per a ell. En cas de conflicte, un professional
no pot fer bé al pacient en contra de la voluntat d’aquest, perd0 tampoc és
possible obligar al metge a fer-li un mal (o el que consideri com a tal), podent
arribar a trencar-se la relacié professional. A més del desacord (en pacients amb
capacitat de decisié) poden sorgir problemes com la manca d’autonomia, com
amb els nens, pacients mentalment incapacos, en coma, etc. Cal saber respectar
I’autonomia, encara que es trobi reduida, i cercar la persona més adequada en el
seu entorn per col-laborar en la decisio.

No obstant com senyala Albert Royes, al voltant de les propostes que ens ofereixen
Beauchamp 1 Childress per una part i Engelhardt per I’altre, s’ha de destacar la
necessitat d’optar per algun tipus d’explicita jerarquitzacio entre deures o principis étics
en medicina. Sense la qual la presa de decisions es torna sovint erratica, equivoca i de
problematica justificacié en una societat de la qual els membres no tenen perque
compartir els mateixos valors morals perd que han de respectar-se com persones.*

11 Alcoberro, Ramon (2004) Etiques per a un mén complex. Un mapa de les tendéncies
morals contemporanies. Lleida: Ed. Pageés editors Pag. 93

2 Royes, Albert Diferentes metodologias para la resolucion de conflictos en Bioética:
Beuchamp & Childress vs Engelhardt.

URL: http://www.ub.es/fildt/albert2.htm

[consulta novembre del 2004]
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José luis Barco parlant del paradigma étic de la bioetica ens diu que el manament de la
benevolencia és universal i afegeix que també ho és la proposicid, situada en el
frontispici de la constitucié alemanya com a fonament moral de tota legislacio, Die
Menschenwiirde ist unantastbar (la dignitat humana és inviolable).*®

Ramon Alcoberro explica que “al fons dels debats bioétics apareix quasi inevitablement
el problema de la responsabilitat plantejat per Hans Jonas”. Alcoberro fa esment de que
“en general, els principis bioétics deriven del principi de responsabilitat que té també un
sentit de solidaritat amb els no-nascuts i amb les generacions futures, amb una
implicaci6 ecoldgica important”.*

1.2.1. L'estatut étic de I'embrio.

En el context que centrem el treball un tema important és "la questiéo de I'estatut o
condicié moral de I'embrié huma es centre en el tipus de consideracié en forma de
proteccio i respecte que mereix la vida humana en els primers estadis de formacié i
desenvolupament™*® El problema de I’estatut pot considerar-se al menys des de tres
perspectives: I’ética, la biologica i I’ontologica. Des d’un punt de vista étic, la questio
central consisteix a clarificar des de quan pot comencar a parlar-se de realitat personal,
perqué llavors es tracta d’un ser al qual es reconeix dignitat™®.

Se'ns presenta el dilema de J. Robertson exposat per Velazquez "Si I'embri6 no té drets
ni interessos, cdm pot afirmar-se que se li deu un respecte especial? Per altre banda, si
a I'embri6 se li deu un respecte, llavors no és titular de drets, adhuc el dret a no ésser
objecte d'experimentacid, que vol dir aqui atribuir-li un respecte especial?". Per a
Robertson "I'embrié huma és un simbol potent de vida humana"*’

Veldzquez respecte a la investigacio amb embrions humans opta pel terme mig, és a dir
entre la posicid excessivament permissiva de J.Harris, el qual considera que la
investigacidé és possible fins al final del primer trimestre i la que s’entén com a
restrictiva de mantenir el limit del 14 dies. Aixi doncs el posicionament de Velazquez és
fins els dos mesos ja que la majoria d’avortaments son al voltant d'aquesta data.*®

No obstant un grup d'experts anomenat Grup Europeu sobre Etica en la Ciéncia i Noves
Tecnologies recomana l'experimentacié amb embrions sota una série de condicions:

1) que estigui precedida d'un ampli debat

3 Espejo, M? Dolores (2001) Bioética en las ciencias de la salud. Granada: Ed. El
Partal. Pag 42

¥ Op. cit. en n 11 Pag. 91

> Op. cit. en n 2 Pag. 67

16 |_acadena, Juan Ramon (2003) Informe del Comité Asesor de Etica en la Investigacion
Cientifica y Tecnoldgica. La investigacion con células troncales humanas en Espafia.
URL: http://www.cnice.mecd.es/tematicas/genetica/2003_03/2003_03_00.html
[consulta novembre del 2004]

" Op. cit. en n 2 Pag. 77

¥ Op. cit. en n 2 Pag. 82
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2) es sotmeti al control public .
3) atengui les recomanacions dels Comités d'Etica
4) es satisfacin els requisits de transparéncia.'®

Sadaba i Velazquez® es plantegen les segiients giiestions:

a) Per que tenim obligacions morals envers els embrions?
b) En virtut de qué els embrions tenen que ser objecte d’obligacions morals per part
de les persones?

Es poden donar tres respostes diferents a aquestes preguntes pero totes elles tenen en
comu la relaci6 que estableixen entre alguna propietat humana i la qiestio de I’embrio
com objecte de proteccié i respecte moral. Una primera resposta la ofereixen les morals
vinculades a alguna tradicio religiosa, per exemple la jueva o la cristiana. Per aquesta
concepcid de la moral, els embrions comparteixen amb la resta d’éssers humans
guelcom essencial: son fills de Déu i en base a aix0 no cap establir cap discriminacié ni
reduir el valor de les seves vides. Aixi, al marge de les qualitats que reuneixi cada vida
Humana, totes tenen un valor sagrat i no es pot atemptar contra elles sense vulnerar la
voluntat del seu creador. Una alternativa a la concepcid religiosa del valor moral de la
vida humana és la que pren com a propietat essencial la pertinenca a I’especie biologica
dels sers humans, a I’especie Homo Sapiens. Per saber si algi és membre de I’espécie
humana només cal conéixer si és el resultat de la unié de dos cel-lules sexuals i si té
caracters genétics propis dels éssers humans: vint-i-tres parells de cromosomes. A
diferencia de la concepcid d’abans, la condicié moral ja no esta determinada des d’alt o
des d’una autoritat externa el reconeixement de la qual parteix de dogmes o suposades
veritats anclades en la fe, sind que esta determinada per quelcom tan tangible com els
gens.

A Sédaba i Velazquez se’ls hi planteja el segiient dilema®’. O bé considerem qualsevol
forma de vida humana mereixedora de respecte absolut i per tant prohibim la seva
instrumentalitzacio i utilitzacid, o bé, seguint un plantejament utilitarista, ens posem a
mesura els pros i els contres per pronunciant-se a favor o en contra. Atractius no li
falten a I’utilitarisme i un grup nombros de cientifics i bioétics actuals son ferms
partidaris, amb grans o menors variants, d’aquesta perspectiva moral. Alhora d’afrontar
les raons per acceptar i defendre I’experimentacié amb embrions es recolzen amb el
seguent. Primer, I’embrio huma és una realitat biologica que no té sensibilitat i per tant
és alie al dolor i al plaer. Segon, el mobil és mostrar-se sempre benévol davant els
desitjos frustrats de persones que volen tenir o millorar la descendencia. Tercer,
addueixen que les consequéncies d’aquesta experimentacié poden ser beneficioses per
molta gent. Nomes cal mirar els progressos en la identificacio d’anormalitats genetiques
amb una gran antelacié que altres metodes de diagnostic prenatal, la possibilitat
d’utilitzar els teixits de I’embrié per curar malalties dels adults i la viabilitat de
trasplantar cél-lules d’un embri6 a un altre o a un adult.

¥ Op. cit. en n 2 Pag. 81

20 Sadaba, J. y Velazquez, J.L. (1998) Hombres a la carta. Los dilemas de la bioética .
Madrid: Ed. Temas de Hoy. Pag. 92

L Op. cit. en n 20 Pag. 98
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No obstant, I'embrid és un ésser completament desprotegit, incapa¢ de defensar els seus
interessos per si mateixos i amb una apariencia gens semblant a la d'un ésser huma
adult. Aixo ha conduit a molts a considerar que I'embrid no és encara un ésser huma i
que, per tant, pot ser utilitzat al seu servei, per exemple Sadaba assenyala que la praxi
medica suggereix que un embri6 que no s’implanta no és un ésser huma ni res que s’ha
li sembli. Perd aixo no vol dir segons Lacadena que encara no estiguem davant un ésser
huma, sin6 que la fragilitat és inherent a la condicié humana i que aquesta condicio es
manifesta maximament en els inicis de I’ésser huma. Considerat aixi I'embrio, no pot ser
licit, en cap cas, la seva instrumentalitzacio al servei d'altres ser humans, ja que un
principi inguestionable és el de que ningl és un instrument o mitja per a ningd sind que
tots els humans, sense excepcio, som, com indica Kant, finalitats en si mateixos. Es el
que s’acostuma a traduir-se per la dignitat de 1’ésser huma %

Pero dir també que en el zigot esta, gairebé a mode d’homuncle, un ser huma, només
podria afirmar-se seriosament si s’acceptes una intervencié externa d’un Déu o
Demiirg. En cas contrari no té sentit. En el zigot no existeix ni el programa genetic (i,
pel contrari, en les cél-lules adultes funciona aquest programa sense que ningu els hi
atorgui a aquestes I’estatut d’embrid). El recurs habitual consistent a afirmar que es
tracta d’un ser huma en poténcia, perd tampoc resol res. Perqué la potencia en si
mateixa no és un acte. En el fons es confon la nocid de poténcia com possibilitat amb la
de poténcia com energia que necessariament porta a una finalitat. | si la moral ha de
basar-se en els fets, és obvia la conclusid: és moralment licit la utilitzacié d’embrions en
les condicions regulades i no és un caprici segons Sadaba. Es tracta de millorar la
qualitat de les vides i evitar el patiment, que és precisament, un punt en el que s’uneixen
la medicina i la moral, és escollir entre un gran bé i un minim mal, per derivacié son
clares les bones consequiencies de 1’Us terapéutic de les cél-lules mare embrionaries, que
tot seguit parlarem®

1.2.2. Les cél-lules mare.

Alguns problemes bioétics atrauen de manera especial I'atencio de I'opinio pablica arreu
del mon. Generalment, sén els que tenen a veure amb el respecte a la vida i a la dignitat
dels éssers humans com, per exemple, lI'avortament, I'eutanasia, la reproduccio assistida,
I'experimentacié amb humans, etc. L'Us cientific i terapéutic de les cél-lules mare s'ha
incorporat recentment a aquella nomina de questions bioétiques apassionadament
debatudes per I'opinié publica mundial. La rad rau en que ens trobem amb unes cél-lules
amb un enorme potencial terapéutic pero que Il'obtencidé de les mateixes resulta, en
alguns casos, eticament controvertida, a I'exigir la destruccié d'embrions humans.

Les cél-lules mare son aquelles que encara no s'han convertit en cel-lules diferenciades
d'un determinat organ o teixit. Son cél-lules que, en el futur, seran cel-lules del fetge, del
ronyO, dels nervis o dels pulmons, perd0 que encara no ho sén. Els cientifics

2 Op. cit. en n 13 Pag. 331-347

2 Sadaba, Javier Células Madre y Filosofia Moral.
URL: http://www.ub.es/fildt/sadaba2.htm
[consulta novembre del 2004]
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comprengueren que, si aconseguien fer-se amb unes quantes d'aquelles cél-lules no
diferenciades, cultivar-les en laboratori fins obtenir un numero suficient, i orientar-les
en el seu desenvolupament perque es convertissin en cel-lules d'un o altre teixit del cos
huma, ens trobem davant una font inesgotable per reparar teixits i organs malmesos.
Malalties com I'Alzheimer, el Parkinson, o la paraplegia podrien ser vencudes en el
futur servint-se d'aquestes cél-lules.

La principal controversia al voltant de les cél-lules mare té a veure amb la manera com
son obtingudes. Cal tres fonts: una és el nostre propi cos que, en determinats organs,
disposa d'algunes cel-lules encara no completament diferenciades, disposades per
respondre aquelles que es vagin deteriorant; un altre son les cel-lules precursores de les
gonades dels fetus avortats; i finalment els embrions quan estan en fase de blastocist, és
a dir, entre els dies cinc a catorze des de la seva concepcid. La primera de les fonts no
planteja, en principi, més conflictes etics que els relatius al consentiment informat de la
persona de la que s'extreuen les cél-lules. La segona ens porta als problemes sobre I'Us
dels teixits fetals per finalitats d'investigacio o de terapia. No és el moment de tractar la
diferéncia entre la licitut moral d'utilitzar teixits de fetus avortats espontaniament i la
il.licitut d'utilitzar els resultants d'avortaments voluntaris. La tercera és la més
problematica doncs suposa acabar amb la vida dels embrions dels que s'obtinguin les
cél-lules. Aquests embrions poden tenir diferents procedéncies. Poden ser embrions
sobrants de fecundacions artificials; embrions fecundats in vitro amb la Unica finalitat
d'experimentar amb ells; o embrions creats per clonacid, utilitzant ovuls humans o
d'animals. També tenim una altre via per obtenir cel-lules mare que és mitjancant
transferencia nuclear (el que comunment es coneix com clonacié terapeutica).

Es planteja a nivell bioetic de les cél-lules mare una questio principal de “cap a on hem
d'anar?". Les fonts de les cel-lules mare son tres i cada una d'elles condueix a un camp
de la bioética. Les cel-lules mare procedents d'adults porten als assaigs clinics amb
éssers humans. L'acord al voltant de les condicions en les que es pot disposar del teixit
huma d'adults és bastant ampli. Les cel-lules mare fetals ens situen davant el problema
de I'Gs dels fetus avortats deliberadament. Aqui tots coincideixen en que es prenguin
mesures per evitar que els avortaments es realitzin amb la finalitat de proveir de
material per la investigacid. La controvéersia es planteja entre els qui no veuen
problemes en utilitzar aquest material si es garantitza el d'abans i els qui, de totes
maneres si els troben.

Sadaba es pregunta si hi hauria algun problema moral en I’Us de cel-lules mare adultes i
contesta que li sembla que no, de la mateixa forma que no cal objeccié¢ al trasplantament
d’organs. Possiblement, i a mode d’imatge universal, s’hauria de recordar que en el
nucli moral d’algunes religions hi hauria certa reticéncia en la utilitzacio de les cél-lules
mare adultes, com per exemple els testimonis de Jehova i formes ultraortodoxes, tant
jueves com cristianes. Sadaba es torna a questionar al voltant de quines podrien ser les
consequéncies immediates de I’aveng biotecnologic en qlestid, la resposta es ben
coneguda i esta posant en moviment no Unicament a I’opinio publica en general sin6 a
les associacions de malalts en concret. Perqué no Unicament coneixeriem millor el
procés de diferenciacio cel-lular o podriem estudiar nous medicaments amb els seus
efectes in vitro sind, questié decisiva, estariem a la porta de nous metodes de
trasplantament cel-lular. La medicina regenerativa hauria superat a la medicina
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reparadora. El debat etic ha de tenir en compte que la polémica no s’estableix sobre
I"estatut ontologic i moral de les cél-lules mare embrionaries siné sobre el seu origen®*

1.2.3. Tests genétics.

Les predisposicions genetiques estan adquirint un paper cada cop més important entre
els problemes de salut publica. Aquest fet ha desencadenat un gran increment dels
estudis massius per detectar persones que pateixen malalties hereditaries o que
presenten alguna caracteristica genetica especifica. Un dels objectius dels Serveis de
Genética és reduir la prevalenca de malalties genétiques i defectes congeénits. Per aixo
s'haura de detectar el risc genétic en grups poblacionals, families i individus.

Un test genétic és un procediment clinic o de laboratori realitzat en una poblacié o grup
poblacional per detectar persones amb un risc elevat de patir malaltia genetica o de tenir
una caracteristica genética especifica que justifiqui accions de diagnostic i/o seguiment.

Aquests test poden ser de dos tipus®:

1. Tests neonatal, en nou nats. Actualment hi ha més de 30 malalties genétiques
que es poden detectar en aquest periode i poden classificar-se com continua:

- Malalties amb tractament presimptomatic efectiu. La majoria dels
genetistes estan d'acord en que els tests genétics obligatoris han d'aplicar-
se a malalties d'aquest tipus. En aquests casos els tests han de ser
confiables, sensibles, segurs, senzills de realitzar i d'un cost proporcionat.
El sistema de salut ha de garantir que tots els nadons puguin ser
estudiats.

- Malalties amb tractament presimptomatic parcialment efectiu

- Malalties sense tractament pre ni postsimptomatic. Aquest és el cas, per
exemple de la distrofia muscular. Aquests test no poden realitzar-se de
forma obligatoria al no complir-se el principi de beneficéncia, ja que el
detectar a un nen que patira una malaltia greu sense possibilitat de
tractament crea sentiments de frustracio en els pares. En aquests casos el
més adequat es realitzar aquest test de forma voluntaria per part dels
pares i amb el previ consentiment informat d'aquests.

2. Test en adults. Aquest tipus de proves solen realitzar-se de manera voluntaria i
amb l'acceptacié per escrit, per detectar persones portadores de gens que
provoquen malalties genétiques severes en la descendéncia. Els tests genetics en
adults es realitzen abans o després del matrimoni. En el primer dels casos
I'experiencia demostra que en cas de fer-se proves i ser els dos membres de la
parella portadors d'una malaltia greu no porta la decisié de suspendre el
matrimoni. En el segon cas, i si hi ha descendéncia, la majoria dels pares
accepten i atenen al fill malalt, el que demostra que la societat no rebutja als
incapacitats, sind que els sentiments i accions son de recolzament cap a aquestes
persones.

% 0Op. cit.enn 23
» Op. cit. en n 13 Pag. 199-201
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Un aspecte molt important a tenir en compte en els tests genétics és la
confidencialitat de les dades obtingudes en aquestes proves davant terceres
persones, per evitar possibles actituds de discriminacié en la societat, com per
exemple a I'hora dels contractes professionals en les empreses i situacions similars.
En conclusié es pot afirmar que els test genétics han de complir els seglents
principis de la bioética: a) l'autonomia de la parella o el pacient; b) el dret a la
informacié completa i vera¢ sobre la malaltia, el seu prondstic i el risc per la
descendéncia; c) confidencialitat davant terceres persones.® Oliva en aquest
diagnostic presintomatic es refereix al seguiment d’un protocol: 1) Només a majors
d’edat, 2) acceptacio del consentiment informat, 3) valoracio prévia per un psicoleg
0 en cas necessari per un psiquiatre per avaluar la disposicid a acceptar els resultats,
4) seguiment i recolzament psicologic posterior si és necessari.?’

Com impliquen la familia les proves genetiques? Aixo0 es pregunta Glenn McGee;
resulta que el cribatge®® també proporciona una informacié limitada. Fan falta dos
copies de la mutacio f508 (és autosomica recessiva) — una de cada progenitor- per a
concebre un fill amb Fibrosi quistica. Si un sol-licitant de feina té una copia de la
mutacio fibrosi quistica, té dret I’empresari, per exemple, a demanar o exigir que la
dona del candidat es faci la prova? Sense aquesta informacid, les dades del
sol-licitant son inutils. Si un candidat déna positiu per a un al.lel autosomic
dominant, qui té dret a aquesta informacid? Per exemple, una filla fa temps que esta
distanciada i pot portar també aquesta mutacié , podria exigir que s’ha li
proporcionés la informaci6, amb independencia de la voluntat del
sol-licitant.®Sobre aquest tema s’ha manifestat The European Group on Ethics in
Science and New Technologies quan manifesten que I’examen meédic no hauria de
ser un criteri de seleccid. Aquest hauria de ser després de fase seleccio, i expressa un
seguit de criteris a tenir en compte en cas d’una placa de treball.*

Un altre tema de debat és el de les empreses asseguradores. En la medicina genetica,
aquest és el dilema de pensar en el cribatge genétic per les exclusions de cobertura, i
no el de les cures prenatals per a tothom. Les proves genétiques pel cribatge d’adults
no compensen a llarg plag, doncs els que resulten eliminats de la cobertura sanitaria
finalitzen en les sales d’urgéncia hospitalaries. Fins i tot a curt plag, les cribadures
poden costar molt més del que valen per a les asseguradores, tant perque les proves
son cares com perqué I’eliminacio concomitant de les sobrecarregues que s’associen
a la possibilitat difusa d’una malaltia genetica en la poblacié disminuiria
desproporcionadament les primes. No es pot cobrar a tots pel baix risc de la corea de

% Op. cit. en n 13 Pag. 199-201

" Oliva, Rafael et al. (2003) Genética médica. Barcelona: Ed. Universitat de Barcelona.

Pag. 16

% Cribatge “recerca indiscriminada aplicada a un conjunt per tal de descubrir-hi els
elements afectats d’alguna particularitat”. Hi ha quatre tipus: citologic, multifasic,
neonatal i prenatal. AAVV (11990) Diccionari Enciclopédic de Medicina. Barcelona:
Ed. Enciclopedia Catalana.

# Op. cit. en n 2 Pag. 146

% The European Group on Ethics and New Technologies (2003) Ethical aspects of

genetic testing in workplace.
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Huntington si s’ha eliminat totalment del conjunt de riscos. McGee afirma que
“francament si eliminem la jugada, les assegurances es tornen menys rentables”**

Al voltant del tema dels estudis d’ADN en la reproducci6 tant respecte als pares
com a la seleccio d’embrions la comissio de Genetica Humana del Regne Unit ha
obert una consulta publica sobre les consequéncies socials sobre I’Gs de la genetica
en la reproduccio. En paraules de Helena Kennedy, presidenta de la comissio: “Ara
que la ciéncia ens permet saber molt més sobre nosaltres mateixos i I’estructura
genetica de la nostra descendéncia, augmenta la preocupacié sobre I’impacte que
aixo té en la societat i el valor que donem a la vida humana. En el fons rau el debat
sobre la relaci6 entre els desitjos individuals amb les seves conseqiiéncies socials”*

També al Regne Unit el ministre Reid anuncia una série de projectes per estendre la
tecnica del Banc de dades en el qual figurarien els gens de la poblacié mitjancant
I’analisi sistematic de tots els nou nats, logicament aquest projecte ha aixecat una
forta polemica. El responsable de la Sanitat britanica mostra també la seva
preocupacié per les conseqliencies negatives que la generalitzacié d’aquesta técnica
pot tenir sobre la poblaci6. Pero tot i que es declara partidari de considerar il-legal la
realitzacié de I’analisi de I’ADN sense el permis previ de I’interessat —excepte en
casos extrems i concrets- no presenta cap proposta per evitar que els ciutadans
puguin ser discriminats a nivell laboral o per les asseguradores en funci6 del seu
analisi genétic.

El fet de que I’analisi genétic pugui desvetllar tota una série de malalties potencials
que hagin fet menys atractiva la contractacié laboral d’aquella persona o es
converteixi en motiu perqué una asseguradora li negui els seus serveis és un dels
més grans focus de discriminacié que pot provocar aquesta técnica. Les
asseguradores britaniques han subscrit un compromis voluntari per a no tenir en
compte els analisis genétics fins el 2006 i el Govern britanic no sembla disposat a
prendre mesures fins llavors. Perd0 malauradament a Suissa ha estat aprovada una
nova llei sobre tests genetics en la qual es permet en certes circumstancies, que els
seus resultats siguin coneguts per les companyies asseguradores®. Davant aixo
Sanchez Caro (director de la Unitat de Bioética i Orientacié Sanitaria de la
Conselleria de sanitat de la Comunitat de Madrid) ha manifestat que “El Conveni de
Drets Humans de Biomedicina, firmat a Oviedo el 1997 impedeix aquest tipus de
practiques si les seves finalitats no son terapéutiques o assistencials”.** Perd en un

31 Op. cit. en n 2 Pag. 147

%2 Redaccié (27 juliol del 2004). Consulta publica sobre la genética en la reproduccion
(en linia). Madrid: Ed. Diario Médico

URL: http://www.diariomedico.com/edicion/noticia/0,2458,514463,00.html

3[consulta novembre del 2004]

® Redaccié (19 juliol del 2004) Suiza aprueba el acceso de las aseguradoras al
resultado de test genéticos (en linia). Madrid: Ed. Diario Médico
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% Pozo, Teresa del (12 juliol del 2004) La secuenciacion del genoma: un nuevo reto
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futur molt proxim sera molt facil coneixer I’historial genetic d’una persona a partir
d’una cigarreta o un got brut, pel que molts experts exigeixen que la llei penalitzi els
possibles abusos que puguin produir-se.*®

Per altre banda trobem els centres que realitzen test genétics que s’han d’homologar,
ja que és de vital importancia, pel fet que aquesta rutina s’esta introduint de manera
paulatina en gran part dels sistemes de salut com un metode més de diagnostic de
pacients. Només cinc dels cinquanta laboratoris participants en I’altim control de
qualitat de la EMQN (European Molecular Quality Network) ha aconseguit un
100% de fiabilitat en I’analisi molecular en cancer de mama i ovari, a més la
Comissid Europea esta desenvolupant aquestes mateixes proves entre d’altres en
fibrosi quistica i la corea de Huntington. Segons explica José Carlos Monforte, de
Sistemas Genomicos, un dels cinc centres espanyols participants en el control de
qualitat “ens trobem a I’inici de la primera epoca del diagnostic molecular, i per tant
encara no existeixen processos totalment automatics que es puguin utilitzar de
manera independent d’un grup d’experts bioinformatics que relacionin la informacio
amb la ja existent en les bases de dades internacionals”.*

1.2.4. Que és el consell genetic?

El consell genétic és un acte médic que tracta dels problemes relacionats amb I'aparicio
o risc de repeticio en una familia de malalties genéticament determinades. Es tracta d'un
procés de comunicacio entre la familia o consultant i el professional. Els objectius son
fonamentalment: ajudar a l'individu o familia a comprendre els fets meédics, el risc
d'aparicio i de repeticio o recurréncia del quadre patologic, a comprendre o entendre les
opcions possibles pel tractament, i a escollir finalment la linia apropiada de conducta i
actuar d'acord amb ella.’

Oliva i Ballesta parlen de nou etapes dins del consell genétic:

1) establir o confirmar el diagnostic.

2) determinar el tipus d'heréncia (realitzar un arbre familiar o pedigri).

3) calcular el risc de repeticié o recurréncia.

4) detectar possibles portadors (individus que tenen el gen en heterocigosis).
5) confirmar a nivell molecular la sospita clinica.

6) comunicar al consultant o a la seva familia la probabilitat de recurrencia.
7) proporcionar informacid sobre les opcions de tractament.

8) proporcionar informacio sobre les opcions reproductives.

% Oppenheimer, Walter (25 juny del 2003) El Reino Unido plantea obtener la ficha
geneética de todos los bebés. El gobierno Blair presenta un ambicioso plan de medicina
genética. Barcelona: El Pais.

% Pozo, Teresa del (17 juny del 2004) S6lo uno de cada diez laboratorios realiza
correctamente andlisis genéticos en cancer de mama y ovario (en linia). Madrid: Ed.
Diario Médico

URL.: http://www.diariomedico.com/edicion/noticia/0,2458,498619,00.html

[consulta novembre del 2004]

¥ Op. cit. en n 27 Pag. 221
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9) facilitar la col-laboracio de I'especialista més adequat i el recolzament psicologic
necessari, aquest punt és especialment important perqué la consulta pot tenir
repercussions psicologiques.

La realitzacid del consell genetic obliga a fer una historia clinica completa, la practica
d’examens complementaris i de vegades, la consulta amb altres professionals. Els
consultants no només volen coneixer els riscos de la malaltia siné també la gravetat del
quadre i les seves possibilitats profilactiques i terapeutiques. Aixd implica una bona
preparacié dels professionals, la col-laboracié dels diferents membres de la familia, i
I'existéncia d'un equip multidisciplinari que cobreixi totes les arees, tant en l'aspecte
clinic com en el dels examens complementaris. Es important destacar que el
professional que dona el consell genétic no ha de manifestar opinions personals que
puguin influir en el consultant (Oliva et al., 2003). No obstant aixd no tothom hi esta
d'acord i en una posicio diametralment oposada trobem la que manifesta Glenn McGee
quan diu “el denominat assessorament genétic no directiu, que determina que el metge o
el conseller genetic proporcioni una informacié neutre sobre les malalties, sense fer
comentaris valoratius, és una forma de medicina tan perillosa com la paternalista. El
metge es troba inevitablement implicat en la cura dels pares i del pacient, i ha de
procurar oferir tota la informaci6 disponible, el que inclou les seves opinions™. També
el mateix autor afegeix que "fer les proves sense assessorament i sense consentiment
hauria d’ésser il-legal, tant per part de les families com d’altres institucions™®, per tant,
“hauriem d’anar amb compte d’evitar que la poblacié general utilitzi les proves
genetiques fins que es tinguin informes clars sobre I’eficacia d’aquests analisis. No se’ls
hauria d’oferir quan només presenten una correlacié accidental amb la malaltia. A més,
els futurs pares o les parelles que es sotmetin a la FIV no haurien de disposar de proves
genetiques com la que identifica el gen BRCAL/2 per al cancer de mama en cap
circumstancia, sense que existis enmig una conversa per abordar amb ells el significat
d’aquestes proves i la seva imprecisid relativa.”*

Es prefereix utilitzar el terme “assessorament” enlloc del de “consell” perque segons
Lacadena aquest ultim té connotacions directives que no té I’altre, que sembla més
neutral alhora de prendre decisions per part dels interessats. La American Society of
Human Genetics fa seva la definicio proposada pel seu Ad hoc Committee on Genetics
Counselling: “Assessorament genétic és un proces de comunicacié pel qual es pretén
donar als individus i les families que tenen una malaltia genetica, o que tenen un risc de
tenir-la, la informacid sobre la seva condicio, proporcionant, tanmateix, la informacio
que permetés a les parelles amb risc de prendre decisions reproductives amb prou

coneixement de causa”.*

L’assessorament genétic tracta d’ajudar a I”individu o la familia a :*?

- Comprendre els fets clinics, incloent la diagnosi, el curs probable de la
malaltia i el tractament disponible.

% Op. cit. en n 2 Pag. 141
% Op. cit. en n 2 Pag. 139
“Op. cit. en n 2 Pag. 138
“ Op. cit. en n 1 Pag. 390
“Op. cit. en n 1 Pag. 391
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- Apreciar el mode d’herencia que contribueix a la malaltia i el risc de
recurréncia en els familiars.

- Comprendre les alternatives per prendre mesures amb relacio al risc de
recurréncia.

- Escollir el mode d’accié que els hi sembli apropiat en previsio del risc,
els seus projectes familiars i els seus valors étics i religiosos, i actuar
d’acord amb aquella decisio.

- Fer el millor ajustament possible a la malaltia genetica en un membre
afectat de la familia i/o al risc de recurrencia de la mateixa.

Les indicacions per I’assessorament genétic son les segiients:*?

Ocurréncia d’una malaltia hereditaria (coneguda o sospitada) en un
pacient o familia.

Defectes de naixement (avortament o mortinats de repeticio).

Deficiencia mental inexplicada.

Edat avancada de la dona.

Exposicié a teratdgens o mutagens.

Consanguinitat.

La informacié que s’ha de transmetre en I’assessorament genétic és el segiient:**

La magnitud del risc de recurréncia.

La carrega que suposa la malaltia pel pacient o la familia.

La possibilitat de modificacio de la carrega o del risc.

Anticipacié de desenvolupaments futurs, estimant els mitjans clinics
disponibles en un futur proxim.

Davant qualsevol consulta, I’expert en assessorament genetic ha de formular-se les
seglients qiiestions:*

- Diagnostic exacte del quadre clinic.

- Arbre genealogic. Dictamens objectius.

- Relacio familiar del consultant ( o dels fills potencials) amb el portador
de la tara.

- Tipus de transmissio hereditaria.

- Dades de la literatura cientifica al voltant de xifres empiriques
d’afectacio.

- Valoracié de la malaltia.

Des del punt de vista de I’assessorament genétic només poden tenir-se amb compte les
malalties de tipus qualitatiu produides per un Unic gen - com els casos de la fibrosi
quistica i la corea de Huntington- o per anomalies cromosomiques que es manifesten

com “tot o res”, “preséncia o absencia”, descartant les de tipus quantitatiu de la qual la

#Op. cit. en n 1 Pag. 391
*Op. cit. en n 1 Pag. 391-392
*Op. cit. en n 1 Pag. 392
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determinacid genetica es deu a molts gens (poligens, heréncia factorial), en el sentit de
no poder donar probabilitats de risc en aquests casos®.

1.2.5. Qué és la terapia genica i la seva dimensié ética-social en la comprensio de
les malalties genétiques.

Per terapia genica humana s’entén "l'administracid deliberada de material genetic en un
pacient huma amb la intencié de corregir un defecte genetic especific". Una definicid
més general diu "que és "una técnica terapéutica mitjancant la qual s’inseria un gen
funcional en les cel-lules d'un pacient huma per corregir un defecte genetic o per a dotar
a les cél-lules d'una nova funcié".*’

Les caracteristiques que han de reunir les malalties candidates a la terapia genica
en general destacades per Feito son*®:

1. La malaltia amenaca la vida i és incurable sense terapia génica.

2. Lamalaltia és de caracter recessiu i estar causada per I’absencia d'una copia d'un
gen que funcioni normalment.

3. La funcié normal de la cel-lula no hauria de requerir una regulacio precisa de la

quantitat de proteina produida.

L'organ, teixit i tipus de cél-lules afectades per la malaltia han estat identificats.

L'homoleg normal del gen defectiu ha estat aillat i clonat.

El gen normal pot ser introduit en una fraccié substancial de cél.lules del teixit

afectat; o la introduccio del gen dins d'un element diana disponible, tal com la

medul-la 0ssia, alterara d'alguna manera el procés de la malaltia en el teixit

afectat per la malaltia. Per aix0, actualment, s'ha de disposar de la capacitat per

extreure les cél-lules diana del cos i després transfundir-les de nou.

7. EIl gen pot expressar-se adequadament.

8. Hi ha técniques disponibles per verificar la seguretat del procediment.

o ok

Ruth Chadwick davant els posicionaments sobre la terapia genica somatica i la terapia
en la linia germinal diu que la primera, que es situa a nivell del tractament convencional
de les malalties genetiques, és una tecnica indirecta mentre que la que afecta a la linia
germinal canviaria el pool de gens directament. Els arguments per a la terapia somatica
son clars: els desordres genetics causen patiment, el tractament amb terapia génica pot
alleugerir els simptomes, la terapia somatica ofereix la possibilitat de curacié. Aquests
arguments es podrien fer extensius a la terapia en la linia germinal i els beneficis
potencials pel no nascut. No obstant aquesta extensio no estar molt acceptada. Si el que
es vol és I’absencia de nens amb desordres genetics (i aixo és altament controvertit), no
estar clar que la terapia en la linia germinal sigui el métode d'eleccio.

La terapia geénica en la linia germinal planteja problemes dificils en el futur previsible.
Moltes parelles poden produir el que Marcus Pembrey ha anomenat "winning

* Op. cit. en n 1 Pag. 392

“7Op. cit. en n 1 Pag. 343

* Feito, Lydia (1994) Nuevos interrogantes para la ética actual: el desafio de la terapia
génica humana. Madrid: Tesis doctoral.
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combination” dels gens sense simpatia en la terapia en la linia germinal. La fertilitzacié
In Vitro i la seleccié embrionaria ofereix una via per fer-ho, testant els embrions i
seleccionant el millor per tornar a la matriu.

Arguments en contra de la terapia génica en la linia germinal consideren que és un dret
no alterar el Genoma, en la mida que afecta a futures generacions i es perd diversitat
genética. Tanmateix cal arguments a favor com l'autonomia reproductiva ( entenen per
exemple en el possible oferiment de la terapia genica en la malaltia de Huntington, a
una dona que se li ofereix la terapia somatica quan se li ha trobat que porta el gen
culpable, abans que desenvolupi els simptomes de la malaltia, pero ella diu que no, que
vol estar segura que el seu fill no tindra la malaltia, i vol la terapia en la linia germinal
en el seu embrid) i el benestar de la gent en el futur. El problema étic fonamental
d'aquest tipus d'intervencions de I’enginyeria genética rau en el fet que aquestes afecten
no Unicament a les persones tractades sind també a les generacions futures. S'inventa,
per aixi dir, una nova linia hereditaria en la qual la combinaci6 no és una casualitat de la
natura sinG l'aplicacio dirigida de la técnica humana. Sorgeix, llavors, la qlestié del
domini de I'nome sobre la corporalitat dels seus descendents, en altres paraules, la
qiestié de I'eugenisme, que tractarem més endavant.*®

El Clothier Comittee, constituit a la Gran Bretanya per considerar I'ética de la terapia
génica, identificava els seguents dos principis que haurien de governar les seves
deliberacions:

- 1. L'obligacio inherent en la naturalesa humana per preguntar-se, estudiar,
perseguir i la recerca aplicada pels mitjans eétics.

- 2. Aixi com a vegades les inevitables tensions entre la persecucié del
coneixement i la proteccio dels interessos dels pacients, aquesta Ultima és la que
ha de prevaldre.>

Feito, que ha realitzat un gran treball d'investigacio al voltant dels problemes étics de la
terapia génica, ens diu que és un tema de gran complexitat perqué els problemes étics
que suscita es refereixen a la mateixa condicié humana i a la necessitat d’avaluar les
decisions que pren la humanitat sobre el seu futur.

Les intervencions genétiques en el ser huma parteixen d'un ideal terapéutic moralment
valid. Per aixo0 la terapia génica és moralment acceptable, i no atempta contra el respecte
debut al ser huma com a fi en si mateix.

Amb aixo ens trobem que cal establir els seguents criteris d'actuacio, referents a cada un
dels tipus d'intervencions possibles:

- La terapia genica somatica es acceptable com procediment terapéutic semblant
als ja utilitzats. Pel que fa al cas de la terapia experimental cal observar: a) una
maxima cura en el seu Us fins que es mostri com a procediment completament
segur; b) una restriccid de la seva practica a casos de necessitat extrema; c) s'ha

* Sarmiento, Augusto et al. (1993) Genética y ética. Pamplona: Ed. EUNSA Pag. 145
% Kuhse, Helga and Singer, Peter (2001) A companion to Bioethics. Oxford: Ed.
Blackwell Publishers. Pags. 189-192
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de practicar sempre sota els limits establerts per a I'experimentacié en éssers
humans, i s'ha d'obtenir el consentiment informat i voluntari del pacient o
representants legals; d) s'ha d'observar la confidencialitat. Les alteracions de les
cél-lules somatiques presenten problemes etics que impregnen la seva practica:
els riscos. Els costos i els beneficis per les persones constitueixen una part
integrant d’una societat plural.

- La terapia genica en cél-lules de la linia germinal s'acull també a la categoria
de procediment terapéutic i per aixd moralment acceptable. Tanmateix s'ha de
tenir en compte la magnitud de la seva aplicacid, especialment pel que fa als
riscos. No obstant aix0, actualment és impossible el portar-la a terme amb plenes
garanties. Cal afegir que hi ha un limit de manca de recursos. Si el procediment
no es mostra clarament beneficids, no €s sostenible, pels riscos que comporta
(per les generacions presents i futures) i el cost que suposa. David Suzuki i Peter
Knudtson, els primers critics socials de les terapies genétiques en la premsa
popular, situen la frontera ética en les terapies de cel-lules germinals (principi
n°4 dels seus “principis de la genética”). Per a ells, les questions relacionades
amb els tractaments de cel-lules somatiques son merament practiques, mentre
que les poderoses ceél-lules germinals contindrien tot I'import étic. A més
consideren que les terapies amb cel-lules germinals anuncien els perills de la
genetica. Perdo McGee diu que cap d’aquestes afirmacions es fonamenta en fets
bioldgics, el que fa que siguin moralment discutibles. Els problemes practics de
la manipulaci6 de la linia germinal son suficients per mantenir-nos ocupats i
encarnen temes que realment importen. A tall d'exemple: Quines malalties
hauriem d’eliminar? Com establim la pertinenca causal d’un genotip per una
malaltia, i com determinem la importancia, pel futur, de perdre la seva
manifestacié? Efectes col-laterals accidentals de les terapies genétiques podrien
acompanyar I’eliminacié de les malalties. A més: qui podria pagar aguests
tractaments i com saber si sera justa la seva distribuci6?. Mc Gee conclou que
només la confrontacidé de la manipulacié genetica amb altres possibilitats
terapeutiques ens ajudara a aclarir si les intervencions en la linia germinal son
adequades per una malaltia concreta.”

- L'Enginyeria genetica de millora no és en si reprovable, pero introdueix noves
dificultats per sobrepassar I'ambit correctiu o curatiu que s'acostuma a assignar a
la terapia. Les condicions de la seva posada en practica serien dos: 1) I'obtencid
d'una definicid que es pogués considerar universalment valida de "el millor",
com manera de delimitar I'ambit d'intervencio, el qual és enormement dificil, i 2)
I'existéncia de recursos suficients com per assegurar la cobertura d'uns minims
per a tots i oferir, posteriorment, una possibilitat de maxims (millora) sense
incérrer en injusticies ni discriminacions. Aquests elements, units a una gestié
responsable del risc, no semblen possibles, ni tanmateix en un futur llunya. A
més, aquesta practica no es mostra necessaria, doncs cal alternatives que semblin
més viables.

- L'eugenesia (que més endavant analitzarem amb més deteniment) en referencia a
I’ideal de perfeccio no és intrinsecament censurable, ara bé, si és entesa com
degeneracio d'un projecte de millora - tal i com han estat, en la practica els

*1 Op. cit. en n 2 Pag. 159
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exemples més destacats de la historia recent -, constituiria un extrem moralment
reprovable, que no pot, ni sha de considerar fins i tot en les practiques
d'intervencio genetica en éssers humans.

McGee ens fa unes reflexions al voltant del context social de les terapies genetiques
dient que més enlla de les técniques i la tecnologia de les proves genétiques,
I’avortament i la FIV, es troba la promesa de les terapies genetiques, que guariran les
malalties hereditaries amb una precisio extrema i amb caracter definitiu. Per a molts,
I’objectiu ultim del Projecte Genoma Huma son aquests tractaments. Pel que fa al cas la
fe dels profans es recolza en la creenca en el determinisme genétic: si aconseguim aillar
un gen que provoca una malaltia, podrem reparar-lo, si no per nosaltres per les
generacions futures. De fet, la major part de la utilitzacid dels gens en les terapies no ha
tingut que veure amb res semblant. No estar en marxa, segons McGee en aquests
moments, cap intent de rescriure el codi genétic dels pacients. I la majoria de les
aplicacions de la geneética per a tractaments no té de cap manera relacié amb el fet de
canviar I’ADN dels pacients.>

1.2.6. Que sbn I'eugeneésia i els criteris eugenesics?

Volent expressar a través d'un sol mot la perfeccio6 hereditaria, Galton (1883) encunya el
terme "Eugenésia” (Eugenics) per tal d'abastar la totalitat de "I'estudi dels factors sota
control social que poden millorar o perjudicar les qualitats racials de les generacions
humanes futures, tant des de el punt de vista fisic com mental"”. Francis Galton, cosi de
Darwin, proposa aquest concepte a principis del segle XX, i en el seu llibre “Heréncia i
Eugenesia” advoca per “la ciencia del millorament del llinatge huma”. Galton
imaginava que una planificacio familiar, social i cultural ens portaria a “una raga millor
d’homes” a través d’una serie de “matrimonis assenyats al llarg del temps”. Galton
obtingué la paraula "eugenésia” a partir del grec eu/genes (ben nascut)®®. El mateix
Galton senyalava dos meétodes essencialment diferents de portar a terme l'eugenesia:
afavorint al maxim les constitucions genétiques optimes (eugenesia positiva: un bon
namero dels primers eugenésics desitjava promocionar el sorgiment de genis i de
persones amb molt talent, encoratjant una seleccid més cientifica dels emparellaments i
una més gran procreacié dels pocs escollits) o eliminant els defectes genétics de les
poblacions humanes (eugenesia negativa: es dedicava a I’eliminacié dels individus
menys aptes, reduint o suprimint la seva procreacio).>

Esquematicament es pot fer la seglent classificacié dels métodes aplicables en
l'eugenésia negativa:™

* Evitar descendencia genéticament defectuosa: assessorament o consell genétic.
- Evitar matrimonis (unions) amb risc genétic.
- Control de la natalitat.
+ Evitar I'embaras (ritme natural, anticonceptius, interceptius, dispositius
intrauterins, etc.).

20p. cit. en n 2 Pag. 148

> Op. cit. en n 2 Pags.24-25

% Op. cit. en n 1 Pag. 289

> Op. cit. en n 1 Pags. 289-390
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+ Esterilitzacio (vasectomia, lligament de trompes).

* Eliminar descendencia geneticament defectuosa.
- Seleccié d'embrions: diagnosi preimplantacional (FIV)
- Avortament eugeneésic: diagnosi prenatal (amniocentesi, biopsia de vellositats
corioniques, ecografia, fetoscopia).
- Infanticidi (eugenésia neonatal)

La historia del moviment eugenesic del segle XX que Galton inicia ha estat profusament
relatada, i s’associa amb el que s'acaba per considerar objectius politics infames. No
obstant, politiques i arguments que poden qualificar-se com eugenésics precediren
aquest moviment. Amb cada avenc de les técniques genetiques de reproduccio es reviu
la por a I’eugenesia en les institucions politiques i socials al llarg del planeta.
L’eugenesia, per un costat, té els seus origens en la historia de la biologia i, per altre, es
Iliga als debats contemporanis, pel que esta sempre relacionada tant amb el seu passat
com al seu futur.

Com a resultat de la disparitat dels seus origens i usos, I’eugenesia és un concepte dificil
de definir. Molt abans de que Galton descrivis I’eugenesia sistematica, les cultures
havien concebut estratégies per a reglamentar les relacions reproductores. La societat
sempre ha exercit mesures de control sobre la procreacid: la recombinacio sexual
necessita a dos individus perque tingui lloc, i les dues s’escullen matuament influenciats
per la familia, I’economia, la politica i altres valors de la comunitat. Aprenem el que es
considera atractiu, exitds i desitjable segons el caracter distintiu d’aquella societat, que
té els seus propis models de la familia sana i exitosa. En moltes époques i en diferents
llocs, el caracter distintiu ha estat considerablement subratllat. Prou abans de Galton,
diferents cultures aconsellaven a determinades families que no tinguessin fills o els hi
deien amb qui els estava autoritzat el comportament reproductor.

Les primeres versions del que més tard s’anomenaria eugenésia s’efectuaven de tres
maneres, totes amb la finalitat d’evitar la reproduccio: I’abandonament o I’infanticidi,
I’avortament i I’esterilitzacid. Aquestes tecniques només es distingeixen d’altres mitjans
més benignes i positius de regular la reproduccié en dos aspectes. En primer lloc, un
instrument politic o social, com una llei que sancioni les esterilitzacions o un protocol
medic pel avortament terapéutic, s’acorden per a finalitzar o prevenir un embaras. En
segon lloc, les tecniques impliquen intervenir quirargicament en el cos de la persona,
envers de la coacci6 verbal.

La historia registra nombrosos casos de societats que discutiren i utilitzaren diferents
tecniques, cliniques o no. Els espartans deixaven exposats als elements als descendents
no desitjats. Plato escrivi a la Republica: “aquells joves que destaquen]...][haurien de
rebre][...]Jamb més liberalitat permis per associar-se a les dones, amb la finalitat de que
[...]el més gran namero de fills descendeixi d’aquests pares”. Els estudiosos de Grecia
consideren avui en dia que, encara que aquest plantejament utopic no arriba a realitzar-
se, el control sistematic de la procreacio si constitui un objectiu en diferents ocasions.

L’eugenesia €s un concepte complex, amb significats diferents i una historia rica, tot i
gue infame. Les questions etiques que s’associen depenen fonamentalment de les
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diferents interpretacions de les expressions i dels detalls concrets de com s’utilitzen els
métodes de reproduccié en estudi i en quin context se’ls utilitza.>®

La polemica al voltant de I’eugeneésia és tant actual com el fet que la Human Fertility
and Embryo Authority britanica d’autoritzar el diagnostic preimplantatori per obtenir un
fill que faciliti el tractament d’un germa greument malalt ha fet que la decisi6 de I’organ
citat presidit per Suzi Leather hagi estat envoltada d’acusacions d’eugenésia respecte als
embrions fecundats i destruits per no ser aptes per aquesta finalitat.>’

* Op. cit. en n 2 Pags.25-57
" Redaccidé (27 juliol del 2004). Consulta publica sobre la genética en la reproduccion.
Madrid: Ed. Diario Médico
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2. LES MALALTIES GENETIQUES HEREDITARIES.
2.1. Caracteristiques generals.

Les malalties genetiques conegudes sén al voltant d'unes 4.000; malgrat que la majoria
no son molt freqlents, en general aquestes anomalies afecten el 5% de tots els
naixements.

Aquestes malalties poden ser originades per un patrimoni genétic deficient. Trobem una
amplia quantitat de possibilitats en aquest ambit. Unes es manifestaran en el naixement,
altres posteriorment i adhuc apareixer en I'edat adulta.

Perd també altres malalties poden ser no hereditaries, ja que es deuen a un error en la
formacio de les cel-lules sexuals dels pares, o bé a un accident en el transcurs del
programa genétic del desenvolupament embrionari, donant lloc a malformacions
congenites.

Altres si seran hereditaries, és a dir es transmetran de pares a fills, ja que son debudes a
la preséncia d'un gen (malalties monogeéniques, les que tractem en el treball) o diferents
gens (malalties poligéniques) "anormals™ en el patrimoni genetic d'una linia familiar.

Algunes malalties estan lligades al sexe i d'altres no. Moltes d'elles hauran estat
producte d'una mutacio.

Les malalties genétiques que es transmeten segons les lleis de I'neréncia, de manera
dominant, recessiu o recessiu lligat al sexe, essent al voltant de 1.500 les malalties
hereditaries, amb conseqiiéncies variables.

En concret, les malalties genétiques a les que es poden aplicar les tecniques
d’enginyeria genetica, sén les monogeéniques. Entre les quals destaquem: la distrofia
muscular, I'nemofilia, I'enanisme i a les que dedicarem una atencié especial la fibrosi
quistica i la corea de Huntington.

Oliva ens diu que els canvis patogenics i les malalties produides per aquests poden
classificar-se, depenen del tipus de cromosoma en el qual es trobi I’alteracié i atenen a
la forma de com es transmet a través de les generacions, en autosomics dominants,
autosomics recessius , lligats al cromosoma X, i del DNA mitocondrial. Alguna vegada
la identificacié d’un patré d’heréncia clar es veu dificultat per I’existencia de factors
que modifiquen I’expressié i penetrancia de les alteracions moleculars. Pero inclus
tenint en compte aquests factors modificadors, existeixen altres malalties hereditaries
que no segueixen cap dels patrons basics d’heréncia. Moltes d’aquestes malalties es
coneixen pel nom de complexes o multifactorials. Finalment hi ha que considerar també
a les malalties geniques adquirides com el cancer, que acostumen a ser el resultat de
mutacions somatiques.’®

¥ Op. cit. en n 27 Pag. 71
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Ara ens aturarem amb les autosomiques recessives i les autosomiques dominants.

Les malalties recessives son les que s’expressen només en I'homozigot. EI mecanisme
freqlient de la recessivitat és per pérdua de funcié. El terme al.lel nul s'utilitza per
referir-se a I’absencia d'expressio del gen o bé a I’absencia de funcid del producte génic.

Els criteris per recon@ixer I'heréncia autosomica recessiva es podria resumir:

1) La majoria d'individus afectats tenen pares no afectats encara que ambdds son
portadors del gen mutant.

2) Dos pares no afectats, perd portadors, tenen un risc del 25% de tenir fills
afectats, del 50% de tenir fills portadors no afectats, i del 25% de que els fills
siguin normals i no portadors.

3) la malaltia s'expressa i es transmet en ambdds sexes per igual.

4) el 100% de la descendéncia entre un individu afectat i un normal no portador,
sera normal pero portadora.

5) quan ambdos pares estan afectats, el 100% de la descendéncia estara afectada.

6) en les alteracions recessives molt infreqlients, és freqient que els pares dels
afectats siguin consanguinis.

Les malalties autosomiques dominants. En teoria una malaltia que s’expressa de la
mateixa manera tant en I’heterozigot com en el homocigot és dominant. En la practica
qualsevol malaltia que s’expressa en I’heterocigot es classifica com dominant.

Els criteris per reconéixer I’heréncia autosomica dominant es pot resumir:

1) El fenotip apareix en cada generacio, ja que cada individu afecte posseeix un
progenitor afectat, a excepcio de I’aparicié d’una mutacié de novo.

2) Qualsevol fill d’un progenitor afectat posseeix un 50% de risc d’heretar la
malaltia.

3) Els membres no afectats no transmeten el fenotip als seus fills, amb I’excepcid
de que la penetrancia de la malaltia no sigui del 100%.>°

Repercussions individuals i socials:

Les relacions que tenim amb altres persones venen determinades per un intercanvi d’
informacid i la vivéncia d’experiencies compartides.

En parlar de relacions interpersonals és important diferenciar entre les relacions dins del
nucli familiar (pares i germans) i les relacions fora del nucli familiar ( companys
d’estudis o de treball, amics i parella).

* Op. cit. en n 27 Pags. 157-158
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Aquests malalts han de lluitar amb la seva dolencia, que gairebé sempre €és cronica i en
molts casos els limita a ells i a la seva familia en la vida quotidiana. Els afectats
demanen una més gran sensibilitzacié social.®°

Tractament:

Un dels tractaments en general que tenen aquests tipus de malalties anomenades
“rares” son els que s’anomenen “medicaments orfes”, poc rentables per la industria
farmaceutica pero amb alt interes terapeutic que moltes vegades son la Gnica esperanca
per a moltes persones. Al Il Congrés Internacional de Medicaments Orfes, celebrat a
Sevilla al febrer del 2004, demanen una més gran agilitat publica de tal manera que
s’acceleri I’autoritzacié de farmacs que ja es comercialitzen en altres paisos. D’aquestes
malalties “rares” gairebé una tercera part d’elles escurca la vida de les persones que la
pateixen. Normalment es manifesten en la infancia i son responsables del 35% dels
decessos de nens que no han arribat a complir un any de vida, del 9,5% dels que moren
tenint entre un i cinc anys, i del 2,5% dels que moren amb una edat compresa entre els
cinc i dotze anys.®*

Valoracié dels aspectes étics en els criteris de consell genétic.®

Les directrius étiques de I’assessorament genétic son essencialment les mateixes que les
dels actes medics en general, havent-se de recolzar, per tant, en els segiients punt segons
Lacadena, basant-se en Gafo.

1. Confidencialitat.

L’exigencia ética del secret meédic és aplicable també a I’assessorament genétic, tenint
en compte que aquesta obligacio desapareix quan I’observancia del secret pot ocasionar
mals a terceres persones 0 a la societat. Un exemple podria ser que un dels membres de
la parella, que va sol a la consulta, es negués a que la seva parella sapigués que ell (o
ella) és portador (a) d’una mutacié genética de greus conseqlencies per a la possible
descendeéncia. Aixo seria el cas de les malalties que analitzem.

2. Autonomia.

En principi, I’assisténcia a la practica de I’assessorament genétic ha d’ésser lliure i
voluntaria, sense cap coaccidé. No obstant, pot haver-hi situacions en les quals ha
d’exigir-se certa renuncia a la llibertat de I’individu davant tercers o davant la societat;
aquest altim cas referit, per exemple, a la prospeccid o cribatge genetic de poblacions
humanes. Evidentment es tracta d’un tema molt delicat que no tots els autors accepten.

% Ricart, Marta (17 juny del 2002) Los afectados por enfermedades raras reclaman
mejores diagnosis y tratamientos. Barcelona: Ed. La Vanguardia.

% G.Z. (14 febrer del 2004) El acceso a los farmacos, reto de los afectados por las
“enfermedades raras”. Madrid: Ed. ABC

%0p.cit.ennl
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a. Informacio.

L autonomia i la informaci6 constitueixen la base del consentiment informat,
requisit indispensable en bioética clinica. La informacio ha d’ésser clara (en
un llenguatge que pugui entendre un profa en la matéria) i completa, tenint en
compte, no obstant, la propia psicologia dels consultants.

b. Beneficéncia.

Es un principi hipocratic que qualsevol actuacié médica s’ha de fer pensant
sempre en el benefici del propi interessat. El principi de beneficencia és
aplicable en moltes ocasions en temes d’assessorament genetic; per exemple,
en tecniques de reproduccio assistida amb donacié de gamets (garantitzant en
la mida del possible I’abséncia d’anomalies genétiques, evitant en el possible
els errors diagnostics (falsos negatius o falsos positius).

c. Justicia.

Es refereix a la igualtat d’oportunitats. Com un cas més d’assisténcia sanitaria,
I’assessorament genetic hauria d’estar a I’abast de tots els ciutadans sense cap
discriminacio de tipus social, economic, racial o religios.

Aspectes etics de la presa de decisions:
1. Paternitat responsable, paternitat irresponsable, paternitat corresponsable.

Quan al definir I’assessorament es fa referéncia a “...proporcionar a les parelles amb
risc la informacié que els permeti prendre decisions reproductives amb suficient
coneixement de causa” s’esta plantejant el problema étic del qué fer. En aquest
context, és important posar de manifest que normalment es parla de paternitat
responsable i no es fa prou emfasi en la irresponsabilitat d’una paternitat en
determinades circumstancies (paternitat irresponsable) o en la responsabilitat davant
de tercers (familia, societat, poblacid) que I’exercici d’aquesta paternitat suposa
(paternitat corresponsable).

No hi ha dubte que moltes vegades la decisié que ha de prendre la parella no és gens
facil, sobre tot quan es tracta de valorar humana i éticament un risc quantificat en
termes de probabilitat: ¢Que cal fer si la dona té, per exemple, una probabilitat del
50% de ser portadora d’un gen recessiu lligat al cromosoma X que produeix
deficiéncia mental i, per tant, sap que la meitat dels seus fills barons poden patir la
malaltia? En aquest cas sembla que la decisio seria clara; pero si I’estudi genetic li
atorga una possibilitat del 5% o del 10% ¢no seguiria essent una irresponsabilitat
arriscar-se a tenir un fill? EI mateix es podria dir, per exemple, del risc creixent amb
I’edat de la mare de tenir descendéncia amb la sindrome de Down. No obstant, pel
fet d’ésser una malaltia hereditaria autosomica recessiva com la fibrosi quistica, no
tots els fills de pares portadors van a desenvolupar aquest procés. Les possibilitats
queden establertes aixi: un 50% dels nadons seran portadors sans, ja que li sera
transmes el gen defectuds d’un sol progenitor; un 25% sera malalt, perqué I’heretara
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dels dos, i I’altre 25% sera totalment sa segons indica Jesus Ferrer, president de la
Societat Cientifica de la Fibrosi quistica.”

L’innegable valor dels avencos cientifics pot veure’s contrarestat amb el fet real de
que els nous coneixements només serviran d’angoixa a les persones afectades a
menys que es desenvolupin i hi tinguin accés a les terapies adequades. Per aquesta
rad deia el premi Nobel J.D. Watson, quan era director del Projecte Genoma Huma
en el EEUU, “és imperatiu que comencem a educar la gent sobre les opcions
genétiques entre les que ells com individus poden escollir”. Esta clar que aquest fet,
qgue té que veure tant amb una paternitat responsable com amb una paternitat
irresponsable, pot plantejar problemes etics addicionals molt greus.

2. Decisions com consequéncia de I’assessorament geneétic.

S’indiquen a continuacio les decisions que poden prendre els consultants després
d’un procés d’assessorament genétic, afegint, en el seu cas un breu comentari etic:

2.1. Diagnostic preconceptiu (abans de tenir descendeéncia)
2.1.1. Consecucio de la natalitat.

- Mitjans naturals.
Com consequéncia del coit.

- Tecniques de reproduccio assistida.
Mitjancant les tecniques de reproducci6 assistida: inseminacio artificial o
fecundacio in vitro.

2.1.2. Prevenci6 de la natalitat.

a. Mesures anticonceptives (ritme natural, anticonceptius, interceptius,
dispositius intrauterins).

La valoracio ética d’aquests metodes és molt diferent perqué en uns casos
afecta a la produccié de gamets o a la fecundacié i en altres implica la
pérdua de I’embrid ja format al impedir la seva implantacio a la matriu
materna.

b. Esterilitzacié voluntaria.

Pot produir-se per vasectomia en I’home o lligament de trompes en la
dona. A Espanya, I’esterilitzacié voluntaria s’ha d’ajustar a la normativa
legal establerta en el codi penal, fent notar que Unicament es precisa del
consentiment del membre de la parella que decideixi sotmetres a aquesta
mesura, pero no de I’altre.

% Sanchez, Mayca (16 octubre del 2004) Los nifios que nacen con fibrosis quistica
alcanzan una supervivencia media de 40 afios. El trasplante de pulmén y otros avances
evitan que los afectados mueran en la infancia. Barcelona: Ed. El Pais.
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2.2. Diagnostic prefecundacional (fecundacio in vitro)
2.2.1. Analisi genetic del corpuscle polar: eliminacio de I’ovocit.

Analitzant el corpuscle polar, aquesta tecnica permet en alguns casos saber si
I’ovocit és portador d’alguna informacid genetica defectuosa que no es desitja
transmetre a la descendencia i, en consequéncia, no s’utilitzaria en una posterior
fecundacid in vitro. Des del punt de vista etic té la ventatge de que no suposa
eliminar un embrid sin6 un ovocit la valoracio ética del qual no és, ni molt menys, la
d’un embrio.

2.3. Diagnostic preimplantatori (fecundacio in vitro)
2.3.1. Seleccio del sexe de I’embrié en cas de malalties Iligades al sexe.

La seleccid dels embrions en funcié del seu sexe implica, obviament, I’eliminacio
dels embrions de sexe no desitjat. Aquest és I'nic cas en que la legislacié espanyola
(i també d’altres paisos) permet seleccionar el sexe dels embrions que es transferiran
a la matriu materna en un procés de fecundacio in vitro. Es pot aplicar en aquells
casos en els que la dona és portadora (heterocigota, XAXa) d’una malaltia Iligada al
cromosoma X; per exemple, I’hemofilia, la distrofia muscular de Duchenne,
I’agammaglobulinemia, etc.

En aquests casos la probabilitat que un fill masculi patis la malaltia seria del 50%;
en canvi, totes les filles seran sanes, malgrat que la meitat seran portadores com la
mare. Per aix0, en aquests casos Unicament es transfereixen a la matriu de la dona
els embrions de sexe femeni, eliminant-se els masculins. La realitzacié d’aquesta
practica depén de la valoracid éetica que es tingui de I’embrié preimplantatori.

La seleccid del sexe de la descendéncia a partir de la seleccio dels espermatozous
portadors del cromosoma X (que donaran lloc a femelles) o del cromosoma Y (que
donaran lloc a barons), que evitaria els problemes étics abans citats, no esta
completament solucionada des del punt de vista cientific: la seleccio
d’espermatozous “X” té una probabilitat d’exit superior al 90%, mentre que la
d’espermatozous “Y” és tnicament d’un 60%-70%, aproximadament.

La seleccid del sexe dels nens esta prohibida tant al Regne Unit com a Espanya,
excepte en els casos en el que la parella sigui portadora d’una malaltia hereditaria
associada al sexe, com podria ser la fibrosi quistica

2.3.2. Eliminacié (no transferéncia a I’Gter de la dona) d’embrions amb un
diagnostic dolent.

Si al fer un analisi genetic d’un embrid es detecta una anomalia genética greu, pot
prendre’s la decisié de no transferir-lo a la matriu de la dona. La valoracid ética
d’aquest cas, semblant a I’anterior, depen de la valoracid ética que es dongui a
I’embrié preimplantatori. Es evident que en aquest cas s’esta realitzant una
eugenesia negativa directa. No obstant, pel costat contrari, es pot argumentar que
seria una irresponsabilitat transferir I’embrid coneixen la seva constitucié genética
defectuosa. ElI desembre del 2002 investigadors de la Universitat Autonoma de
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Barcelona i de I’Institut VValencia d’Infertilitat (I\VVI) van assolir, per primera vegada
a Espanya que el fill d’un matrimoni portador de la fibrosi quistica neixés sense
haver desenvolupat la malaltia hereditaria. Per fer-ho, els especialistes utilitzaren
una novedosa tecnica que detecta les anomalies genétiques en les cel-lules de
I’embrid, després d’una fecundacié in vitro. La técnica un diagnostic genetic
preimplantacional, s’havia utilitzat per a detectar anomalies en els cromosomes,
perd no en els gens, pel que fou la primera vegada que en el pais es descobreixen
mutacions geniques i no cromosomiques. Actualment, els investigadors han
aconseguit diagnosticar la fibrosi quistica en embrions de només tres dies; €s a dir,
guan tenen només vuit cel-lules i abans de la transferencia a la matriu de la mare.
Josep Santal6 que dirigi I’equip de biologia cel-lular de I’ Autonoma de Barcelona
explica llavors que fins ara en casos de fibrosi quistica es realitzava un diagnostic
prenatal, que tenia lloc un cop establert I’embaras, de manera que davant la deteccid
de mutacions els pares podien optar per I’interrupcid voluntaria de I’embaras en les
primeres setmanes de gestacio. No obstant, el diagnostic genétic preimplantacional
es realitza a I’embrié en el tercer dia de desenvolupament, abans de la seva
transferéncia a la matriu i, per tant, amb anterioritat a I’establiment de I’embaras, el
que permg} transferir a la mare els embrions que es troben lliures de la malaltia que
s’estudia.

2.4. Diagnostic prenatal (durant I’embaras)
2.4.1. Terapia fetal

Ningl dubta de I’aplicacié d’aquesta técnica, quan sigui possible, doncs és en
benefici del fetus.

2.4.2. Avortament per indicacid eugenesica.

A Espanya, la llei de despenalitzacid de I’avortament estableix en el seu article unic
que: “...L’avortament no sera punible si es practica per un metge amb el
consentiment de la dona quan succeeixen alguna de les circumstancies seglents: ...3.
Que sigui probable que el fetus haura de neixer amb greus tares fisiques o
psiquiques, sempre que I’avortament es practiqui dins de les vint-i-dos primeres
setmanes de gestacio i que el pronostic desfavorable consisteixi en un dictamen
emeés per dos metges especialistes diferents del que intervingui a la dona gestant”.
Aquest tercer suposit d’avortament —mal anomenat segons continua dient Lacadena
“avortament eugenesic” perqué I’adjectiu eugenésic deriva del substantiu
“eugenesia” que abans ja hem parlat- t¢ que veure en ocasions amb problemes
geneétics. Els termes probable i greus inclosos en el text legal poden resultar en molts
casos ambigus i, per tant, dificils d’aplicar.

Es planteja moltes vegades si és intrinsecament dolent realitzar un diagnostic
prenatal perque implica el risc de que la parella o la dona decideixi avortar davant
un resultat negatiu, plantejant amb aix0 un problema de consciéncia. En aquest

% Redaccid (21 desembre del 2002) Logran que una pareja con fibrosis tenga un hijo
sano en Espafia Madrid: Ed. La Razén
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aspecte s’hauria de dir que en moltes ocasions s’ha evitat I’avortament davant la
confirmacio de gue el risc no s’ha realitzat i el fetus no presenta I’anomalia temuda.

2.5. Diagnostic postnatal
2.5.1. Eutanasia neonatal: infanticidi.

En determinades societats humanes i en determinades epoques, I’infanticidi estava
permeés. Avui dia esta prohibit i legalment perseguit en tots els paisos del mén. No
obstant encara que sembli sorprenent, fa pocs anys dos cientifics de renom
guardonats amb el premi Nobel es manifestaven publicament a favor del dret dels
pares a declarar als seus fills com “no nascuts” durant 72 hores pel que, si la dona
no havia tingut accés a un diagnostic prenatal o aquest hagués estat erroni,
poguessin demanar la mort del fill.

2.6. Decisio alternativa als casos anteriors
2.6.1. Acceptacio del fill amb el defecte genétic.

De vegades succeeix que guan una parella va a la consulta i es detecta que el fetus
presenta anomalies genetiques greus és aconsellable, o fins i tot se’ls pressiona, per
que avorti la dona. L’assessorament genetic no ha d’ésser mai directiu segons
Lacadena diferint de McGee com ja hem vist. Dins la gravetat i importancia del
problema, la decisio és exclusiva de la parella o, segons la llei, de la dona.

2.2. Corea de Huntington.

2.2.1. Etiologia.

El nom de la malaltia prové del metge George Huntington ( 1850 East Hampton, Long
Island, New York - 1916 Cairo, New York)® que a I'edat de 22 anys presenta un treball
al voltant de la Corea, base sobre la qual s'eponomitza la Corea Cronica Hereditaria de
I'’Adult com Corea de Huntington.

La corea de Huntington ve determinada per un gen, una variacio del costat curt del
cromosoma 4 que provoca I’excés d’una proteina anomenada huntingnina, que es troba
en totes les cel-lules del cos. Aquesta malaltia és la més freqlient de les malalties
debudes a repeticions de CAG amb simptomes motors en adults i moviments
involuntaris.

® Enersen, Ole (2001) Who Named It?
URL.: http://www.whonamedit.com/doctor.cfm/966.html
[consulta novembre del 2004]
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Una de cada 10.000 persones porta aguesta condemna escrita en el seu ADN i patira el
mal. Els seus descendents tenen un 50% de probabilitats d’heretar-la. Es incurable.

Un treball publicat a The Proceedings of the National Academy of Sciencies ha
determinat la contribucié dels gens i el medi ambient a I’inici de la malaltia de
Huntington. Els resultats de la investigacio del Grup Cooperatiu d’Investigacid
Veneguela- EEUU demostra que una vegada que s’ha determinat I’efecte del gen de la
huntingtina en la corea de Huntington, les diferéncies que existeixen en I’aparicid
d’aquesta malaltia neurodegenerativa esta determinada en un 40% per factors genetics i
en un 60% per determinants medioambientals. L’ estudi dels gens implicats i els factors
ambientals que determinen I’inici del Huntington pot ser de gran utilitat futura per a
definir els elements implicats en el desencadenament, empitjorament o millora de la
patologia i, a més llarg plag, per a dissenyar tractaments que relantitzin I’inici de la
corea de Huntington. L’estudi també és important perque esta basat en la serie millor
caracteritzada de Huntington del mon: 33 anys d’analisis prospectius geneétics
neurologics i d’estudis cognitius.®®

2.2.2. Desenvolupament.

Es manifesta entre els 35 i els 45 anys, quan els afectats ja han pogut transmetre la
malaltia als seus fills. Llavors el malalt comencga a perdre el control sobre els muscles.
Es el que es coneix popularment com el ball de San Vito o corea (moviments
involuntaris). Als pocs anys no pot caminar ni parlar bé. Finalment la malaltia afecta
també al cervell: els pacients invalids absoluts, pateixen trastorns psiquiatrics (
depressio, trastorns de la personalitat, al-lucinacions, quadres psicotics, falta de
motivacid episodis de violéncia)

2.2.3. Tractament pal-liatiu i possibles terapies en un futur de tipus genétic.

Malgrat els grans progressos per elucidar la patologia molecular de la malaltia de
Huntington, el pronostic ha millorat poc des de la primera descripcio de la malaltia el
1872. Tampoc s’han desenvolupat tractaments efectius per altres malalties causades per
repeticioé de glutamina. No obstant, en la darrera década, primats no humans, rates, etc,
han proporcionat una nova percepcié dels mecanismes patogens d’aquestes malalties.®’

No existeix curacié per a la malaltia de Huntington, pero aixo no vol dir que no hi hagi
tractament (s’estan dissenyant diverses estrategies basades en la terapia genica). El

% Pérez Ybarra, Rafael (28 febrer del 2004) Definen la influencia genética y
medioambiental en el Huntington (en linia). Madrid: Ed. Diario Médico
URL.: http://www.diariomedico.com/edicion/noticia/0,2458,450889,00.html
[consulta novembre del 2004]

®” Grisolia, Santiago Genética de las enfermedades neurodegenerativas.
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tractament segons uns investigadors de la Fundacién Jiménez Diaz s’ha de subdividir en
els segients tipus®:

1. Consell genétic (que en parlarem més tard)

2. Tractament simptomatic. Molts dels simptomes que passen en la malaltia de
Huntington son tractables i millorables, al menys durant part de la malaltia.

3. Tractament preventiu. Té com objectiu disminuir I’evolucié i I’agressivitat del
procés patologic i retardar la progressio de la malaltia.

4. Neurorrecuperacio.

Pel que fa a la rehabilitacio hi ha equips de rehabilitacié neurologica treballant amb el
pacient i la seva familia. Un equip de rehabilitacié contribueix a establir objectius de
recuperacio a curt i llarg plag. Els objectius d’un programa de rehabilitacio neurologica
son ajudar al pacient a recuperar el maxim nivell possible de funcionalitat i
independencia i a millorar la seva qualitat de vida general tant en I’aspecte fisic com en
els aspectes psicologic i social. Un programa tipic de rehabilitacio neurologica ajuda a:

1) Ajuda amb les activitats quotidianes com menjar, vestir-se, banyar-se, anar al
bany, escriure a ma, cuinar i les feines basiques de la llar.

2) Terapia del llenguatge: ajuda a expressar les seves idees, la seva forma de parlar,
la dicci6 i la comunicacio.

3) Assessoria (per a combatre I’angoixa i la depressio).

4) Activitats per a millorar el control i I’equilibri del muscles del tronc, la pelvis i
la cintura escapular.

5) Un programa d’exercicis per a millorar la funcionalitat, seguretat i eficacia dels
moviments, per evitar o posposar la debilitat ocasionada per la manca d’Us, per
controlar els espasmes i el dolor, per mantenir I’amplitud dels moviments, i per
desenvolupar al maxim les capacitats potencials dels muscles, els 0ssos i la
respiracio.

6) Rehabilitacié social.

7) Rehabilitacio de la marxa i I’equilibri.

8) Assessoria nutricional.

9) Participacio en els grups de recolzament de la comunitat.

10) Activitats per millorar els problemes cognoscitius, com per exemple les
dificultats de concentracid, atencidé, memoria i judici.

11) Educacio respecte a la malaltia i el seu procés.

12) Establiment d’objectius ( a curt i llarg plag) comptant amb la participacio del
pacient i la seva familia.

% AAVV Enfermedades neurodegenerativas. Progresos en la enfermedad de
Huntington
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2.2.4. Repercussions individuals, familiars i socials.

A partir de I’experiéncia personal de Sandra Delaney® podem extreure les
repercussions, sobretot individuals. Aixi tenim pel que fa a:

1) La memoria: respecte a la gent no recorda I’aparenca de les persones despres de
coneixer-les. Amb les feines s’oblida de les coses que ha fet. A les converses dificultats
per entendre al no recordar el que s’acaba de dir. Oblidar les coses que estan passant o
han passat.

2) Sensacio de temps: manca d’aquesta sensacio.

3) Parlar: no sempre saber quan comenca una frase, quin és el pensament correcte per
finalitzar-la fins i tot sabent del que s’estar parlant. Problemes per expressar quelcom.

4) Confusid: Les opcions els confonen.

5) Coordinacié: manquen les facultats i son frequents les caigudes i les tallades
provocant ferides, també la perdua del sentit del ritme i el moviment és nervids.

6) Les normes socials: lentitud en oferir ajuda, no pensar en agafar el telefon per parlar
amb la familia i amics.

7) Tractant les dificultats: una manera pot ser escrivint per a recordar-se’n de les coses.
Intentar parlar de forma clara, de manera concentrada i lentament. A I’hora de cuinar
posant avisadors pels temps.

A partir d’un fragment del testimoni d’Antonio Mena™, publicat en el Butlleti de
I’Associaci6 Andalusa de malaltia de Huntington, podem fent-se una idea de les
repercussions familiars.

“Esta enfermedad empez6 en mi familia -ahora me refiero a la mia- hara unos cien
afios. La abuela de mi mujer tenia la enfermedad, la tuvo también su padre y
posteriormente la hered6 ella. Hace ya treinta afios que la padece y ha ido
empeorando lentamente hasta dejarla imposibilitada; desde hace diez afios no puede
moverse ni hablar ni razonar y digiere la comida a duras penas. A lo largo de todos
estos afios todos los familiares conocian la enfermedad o mejor dicho el malestar
pero nadie informaba al respecto. El padre de mi mujer salia pocas veces a la calle
y, cuando lo hacia, volvia enseguida porque se sentia avergonzado porque los nifios
le tomaban por un borracho y se reian de él. Asi transcurrieron afos que, para estas
personas, eran un calvario puesto que nadie les entendia y, mejor que ayudarles, se
burlaban de ellos.

Hoy por hoy tenemos mas informacion pero, de hecho y por desgracia, estamos casi
lo mismo. Y la enfermedad no termina aqui porque, ahora mi hija se ha hecho el test
y ha dado positivo. Con esta son cinco las generaciones afectadas. Este texto lo esta
escribiendo mi nieta y 6jala que ella no tenga que pasar por esto porque, cuando ella
sea un poco mayor, se haya descubierto algin medicamento para curar la
enfermedad y entonces esta familia y todas las familias Huntington se hayan quitado
este peso de encima. Yo no sé si estaré aqui para verlo pero, tanto si estoy como si
no, el dia que llegue la curacion alguien de nuestra familia subird a lo mas alto del

% \eure annex 5
O\/eure annex 6
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castillo de nuestro pueblo y extendera los brazos por encima de su cabeza, y gritara
con todas sus fuerza jjjSOMOS LIBRES!!”

A nivell social hi ha tota una série de suggeréncies’> amb al tracte als malalts de
Huntington..

Coses que no hi ha que fer:

- No argumentar amb el malalt. S’ha de recordar que el malalt ha perdut la
capacitat de racionalitzar.

- No donar ordres. A ningu li agrada ser dirigit i a un malalt de Huntington
tampoc. Donar les instruccions de manera positiva en lloc de negativa.
Enlloc de “No pots anar”, dir “Anem a mirar aquestes fotos”.

- No ser condescendent. Un to condescendent pot provocar malhumor
encara que no s’hagi entés el que s’ha dit.

- No fer moltes preguntes. Recordar que la persona pot haver perdut molta
memoria i pot sentir-se humiliat o enfadat si li pregunten coses que no
pugui contestar.

- No parlar sobre el malalt com si no hi fos present.

Coses que si s’han de fer:

- Intentar distreure el malalt. Intentant distreure I’atencié del malalt cap a
una altre activitat, pot haver-hi prou per a tranquil-litzar I’actitud
d’enfadat.

- Ignorar els improperis verbals si no tenen per a ells una resposta positiva.

- Recompensar un comportament positiu amb quelcom, ja sigui una
abracada, un menjar especial o una sincera lloanca.

- Oferir un temps de relaxacié a una habitacio silenciosa. Pot ajudar al
malalt a controlar els seus sentiments o el seu comportament.

- Provar noves formes de comunicacid que no siguin les paraules.

2.2.5. Criteris de consell genétic.

La malaltia de Huntington és un procés hereditari atribuible a una mutacié inestable de
transmissié autosomica dominant i amb una frequéncia molt baixa d’aparicié de novo.
Aix0 comporta que la immensa majoria de pacients huntingtonians sén fills de persones
afectades, tret de dues excepcions, les dels pacients amb una mutacié de novo, rarisims,
o els fills de pares morts abans dels simptomes. Per tant, pot evitar-se la propagacio
vertical de la malaltia a noves generacions si es realitza I’adequat consell genétic.

" Torrecilla, Montse (2004) Enfermedad de Huntington
URL.: http://www.informacion.e-huntington.org
[consulta novembre del 2004]
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Les persones afectades poden evitar la transmissio de la malaltia a la seva descendéncia
de diferents maneres. Una forma és I’evitacio de la descendencia i la seva substitucio
per I’adopcio, en cas necessari. Una altre alternativa és el diagnostic prenatal, que pot
practicar-se durant les primeres deu setmanes de I’embaras. Despres del diagnostic de la
preséncia o abséncia d’una mutacio, i el seu tamany corresponent, en el gen de la
huntingtina pot obrar-se en consciéncia continuant amb la gestacio o posant terme a ella.

Per ultim, pot procedir-se a fertilitzacié in vitro amb embrions fecundats amb gamets
sans que son implantats posteriorment.

El consell genetic i les alternatives terapéutiques que ofereix no poden ser trivialitzades,
sind que han de realitzar-se d’acord amb les normes étiques internacionals. Alguns
experts assenyalen que L’educaci6 social i el consell genetic podrien fer desaparéixer
aquesta malaltia en el pla¢ d’una generacio. De fet el consell genétic s'hauria de basar
en el principi del millor interés del nen.

2.3. Fibrosi quistica.
2.3.1. Etiologia.

Es una malaltia genética en la qual podem veure reflexada I’ evolucié de la medicina al
Ilarg de les Ultimes décades, com veurem més endavant. El 1936 Guido Fanconi (1892
Pochiavo, Suissa -1979 Zurich, Suissa)’® publica la descripcié d’una familia amb
caracteristiques cliniques consistents en una “fibromatosi congenita familiar del
pancreas amb bronquiectasies” en una revista medica europea. Tambg, gairebé al mateix
temps a I’altre costat de I’Atlantic, es publicava per Andersen un estudi semblant el
1938, descrivint la “fibrosi quistica del pancreas i les seves relacions amb la malaltia
celiaca”. La FQ ha passat de ser considerada una malaltia exclusivament infantil a
trobar-se també de en I’adult, actualment.”

Un de cada 3500 nascuts pateixen fibrosi quistica, la malaltia genética mortal més
frequent de la raca blanca. Es calcula que una de cada 25 persones de raga caucasica es
portadora del gen que causa la malaltia. La fibrosi quistica és segons Vicente Costa,
president de la Federacid Espanyola contra la fibrosi quistica, una de les malalties més
desconegudes, malgrat que es calcula que 1.600.000 espanyols sén portadors del gen
defectuos.

Al 2004 s’ha desxifrat per un equip internacional de cientifics el cromosoma 7 (el que
Matt Ridley denomina de “I’instint””*), un dels més interessants pels biomédics perqué

"2Fresquet, José L. (2004) Eponimos médicos. Anemia de Fanconi.
URL.:http://www.historiadelamedicina.org/fanconi.html

[consulta novembre del 2004]

" AAVV Libro blanco de atencién a la fibrosis quistica. Valencia: Ed. Federacion
Espafiola contra la fibrosis quistica. Pag. 8

" Ridley, Matt (2000) Genoma. Madrid: Ed. Taurus. Pag. 109
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conté gens que han estat implicats en la sordesa, diferents tipus de cancer i la fibrosi
quistica.”Ja que la malaltia és originada per mutacions del gen CFTR localitzat a 7931 i
que codifica una proteina de membrana implicada en el transport del clor. S’han descrit
més de 600 mutacions patogeniques diferents del gen CFTR, perd només una d'elles (la
AF508) explica la malaltia en la majoria (70%) dels casos.”

2.3.2. Desenvolupament.

Es una malaltia que es manifesta amb malaltia pulmonar cronica, insuficiéncia
pancreatica exocrina i concentracid incrementada de clorur en el suor.

En els altims 20 anys, els avencos en I’estudi de la FQ, han contribuit favorablement en
la supervivéncia d’aquests pacients, permetent-els-hi arribar en la decada dels 90 a una
edat mitja de 25 - 30 anys, segons paisos i passant a integrar-se en la seva assistencia els
metges i especialistes d’adults. La creacid de les unitats de FQ, ha demostrat ser un gran
avencg en les millores del control i seguiment dels pacients amb FQ, doncs aquesta
malaltia multisistémica precisa de la existéncia d’un equip de professionals conduits per
un expert en FQ que aglutini las diferents especialitats.

Els aconteixements més significatius han estat els segiients: ’’

e Avencos en la terapia amb els nous enzims pancreatics (microesferules i
minimicroesferules) i les millores en la nutricio.

« |dentificacid del gen que produeix la FQ, Collins, Tsui y Riordan y la deteccio de les
mutacions responsables. Diagnostic prenatal i neonatal. Terapia génica.

» Ampliacié dels coneixements sobre el funcionament i mecanisme en I’ambit de les
membranes del canal CFTR que regula i afecta als canals dels ions clor i sodi (Quinton).

* Nous antibiotics i altres terapies (antiinflamatoris, mucolitics, tractament “en el
domicili”, etc.) per millorar la lluita contra la infecci6 pulmonar.

* Desenvolupament dels trasplants, pulmonar (1990) i hepatic.
» Col-laboracié internacional en la investigacio i sobre tot en la divulgacio dels

coneixements sobre la FQ i la difusio per tots els mitjans informatius de la malaltia,
permeten que la societat sigui més participativa en la lluita contra la FQ.

> Aguirre de Carcer, A. (10 juliol del 2004) Descifrado el cromosoma 7, que se asocia a
graves enfermedades. Madrid: Ed. ABC

*Op. cit. en n 27 Pag. 178

"Op. cit. en n 73 Pags. 9-10
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2.3.3. Tractament pal-liatiu i possibles terapies en un futur de tipus genetic.

L’increment en les expectatives de vida de malalts amb FQ que s’ha donat en les
darreres décades esta relacionat amb mdaltiples factors relacionats fonamentalment amb
la posada en marxa d’Unitats de FQ especialitzades i amb la utilitzacié de noves
modalitats terapeutiques.

L’objectiu fonamental de totes les Unitats de FQ és el control i seguiment d’aquest tipus
de pacients per instaurar un tractament comprensiu, individualitzat i multidisciplinari
amb la participacié d’un gran ventall d’experts. Actualment a I’augmentar-se
I’esperanca de vida amb els nous tractaments, ja no és una patologia exclusivament
pediatrica i ara els nens poden arribar a la joventut i a I’edat adulta. De fet a Espanya el
45,75% dels afectats son més grans de 14 anys.

Els investigadors orienten els seus esforcos a la recerca de tractaments efectius que
aconsegueixin retardar I’avenc d’aquestes malalties com la corea de Huntington i per
exemple en la FQ tant en la seva afectacié pulmonar com en altres organs.

Els pulmons dels malalts amb FQ s’infecten amb més freqliéncia que en la resta de la
poblacio. Aixo succeeix perque el moc (esput) que es forma en els bronquis és més
espes i abundant, el que contribueix a que s’elimini amb més gran dificultat. La
permanéncia del moc en les vies respiratories afavoreix que s’infecti i s’inflamin les
parets dels bronquis. Tot aquest procés constantment repetit de retencid6 de moc,
infeccié i inflamacid, afavoreix la dilatacié dels bronquis en el que s’anomena
bronquiectasies (petits sacs bronquials en els que s’acumula quantitats de moc).

L’efectivitat dels tractaments en la fibrosi quistica’:

1. La desoxirribonucleasa ha demostrat que aconsegueix millorar el funcionament
dels pulmons fins els sis mesos del tractament. No obstant fins avui no sabem si
aquest efecte beneficiés sobre el funcionament pulmonar es manté en
tractaments a llarg plag. Per aixo0 la utilitzacié d’aquest medicament més enlla
dels sis mesos de tractament és experimental i obliga al metge a sol-licitar el
consentiment del pacient i de la seva familia, després d’explicar adequadament
cada situacio i els beneficis i riscos possibles.

2. EIl tractament fisioterapic per a la higiene dels bronquis i dels pulmons en la
fibrosi quistica consisteix en una série de maniobres que tenen com finalitat
facilitar I’eliminacio del moc (secrecions) acumulat en els bronquis pulmonars,
mitjangant pressions i percussions (palmetes) exercides sobre I’exterior del pit
(torax). Existeixen diferents tipus de maniobres i no existeixen prou proves que
assegurin I’efectivitat i seguretat de cada un d’aquests procediments.

"8 Servicio Canario de Salud Efectividad de los tratamientos en fibrosis quistica
URL.: http://www.rcanaria.es/scs/infosalud/efectividad/fibrosis.html
[consulta novembre del 2004]
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3. Alimentacio enteral (a través de sondes o tubs) en la fibrosi quistica. Es conegut
que en la FQ, I’estat nutricional del pacient i la seva capacitat respiratoria estan
estretament relacionats. Els pacients ben alimentats acostumen a mostrar millor
estat psicosocial, amb una millor valoraci6 de la seva propia imatge, a la vegada
que acostumen a tenir un desenvolupament més complet de la pubertat.

Les manifestacions respiratories dominen el quadre clinic en els pacients amb FQ, i per
tant sembla racional dirigir inicialment els esfor¢os de la terapia genica cap a aquests
territoris, encara que no cal oblidar-se del tracte gastrointestinal.

Tindriem com exemple la terapia per inhalacio de la fibrosi quistica, es manipula un
virus de la grip (haden virus) per que funcioni com portador d’un material genétic que,
quan el pacient “agafi la grip”, li modificara les cel-lules que s’infectin amb aquest
virus. La funcié pulmonar millora, fins que el pacient desenvolupa immunitat per la
grip. Aquesta milloria no és permanent, ni es pot transmetre a través de les cel-lules
germinals, i existeix un risc substancial que el virus torni al seu estat salvatge o,
simplement, obstrueixi els pulmons del ja debilitat pacient de fibrosi quistica.”

Els tractaments actuals de la fibrosi quistica (FQ) han estat per millorar de forma
dramatica la supervivéncia i qualitat de vida dels qui la pateixen. No obstant, cap d’ells
cura el defecte basic de la malaltia. Les linies actuals d’investigacio estan dirigides a
restablir una proteina funcionant a nivell del pulmo ja sigui a traves de la terapia genica,
de la terapia sobre la proteina o de la terapia sobre el transport dels ions.®°

La identificacié del gen CFTR ha obert les portes a una nova estratégia terapéutica de la
malaltia, basada en la transferencia del gen normal a cel-lules somatiques d’individus
afectats que permeti revertir les anormalitats biologiques derivades de mutacions en els
dos gens CFTR parentals. Encara que els resultats derivats de més de 20 assaigs clinics,
principalment en fase I, han estat frustrants™, es continuen albergant esperances en el
potencial terapéutic d’aquesta nova estratégia.®No obstant Larry Johnson® comenta
que no es sap si una correccid del 50% de la funcio del CFTR induira un benefici clinic,
i en pacients reals, es necessitaria portar el vector al pulmd, no Unicament a les vies
nasals pero és un avenc important en el cami de la terapia génica en la fibrosi quistica.*

 Op. cit. en n 2 Pag. 155

% Op. cit. en n 73 Pag. 63

8 Perqué per exemple I’estudi dirigit pel genetista Mrk Kay de la Stanford University de
Califdrnia, examina un virus modificat utilitzat en assaigs de terapia genica per a tractar
I’hemofilia i la fibrosi quistica. Es descubri que el virus té la capacitat de causar els
mateixos problemes que provocaren cancer en un altre assaig de terapia genica, sense
cap relacio amb aquest, que es realitza el 2002. Check, Erika (2003) El dafio potencial
de los vectores virales provoca dudas sobre la terapia génica. (Harmful potential of
viral vectors fuels doubts over gene therapy) Ed. Nature, vol. 423, n°6940, p.573-574.

8 Op. cit. en n 73 Pag. 65

8 The University of North Carolina, Chapel Hill, USA

% Bradbury, Jane (2002) La combinacié detergent-lentivirus proporciona a la terapia
géenica esperanca per a la fibrosi quistica. ( Detergent-lentiviral combination gives
gene therapy hope for cystic fibrosis) Ed. The Lancet, vol. 360, n°9342.
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Altres possibilitats son com la dels resultats que es presentaren a Virology el 10 de maig
del 2003 en el qual un fragment del temible virus Ebola pot servir com a vehicle per a
tractar la fibrosi quistica mitjancant terapia génica.®

El Dr Doull, pediatra de I’hospital Universitari de Gales, escriu que el rol com a
pediatres ha d’ésser conduir als pacients a aconseguir el maxim potencial “de
desenvolupament fisic” perqué estiguin preparats per a beneficiar-se amb el tractament
génic, un cop aquest estigui disponible.®

2.3.4. Repercussions individuals i socials.

Les expectatives que els pares han posat en el fill desitjat es trenquen davant I’inesperat
diagnostic d’una malaltia cronica i degenerativa com la fibrosi quistica, les emocions
que normalment apareixen en aquests moments acostumen a ser: preocupacio, angoixa,
culpa, tristesa, por, frustracio...

Si I’adaptacio a la nova situacio es realitza amb les estratégies adequades i s’accepta la
malaltia, I’estructura familiar no té perqué veures afectada, per0 si aixd no passa es
corre el risc de patir conflictes, tensions i inestabilitat.

La importancia que tenen els pares en la gestio emocional de la malaltia és
inquestionable, pero on es fa més patent és en la infancia perqué és quan hi ha més
dependéncia per part dels fills.

Progressivament, i a mida que I’afectat de fibrosi quistica es va fent gran, han d’anar
delegant responsabilitats en ell per desenvolupar I’autonomia i independencia
necessaries que faciliten el pas a la seguent etapa evolutiva; aixo resulta en la majoria
dels casos molt dificil i en ocasions impossible, amb el que pot mantenir-se una actitud
de proteccié i dependéncia que repercutira en el propi afectat quan arribi a
I’adolescéncia.

Es molt important que tot el sistema familiar (pares, germans, avis, amics...) expressi
les seves ansietats, inquietuds, dubtes, problemes i vivencies, que es mantinguin en
contacte amb families amb les quals ho puguin compartir i de les que poden aprendre,
guiades per un professional. Pel professor Alcoberro < el "capital emocional™ compartit
per la familia, els amics ... té per a ell mateix un valor moral, un valor qualitatiu

excepcional en termes de "cura"”, "atencio benevolent”, etc >.

Les associacions de familiars que existeixen en cada comunitat, poden mediar perqué es
produeixin aquests contactes, realitzar activitats perqué participin i propiciar, d’aquesta
manera, la relacié entre les families d’afectats.

8 Redaccié (14 maig del 2003) El virus Ebola abre una via para tratar la fibrosis
quistica Barcelona: Ed. El Pais.

5% Doull. 1.J.M. (2001) Avances recientes en fibrosis quistica. Ed. Archieves of disease
in childhood, 85:62-66
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Pero, sens dubte, el moment més dur que viu la familia és el final de la vida de I’afectat
de fibrosi quistica.

El tema de la mort continua essent un tabu en la nostre societat, de fet poc es sap sobre
els patrons d’interaccio en les families amb malalts de fibrosi quistica en les fases
terminals de la malaltia.

La mort com final de la vida, és una constant en els malalts de fibrosi quistica i els seus
familiars, ja que pot sobrevenir en qualsevol moment: infancia, adolescéncia, edat
adulta... malgrat llurs esforcos per retardar aquest fatal aconteixement. No és estrany
trobar sentiments d’ansietat, por, falta de control sobre la propia vida, etc. ....creats per
la incertesa sobre el moment concret de la mort.

En el procés agonitzant (des de la fase terminal fins la mort), I’equip especialitzat, s’ha
de dotar de recolzament emocional i establir I’enfrontament amb la realitat per mes
endavant ajudar-los a expressar la lamentacié per les pérdues. Els professionals sanitaris
que han assistit als cursos que ha impartit Juan Luis de Ledn, a la Universitat de Deusto
al voltant de la mort en les religions, generalment recorden a la psiquiatra Kibler-Ross
(1926 Zurich, Suissa - 2004 Scottsdale, Arizona, EEUU) per la seva descripcio de les
cinc fases per les que acostuma atravessar el malalt terminal després de rebre la noticia
de la gravetat de la seva malaltia: 1) negacid, 2) ira, 3) negociacio, 4) depressio, 5)

acceptacio.®’

Segons els estudis realitzats, s’observa un alt grau d’ocultacié d’informaci6 sobre la
malaltia i de les activitats diaries del pacient ( com és la fisioterapia), als companys
d’estudi i/ o treball, creant no Unicament barreres en la comunicacié i dificultant la
relacié, sind també, en alguns casos, com pot passar en el treball, patint unes
circumstancies ambientals adverses ( per exemple, no dir res quan els companys fumen
massa).

La Llei General de Sanitat de 1997, contempla en el seu text el dret de tots els ciutadans
no Unicament a la salut fisica, si no també a la social.

Amb els trasplantats, és convenient tenir en compte alguns aspectes fonamentals:

* En els malalts cronics la intervencid professional ha de dirigir-se tant al malalt com a
la seva familia.

* El Treballador Social com part de I’equip de trasplant pulmonar ha de mantenir una
constant coordinacié amb els membres de I’equip.

« L’atencid dels malalts trasplantats pulmonars requereix I’aplicacio de recursos socio-
sanitaris i, per tant, la coordinacié amb els serveis socials comunitaris.

% De Ledn Azcérate, Juan Luis (9 setembre del 2004) La mariposa de Kibler-Ross
Bilbao: Ed. El Correo Digital
URL:http://servicios.elcorreodigital.com/vizcaya/pg040909/prensa/noticias/Articulos_O
P1_V12/200409/09/V1Z-OPI-200.html

[consulta novembre del 2004]
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Problematica social amb més incidencia en I’afectat de FQ trasplantat i les seves
families. %

En situacions que existeix desplacament del seu lloc de residéncia, tant els pacients com
els seus familiars pateixen diversos problemes que els afecten en tots els aspectes de la
seva vida:

* Separacio familiar, de vegades de fills de curta edat.

» Agreujament en I’economia familiar. El lloguer d’un pis proper a I’hospital duplica les
despeses de residéncia, ja que haura de mantenir dos cases, sense congixer el temps
d’espera.

* El desarrelament que suposa traslladar-se a un lloc desconegut amb cultura, clima i
llengua diferents.

» De vegades el cuidador principal; marits, mullers, pares, germans, etc. abandonen
treballs o estudis, amb agreujament de les seves economies o0 perspectives de futur.

* Desajustaments emocionals tant del pacient com del cuidador per I’estrés que suposa
la gravetat de la malaltia, separacié familiar, solitud, desarrelament, problemes
economics i personals sense resoldre, etc.

* En situacions economiques escasses si els Serveis Socials Municipals o altres entitats
del seu lloc de residencia no poden amb urgencia recolzar economicament ja que
necessitaran durant el pre i el post-trasplant estar ingressats en un hospital de patologies
croniques.

 En pacients tant titulars com beneficiaris d’assisténcia sanitaria de Seguretat Social
(no pensionistes ni afectats de F.Q.), hauran d’abonar el 40% de la despesa en la
medicacio, de vegades suposa unes 30.000 ptes. mensuals.

* El reintegrament de despeses i dietes dels Serveis de Salut de les CC.AA. o el
INSALUD no sempre recolzen les despeses extres d’estancia en espera de
trasplantament.

La discapacitat exigeix, per abordar les complexes repercussions en la vida de la
persona afectada i el seu entorn, que ens plantegem una varietat de fronts d’actuacio,
d’entre els quals aqui destaquem I’educatiu.

Tinguem present, al respecte, que els afectats per F.Q. constitueixen un grup
majoritariament infanto-juvenil, I’existencia de la qual transcérrer de manera
significativa en les esferes del sistema d’ensenyanca des d’on es tracta d’adquirir un
component essencial pel desenvolupament de 1’ésser huma com és I’educacio.

% Op. cit. en n 73 Pag. 75
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Pel que és important la conveniencia d’una solida coordinacié inter-institucional entre
serveis socials, educatius i sanitaris

Un dels indicadors més importants de la integracié social passa per la interaccio
laboral. Per les persones amb FQ, aquest és un camp nou en la seva vida, ja que fins no
fa molt la mitjana d’un afectat no arribava a I’edat laboral. Avui, la meitat de les
persones que pateixen FQ estan en edat laboral.

La fertilitat també esta alterada i més del 95% dels barons son esterils per obstruccid
dels conductes deferents. En el cas de les dones la infertilitat sorgeix amb I’increment
de la densitat i viscositat del moc vaginal, que impedeix la progressio de I’espermatozou
cap a I’ovul, aixi com per ovulacions irregulars, polips cervicals o quistos ovarics. Les
tecniques de reproduccié assistida, com la fecundacio in vitro, poden permetre la
procreaci6.®

Davant la necessitat d’una entitat a nivell nacional que representés els interessos del
col-lectiu de fibrosi quistica davant I’Administracio i la societat en general, la
Federacio Espanyola de lluita contra la fibrosi quistica fou constituida el 24 de Octubre
de 1987 i inscrita en el registre nacional d’associacions el 24 de novembre de 1988. Des
de llavors son moltes les associacions que s’han format en les diferents comunitats
autonomes arribant a cobrir tot el territori nacional, les quals sén representades,
recolzades i assessorades per la Federacié Espanyola contra la fibrosi quistica.”. La
pressid social de les associacions de pares ha fomentat en tots els paisos desenvolupats
la investigacio de la fibrosi quistica. No obstant, amb prou feines havia literatura
cientifica en espanyol, pel que les associacions estan comencant a editar publicacions
informatives i divulgatives.

2.3.5. Criteris de consell genétic.”*

Repasem tot seguit el que ja haviem exposat en altres parts del treball. Per que un nen
pateixi la malaltia de la fibrosi quistica és imprescindible que ambdds pares li hagin
transmes el gen de la malaltia. El risc que tenen uns pares que han tingut un fill amb
fibrosi quistica de tenir-ne un altre malalt eés del 25%, és a dir 1 entre 4. El risc de tenir
un portador sa del gen de la fibrosi quistica, és del 50% (2 entre 4), aquests fills encara
que no pateixin la malaltia la poden transmetre. La possibilitat de tenir un fill que ni
pateixi la malaltia ni sigui portador del gen (és a dir que és sa i no el transmetra) és del
25% (1 entre 4). Resumint només un entre quatre patira la malaltia (els altres tres no la
pateixen encara que dos d’ells si que la transmeten). No obstant s’ha de tenir en compte
que les possibilitats i riscos es repeteixen en cada gestacio.

% Sanchez, Mayca (16 octubre del 2004)Los nifios que nacen con fibrosis quistica
alcanzan una supervivencia media de 40 afios. El trasplante de pulmén y otros avances
evitan gque los afectados mueran en la infancia. Barcelona: Ed. El Pais.

% Op.cit.enn 73

% Asociacion Esparfiola de Pediatria

URL: http://www.aeped.es/infofailia/temas/fibrosisg.htm

[consulta novembre del 2004]
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Es possible el diagnostic prenatal. Les técniques es basen, fonamentalment, en la
demostracié de que existeixen mutacions propies de la fibrosi quistica en les cél-lules
del fetus. No hi ha que oblidar que un diagnostic prenatal negatiu no exclou
completament la possibilitat de tenir un fill malalt de FQ.

També és possible el diagnostic de FQ en el nou nat i té I’avantatge de que el
reconeixement preco¢ de la malaltia millora I’eficacia del tractament i possibilita
I’oportt consell genetic per a valorar els possibles riscos de la futura descendéencia.

El diagnostic preimplantacional, que ja s’estar aplicant al nostre pais, permet que abans
de la instauracié de la gestacié les parelles de portadors no tinguin que prendre
decisions d’avortament, com en el diagnostic prenatal.*

Un estudi genétic estar indicat en les parelles que ja hagin tingut un fill malalt,
tanmateix com als germans i familiars propers. La prevalenca en la poblacié general de
portadors del gen de la FQ és d’un cada 25 individus.

% FQarg.com.ar
URL: http://www.fgarg.com.ar/genetica preimplantacional.htm
[consulta novembre del 2004]
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3. ASPECTES BIOETICS

3.1. La dimensio etica-moral de la recerca genetica.

Un grup d'experts de I'Organitzaci6 Mundial de la Salut afirma: "en un moén que es
preocupa cada cop més de la qualitat de vida humana, es dona per suposat que els fills

hauran de néixer lliures de tota malaltia genética".*®

La humanitat mateixa, diu Kant, és una dignitat, perqué I'nome no pot ser tractat per cap
home com un mitja, sind sempre, a la vegada, com un fi, i en aixo precisament rau llur
dignitat™.

Maria Casado es pregunta que qui vol oposar-se a que els procediments d’enginyeria
genetica siguin utilitzats en terapia génica de patologies hereditaries, perd qui pot
impedir la utilitzacié d’aquests mateixos mitjans per dissenyar I’home a la carta?. El
gran problema dels avengos biotecnics és mesurar les conseqlencies a curt, mig i llarg
plag, com separar el bon Us i I’ab0s?. La bioetica precisament sorgeix dels problemes
derivats de la investigacié medica, més que de la classica ética medica i més encara que
de les reflexions purament étiques. Dworkin afegiria que les noves tecnologies permeten

“e] domini de la vida™.%®

James Watson (nascut el 6 d’abril del 1928 a Chicago fou premi Nobel de medicina i
fisiologia 1962) fa unes reflexions al seu darrer llibre “ADN. El secret de la vida”®®
dient que “la legislacié no ha de frenar la nostre ambicié per explotar tot el potencial
que té I’ADN per alleugerir el sofriment huma, o per explicant-se coses sobre nosaltres
mateixos i els nostres origens, o per identificar que cap ciutada es vegi privat dels seus
drets humans i civils en funcié del que pugui estar registrat en els seus gens”. Watson es
questiona si cal quelcom divi en el fonament d’una cél-lula que la vivifica, llavors es
respon la pregunta dient que la doble hélix va dir que no. També es questiona al voltant
de si era prudent continuar amb els experiments geneétics, i després d’uns dubtes inicials
Watson respon que si, que no continuar pel cami obert per la revoluciéo de I’acid
desoxirribonucleic era senyal de covardia, més que de prudencia. Watson afegeix
“postergar les investigacions basant-nos en uns perills desconeguts i sense quantificar
constituia una irresponsabilitat encara més gran. Havia gent pel mon desesperadament
malalta, amb cancer o fibrosi quistica quin dret teniem a negals-hi poder la seva Unica
esperanca”.”” Watson també es declara partidari d’aplicar la genética per a millorar la
intel-ligéncia i la bellesa de les persones. Watson és dels pocs que han creuat la frontera
que separa la medicina de I’eugenésia i esta a favor d’aplicar la técnica a escala de la
humanitat. Per a John Sulston, director de la part britanica del Projecte Genoma Huma i

% Op. cit. en n 49 Pag. 97

% Op. cit. en n 13 Pag. 38

% Casado, Maria Bioética para un contexto plural

URL.: http://www.ub.es/fildt/conferencias/casadol.htm

[consulta novembre del 2004]

* Watson, James (2003) ADN. El secreto de la vida. Madrid: Ed. Taurus

% Fernandez-Rua, José Maria (31 octubre del 2003) “Sélo seré feliz cuando
descubramos una cura contra el cancer”, confiesa James Watson. Madrid: Ed. ABC
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premi Nobel (també de Medicina i Fisiologia 2002), Watson s’ha adentrat “en un area

extremadament perillosa”.*®

Veiga i Berri de I’Institut Dexeus assenyalen que el mateix rebuig que el 1984
despertaven les técniques de reproducci6 assistida entre alguns sectors, continua avui
entre grups conservadors i religiosos que son : “els mateixos que ara no volen que es
treballi amb cél-lules mare”. Dos décades despres, es calcula que un 1’5 % de tots els
nens que neixen sén concebuts mitjancant fecundacié in vitro, 15000 d’ells,
espanyols.*En la mateixa linia es manifesta Joan Massagué dient que més endavant ens
riurem de la polémica actual.*®

Com hem pogut veure les circumstancies que envolten la investigacio de les cél-lules
mare compendien tots els aspectes que defineixen I’impacte social de la ciencia, aixi
com la necessitat d’un debat seré i decisions meditades. No cal oblidar que la Bioética
sorgeix com un compromis amb el futur de I’especie. Adrecar I’avencg de la ciencia en
aquest marc €s una exigéncia per la Humanitat, de la qual la principal conquesta és sens
dubte el reconeixement del valor dels drets de tots i cada un dels integrants de I’espécie.
Sorgeixen dilemes étics i és fonamental I’analisi rigords, que comenci per considerar,
amb claredat i sense demagogies, les possibilitats de la ciencia i els camins que pot
utilitzar.

Les reserves éetiques sorgeixen quan es planteja manipular embrions viables, amb
finalitats exclusives d’investigacié , el que comporta la seva destruccié per obtenir
cél.lules mare embrionaries. La legislaci6 més freqient, aixi com un nombre elevat
d’acords internacionals, tot aixo producte d’una cultura de protecci6 de la vida humana,
estableixen, com a principi, la consideracio de I’embrié huma viable des dels seus inicis
abans de la implantacio, com un bé a protegir. Aquest principi representa una garantia
per a les societats més avancades, compatible amb una visid pluralista des del punt de
vista filosofic o ideologic. Es prohibeixen en general la construccié d’embrions humans
amb finalitats exclusives d’investigacié i altres practiques que I’instrumentatlitzen.'®

En unes declaracions César Nombela, President del Comité Assessor d’Etica en
Investigacio Cientifica i Tecnologica deia sobre la possibilitat d’investigar amb cél-lules
embrionaries humanes que “aquest tema és d’una envergadura ética molt significativa.
La ciéncia no pot estar aillada de la societat. El reconeixement dels drets humans és una
conquesta de la societat de la que s’ha derivat una legislacid, nacional i internacional,
que estableix que el zigot huma, adhuc en les seves primeres fases de desenvolupament,
mereix una consideracio. La societat es preocupa perque les investigacions siguin

% Redacci6 (1 mar¢ del 2003) Uno de los padres del ADN defiende acabar
genéticamente con la fealdad y la estupidez. James Watson, a diferencia de la mayoria
de los médicos y cientificos, defiende la mejora genética de la especie humana
Barcelona: Ed. La Vanguardia

% Redaccié (13 juliol del 2004) Victoria Anna Sanchez, la primera “nifia probeta”
nacida en Espafia, cumple 20 afios Madrid: Ed. La Razén.

1% Declaracions al programa de Monica Terribas “La nit al dia” del canal 33 el 19
d’octubre del 2004. Joan Massagué premi “Princep d’Astulries” 2004.

101 Redaccié (22 novembre del 2002) Células madre: un debate cientifico en su contexto
ético y social Madrid: Ed. ABC
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segures i no caiguin d’un costat que permeti obrir portes a una manipulacié de la natura

humana indesitjada”.**

A la Catedratica d’ética de la Universitat Autonoma de Barcelona quan li van preguntar
de com haurien de regular-se les noves técniques, no Unicament de la manipulacio
geneética sino de la utilitzacio de les cél.lules mare i la clonacié respon que “la polemica
sobre aquest assumpte mostra una total mancanca de confianca per part de les nostres
societats, una por al mal Us de la llibertat, el que és contradictori, perque vivim en
societats lliberals. EI que ha succeit amb el tema de les cél.lules mare tretes d’embrions
és una prova de que s’opta gairebé sempre per la prohibicié en lloc de la legalitzacio
combinada amb el control. La ciencia és neutra. Els cientifics diuen: - Nosaltres
investiguem, no sabem quina utilitzacio s’han fara despreés - . Crec que en aquests temes
cal anar decidint sobre la marxa allo que deixem que continui endavant i on situem els
limits. Per aix0 insisteixo en I’autorregulacio, perqué és la Unica manera de tractar
aquests temes”.®® A la pregunta de qué opinava del cas concret de la investigacié amb
embrions humans va respondre que en “una societat lliberal hauria de donar llibertat a la
ciencia i a la investigacié i controlar les males utilitzacions que es puguin fer dels
resultats. No cal prohibir-ho tot d’entrada, sind permetre i controlar. En tot cas, el que si
és necessari és crear un sentit de responsabilitat en la societat. L’Unica manera de
moralitzar la societat és responsabilitzar-la de les decisions que pugui prendre i de les
consequéncies d’aquestes decisions. L’autorregulacié és un concepte molt interessant.
M’ho varen suggerir uns periodistes quan era senadora, i crec que funciona, que
correspongui a una societat Iliure i democratica”.*

Una nova tecnica s’esta obrint cami. Aquesta realitzada per dues cientifiques espanyoles
que han aconseguit crear ovuls a partir de cel-lules sanguinies. La técnica presenta
similituds amb la clonacio i ha estat assajada a Portugal i Brasil. La semiclonacié no
esta directament prohibida en les lleis internacionals. No obstant les investigadores, que
volen portar a Espanya les seves investigacions, es desmarquen del tema de la clonacio.
L'haploiditzaci6 que s‘aplica, no Unicament pot servir per les dones estérils, sind també
pels homes. Carmen Mendoza, una de les investigadores senyala que "Esto no es una
clonacidn. Esto es usar la tecnica de la clonacion para conseguir un embrién hijo de un
padre y una madre, que no es un clon”, la mateixa investigadora es manifesta contraria a
la investigacié de cél-lules mare a partir d'embrions.*®

El desenvolupament de les tecnologies basades en la genomica i la proteomica portara
un canvi radical en la forma d’entendre la medicina, amb diagnostics més precisos i
tractaments ajustats a les caracteristiques genétiques del pacient.'®

%2 Pyjol Gebelli, Xavier (28 setembre del 2002) César Nombela, Presidente del Comité
Asesor de Etica. El zigoto humano, incluso en sus primeras fases de desarrollo, merece
consideracion Barcelona: Ed. El Pais.

193 Marti Font, J. M. (30 desembre del 2001) ““La autorregulacion es la Unica manera de
tratar los problemas de la bioética Barcelona: Ed. El Pais

104 Marti Font, J. M. (30 desembre del 2001) ““La autorregulacion es la Unica manera de
tratar los problemas de la bioética Barcelona: Ed. El Pais

1% Méndez, Rafael (4 gener del 2004) Cientificas espafiolas logran crear évulos a partir
de células sanguineas. Barcelona: Ed. El Pais.

106 Castillo, Miguel (8 Juliol del 2004) La medicina personalizada permitira reducir
costes asistenciales (en linia). Madrid: Ed. Diario Médico
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Ultimament a nivell legislatiu s’estan promovent lleis que son avancades a altres paisos.
Aixi tenim que el Parlament de Singapur aprova fa poc una llei que dona llum verda als
projectes d’investigacié dirigits a clonar embrions amb finalitats terapeutiques. Aquesta
norma inclou un apartat en el que es prohibeix de forma explicita la clonacio
reproductiva. D’aquesta forma, aquest pais asiatic continua les passes de Corea del Sud
(que aprova aquest tipus d’investigacions el passat mes de febrer) i de Regne Unit, que
I’onze d’ agost autoritza el primer projecte de clonaci6 terapéutica a Europa.'”’

Amb les diferents legislatures dels paisos s’esta imposant un altre tipus de turisme i que
esta augmentant és el turisme in vitro. %

El bioleg experimental francés Jean Rostand es troba entre els que pensen que la
genética hauria de treballar amb una finalitat més constructiva des de el punt de vista
social per perfeccionar les reparacions corporals per parts de Stableford i millorar el
cervell. Descriu una nova classe d’éssers humans, construida per encarnar el major
nombre possible de milloraments. El futur “superhome” de Rostand ha estat el somni
d’alguns filosofs, des de Friedrich Nietzsche en el seu “Aixi parlar Zaratustra” a els
“Dialogues philosophiques” de Joseph Renan. “Es possible que [per mitja de
I’enginyeria genética] puguem aconseguir , dintre d’algunes generacions, homes
d’intel-ligéncia superior a la mitja, i, d’entre ells, alguns superiors a tot allo conegut.”
Encara que Rostand, tanmateix com la majoria d’escriptors que citen a Friedrich
Nietzsche com un exemple de la ideologia del “superhome”, I|i atribueixen
equivocadament alguna espécie de pla biologic per perfeccionar a les persones, la idea
central és correcta: en tot el pensament constructiu, des de Sécrates, el somni d’una
espécie millor d’éssers humans ha estat fonamental en la metafisica, la religio i el
pensament social. 1%

El coneixement genetic es troba ja en un punt en el qual una certa informacié predictiva,
raonablement ferma, sobre la futura salut de l'individu pot obtenir-se in utero o poc
després del naixement. El projecte Genoma huma i altres investigacions en matéria
genética molt probablement milloraran en el futur la capacitat pronostica de la
medicina. Malgrat que és acceptable I'is de la medicina predictiva per tal d'assolir un
major coneixement d'un mateix o per a possibles estrategies preventives, aquest tipus de
coneixement pot també generar enormes pressions individuals i socials, estigmatitzar les
persones i amenacar el seu futur laboral, la seva asseguranca de salut i les seves
perspectives de benestar. Aquest seria un Us inacceptable de la informacidé medica, la
disponibilitat del diagnostic prenatal ja ha creat pressions en contra de la gestacio de
nens malformats (o per avortar fetus femenins, un abus que es déna en moltes parts del
moén). Tanmateix, aquestes técniques van ser inicialment introduides en els anys

URL:http://www.diariomedico.com/edicion/noticia/0,2458,507122,00.html

[consulta novembre del 2004]

" Europa Press ( 2 setembre del 2004) El Parlamento de Singapur aprueba una ley que
autoriza la clonacion con fines terapéuticos (en linia). Madrid: Ed. Diario Médico
URL.: http://www.diariomedico.com/edicion/noticia/0,2458,529175,00.html

[consulta novembre del 2004]

1% Ricart, Marta (8 febrer del 2004) Aumenta el turismo in vitro. Barcelona: Ed. La
Vanguardia.

% Op. cit. enn 2 Pag. 70
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seixanta com mitjans neutrals, dirigits a augmentar els coneixements i les possibilitats
d'opci.*® Un Grup d’Experts de la UE conscient de que sén pocs els paisos que han
establert programes de cribatge per a detectar malalties rares greus fa tres
recomanacions 1. és urgent crea una xarxa de proves de diagnostic de malalties
genétiques rares que englobi tota la UE, i donar-li suport economic™'!. 2. s’ha de crear, a
nivell de la UE, un sistema d’incentius pel desenvolupament sistematic de tests genétics
de diagnostic de malalties rares, i donar-li recolzament economic. 3. els Estats membres
han de donar prioritat a la introduccié d’un cribat neonatal universal per a la deteccié de
malalties rares pero greus per les quals hi hagi tractament.**

Per concloure aquest apartat faig referéncia al professor Ramon Alcoberro quan diu que
“aixo planteja la necessitat d’una reconsideracio global de I’home. Si el poder de crear
vida era una de les caracteristiques de la divinitat, és obvi que les noves tecnologies de
la vida obliguen a fer un replantejament global de la cultura i de la comprensié del

vivent”. 1

3.2. Les problematiques bioétiques que es plantegen en I'aparicio de les
malalties.

S’ha de dir, com ha fet Sadaba, que no hi ha forma de corregir moltes mutacions
genetiques que son causa del cancer pero si podem desenvolupar la terapia génica en les
malalties que per exemple tractem en el treball, tanmateix com els farmacs apropiats i,
si tot falla, s’ha de tenir cura dels que van a morir d’aquestes mutacions. L’eutanasia, en
consequencia, estaria contemplada entre els drets coneguts com de primera generacio i
entre els que es troba la llibertat. Aixi si ens fixem amb la qualitat de vida, tenim que
reconeixer que el mandat suprem es no fer patir. No obstant és veritat que la natura dota
més a uns que d’altres o que alguns han de patir en funcio de la seva propia constitucio
genetica. Pero alguna quota de llibertat ens esta reservada. Per a Sadaba les creences
religioses no haurien d’interferir fins el punt d’eliminar la possibilitat d’elecci6 respecte
a la propia vida, ja Tomas Moro a la seva obra Utopia escrivi “i doncs que la vida és un
pur turment no s’ha de dubtar en acceptar la mort, no s’ha de dubtar en alliberar-se a si

mateix o permetre que altres I’alliberin”.***

1 AAVV(1996) The Hastings Center Report. London: Journal of Medical Ethics

1 Aguesta recomenacio ja s’ha comencat a realitzar amb un projecte que entre d’altres
participen la UPM i I’Institut de Salud Carlos IlI.

Castillo, Miguel (19 mar¢ del 2004) La bioinformética permite acercar la informacién
clinicay genética (en linia). Madrid: Ed. Diario Médico

URL: http://www.diariomedico.com/edicion/noticia/0,2458,304474,00.html

[consulta novembre del 2004]

112 Grupo de Expertos Comunitarios (2004) 25 recomendaciones sobre las repercusiones
éticas, juridicas y sociales de los tests genéticos Bruselas: Ed. Comission Europea.

3 Op. cit. en n 11 Pag. 90

14 Sadaba, Javier La calidad de vida y sus limites.

URL: http://www.ub.es/fildt/sadaba3.htm

[consulta novembre del 2004]
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Altisent ens fa un breu esquema per I’analisi de dilemes en bioética™':

1.- Deteccid de problemes.

2.- Recerca d’experiencies semblants.

3.- Estudi de les circumstancies.

4.- Examen dels possibles desenvolupaments de I’accid.
5.- Presa de decisid i justificacio.

6.- Execucio (dificultats).

1.- Deteccid de problemes.

En la realitat I’essencial i el secundari es presenten barrejats. Si és possible, interessa
jerarquitzar els problemes per ordre d’importancia, destacant el principal. Quan sigui
precis, cal separar els aspectes éetics dels técnics. A vegades hi haura que definir termes
com, per exemple, malalt terminal.

2.- Recerca d’experiencies semblants.

Acostuma a ser de gran ajuda I’experiéncia personal acumulada, també la consulta amb
companys i, en tercer lloc, la bibliografia. En les situacions que s’inclouen en el Codi
Deontologic convé consultar-lo. La legislacié vigent pot ajudar marcant, més aviat, el
que no s’ha de fer, perd no acostuma a indicar el que s’ha de fer.

3.- Estudi de les circumstancies.

S’han de tenir en compte les més rellevants en relacio amb la malaltia, recollint les
circumstancies generals del cas, familiars, personals (edat, cultura, professio, nivell
socio-economic, creences, estat animic, etc.), i també les del professional responsable.
Encara que de vegades poden no influir substancialment en les decisions a prendre,
sempre ajuden a trobar la forma més adequada de portar-les a la practica.

4.- Examen dels possibles desenvolupaments de I’accio.

Aquest possiblement sigui el punt més important, juntament amb la presa de decisio, i el
que requereix més formacié en bioetica. S’estudiaran les possibilitats d’accid6 més
viables (amb sentit comu) i les que sol-liciti el pacient, considerant els elements que
configuren la moralitat dels actes Iliures: la finalitat subjectiva (intencio del subjecte que
actua) I’accié en si mateixa, i les consequéncies derivades de I’actuacio.

4.1. Subjecte, referit tant al professional sanitari com al pacient (o familiars), ja que
els dos porten a terme la presa de decisions. Per ambdues parts s’ha d’actuar
amb intencié recta, cercant el bé del pacient, sense deixar-se portar per
interessos economics, comoditat (per exemple, al derivar determinats pacients),
motius suposadament humanitaris, etc. Per part del metge entrarien en joc les

5 Altisent Rogelio et alter Sobre bioética y medicina de familia. Barcelona: Ed
semFYC
Beauchamp & Childress (1999) Principios de ética biomédica. Barcelona: Ed. Paidds
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disposicions i qualitats que tenen com professional; aqui Unicament ho
mencionem, pero es elemental el deure de seguir la propia consciéncia i, per
suposat, preocupar-se d’adquirir una formacié consistent. A més: el metge ha
d’ésser competent per resoldre el cas, és a dir, la persona escaient, a qui compet
decidir. Habitualment el responsable d’un pacient és el seu metge de capcalera, i
no el substitut per uns dies o un especialista amb el que consulta puntualment.

El pacient ha d’ésser considerat capag, €s a dir, amb prou discerniment
per decidir i I’aptitud legal per fer-ho. Aixo inclou I’edat, intel-ligéncia i
voluntarietat, suplint la seva abséncia amb familiars o tutors (encara que
considerem que en aquests casos sempre cal una corresponsabilitat per
part del metge). Quan existeix certa capacitat, encara que no sigui total,
les opinions del pacient han d’ésser valorades, especialment en les
decisions importants.

4.2. Actuacio especifica: Cal que preguntar-se: és correcta, és a dir, esta d’acord
amb el marc de referencia i els principis étics?
Es la més adequada en aquestes circumstancies? Per exemple, si un
metge ha decidit que va a comunicar un mal pronostic a un pacient
malgrat de I’oposicié de la seva familia, tindra que pensar com li
informa, en funcid de les circumstancies per les que estigui passant el
malalt i la familia.

4.3. Conseqliencies: Tota accié pot portar associats uns efectes positius i altres
negatius, volguts i no volguts, previsibles i imprevisibles (0bviament, aquests no
es poden tenir en compte), etc. Es una exigéncia de responsabilitat tractar
d’evitar les conseqliencies negatives en el que sigui possible, perd no es pot
supeditar a elles I’opcié a seguir, ja que és impossible conéixer totes les
consequiéncies que poden derivar-se d’una accio, ni fins quin limit han
d’investigar-se. Els efectes previsibles revesteixen especial importancia en
atencié primaria, al portar a terme les actuacions de medicina preventiva.
Aquestes tenen un rellevancia etica especial, perque les decisions que es prenen
repercuteixen en persones generalment sanes, afecten a un nombre més gran de
persones que les actuacions terapeutiques, i els resultats mes en poder avaluar-
se. En moltes ocasions és dificil determinar si una d’aquestes decisions és bona
en si mateixa i, per tant, les consequiéencies adquireixen més gran pes. Alguns
autors s’han interessat per aquests temes, pero en general se’ls ha donat poca
atencio en bioética.

51 6. A la presa de decisio i execucio es porta a través dels punts anteriors: si s’han
tingut en compte es pot justificar I’eleccié d’un comportament respecte al marc de
referéncia i principis etics, considerant especialment els de caracter universal. S’ha de
realitzar el que s’ha vist clar encara que exigeixi esforg, tant si les conseqtiencies son
desagradables pel pacient o la familia com si ho son pel metge. En moltes ocasions el
gue més costa és, precisament, posar els mitjans necessaris per executar el que s’ha
decidit.

En tot I’esquema ha d’estar present la prudencia, que déna unitat a I’analisi:
ajuda a profunditzar en la reflexié inicial per aplicar correctament els
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principis étics i, a la vegada, que el judici etic subjectiu s’adapti al valor
objectiu.

Com podem apreciar, la metodologia per analitzar els dilemes étics en la
practica clinica no resulta senzilla, i exigeix un exercici intel-lectual que pot
ser costos.

3.3. Testimonis de corea de Huntington i de fibrosi quistica.

Amb aquests testimonis observarem com sén plantejats i es viuen de primera ma els
dilemes bioetics en aquest tipus de malalties.

LA COREA DE HUNTINGTON?®

Unes 3.000 persones a Espanya pateixen aquesta malaltia genética, degenerativa,
incurable, i mortal.

Al 2003 havia uns 16.000 pacients amb risc de patir-la en un futur més o menys proper,
segons I’ Associacid corea de Huntington Espanyola.

Amb els testimonis seguents de corea de Huntington podrem observar com es presenten
els dilemes o problematiques bioetiques en els tests genétics. Per exemple el principi
d’autonomia com es conjumina amb al dret a la informacié sense oblidar el dret a no
saber. Amb un test genetic es pot prediure amb decennis d’antelacié qui desenvolupara
la malaltia i a quina edat esdevindra. El test existeix des de 1993 i a Espanya milers de
persones s’han sotmes a ell. Només al 2001, es realitzaren 546 proves genétiques. La
meitat sap que patira la malaltia. Alguns afirmen que els hi ha servit per planificar la
seva vida. Altres prefereixen no saber-ho i es neguen a fer-se la prova. Els metges i
alguns pacients defensen el test encara que reconeixen els problemes que genera
diagnosticar amb tanta antelacié una malaltia incurable. Li agradaria a algu saber als 20
anys que amb 45 patira una malaltia mortal, degenerativa i irreversible?

“Es planificar la mort”. La germana de Julian (nom fictici) tenia els primers
simptomes de la malaltia de Huntington: depressio, irritabilitat, moviments
incontrolats, insomni i problemes de memoria. “Pensavem que era una
depressid, perque s’acabava de separar, fins que un amic metge ens va dir
que anéssim al neurdleg”, explica Julian. Era I’any 1997. A [I’hospital
prengueren sang a la seva germana. “Només ens van dir que li anaven a fer
unes proves. Als pocs dies anarem a rebre el resultat. La metge em va crida a
part i em va dir que tenia la malaltia de Huntington, que hi mancava

1% Rafael Méndez (12 julio del 2003) Sé que a los 40 afios tendré una enfermedad
mortal Barcelona: Ed. El Pais

Sandoval, Pablo X. De (23 novembre del 2003) La genética salvd a Roger. Por vez
primera en espafia, una familia evita tener un hijo con la enfermedad de Huntington
Barcelona: Ed. El Pais
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tractament, que jo tenia un 50 % de probabilitats de tenir-la i que hauria de
fer-me la prova.

“Tot de sobte”, relata. | continua: “s’em caigué el mén a sobre. Vaig tenir
una depressié i vaig comencar a beure. Ara ho he superat, perd va ser molt
dur”. Julidn dubta pels seus fills. “Tinc fills de 20 anys i si jo em faig la
prova i no la tinc, significa que ells no la tenen”. Al final decidi no fer-se-la.
I conclou: “Recomano als fills dels malalts que no es facin la prova perque
ningu planifica la seva vida, com diuen els metges, sino la seva mort”.

“La meva filla viu deprimida”. La filla de Maria té 20 anys, un pare amb la
malaltia i des de mar¢ un diagnostic de que patira la malaltia. “Des de
Ilavors esta al Ilit deprimida, sap que sera com el seu pare, que esta en cadira
de rodes, cridant i fent-s’ho tot al damunt i no vol sortir”, relata la seva mare.

“Vull una casa i fills”. José té 21 anys i descobri fa un mes i mig que té la
mutacié de la malaltia. “ Sé que al final esta el tunel pel que passa el meu
pare i que amb 40 anys tindré una malaltia incurable i mortal”, relata. José i
el seu germa, de 19 anys, decidiren

fer-se la prova després de la mort del seu pare, que visqué els seus ultims sis
anys en una residéncia perqué no podia valdres per si mateix i era violent (és
un dels simptomes). “El meu germa i jo bromejavem a I’espera de que ens
sortis als dos el mateix”, relata. No fou aixi i José només té la mutacid.

“Vull casar-me, ficar-me en una hipoteca i tenir fills i per aix0 necessitava
saber si tenia la corea”, explica. José no lamenta haver-se fet la prova
perqué, assegura, ara gaudeix més quan va a la platja, quan mira a la seva
promesa, que ho sap i a qui no I’'importa que vagi a desenvolupar la malaltia.
Ell no ho ha amagat en el seu treball, ni en el poble. La majoria dels
portadors de la mutacio té por al rebuig o a desvetllar que els seus germans
son poblacid de risc. José només lamenta no haver-se fet una asseguranca de
vida abans del diagnostic. Ara li sera complicat.

“El dubte era una llosa”. Laura, de 28 anys, tambe preferi la certesa al dubte.
El seu pare i la seva avia patiren la malaltia de Huntington. “Fa dos anys em
vaig adonar que volia planificar la meva vida, saber si volia tenir fills. Sentia
que el dubte era com una espasa de Damocles”, narra. Es la tnica de quatre
germans que s’ha fet el test. EIs metges continuaren amb Laura el protocol
internacional pel diagnostic, que consisteix en veure que el pacient no té cap
desordre psiquiatric i que podra admetre el resultat de la prova. “Vaig anar
amb la meva mare a rebre el resultat. Quan vaig obrir el sobre no entenia el
que posava. En el paper tenia 30 repeticions i jo no processava el que allo
significava”. Significava que no patia la malaltia. La malaltia es diagnostica
segons les vegades que es repeteix un error en un gen. El test permet predir a
quina edat apareixera la corea.

El cas de Laura no és unic. El president de la Societat Espanyola de
Neurologia, Justo Garcia de Yébenes, senyala que “I’insuportable és el
dubte”. Assegura que els pacients ho porten bé quan se’ls hi diagnostica la
malaltia. “Si se’ls hi diu que tindran la malaltia dintre de 20 anys, responen
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“si tan llarg m’ho fies...”. | afegeix: “Les dones tenen més tendéncia a
planificar el seu futur que els homes”. A la Fundacié Jiménez Diaz, on
treballa Garcia de Yébenes han estat analitzats més de 700 pacients.

“Voldria saber si la meva filla ho tenia”. Qué passa quan el sospitos és un
menor? Les proves no es fan a nens. La norma és que han de decidir ells
quan siguin majors. Miguel Lucas, bioleg molecular de I’Hospital Virgen de
la Macarena, de Sevilla, explica un cas dificil: “Li diagnosticarem la
malaltia a un home que tenia una filla de cinc anys. Els pares insistien que
volien saber si la seva filla tenia la mutacio. Va haver-hi un debat en el
comite d’etica de I’hospital i es va concloure que no se li podia dir, que ho
decidis quan tingués 18 anys. Jo vaig embolicar als pares i vaig prendre una
mostra de sang a la nena. Li vaig fer la prova pel meu compte i sorti
negatiu. Els hi vaig dir i es van posar molt contents”. | si hagués estat
positiu? “Mai els ho hagués dit, contesta Lucas.

Les dones es preocupen més per la descendéncia. Preveure la malaltia té de bo que es
pot evitar que els fills la pateixin. Com més endavant veurem es pot fer un diagnostic
preimplantacional o una amniocentessi per veure si té la mutacio. Si la té es pot avortar.
Es el que fa la majoria. Per aix0 Garcia de Yébenes afirma que “si es diagnostica a tot el
mon, es pot eradicar la malaltia en una generacio”.

Un altre tema relacionat amb els tests genétics son les assegurances de vida i el dret de
les empreses contractadores a saber-ne els resultats.

“Em vaig fer dues assegurances de vida”. Juan, de 31 anys, esta a I’espera
dels resultats. Decidi fer-se la prova fa un mes animat per la seva dona,
abans de tenir fills. “Uns dies abans de les analisis em vaig fer dues
assegurances de vida. Em preguntaren si m’havien diagnosticat alguna
malaltia genetica, aixi que no vaig enganyar quan vaig dir que no”, explica.
Juan recomana als afectats que es facin varies assegurances abans de les
proves: “Es millor diferents assegurances de pocs céntims que una que deixi
molta pensio, perqué quan més céntims, més requisits medics demanen les
assegurances i més problemes posen a I’hora de pagar”.

El director de la Catedra de Dret i Genoma Huma de la Universitat de
Deusto, Carlos Maria Romeo Casabona, assegura que s’hauria de legislar
sobre el tema: “ Després de la ratificacié del Conveni d’Astdries es crea una
Comissid Interministerial per a veure

que es feia amb aquests temes, perd el govern la dissolgué. Les proves
genetiques ja estan aqui i cal regular si les empreses tenen dret a demanar
dades genétiques i si les assegurances poden rebutjar a algi pel seu
Genoma, entre, d’altres coses”.

Un altre tema és el diagnostic preimplantacional que s’esta estenen en aquest tipus de
malalties que analitzem en el treball i que amb anterioritat ens hi hem referit com una
opcid juntament amb I’avortament amb totes les implicacions etiques que comporta.
Relacionat amb aquests temes esta I’estatut etic de I’embrid, fins hi tot hi hauria alga
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que parlaria d’eugenésia. Una historia bastant complerta de com es succeeixen els fets
és la segulient de Judit i Boris.

Judit Navas, de 33 anys, es queda molt impressionada quan va anar a
Hamburg a visitar la branca alemanya de la familia, del seu marit, Boris
Cabré Creme, de 37 anys. L’avi, al qual Boris no veia de feia molts anys,
patia un mal estrany que li provocava violents moviments incontrolats de
bracos i cames i li impedia parlar bé. En la seva familia es deia que I’avi
“estava dels nervis”, recorda Boris. Temps després, la seva mare comenca a
tenir simptomes semblants, als 50 anys. Ara té 60 i en prou feines s’aixeca
del Ilit. EI 1993 s’identifica el gen que provocava la corea de Huntington.
“Els nervis de I’avi” ja tenia nom cientific. Boris es va fer una prova
genética. Era portador. “Fou un cop immens”.

El 24 de juny del 2003 va néixer Roger Cabre Navas, el fill de Judit i Boris,
a I’hospital de Reus. “Triga en sortir”, diu Judit, que va estar gairebé tres
hores empenyent. Poder es resistir per donar importancia al fet de que
Roger no patira la malaltia, a diferencia del seu pare, la seva avia i el seu
besavi, la corea de Huntington. Per primera vegada a Espanya, la unitat de
reproduccié humana de la Fundacié Jiménez Diaz aconsegui salva a un nen
de I’heréncia genetica que provoca la malaltia.

Per aix0 fou precis un tractament de fecundacié in vitro convencional:
estimularen I’ovulacio de Judit, li extragueren els ovuls, els fecundaren en
laboratori amb esperma de Boris. D’aquesta manera lograren set embrions.
Pero es tractava a més de fer un diagnostic preimplantacional, és a dir, un
estudi genetic dels embrions per a veure si portaven amb ells la malaltia i
evitar un embaras d’un nen malalt.

El diagnostic preimplantacional que abans hem analitzat, és una carrera
contra rellotge. Una vegada fecundats, els embrions han de transferir-se a la
mare abans de les 48 hores. “Si el diagnostic no surt a la primera, tot el
treball es perd. Perds els embrions i cal comencar tot de nou. Es molt
d’estres”. En aquest temps cal extreure una de les vuit cél-lules, trencar-la
per treure I’ADN que conté i multiplicar-lo en un tub d’assaig fins poder
veure la malaltia que es busca per a saber si I’embrio donara lloc a un nen
sa 0 no. Aixi només es poden implantar a la dona embrions sans. Dels set
possibles fills de Boris i Judit, cinc eren futurs malalts. Li implantaren els
dos embrions sans. Actualment no hi ha més de deu malalties que es puguin
diagnosticar en els embrions abans de I’embaras (entre elles la sindrome de
Down i la fibrosi quistica).

Fins fa deu anys, el diagnostic genétic es feia sobre el fetus, durant
I’embaras. A través d’una biopsia, es podia saber si el futur nen seria sa o
no. Si tenia la malaltia una possibilitat era avortar perd es plantegen
problemes psicologics i etics a les mares quan estan embarassades d’un fill
que saps que naixera sa i que possiblement no es manifesti la malaltia fins
els 40 anys, com avortar?.
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Judit i Boris passaren per aquesta experiencia. Els havien avisat de que
hauria un 50% de possibilitats que un fill seu portés la mutacié genetica.
Encara aixi decidiren tenir un fill de manera natural. Per0 “no sorti” deia
Judit, que es desferma recordant I’avortament terapéutic. EI nen era
portador hi hauria tingut la malaltia anys després sense solucio. Després de
la desgracia, “teniem dues opcions”, diu Judit. Una tornar-ho a intentar, a
veure si una segona vegada la mutacié no es manifestava. Un altre era
adoptar: “Teniem molt clar que voliem un fill nostre i descartarem utilitzar
una donaci6 d’esperma. Jo, per a tenir un fill que no fos del meu marit,
preferia adoptar. Sempre m’ha agradat, crec que adoptar un nen que no té
pares és quelcom que aportes al mén”. Un cosi d’Alemanya, bidleg, els
varen convencer de que havia una tercera opcio, ja que el diagnostic
preimplantacional d’aquesta malaltia, que es feia a Brussel-les, tenia que
fer-se a algun lloc d’Espanya.

Judit i Boris arribaren a la Fundacié Jiménez Diaz *“una mica per
casualitat”. Preguntaren a desenes de consultes, “perd ningu en sabia res”.
Fou un ginecoleg de Figueres, Joan Carrera, el que s’interessa pel seu cas.
“En la majoria de les consultes els hi deien que no sabien res del tema. Pero
aquest senyor fou el que es posa a investigar i a trucar a tot arreu fins que
dona amb la Fundaci6 Jiménez Diaz”, explica Judit.

“Fou una coincidéncia”, explica la Dra. Ferndndez, “Coincidi una parella
gque necessitava aquest tractament amb un servei que acabava de
perfeccionar el tractament i necessitava algu amb qui posar-lo en marxa”.
Fernandez rebé una trucada al seu mobil I’agost del 2002, estirada en una
platja de Gandia. Era el doctor Carrera per a dir-li que tenia una parella
disposada i que s’havia de comencar quan abans millor. A partir d’aqui,
Judit recorda totes les dates de memoria: “el 12 d’agost fou la primera
consulta amb el doctor Carrera. EI 30 d’agost em punxaren (hormones per a
estimular I’ovulacio) per primera vegada. Em tragueren els ovuls el 24 de
setembre i me’ls implantaren el 29. L’onze d’octubre em digueren que
estava embarassada. Pero jo ja ho sabia, perqué ho havia estat abans”.

Roger és un nen de cinc mesos amb la cara de llest "ploramica i cridaner”,
segons la seva mare. Viu a Alcover, a prop de Reus. A la seva casa sent
parlar catala, encara que el seu pare intentara que parli alemany. La musica
de Haydn el deixa com una seda, pero el veritablement infal:lible per a
dormir-se és Chopin: La familia Cabré ha trencat amb la “malediccié” per a
sempre. “Aquest nen no tindra la malaltia”, senténcia una doctora.*’

17 Sandoval, Pablo X. De (23 novembre del 2003) La genética salvo a Roger. Por vez
primera en espafia, una familia evita tener un hijo con la enfermedad de Huntington
Barcelona: Ed. El Pais.
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LA FIBROSI QUISTICA.

A la Web de I’Associacio Andalusa de fibrosi quistica diu el segiient que penso descriu
molt bé el que succeeix al pacient:

Tu respiras

sin pensar.

Yo... yo no pienso
mas que en respirar.

Amb la fibrosi quistica ens podem trobar els mateixos dilemes bioétics que amb la corea
de Huntington encara que logicament hi ha diferéncies per tractar-se de malalties que
afecten a diferents parts del cos com hem vist, per exemple el tema dels trasplantaments
que és important en la fibrosi quistica i no hi és en la corea de Huntington.

Al fragment segiient en I’entrevista™® realitzada a Cristina lzuel, secretaria de

I’ Associacid Catalana de fibrosi quistica, observem aquestes similituds i es parla en
concret del consell genetic 0 més ben dit assessorament.

¢ Qué opinas y esperas del consejo genético?

El consejo genético, actualmente, juega un papel importantisimo en la
fibrosis quistica.

En primer lugar es el pilar para el diagnostico de la enfermedad en la
poblacion. Desde hace unos afios, en Catalufia, se esta realizando a cada nifio
que nace el screening neonatal. En un principio nacié6 como un estudio de
prevalencia de la enfermedad pero desde la asociacion se ha hecho presion
para que se continle porque un diagnostico precoz favorece la esperanzay la
calidad de vida del enfermo.

También nos sirve para que una pareja que ya tienen un hijo con la
enfermedad y quieran concebir otro nifio, se pueda descartar la enfermedad
mediante diagndstico preimplantacional.

Del mismo modo, una pareja en la que uno de sus miembros es afectado de
fibrosis quistica, se descarta que la otra persona presente alguna de las
mutaciones de la enfermedad para que no haya posibilidades de engendrar
un hijo con esta fatidica enfermedad.

Personalmente creo que se ha de continuar apoyando el screening neonatal y
utilizar este instrumento tan valioso como es la genética para erradicar
enfermedades.

Recomano la lectura de I’annex 4 on hi ha les respostes a moltes preguntes que
investigadors de tota mena han plantejat a Cristina lzuel, secretaria de I’ Associacié de
fibrosi quistica i afectada per la malaltia, al llarg de la seva vida. Tanmateix com la
lectura de I’entrevista sencera realitzada a la mateixa que es troba a I’annex 2.

8 Entrevista realitzada a Cristina lzuel per J. Ricard Morera.
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Un altre testimoni que cal llegir amb atenci6 és el de José Pulido, malalt de fibrosi
quistica™®, en ell observem I’esperanca que aquests malalts tenen vers els avencos
cientifics, en concret de la terapia génica on es podria parlar de la terapia génica
somatica i en la linia germinal tractades anteriorment en el treball. També el testimoni
es referira als trasplantaments.

En Madrid, a 25 de abril de 2001
Dia Nacional de la fibrosis quistica

Vivo con la FQ desde el momento en que tengo recuerdos. Es cierto que naci
con ella, pero el diagndstico no llego hasta que cumpli 3 afios. Ahora tengo
30 y la FQ es mi compariera inseparable. Me ha dado buenos y malos
momentos. De las enfermedades tendemos a acordarnos de lo malo y pocas
veces de lo bueno, que, aunque sea dificil de creer, lo tienen. He conocido
gente o paises que de no ser por ella nunca habria conocido; y, lo mas
importante, he aprendido a valorar cosas que para otras personas apenas
significan nada.

La FQ es una enfermedad; pero quienes la padecemos somos personas con
sentimientos, inquietudes y proyectos similares a los de una persona normal.
En algunas cuestiones nos limita y nos exige ejercitar nuestra fuerza de
voluntad que, junto al imprescindible apoyo de quienes nos rodean, es la base
para luchar y lograr metas que de otro modo podrian parecer imposibles.

Lo principal es aceptar la enfermedad tal cual es, tanto por parte del paciente
como de su familia; y en este proceso juega un papel importante el apoyo de
las Asociaciones. Una vez conocidas las caracteristicas de la enfermedad es
mas facil enfrentarse a ella y comprender las diferentes etapas de su
evolucion.

Es cierto que en determinados momentos, sobre todo cuando se esta
hospitalizado, se puede caer en el desanimo y la depresion. Y esto puede
causar mucho méas dafio que la propia infeccion que nos lleva a ingresar en el
centro hospitalario. Pero, como a lo largo de toda nuestra vida, hay que
intentar sobreponerse cuanto antes con mucha fuerza de voluntad y con la
ayuda de las personas que nos rodean.

A pesar del caracter cronico y degenerativo de la FQ hay que mantener la
esperanza en el futuro, en la aparicion de nuevos tratamientos -quizas en
pocos afios la terapia génica-. Saber que tenemos esos magnificos
profesionales que nos atienden desde que nacemos es una gran ayuda para
lograrlo.

9 Federacion Espafiola Contra la Fibrosis Quistica.
URL.:http://www.fibrosis.org/
[consulta novembre del 2004]
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Y si los nuevos tratamientos no llegan, hemos de confiar en esa nueva
oportunidad de vivir que nos ofrece el trasplante pulmonar, con un nuevo
futuro y una calidad de vida para nosotros ya olvidada, ya transcurridos los
momentos mas avanzados de la enfermedad.

Para mi ya son 30 los afios que han transcurrido con la fibrosis quistica como
compafiera de viaje; y una tercera parte de ellos es el tiempo que llevo
colaborando y trabajando en entidades que luchan en favor de los afectados
por esta enfermedad y sus familias. Se podria decir que la FQ es parte de miy
yo soy parte de la FQ.

Pero en este camino de apoyo mutuo y solidaridad todavia nos queda mucho
por hacer. Y son oportunidades como la que tenemos este 25 de abril con
motivo del Dia Nacional de la Fibrosis Quistica las que nos permiten
acercarnos a quienes no conocen la enfermedad y solicitar la ayuda que
necesitamos para alcanzar nuestros objetivos de educacion y apoyo a los
nifilos que cada afio nacen con la enfermedad y a las familias que sufren el
mazazo de saber que su hijo la padece. A ellos, y a los que ya han aprendido a
vivir con la FQ y que, aun asi, necesitan todo nuestro apoyo.

Este y la esperanza en el futuro es el mejor mensaje que hoy puedo ofrecerles.

José Pulido
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3. CONCLUSIONS

Com deia Potter la bioetica és "el coneixement sobre com utilitzar el coneixement”, el
pont entre ciéncies i humanitats. Els problemes de la bioética han de ser debatuts per la
societat en el seu conjunt abans de que siguin adoptades solucions normatives, sobre les
que, en una societat democratica i plural, és precis aconseguir el consens. Casado també
dira que la presa de decisions en Bioética necessita de la reflexio etica prévia i del debat
ciutada pero, després, necessita de decisions politico-juridiques. Son els ciutadans els
que valoren els riscos que s’assumeixen i per aix0 és necessaria informacio i
transparencia. La bioetica té davant seu un repte important: ajudar en el cami que va des
de I’heteronomia cap a I’autonomia dels éssers humans.'?

Albert Royes en parlar del llibre Els fonaments de la bioética de Tristam Engelhardt'?*
realitza unes reflexions molt adients pel treball en dir que la principal tasca de la
bioetica és ajudar a la cultura a clarificar les seves visions de la realitat i dels valors. La
bioetica representa un paper primordial en el procés d’autocomprensié d’una cultura.
Les conclusions en bioética sén sempre provisionals i que les seves consideracions
tenen lloc en el marc de les societats seculars plurals, formades per estranys morals
davant dels quals la bioética ha de justificar-se. Plantejar una questio ética és buscar un
fonament diferent al de la forga per a resoldre una discrepancia moral. Aquest ha d’ésser
el minim, exigible per Tristam Engelhardt el principi bioétic basic és el del
consentiment o permis. En I’ambit sanitari la tensié basica es dona entre dos principis:
el principi de permis (nom que substitueix al d’autonomia) i el principi de beneficéncia.

Per Engelhardt cal distingir entre les persones en sentit moral i les persones en sentit
social, aquelles a quines les primeres imputen alguns dels drets dels agents morals,
encara que aquests drets imputats poden ser obviats en certes circumstancies. D’aquesta
manera té cabuda en el marc de la bioética secular la investigacio amb embrions
I’avortament voluntari, I’eutanasia de nou nats amb deficiencies greus, per citar només
alguns suposits.

Al llarg del treball hem pogut constatar la relacio que s’estableix entre les innovacions
en aquest cas genétiques i la societat. De quina manera afecta directament a les persones
que estan patint aquestes malalties i el debat que generen aquestes innovacions
tecnologiques. Al llarg del segon semestre del 2004 a La Vanguardia es podia seguir un
debat a la seccié de les cartes al director, generat a partir d’un article** del professor
Ramon Valls anomenat Embriones.

Respecte a les relacions metge-pacient es pot considerar que el sanitari virtuos- talment
com el malalt virtués- en una societat plural i secular, és el que ha adquirit i
desenvolupat I’habit de respectar la llibertat de les altres persones i de procurar
aconseguir el seu bé, tenint present els possibles beneficis i prejudicis de les seves

120 Casado, Maria Bioética para un contexto plural

URL.: http://www.ub.es/fildt/conferencias/casadol.htm

[consulta novembre del 2004]

1 Engelhardt, H. Tristram (1995) Los fundamentos de la bioética. Barcelona: Ed.
Paidds

2 Ramon Valls (12 juliol del 2004) Embriones. Barcelona: Ed. La VVanguardia.
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accions. En aquest context, les virtuts fonamentals haurien de ser: la tolerancia (com
virtut primordial en la moral del respecte mutu) la liberalitat (la predisposicié moral
d’ajuda generosament als altres) i la prudéncia ( a fi d’aconseguir un balang favorable
als beneficis enfront dels prejudicis).**®

Montserrat Roig, la coneguda escriptora catalana que va morir de cancer, deia "Cal un
terreny ambigu on bateguen les relacions pacient-metge, i aquest terreny és el de les
paraules. El pacient ha de descobrir, amb paciencia, les seves pors; i sovint no les pot
fer sentir al metge. Aquest les desconeix™ tanmateix "el metge té por de parlar. "Les
paraules son, alhora, indispensables i fatals”, assegurava Aldous Huxley. Els metges
també se senten empresonats per les paraules, que sovint no expressen exactament allo
que volen dir."*?*

També en el treball s’ha analitzat els criteris de consell genetic, la problematica que
plantegen les malalties. Malalties que ens han servit per fer el recorregut a través
d’exemples. Mitjancant I’analisi de la terapia génica podem veure les expectatives que
genera i les esperances perd el cami encara és llarg i dificil. A I’entrevista'® realitzada a
Bernat Soria dira que “Trobe que el nivell d’informacio que té el ciutada mig no fa facil
el que arribi a conclusions acurades sobre que és lo que la terapia cel-lular o la terapia
genica pot significar pero recentment s’ha produit un debat social i s’estar produint un
debat molt gran de les cél-lules mare, les cel-lules troncals i dona la sensacié que aixo
esta ajudant a que se comprengue una miqueta millor”. Recomano ampliar amb la
lectura de I’annex 2: Entrevistes per llegir les respostes a les preguntes de recerca
plantejades en el treball com sén desenvolupades per cientifics de diferents arees, aixi
com de persones que penso son d’interes.

Amb aquestes malalties s'associa una forma de cuidar que no és simplement una
manifestacié de preocupacid, de compromis amb el dolor de l'altre, i de desigs de
conversar amb els pacients. Inclou també la capacitat d'escoltar i parlar
compenetradament amb els serveis destinats al suport social i al benestar; serveis que
sOn necessaris per ajudar a les persones i a les seves families a suportar una amplia
gamma de problemes no medics que poden acompanyar - i generalment acompanyen- a
les malalties. Evidentment, la bona atencié exigeix, com a ingredient crucial,
I"excel-Iéncia técnica del professional.*?°

Encara que el catedratic de Bioquimica i cientific valencia Santiago Grisolia, ha
assegurat recentment, a l'agost del 2004, que "sortosament, la ciéncia avancga al marge
de les questions étiques, al menys de que es prohibeixin del tot coses, com s’esta

123 Royes, Albert Comentarios al libro de Hugo Tristam Engelhardt Los fundamentos de
la bioética (1995), Barcelona: Ed. Paidos.

URL.: http://www.ub.es/fildt/albertl.htm

[consulta novembre del 2004]

124 Roig, Montserrat (1991) La por del metge. Apunt per a una reflexié. Barcelona: Ed.
Quadern CAPS.

% Morera, J. Ricard (1 octubre del 2004) Entrevista a Bernat Soria. 111 Congreso
Mundial de Bioética. Cuenca

% AAVV(1996) The Hastings Center Report. London: Ed. Journal of Medical Ethics
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intentant fer a Estats Units amb la investigacié de les cél.lules mare"*?”, caldria dir que

Si més no és necessari glestionar-se cap a on anem i tenir en compte els consells per
evitar situacions sense possibilitat de retorn. No obstant en el 111 Congrés Mundial de
Bioética em va manifestd que la bioética té el paper de "Pepito Grillo™?® de la
investigacio cientifica.

Per finalitzar, Ernst Mayr a un article publicat a la Vanguardia®® es preguntava per si
podria I’espécie humana actual evolucionar en conjunt i originar una nova especie
millor? O podria convertir-se I’home en un superhome? Respon dient que no hi ha
esperances. Encara que la gran variacié genetica del genotip huma seria un material
adequat per la seleccid, les condicions modernes sén molt diferents de les que
imperaven quan algunes poblacions d’Homo Erectus evolucionaren i originaren
I’especie Homo Sapiens. Afegeix que els humans moderns sén una societat massificada
i no cal indicis d’una seleccio natural de genotips superiors que permetessin a la nostre
espécie evolucionar per sobre de la seva capacitat actual. Al no produir-se una seleccio
en el sentit d’una millora, no cal cap probabilitat de que es pugui originar una espécie
humana superior.

27 Redaccio6 (19 agost del 2004) Grisolia asegura que la ciencia avanza al margen de
cuestiones éticas (en linia). Madrid: Ed. Diario Médico

URL: http://www.diariomedico.com/edicion/noticia/0,2458,522899,00.html

[consulta novembre del 2004]

128 Morera, J. Ricard (1 octubre del 2004) Entrevista a Santiago Grisolia. Il Congreso
Mundial de Bioética. Cuenca

2 Mayr, Ernst (22 agost del 2004) Un tipo particular de cambio Barcelona: Ed. La
Vanguardia
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e Annex 1: Principals documents aprovats pels organismes i institucions
oficials.

Els seguents son alguns dels documents i lleis aprovades que poden complementar el
treball:

Es important fer esment de la llei 21/2000 de Catalunya sobre els drets d'informacid
relatius a la salut, I'autonomia del pacient i la documentacio clinica.

Llei 45/2003, de 21 de novembre, pel que es modifica la llei 35/1988, de 22 de
novembre, sobre Tecniques de reproduccio assistida.

Declaracio de la UNESCO sobre el Genoma Huma. Aprovada per la 29 Conferéncia
General de la UNESCO, el dia 11 de novembre de 1997 la conferencia general.

Declaracio de la UNESCO sobre les dades genetiques humanes. Aprovada per
unanimitat i per aclamacio, per la 322 sessio de la conferéncia general de la UNESCO,
el 16 d’octubre de 2003.

Grupo de Expertos Comunitarios (2004) 25 recomendaciones sobre las repercusiones
éticas, juridicas y sociales de los tests genéticos publicat per la Comissio Europea.

Ley 7/2003 de 20 de octubre, per la que es regula la investigacion en Andalucia con
preembriones humanos no viables para la fecundacién in vitro.

El Codi Deontologic del Col-legi Oficial de Metges de Barcelona (COMB). Aprovat el
19 de novembre del 2004.
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e Annex 2: Entrevistes

Realitzades a:

Jordi Alberch
Dia: 11 de novembre del 2004
Lloc: Hospital Clinic. Facultat de medicina. Universitat de Barcelona

Sydney Brenner
Dia: 16 de novembre del 2004
Lloc: CosmoCaixa. Fundacio “La Caixa”

Santiago Grisolia
Dia: 30 de setembre del 2004
Lloc: 11l Congrés mundial de bioetica. Auditorio. Cuenca.

Cristina lzuel
Realitzada mitjancant correu electronic

Juan Ramon Lacadena
Dia: 29 de setembre del 2004
Lloc: 111 Congrés mundial de bioética. Auditorio. Cuenca.

Marcelo Palacios
Dia: 30 de setembre del 2004
Lloc: 111 Congrés mundial de bioética. Auditorio. Cuenca.

Angelina Prades

Dia: 9 de novembre del 2004

Lloc: Seu de I’ACMAMH. Associacié de la malaltia de Huntington.
Hotel d’Entitats La Pau. ¢/ Pere Vergés, 1 (7-1). Barcelona

Javier Sadaba
Realitzada mitjangant correu electronic.

Bernat Soria
Dia: 1 d’octubre del 2004
Lloc: 111 Congrés mundial de bioética. Auditorio. Cuenca.

John Sulston

Dia: 7 d’octubre del 2003
Lloc: Fundaci6 “La Caixa”. Passeig de Sant Joan. Barcelona.
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Jordi Alberch:

Professor titular. Departament de biologia cel-lular i anatomia patologica. Facultat
de medicina. Universitat de Barcelona.'*

El grup investigador de Neurobiologia del Desenvolupament de la unitat d'histologia del
departament de biologia cel-lular i anatomia patologica de la Universitat de Barcelona
dirigit per el Dr. Jordi Alberch posseeix una amplia experiéncia de mes de 10 anys en
I'estudi de la regulacio de l'expressié dels factors neurotrofics i dels seus efectes
neuroprotectors en distints models experimentals de malalties neurodegeneratives dels
ganglis bassals.

Durant els dltims anys han caracteritzat els efectes neuroprotectors dels factors
neurotrofics de la familia de les neurotrofines i del GDNF en models experimentals de
la malaltia de Huntington. El laboratori disposa de la metodologia necessaria per a la
manipulacio de cél-lules modificades genéticament que secreten distints tipus de factors
neurotrofics per al seu posterior transplant a models experimentals de la malaltia de
Huntington.

Entrevista a Jordi Alberch

Com creu que influeix la terapia génica en la comprensio moral i
social de determinades malalties?

Hi ha dues aproximacions, una és mitjancant la terapia génica i l'altre la cel-lular ja que
son coses diferents. Per altre banda tenim la seleccié d'embrions que donaran vida a
moltes parelles al ser el cas per exemple de la corea de Huntington.

El tractament ha de ser clar i definitiu, ja que amb problemes de rellevancia s'ha de ser
clar també amb comissions étiques. Els malalts quan es refereixen a aquestes malalties
hereditaries parlen de la nostra malaltia ja que afecta a tota la familia.

La terapia cel-lular potser una sortida, pero és un proces llarg. A més que no s'hauria de
posar través a la investigacio.
Creu que és possible determinar criteris d’actuacio bioética en el camp de les malalties

genetiques?

S’ha de tenir amb compte que és una terapia com qualsevol altre. Hi ha d’haver-hi
experts per regular. Sempre amb un cert ordre. Hi ha casos molt indicats.

1% Universitat de Barcelona
URL: http://www?2.ub.edu/neurobiologia/Txt HIl.htm
[consulta novembre del 2004]
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S6n acceptables els criteris eugenesics?

De fet ja s'estar fent. No sabem cap a on anem. No té sentit. S’han d’evitar les malalties.
Nosaltres hem millorat sense fer manipulacions. S’ha de donar qualitat de vida
En realitat som victimes del nostre entorn.

Quin paper ha de tenir la bioetica per complementar la investigacio cientifica?

Tot té que tenir una pauta de control. S'han d'avaluar les malalties.

Ha d'estar sempre al darrera, el cientific, ell és el primer que ho acostuma a tenir molt
clar el que es fa. Per exemple amb animals. També tenim els comites d'ética.

Acostumen a ser problemes politics. Es posen lleis molt restringides que poden aturar la
recerca. Ha d’haver-hi més marge per la investigacio.

Quin futur espera als malalts de corea de Huntington?

Els malalts volen que s'aturi la malaltia, parlen repeteixo de la nostra malaltia. Evitar
que la pateixin els descendents. Actualment no hi ha tractament simptomatic pel

Huntington, s'ha de millorar la qualitat de vida. S6n gent receptiva, sempre son
benvinguts els avencos, son molt conscients i oberts a qualsevol tractament.

Aproximadament es pot parlar d’un pla¢ per poder aplicar la terapia cel-lular a la
clinica?

No es pot parlar de plag. De ser-ho seria en un mig, llarg plag. Per dir, serien uns 10
anys. La terapia és preventiva, actualment es pot fer un bon diagnostic.

Quina opinio té de la polémica al voltant de les cél-lules mare embrionaries?

Fa molts anys per exemple que els casos de leucémia es tracten amb cél-lules mare del
moll de l'os. Per exemple es podria oferir un tractament a un diabetic amb el
trasplantament d'illots de Langerhans, aix0 son realitats.

De fet, son eines de treball. S'han de tenir bases i criteris cientific i tenir un bon control.
No obstant, penso que les que funcionaran millor sén les cel-lules mare de I'adult. Per
altre banda les cél-lules mare embrionaries donen molta informacio i si no s’utilitzen es

tirarien.

Estem en una época que hi ha un gran potencial pel coneixement biologic i terapeutic

Moltes gracies.
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Sydney Brenner:

Des del 1996 President and Director of Science, The Molecular Sciences Institute,
La Jolla and Berkeley i des del 2000 Distinguished Research Professor, The Salk
Institute, La Jolla, USA. Premi Nobel 2002.

Va estudiar medicina | ciéncies a la Universitat de Witwatersrand de Johannesburg. Les
seves aportacions a la biologia s6n moltes i molt brillants: des del desxiframent del codi
genetic i el descobriment de I’'RNA missatger, passant per la creacio d’un extraordinari
model d’estudi del desenvolupament animal a partir del cuc Caenorhabditis elegans,
fins a la direccio del projecte de seqiienciacié del genoma complet del peix globus.
Brenner representa una manera de fer ciencia, iconoclasta i original, que li ha permés
protagonitzar bona part dels avencos més notables de la biologia del segle XX. L’any
2002 va rebre el premi Nobel de fisiologia i medicina, compartit amb John Sulston i H.
Robert Horvitz, pels seus descobriments sobre la regulacié genética del
desenvolupament dels organs i la mort cel-lular programada.***

Entrevista a Sydney Brenner

Com creu que la terapia genica influira en la comprensiéo moral i
social de determinades malalties?
Quin paper creu que ha de tenir la bioética en la recerca cientifica?

En opinié de Sydney Brenner s’ha d’utilitzar la mateixa ética de la
practica medica. Es mostra contrari a la clonacié pero partidari de la
recerca amb cel-lules mare tanmateix com de la clonacio terapéutica. Parla de la
necessitat de mantenir els mateixos punts de vista tota la humanitat. Aquesta no té valor
com a portadors de genomes sind té valor com a individus vius.

(extret del testimoni)

3L Brenner, Sydney (2004) Viure per a la ciencia. Alzira: Ed. Bromera
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Santiago Grisolia:
President de la Fundacid Valenciana d’estudis avancats.

Actualment presideix la Fundacio Valenciana d’estudis i investigacions avancades, i fou
Premi Princep d’Astdries d’investigacié cientifica i tecnica el 1990. Ha ocupat i ocupa,
entre d’altres els seglients carrecs: professor distingit en el departament de bioguimica
de la Universitat de Kansas Medical Center; professor distingit de la Fundacio
Valenciana d’investigacions biomediques; president del Comité de coordinacid
cientifica de la UNESCO pel Projecte Genoma Huma; president executiu dels premis
Rei Jaume I; membre del Consell Rector de I’Institut de Salut Carlos I111; membre del
Comite Internacional de Bioética de la UNESCO; membre del International Scientific
Avisory Board UNESCO (1996-); membre del comité cientific de la SIBI; etc. Es autor
de nombroses publicacions.**

Entrevista a Santiago Grisolia

¢, Cémo cree que influye la terapia génica en la comprension
moral y social de determinadas enfermedades?

Bueno, yo creo que es una importante esperanza desde luego, lo
hay que tener en cuenta es que la terapia génica no ha tenido
digamos la efectividad que se creia en un principio y por una
razén muy simple porque la célula es mucho mas compleja de lo que uno pensaba
inicialmente y el organismo como tal y siempre hay una serie de interacciones que
hacen que se haya retrasado bastante la capacidad de terapia génica pero yo creo que
habitualmente si se llegara a utilizar.

¢ Qué criterios morales han de regir el asesoramiento genético?

Yo creo que sobretodo lo que hay es que informar claramente a la gente de todo lo que
eso implica. Naturalmente, yo creo que la transparencia es absolutamente importante.

¢ Son aceptables los criterios eugenésicos?

Bueno, yo no estoy muy seguro de que haya algunos criterios eugenésicos que puedan
defenderse, lo que pasa es que desde el principio la genética ha tenido que sufrir una
serie de criterios que parecian ser recomendables y naturalmente eso lo han utilizado
desgraciadamente sobre todo las ideas totalitarias que hemos visto en Alemania etc. Lo
que pasa es que en realidad los problemas eugenésicos comienzan fundamentalmente en

2 AAVV (2000) Bioética 2000. Oviedo: Ed. Nobel
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los Estados Unidos puesto que ya Wender Hobs uno de los jueces mas destacados y
respetados dijo “3 generaciones de idiotas es suficiente” en el caso de la famosa nifia
Carey que resulta que no era tan deficiente, ni mucho menos, pero eso sirvio
efectivamente para que se desarrollase esa idea que se pudiese mejorar la raza etc. Esto
es muy dificil de aceptar puesto que se han tardado muchisimos afios en llegar a tener el
fantastico cerebro que actualmente tiene la humanidad.

¢Cree que es posible determinar criterios de actuacion bioética en el campo de las
enfermedades genéticas?

Sin duda alguna, yo creo que esto de las enfermedades genéticas que son Unicamente un
porcentaje relativamente pequefio dentro de las enfermedades estamos hablando de
enfermedades monogénicas que son del orden del 2% de todas las enfermedades, sin
embargo, lo que pasa es que hay muchas enfermedades que desarrollan también
digamos aspectos epigenéticos y naturalmente esto es importante porque ahora mismo,
por ejemplo, vd. conocerd que hay una enfermedad muy seria que es las personas que
no toman acido folico, las madres, desarrollan espina bifida y por lo tanto en los
Estados Unidos estdn dando grandes cantidades de &cido folico para controlar la
enfermedad y sin embargo hace unos dias he estado en Ischia donde un investigador ha
demostrado que con el aumento de acido folico se produce otros problemas relacionados
sobre todo con el autismo. Entonces, lo que pasa es que la ciencia de la nutricion en la
salud se sabe muy poco cuando muchas veces quieres cosas positivas tienes que
aprender de las negativas, en fin no sabemos bastante.

Y finalmente ¢que papel debe tener la bioética para complementar la investigacion
cientifica?

Bueno yo creo que sobre todo servimos de una especie “Pepito Grillo”.

Muchisimas gracias.
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Cristina lzuel:

Secretaria de I’Associacié Catalana de fibrosi quistica. Barcelona.

Entrevista a Cristina lzuel

~ .Como recibes los avances de la investigacion médica y en
concreto de la genética?

La gran esperanza nacida de la localizacion del gen en el afio
1985, su identificacion y clonaje el afio en 1989 y finalmente
el descubrimiento de mdltiples mutaciones (mas de 1000) nos
autoriza hoy a hablar de una forma mas optimista. Los grandes campos de investigacion
abiertos desde entonces han permitido desarrollar vias de investigacion muy concretas.
El conocimiento de la proteina producida gracias al gen abre la perspectiva de una
aproximacion farmacoldgica (busqueda de nuevos medicamentos)
La terapia génica que consiste en incorporar un gen normal a las células afectadas,
constituye ya una pista seria en las investigaciones. Otros estudios iniciales desde
hace tiempo aspiran a:
- Mejorar el tratamiento, particularmente desde el punto de vista de la
lucha contra la infeccion broncopulmonar.
- Aumentar la aportacion de oxigeno a los pulmones con procedimientos
gue utilizan tecnologias muy desarrolladas.
- Favorecer la practica de trasplantes pulmonares limitando, si es posible,
los rechazos y complicaciones.
- Desarrollar la posibilidad de vacunas contra algunas bacterias como las
pseudomonas.
Todas estas vias de investigacion hacen predecir que en un futuro proximo la
fibrosis quistica pueda ser una enfermedad mas controlada y que los avances que se
consigan ayudan, como minimo a estabilizar los enfermos.
Personalmente, creo que queda mucho camino por recorrer para que la fibrosis
quistica se considere una enfermedad crénica mas, controlada y que no coarte la
esperanza de vida (como por ejemplo la diabetes) y mucho mas para su total
curacion pero desde la Administracion y asociaciones como la nuestra hemos de
seguir luchando para buscar recursos para la investigacion.

¢ Queé opinas y esperas del consejo genético?

El consejo genético, actualmente, juega un papel importantisimo en la fibrosis quistica.
En primer lugar es el pilar para el diagndstico de la enfermedad en la poblacion. Desde
hace unos afios, en Catalufia, se estd realizando a cada nifio que nace el screening
neonatal. En un principio nacié como un estudio de prevalencia de la enfermedad pero
desde la asociacion se ha hecho presion para que se continte porque un diagndstico
precoz favorece la esperanza y la calidad de vida del enfermo.
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También nos sirve para que una pareja que ya tienen un hijo con la enfermedad y
quieran concebir otro nifio, se pueda descartar la enfermedad mediante diagnostico
preimplantacional.

Del mismo modo, una pareja en la que uno de sus miembros es afectado de fibrosis
quistica, se descarta que la otra persona presente alguna de las mutaciones de la
enfermedad para que no haya posibilidades de engendrar un hijo con esta fatidica
enfermedad.

Personalmente creo que se ha de continuar apoyando el screening neonatal y utilizar
este instrumento tan valioso como es la genética para erradicar enfermedades.

¢Que papel crees que ha de tener la bioética en el campo de las enfermedades
genéticas hereditarias?

Actualmente, en el Consejo de Ministros se estd estudiando la ley que regula la
investigacion con células madres embrionarias y desde asociaciones como la nuestra en
la que nuestra primordial inquietud es la investigacion (ademés del apoyo y el
asesoramiento de los enfermos), hemos de presionar para que se modifique la ley y se
siga estudiando a favor de las enfermedades hereditarias.

Cristina lzuel
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Juan Ramoén Lacadena:

Catedratic de genética, Universitat Complutense, Madrid.

Catedratic de genetica i director del departament de genética en la facultat de biologia
de la Universitat Complutense de Madrid. Es académic corresponent de la Reial
Académia de Ciéncies Exactes, Fisiques i Naturals de I’Institut d’Espanya; vocal de la
Comissié Nacional de Reproduccié Humana Assistida; i membre del comite cientific de
la SIBI. Ha publicat llibres de text sobre genética i nombrosos articles i monografies
sobre investigacio cientifica; i 50 Ilibres tractant temes de genética i bioética: L’Embrio
Huma; Naturalesa genetica humana; Manipulacidé genética humana; Projecte Genoma
Huma; Patents de gens humans; Terapia genetica; Clonacid; Transgeénics; Ciéncia i
creenca; etc.'*

Entrevista a Juan Ramoén Lacadena

¢ Coémo cree vd. que influye la terapia génica en la comprension
social y moral de determinadas enfermedades?

Bueno, una enfermedad es siempre consecuencia de algun tipo
de anomalia en el comportamiento de las células, desde el punto
de vista fisiologico implica la alteracion de cualquiera de los
controles, controles que en Ultima instancia es seguro que
vienen determinados por los genes. Entonces, la terapia génica lo que permlte es incidir
en ese control y de alguna manera pues llegar a poder cambiar una informacién genética
relacionada con un paciente para que ese paciente digamos se convierta en sano lo cual
implica una posibilidad de conocer la causa de las enfermedades y en consecuencia
poder incidir, digamos, en la vida de las personas y individuos y naturalmente como
consecuencia tener algun tipo de repercusion. El problema de la terapia génica que en
su historia no muy larga, pero pasdé por una curva ascendente que parecia que era
imparable, se encontré con una serie de fracasos, digamos, dificultades de tipo técnico
que le llevd casi casi a su desaparicién, sin embargo yo creo, es mi opinion esta
remontando como otra de las nuevas alternativas 0 como progresos de la medicina en un
futuro y en ese sentido yo creo que con todas las cautelas que se han de tener con los
avances cientificos, pero yo creo que para cierto tipo de enfermedades la terapia génica
va a ser importante. Desde el punto de vista ético, bioético, es quizas lo que a veces se
puede plantear es si realmente cuando no estan asociados los problemas de asistencia
primaria de la sanidad donde hay tantas diferencias entre paises en recursos de sanidad
se puede plantear el punto de vista ético si ese esfuerzo econdémico que supone el
beneficio para pocos realmente se debe mantener.

33 AAVV (2000) Bioética 2000. Oviedo: Ed. Nobel
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¢ QUuE criterios morales requieren un consejo genético?

Bueno, pues quizas lo primero por la propia palabra es utilizar en vez de la palabra
consejo la palabra asesoramiento.

Si, asesoramiento

Claro, el origen del término el counseling inglés pues hay una tendencia en traducirlo
como consejo, pero es realmente, desde el punto de vista bioético es la intervencion de
digamos el experto en los temas genéticos lo que debe hacer es asesorar es decir
explicar perfectamente a los pacientes cual es la situacion, cual es el problema, cuales
son las alternativas pero que sea el paciente debidamente asesorado, que no dirigido, el
qgue tome una decision racional libre y ojala siempre dentro de un comportamiento
ético. Pero insisto, yo conozco algun caso, precisamente en Zaragoza, de un médico que
insistia a una mujer embarazada, que por un problema genético abortara y esta mujer
tuvo que cambiar de ginecdlogo-obstetra porque no podia soportar la presion del
médico en su caso, entonces yo creo que éste seria todo lo contrario de lo que deberia
ser el asesoramiento.

¢ Son aceptables los criterios eugenésicos?

No, evidentemente, la eugenesia desde su nacimiento desde Galton alla en el siglo XI1X
y pretender tratarla de mejorar la especie humana, en fin, interviniendo sobre las
capacidades reproductivas de determinadas personas y todo también en beneficio de
unos pocos o lo que se suele llamar raza, con toda la dificultad que hoy en dia de
mantener el término raza desde el punto de vista genético, pero evidentemente, la
eugenesia no es admisible. Lo que pasa es que la eugenesia puede ser de dos tipos, la
eugenesia positiva o la negativa. En la eugenesia positiva se trata de favorecer
determinados genotipos, mientras que la negativa es hacer desaparecer determinados
genotipos entonces dentro de la tecnologia actual podriamos decir que la terapia génica
de la que habldbamos antes es un tipo de eugenesia, en el sentido de que se esta
manipulando y alterando una informacion genética de personas, de seres humanos, en
razon de tratar de corregir una enfermedad pero cuando se aplican técnicas actuales para
eliminar embriones o para incluso producir abortos o para incluso en algunos casos
gente que defiende el infanticidio pues evidentemente no estoy de acuerdo.

¢Cree que es posible determinar criterios de actuacion bioética en el campo de las
enfermedades genéticas?

¢En qué sentido?

Si es posible establecer unos criterios bioéticos en las enfermedades genéticas? O

cuando se encuentra una enfermedad genética establecer unos criterios bioéeticos?

Si, pero es que no entiendo exactamente la pregunta.
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Bueno, qué tipos de actuaciones...en el campo de ...

Bueno, no sé si es exactamente por donde va la pregunta pero tiene que ver algo con lo
que planteo pero que, por ejemplo, la consecuencia del desarrollo genético dentro de lo
que es el avance del conocimiento del genoma humano, el Proyecto Genoma Humano,
todo eso es pues lo que nos lleva a lo que podriamos denominar genéricamente
medicina gendmica. Esa medicina genémica tiene varias caracteristicas, una primera es
que la medicina que hasta, 0 que, antes era una medicina de tipo preventivo diagnostico
o terapéutico hoy dia ademéas puede ser una medicina predictiva, el hecho de conocer el
genoma de una persona y ver que tiene una cierta mutacion que se sabe que tiene una
relacion que le predispone, o le hace susceptible, a determinado tipo de enfermedades, a
determinado tipo de cancer por ejemplo, evidentemente eso plantea una situacién
absolutamente nueva; cuando una persona sabe que tiene esa informacion genética que
le da una probabilidad, siempre hay que hablar en términos de probabilidades no de
certezas, de una probabilidad por decir pues con esa mutacion en un 60% de
probabilidades vd. puede cursar un cancer o vd. puede cursar determinada enfermedad.
Entonces, esto evidentemente cambia la vida de una persona porque esa persona puede
decir ante este genotipo mio yo puedo ordenar mi vida, cambiar ciertas costumbres,
habitos, tratar de impedir que esta probabilidad se haga una realidad y por tanto puede
serle muy beneficioso pero hay otras personas que ante esa situacion lo que hacen es
entrar en una especie de shock psicol6gico y decir que yo ya estoy condenado por una
mala interpretacion de lo que es la probabilidad y entonces esa persona, digamos, entrar
en un proceso depresivo de pensar yo tengo esa mutacion, yo voy a cursar esta
enfermedad y entonces, por tanto, introducir una incidencia grave en su vida. Por otro
lado, podria ocurrir que con el estudio del genoma de un individuo se conozca que tiene
una mutacion que le puede producir esa enfermedad para la cual en este momento no
hay curacién, con lo cual se crea una situacién que Albert-Jensen llamo el “in-
paciente”, una persona que en este momento esta sano y no tiene que ir por tanto a que
nadie le cure nada, porque no tiene la enfermedad, pero que sin embargo si se produjera
la enfermedad en este momento no hay curacion, con lo cual la situacion es realmente
nueva, en lo que es la medicina. Por otro lado, también en todo este contexto de la
medicina gendmica, lo que se llama la medicina personalizada, los periodistas lo Ilaman
la medicina “a la carta”, a mi lo de la carta nunca me ha gustado, ni los nifios “a la
carta” pero bueno la medicina personalizada es la farmacogenomica es decir conocido el
genotipo del genoma del paciente se puede saber qué medicamento le va a hacer el
mejor efecto para su enfermedad porque teniendo dos personas la misma enfermedad la
respuesta al tratamiento médico, a los farmacos, puede ser distinto en funcion del
genotipo de cada uno. La medicina del futuro, la medicina genémica va a cambiar
muchas situaciones.

Y la dltima ¢qué papel debe tener la bioética para complementar la investigacion
genética?

Yo creo que es fundamental, desde hace 34 afios, en 1970 con la aparicion de la bioética
con Van Rensselaer Potter no hay duda que ha cambiado drasticamente la situacion.
Antes el investigador pues hacia, vamos a decir, lo que queria hacer en su afan de
investigacion sin pararse ante problemas que hoy dia llamamos problemas bioéticos.
Hoy dia la decision no la deben tomar sélo los cientificos, tampoco la deben tomar sélo
los juristas, ni los filésofos, ni los moralistas sino que todos, todos juntos, son los que
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constituyendo lo que ya esta establecido a cualquier nivel o a todos los niveles en todo
el mundo, los comités de bioética, de toda manera que esa expresion que se ha oido
tantas veces de que “la ciencia es imparable”, aungque ciertamente es imparable, el
progreso es continuo pero decir eso se puede también interpretar también diciendo que
la ciencia es imparable porque los cientificos no estan dispuestos a parar y ese es el
problema bioético y entonces hay que plantearse una especie de contabilidad de doble
entrada, razones a favor o en contra de hacer tal investigacion y razones a favor o en
contra de no hacer tal investigacion y en una reflexion compartida tratar de llegar a lo
que en la bioética es buscar la solucion mas prudente. Nadie va a encontrar el absoluto
en su decision pero si de tratar de para en los momentos actuales tomar la decision que
sea mas prudente.

Muchas gracias.
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Marcelo Palacios:

President del comité cientific de la SIBI (Societat Internacional de Bioética).

Especialista en cirurgia general i traumatologia i ortopédia, és professor de I’Escola
Internacional de Sofrologia Médica; director médic de la Policlinica de Gijon (Casa del
Mar); i inspector médic provincial de I’Institut Social de la Marina. En el Parlament
espanyol (diputat de 1982 a 1996) realitza una intensa activitat relacionada amb la
bioetica: presidi les comissions sobre Reproduccié Assistida, i Ciéncia i Tecnologia;
autor i ponent de les proposicions de Llei sobre técniques reproduccié assistida i Llei
42/88, i ponent d’altres lleis: General de Sanitat, medicament, etc. En el Consell
d’Europa (1982 a 1996), del que ha rebut la medalla Pro Merit, realitza informes sobre
la utilitzacié d’embrions i fetus humans amb finalitats cientifiques, aixi com sobre
I’elaboracio d’una Convencid de Bioetica (coneguda avui com Convencid d’Asturies).
Funda la Societat Internacional de Bioética (SIBI) el 1997, de la que és president del
comité cientific i director de la revista SIBI. Es autor de diferents llibres i nombroses
publicacions.™*

Entrevista a Marcelo Palacios

¢ Como cree que influye la terapia génica en la comprension moral y
social de determinadas enfermedades?

Bueno, yo creo que en realidad todo lo que suene a tratamiento o
terapéutica de enfermedades es algo que siempre es bien recibido
por la poblacion, es el principio, porque es una cosa de sentido
comun, ademas es un planteamiento que afecta a la esfera personal y familiar de una
manera tan importante, cual es el caso de las enfermedades que l6gicamente cualquier
expectativa de tratamiento es bien recibida. Otra cosa es que después puede que en
alguno o en muchos casos falte la informacion debida para saber qué es realmente la
terapia génica y creo que éste es uno de los fallos que actualmente hay en los
procedimientos de informacion y que desde el &mbito bioético y muy concretamente
desde la Sociedad Internacional de Bioética intentamos ir llevando al conocimiento de
la gente, es decir, no contentarnos con siendo lo que es para su entorno con una
informacion académica sino una informacion general porque el protagonista principal
de la salud es el ciudadano con independencia de que sea académico o no. Por lo tanto
de lo que se trata es de insistir en un lenguaje a nivel de deliberacion publica, en un
lenguaje sencillo, facilmente comprensible y riguroso a la par.

3 AAVV (2000) Bioética 2000. Oviedo: Ed. Nobel
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¢ Qué criterios morales han de regir el consejo genético o asesoramiento genético?

Yo creo que en el consejo genético se pueden dar muchas circunstancias. Todo lo que
pueda permitir evitar la apariciobn de personas que puedan padecer las mismas
enfermedades que no les permitan realizar después comportamientos o comportarse
como seres sociales y relacionales que es lo que caracteriza fundamentalmente al ser
humano, pues creo que en ese sentido debe hacerse todo tipo de esfuerzos para en el
screening de las posibles enfermedades para intentar que no lleguen a producirse,
dejando por supuesto dejando en el criterio de los progenitores la Gltima decision,
faltaria més, en ese orden de cosas. Entonces en otros casos podrian hacerse
planteamientos morales a situaciones de diagnostico pre-implantacional pero yo en este
sentido por ejemplo para en el caso del diagndstico pre-implantacional para ayudar a
tratar a un hijo a curar una grave enfermedad a través de las células compatibles del no-
nacido, a mi me parece que en este sentido yo quiero ser rotundamente claro creo que
nadie es quien moralmente para decidir, para inmiscuirse en la toma de decisién de una
familia sobre el niamero de hijos que va a tener y cuando los quiere tener y cémo los
quiere tener esto si no fuera que ya es una declaracion de la ONU, desde Teheran, desde
que hubo una reunién en Teheran hace ya mas de 14 afios es algo que a mi me parece
absolutamente defendible, es decir, nadie es quien para decidir o para inmiscuirse
insisto en la decision de una familia sobre el espaciamiento de los hijos cuando y cdmo,
En otro orden de cosas evidentemente ahi puede haber alguna objecion en el hecho de
que algunos embriones no puedan ser utilizados después pero nadie dice y a mi me
sorprende mucho que va a nacer un nifio, es decir, con ese embrion seleccionado va a
nacer un nifio todo el mundo se centra en decir no es que se destruyen los embriones y
el valor del nacimiento de un nifio ya no se tiene en cuenta y ademas el valor que tiene
el que esa familia se habia propuesto tener tres hijos o cuatro o dos en un momento
determinado o solo tenia uno y quiere tener otro y lo tienen en ese momento y ademas
ese hijo va a contribuir solidaria y humanamente a evitar que el otro se muera o que
padezca graves lesiones por tanto yo quiero que quede desde mi punto de vista como
persona y como médico estd completamente en mi pensamiento y creo que es lo que es
mas moral, creo que es lo mas ético.

¢ Son aceptables los criterios eugenésicos?

Bueno, la eugenesia arbitraria por supuesto que no, nunca, la eugenesia de capricho
arbitraria sin mas no y sobre todo si estamos hablando de eugenesia en funcion de
nacidos pero una eugenesia positiva puede tener efectivamente un apoyo ético.

¢Cree que es posible determinar criterios de actuacion bioética en el campo de las
enfermedades genéticas?

Si se estan haciendo, yo mismo le acabo de dar algunas orientaciones. La gran riqueza
de la bioética es que primero es una disciplina nueva que estamos haciendo entre todos,
que estamos en ello y los ciudadanos. No es una deliberacion de coto cerrado, es decir,
todo lo que en ética se trate en un coto cerrado se resquebraja por si mismo. La ética
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tiene que ser abierta, tolerante, comprensible para llegar a conclusiones comunes, yo
creo que en el plano de la bioética y al respecto de la pregunta que me hace hay muchas
conclusiones comunes cualesquiera que sean digamos los ambitos éticos de los que
proceden las deliberaciones, en otros si que en las propuestas hay contradicciones, que
son legitimas, ademas en el mundo que deseamos plural, democratico, abierto y
tolerante. Dejando siempre clara una cuestion que en las decisiones debemos ser muy
respetuosos de aquellas personas que no compartimos sobre todo cuando no nos
obligan. Cuando a nosotros no nos obligan en lo moral es dejar libres a los demas para
tomar sus propias decisiones. Otra cosa es que nos obliguen a nosotros a pagar mas a
Hacienda que otros pero la toma de decisiones sobre cuestiones que no sean
compartidas debe respetarse siempre yo creo que es un principio de convivencia
elemental.

Y finalmente ¢qué papel debe tener la bioética para complementar la investigacién
cientifica?

Bueno, la bioética no la complementa la bioética es un instrumento civil que se pone a
disposicion de la deliberacion de una informacion adecuada y lo que hace son
propuestas pero yo creo que aparte de utilizar un lenguaje como decia sencillo, accesible
pero riguroso para favorecer el debate pablico, la bioética da orientaciones que sirvan al
legislador, al pedagogo y a la poblacién en general. Ella no complementa nada, ella es
independiente, actua, delibera con la informacion debida y luego saca conclusiones, da
orientaciones esperando que puedan ser Utiles al legislador como estamos viendo en
muchos casos, yo creo que el pensamiento bioético, el movimiento bioético, esta
influyendo bastante en la toma de decisiones legales, por ejemplo, por esto hoy es
inconcebible practicamente que en ningin Parlamento se saque una norma relacionada
con puntos sensibles de la biologia, la medicina, sin consultar, sin tener opiniones de
comités bioéticos creados al efecto e incluso hay Parlamentos que han creado comités
de bioética, yo mismo cuando era parlamentario propuse la creacion de un comité que
funciond al menos en el tiempo en que yo fui parlamentario por tanto yo creo que la
bioética como instrumento civil independiente, ofrece orientaciones que puedan servir
al legislador, a la ciudadania y al pedagogo, por supuesto.

Muchas gracias
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Angelina Prades
Assistent Social de ’ACMAH. Associacio de la malaltia de Huntington. Barcelona.

Entrevista a Angelina Prades

Com és el seu treball?

El treball aqui social que fem és principalment fer I’acollida de les families quan reben
el diagnostic. Es un impacte molt gros perqué la malaltia de Huntington al ser
hereditaria doncs implica que els fills també poden estar afectats, és un diagnostic molt
dur, llavors les families que ho creuen convenient si el neurdleg o algu els informa de
que existeix I’associacid passen per aqui i doncs la nostra missié aqui dins I’associacio
és donar suport, informar dels serveis que hi han, principalment ajudar a contenir tot
I’impacte que representa el diagnostic. Després doncs, aqui hi ha servei de psicoleg hi
ha servei d’informacid juridica de tot tipus d’assessorament que la familia pugui
necessitar, també ja fa tres anys que fem tallers de rehabilitacio pels malalts, més que de
rehabilitacié de manteniment de funcions, les funcions que tenen preservades si treballa
doncs perque el deteriorament que la malaltia porta sigui el més lent possible i aixo ho
fan aqui un dia a la setmana, dimarts a la tarda, fan logopédia, fan fisioterapia i fan
estimulacid cognitiva. Des de que ho estem fent veiem que els malalts ho han viscut
molt bé aixo de fer aquests tallers i que no només és el taller en si si no el fet de trobar-
se aqui un dia a la setmana amb altres families que també tenen el mateix problema que
comparteixen preocupacions inquietuds afectes que facin una pinya entre ells, entre els
malalts, entre els familiars mentre esperen que acabin els tallers i ha generat una
dinamica grupal molt bona que ajuda molt a les families o sigui aix0 és una part del
servei de I’associacio. L altre és doncs difusio de la malaltia, organitzar jornades un cop
a I’any per parlar dels avengos, com esta la malaltia aqui i a nivell internacional, les
novetats que hi hagin, un cop a I’any al mes de maig que és el mes de Huntington
internacionalment doncs es fa la “Jornada Huntington” sempre es fa en un hospital gran,
ja ho hem fet un any al Clinic, un any a la Vall d’Hebré, un a I’Hospital de Sant Pau,
aquest any ho vem fer a la psicoclinica de la Mercé i cada any intentem fer-ho en un
lloc diferent per donar accés al maxim de professionals, és més variat i que la
informacid sigui el més amplia possible, es tracten els trets psiquiatrics, els geneétics, els
neurologics, els socials, la manca de recursos que hi ha per aquests malalts que aquesta
és un altre de les labors que es fan des de I’associacio. Recursos hi han els que hi han o
sigui el Departament de Benestar i Familia arriba on pot arribar i sén moltes les families
que no poden accedir a aquests recursos perque no sén suficients o perqué el seu barem
d’ingressos supera una mica el limit dels barems a llavors ja no et toca ho has de fer en
plan privat a buscar solucions si és d’ajuda a domicili com si és d’ingressos temporals
en residéncies o de respirs. Si els barems d’ingressos de la familia s6n més alts del que
contempla doncs les institucions no toca i llavors ho has de fer en plan privat aixo és
una de les labors que des d’aqui intentem doncs que hi hagin més recursos per tothom
encara que hagi de ser amb co-financament que és el que ara es parla tant, que la familia
pagui una part pero que la Generalitat o qui correspongui doncs la Seguretat Social
pagui I’altre, que es crein places residencials, que es crein serveis, tot aixo esta en marxa
i el procés és molt lent, mica en mica, perqué nosaltres des de I’associacié hem d’anar
empenyent hem d’anar concienciant als qui tenen poder per crear aquestes coses perque
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realment les posin en marxa i després també hi ha I’altre part que es diu que els recursos
que ja hi ha que no s’han de crear, que és tan dificil, que el pressupost és tan limitat, que
no arriba per tothom. Tot aix0 doncs que els que hi ha s’aprofitin al maxim a vegades a
lo millor hi ha llocs que no se li treu el maxim rendiment perqué nomeés s’utilitza unes
hores o perqué només hi van un parell de grups o perque podrien anar més grups a fer
terapies o fer ... suposo que ara també amb el canvi de govern aixo esta una mica parat
perd m’imagino que estan estudiant fer-ho molt bé i tenim aquesta confianca de que
aquest hagi sigut un any una miqueta frenat per tots els canvis pero que aixo es posi en
marxa i sigui pel bé de tots al menys des d’aqui I’associacio és el que intentem.

Quins tallers son els que s’organitzen?

Aqui fem fisioterapia, logopédia i estimulacié cognitiva, apart de tallers ocupacionals,
de manualitats i d’organitzaci6 de coses mes ludiques que també en alguns moments es
fan i també son molt profitosos i també son utils.

Com son rebuts els avencgos en genetica en el si de I’associacio?

Home, sempre amb molta esperanca sobre tot si son avencos que estan contrastats que
venen les noticies, ara internet, els diaris. Sempre molt sovint hi ha noticies pero a
vegades no son del tot verificades no saps si ben bé allo ha estat una noticia que ha estat
trobada o que s’ha deixat anar i falta contrastar la informacié i veure que va seriosament
el tema i que pero en tot cas i sempre molt esperangadament, amb molta esperanca
perque cada vegada que diuen: “escolta que aquest investigador que esta a Australia o
que esta a Tokio o a Londres i ha descobert que hi ha una proteina que fa d’antidot ,
ostres sera veritat no que hagin trobat el que que freni la Hungtintina que no perjudiqui
que no ... “ bueno sempre amb molta esperanca i amb moltes ganes que aixo tiri
endavant i molts dels nostres malalts segueixen molt totes les noticies en qguestié de
lleis, en quant a les cel-lules mare en quant a les cel-lules embrionaries, vull dir el que
esta malalt pensa que qualsevol cosa que cientificament es pugui fer per donar una
solucio a la seva malaltia doncs que val la pena lluitar per aixo i és logic els pares que
tenen fills malalts o diabétics voldrien doncs que es facin aquests trasplantaments
pancreatics perque aquell nen no tingui que dependre tota la vida de la insulina, els
pares que tenen nens amb una degeneracié medul-lar o0 no sé qué si aconsegueixen que a
través de la genética es pugui donar salut al seu fill, jo em sembla que pocs pares, pocs
poden haver, poques families que diguin no aix0 no perqué eticament no és correcte
aixo és un tema molt personal perd m’imagino que preservar la vida i preservar la salut
de les persones a les que estimes doncs si cientificament es pot jo diria que de les
families que tenim aqui la majoria creu en tots els avencos cientifics que es puguin fer
per donar salut a les persones

Llavors relacionat amb el que m’estava dient, com viuen la malaltia els afectats de
Corea de Huntington?
Cada persona és un cas diferent hi ha persona que sobre tot al principi, la majoria doncs

amb molts problemes perqué qui més qui menys la viscut al ser una malaltia hereditaria.
Quan li donen el diagnostic ja sap el pervindre que li espera perque ha viscut al seu pare
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perque ho ha viscut al seu avi o0 ha viscut la seva mare i ha vist com ha anat tot el procés
de deteriorament de perdues és clar saber que faras un procés semblant que el que ha
fet el teu pare o la teva mare s’ha de ser molt fort psicologicament per afrontar-ho bé
perd tothom té un plag, requereix un temps, s’assumeix normalment s’acaba assumint la
malaltia tant per I’afectat com pel cuidador principal sigui la dona o I’hnome o pels fills i
tira endavant com es pot amb ganes de mantenir-se bé fins que es trobi solucio a la
malaltia, avui per avui no hi ha cap medicament més que coses simptomatiques,
pal-liatives, doncs si estas deprimit un antidepressiu, si tens massa moviments un
medicament que t’ajudi a controlar els moviments, si etc, medicaments simptomatics
pero per la malaltia de Huntington no hi ha cap medicacid.

Bé, la dltima em sembla que ja esta contestada, la funcio principal de I’associacio...

Es donar suport i luitar sobre tot per la millora de la qualitat de vida tant de malalts
com de cuidadors. Nosaltres també fem tallers pels cuidadors perqué puguin continuar
cuidant en les millors condicions possibles la malaltia de Huntington, doncs
tranquil-lament pot durar entre 10 i 20 anys, hi ha persona que el progrés és més rapid i
son algu de menys d’anys pero al voltant dels 10 anys practicament tothom des de que
comencen els simptomes.

Moltes gracies.
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Javier Sadaba

Catedratic d’etica i filosofia de les religions en la Universitat Autonoma de
Madrid.

Va néixer a Portugalete (Biscaia) el 1940 i realitza estudis en teologia a Roma abans de
dedicar-se a la filosofia. Primer professor d’Etica i més tard catedratic d’ética i filosofia
de les religions en la Universitat Autonoma de Madrid, ha publicat nombrosos assaigs.
Entre les seves obres destaquen Lenguaje religioso y filosofia analitica (1977), Saber y
vivir (1984), Las causas perdidas (1987), EI amor contra la moral (1988), Lecciones de
Filosofia de la Religion (1989), Saber morir (1991),Dios y sus mascaras (1993), la
novela Amor Diario (1997), Diccionario de Etica (1997) i Hombres a la carta. Los
dilemas de la Bioética (1998). Els seus darrers llibres son: Euskadi: nacionalismo e
izquierda (1998), EI Hombre espiritual (Etica, moral y religion ante el nuevo milenio)
(1999) i La vida en nuestras manos (2000)."%

Entrevista a Javier Sadaba.

1.- ;Como cree que influye la terapia génica en la comprensién
social y moral de determinadas enfermedades?

La terapia génica tiene, antes que nada, problemas tecnoldgicos. &
Hasta el 2004 el unico éxito claro habia sido la supuesta curacion
de 14 nifios "burbuja". Pero la FDA suspendio los ensayos ya que
dos nifios de esos nifios desarrollaron leucemia. El fallo estaba en
el retrovirus usado como vector de transmision. Actualmente se
estd intentando con adenovirus. El problema moral, si se
solucionan los tecnoldgicos, no tiene por qué existir. Si ©
admitimos la terapia externa con farmacos no habria inconveniente en utilizar una
terapia que vaya directamente a las causas de la enfermedad. Pienso que la gente pronto
se adaptaria. Y que iria aceptando que las enfermedades monogénicas - unas 4.000 - son
producto de la herencia. Esto deberia llevar a ver la enfermedad no de modo univoco
sino en funcion de la herencia, el ambiente, etc.

2.- ¢ Qué criterios morales han de regir el consejo o asesoramiento
genético?

Dependera de la moral de cada uno. En cualquier caso, y por distintas que sean las
teorias morales, todos compartimos la misma ética o supuesto de que todos somos
iguales y con los mismos derechos. En el asesoramiento genético creo que habria que
exigir una buena formacion en lo que son las enfermedades o posibilidades biomédicas
(biochips, seguros, etc.) y una gran habilidad de comunicacion.

1% Sadaba, J. (2000) La vida en nuestras manos. Barcelona: Ed. Ediciones B
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3.- ¢Son aceptables los criterios eugenésicos? Soy consciente que
no le gusta la utilizacion de este término en la actualidad, ¢cudl
utilizaria?

La eugenesia, la antigua eugenesia, es, ademas de un error, un ataque directo a la ética.
En lo que actualmente se Ilama neoeugenesia las cosas son mas complicadas. Todos
estamos de acuerdo en eliminar un gen si es dafiino pero existe una gran oposicion a
incrustar un gen 0 un cromosoma nuevo para, por ejemplo, y si esto fuera posible,
mejorar al individuo. Yo, con Andersen, distinguiria entre neoeugenesia de mejora y de
enriquecimiento. Me parece bien la primera. Tendria muchas dificultades en aceptar
(pace Singer) la segunda aunque habria que estudiar cada caso.

4.- ;Cree que es posible determinar criterios de actuacion bioética
en el campo de las enfermedades genéticas?

No creo que sea bueno poner una norma universal. Pienso, como han dicho algunos, que
en estos casos es mejor actuar singularizando, paso a paso, con analogias. El ultimo
criterio debe ser siempre no utilizar a nadie como medio o instrumento.

5. - Finalmente, ¢qué papel debe tener la Bioética para
complementar la investigacion cientifica?

Es todo un tema. Y creo que excesivamente grande. Pero para eso los bioéticos tendrian
que conocer, realmente, los hechos. Es una pena pero hay mucho bioético que especula
sin conocer los minimos de la ciencia. Esta, por otro lado, tiene limites morales como ya
indiqué. El ideal es un trato intenso entre juristas, filsofos, pacientes, cientificos, etc.
La Bioética, en cualquier caso, es hoy una necesidad especialmente después de la
revolucién genética.

Javier Sadaba
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Bernat Soria:

Catedratic de fisiologia i director de I’Institut de bioenginyeria de la Universitat Miguel
Hernandez d’Elx, actualment responsable del projecte d’investigacio amb cél-lules
mare de la Junta d’Andalusia. Autor de nombrosos articles i llibres. Com diu José
Luis de la Serna al diari “El Mundo” el professor Soria és metge, a més d’un cientific de
reconegut prestigi entre els seus companys. Esta compromeés amb els pacients diabetics,
pels quals vol aconseguir una terapia que els torni la capacitat de metabolitzar la glucosa
i que, de fet, els alliberi de les injeccions d’insulina. Creu que el trasplant de cel-lules,
tant les procedents de donants cadavers com les anomenades mare, €S una promesa
terapéutica que hi ha que investigar a fons'*®. Respecte a les cél-lules mare procedents
de la investigacio amb animals ja aconseguit resultats esperancadors.

Entrevista a Bernat Soria

Com creu que influeix la terapia génica en la comprensio
moral i social de determinades malalties?

Trobe que el nivell d’informacio que té el ciutada mig no
fa facil el que arribi a conclusions acurades sobre que és lo
que la terapia cel-lular o la terapia génica pot significar

pero recentment s’ha produit un debat social i s’estar produint un debat molt gran de les
cel.lules mare, les cél-lules troncals i déna la sensacio que aix0 esta ajudant a que se
comprengue una miqueta millor

Quins criteris morals han de regir el consell genetic?

Si parlem de moral, la moral té que veure amb la conducta de I’individu, jo prefereixo
parlar de criteris étics més que de criteris morals i el criteri etic té que ser, és molt dificil
fer una relacio de tots els punts, pero jo diria que la informacio té que ser clara, té que
ser comprensible i té que ser honesta i permetre que la persona que pren la decisié que
és qui és sobirana respecte al seu cos tinga el nivell d’informacid necessari perqué la
decisio sigui correcta

Son acceptables els criteris eugenésics?
Jo trobe que no hi ha cap justificacid per la eugenésia és a dir no, si entenem per

eugenesia el buscar una raga superior, una raca amb unes caracteristiques peculiars o
inclls diguem del avortament per causes eugenésiques.

3% De la Serna, José Luis (8 febrer del 2003) El exilio de Bernat Soria en Singapur (en
linia) Madrid: Ed. El Mundo

URL.: http://www.el-mundo.es/salud/2003/513/1044636161.html

[consulta novembre del 2004]
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Creu que és possible determinar criteris d’actuacio bioética en el camp de les malalties
genetiques?

Jo crec que se deu, no crec que siga possible, diguem el 100%, no sé si mai ho
aconseguirem pero es deu de fer eixe treball i que cada volta tota la activitat
professional i totes les activitats al voltant siguen dins d’un marc étic

| finalment, quin paper ha de tenir la bioética per complementar la investigacio
cientifica?

Vaig a fer una resposta més general, jo trobe que la ética €és necessaria per a qualsevol
professio és a dir a mi quan em pregunten molts sobre I’etica de la investigaci
cientifica i sobre la investigacié en embrions jo intente contestar de la forma més clara
possible pero solc acabar en la pregunta, perqué no parlem de I’ética en I’advocacia? de
I’etica en el periodisme? de I’ética en el mon de la construccio? per exemple, a mi
m’agradaria saber més de que faran els constructors perque hi hagi més etica en el mon
de la construccid. L’ética és necessaria per a qualsevol activitat personal, professional,
etc. Es un marc necessari i son normes que ens donem nosaltres mateixos i una reflexio
continua necessaria per a que la societat siga més habitable per a tot el mon.

| amb aquesta acabo: com viu personalment la polemica creada al voltant de les
cel.lules mare?

Pues no massa bé, és a dir no massa bé, perque jo personalment s6¢c més felic al
laboratori i fen la meua tasca d’investigacio i aix0 ha estat una sorpresa per a mi, és a
dir lo que ha ocurrit en els darrers 4 0 5 anys ha estat una sorpresa i no és facil per a mi
viure en eixe contexte perd espere que poc a poc vagi calant i aixina jo em dedicaré a lo
que vull fer i a lo que ademés sé fer, i lo demés no s€, trobe que la societat trobara uns
altres temes per a discutir.

Moltissimes gracies.

97



Aspectes bioetics de les malalties genétiques hereditaries.
Els casos de la fibrosi quistica i la corea de Huntington.

J. Ricard Morera i Casaponsa
UOC 2004-05/1

John Sulston

Ex-director del Sanger Centre Wellcome Trust de Cambridge des de 1993 fins el
2000. Premi Nobel 2002.

Es membre de la Royal Society i fou nomenat Sir en la Llista d’Honors d’any nou del
2001 per la seva contribucid a la ciéncia. EI 2002 va rebre el premi Nobel de fisiologia i
medicina. Va encapcalar I’equip britanic que va participar de manera decisiva en la
sequienciacié del genoma huma.**’

Entrevista a John Sulston ’ o

A nivell de la genética quins creu que son els principals reptes
que se li presenten a la bioetica?

L’opinid de John Sulston sobre el tema és molt clara la
investigacié té que arribar a tothom i aquest és el gran repte
global que se li presenta a la bioética.

(extret del testimoni)

37 Sulston, John y Ferry, Georgina (2003) El hilo comdn de la humanidad. Madrid: Ed
siglo XXI de Espafia
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e Annex 3: Cas d’una afectada de fibrosi quistica.

Facilitat per Cristina Izuel, secretaria de I’ Associacio Catalana de fibrosi quistica.

Diagnéstico y seguimiento hospitalario de una afectada de fibrosis
quistica

De 0 afios a 10 anos

Nacimiento: 22/11/1969.

Retraso pondoestatural (poco desarrollo de talla y peso)

Salud delicada caracterizada por constantes resfriados y anginas.

Aquejada de diarrea crdnica: heces voluminosas, malolientes y distensién

abdominal (barriga prominente)

Deambular de médico en médico tanto de la Seguridad Social como

privado, en busca de un diagnéstico coherente.

o Un primer diagnéstico erroneo determiné que cuando la paciente tuviera su
primera menstruacion, desaparecerian los problemas digestivos.

o Un segundo diagndstico erroneo fue definir a la paciente como celiaca?,
imponiéndole una dieta sin gluten? que no soluciono el problema.

o Después de un cursillo de natacion fue totalmente imposible quitar el

resfriado, el cual, mostraria los primeros sintomas de la fibrosis quistica.

000D

O

De 10 afios y medio a 20 afos

0 Diagnostico: fibrosis quistica de pancreas o mucoviscidosis. Lugar:
Hospital de Sant Joan de Déu de Esplugues de Barcelona.

Mejora de la diarrea crénica y del estado pulmonar.

Control exhaustivo hasta los 20 afios.

Diagnostico de una Litiasis biliar® asintomatica.

Al llegar a la mayoria de edad, pasa a ser controlada en un Hospital de
adultos.

000D

20 anos

o  Pasaa ser controlada en el Servicio de Pneumologia y Gastroenterologia del
Hospital General de Vall d"Hebron.
o Enmayo de 1990, por diversas circunstancias, decide marchar.

1 Con problemas intestinales.
2 Sustancia proteica de trigo que se haya en la endoespora de los granos del almidén.

3 Piedras en la vesicula biliar.
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20 afos y medio

a

A causa de una exacerbacién?, acude a urgencias al Hospital de Bellvitge e
ingresa en mayo del 90 por sobreinfeccion respiratoria de Staphilococus
Aureus. Se le mantiene en observacion para ver la respuesta de los cambios
de antibidtico por via oral.

Seguimiento del estado pulmonar y digestivo.

En mayo del 92 ingresa de nuevo por sobreinfeccion respiratoria de
Haemophilus Influenzae con tratamiento endovenoso de 6 dias. Tras seis
dias remite la fiebre y continua con tratamiento por via oral.

En junio del 94 ingresa por 8 dias en el servicio de Endocrinologia para
recibir instruccién diabetoldgica debido a que presenta un aumento de
azucar en la sangre. Regresa al domicilio con tratamiento con insulina
subcutanea y control de la glucosa.

En enero del 95 ingresa por sobreinfeccion respiratoria de Pseudomona
Aeruginosa, recibiendo tratamiento endovenoso durante 10 dias y continua
tratamiento por via inhalatoria.

La afectada, dado que su afectacion es moderada, no recibe la atencién y los
controles suficientes, decide por voluntad propia dejar el hospital.

De 26 afos hasta el dia de hoy

Q

La afectada pasa a ser controlada en el servicio de Pneumologia infantil del
Hospital de Vall d'Hebron y en el servicio de Gastroenterologia y
Endocrinologia de adultos de Vall d"Hebron.

En enero del 96 y por sobreinfeccion respiratoria de Pseudomona
Aeruginosa, ingresa durante 15 dias para recibir tratamiento endovenoso.

En noviembre del 97 ingresa de nuevo para seguir un tratamiento
endovenoso de mantenimiento para prevenir y realizar una serie de pruebas
de control.

Se le detecta una esofagitis? de grado Il y se inicia una medicacion de
ataque.

Se le diagnostica de alergia a los acaros y a un hongo, el aspergillus.

En mayo de 2001, realiza un tratamiento endovenoso con antibidtico en casa
durante 21 dias.

En diciembre de 2001, realiza un tratamiento endovenoso con antibi6tico en
casa durante 21 dias por una recaida respiratoria.

En abril de 2002, realiza un tratamiento endovenoso con antibidtico en casa
durante 21 dias.

Actualmente, con 34 afos, sigue siendo controlada en este hospital.

1 Aumento o exageracion de la gravedad de un sintoma, del dolor, de la fiebre o de una
enfermedad.
2 Inflamacion del eséfago.
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Vida diaria de una afectada de fibrosis quistica

Marianas

Q Levantarse

0 Broncodilatador ""Inhaladuo™ (2 inhalaciones)

o Y% hora de fisioterapia respiratoria

o Test de azlcar en la sangre e inyeccion subcutanea de "'Insulina™ 18

unidades.

o Almuerzo e ingestion de pastillas:
- 2 comprimidos de ""Kreon™ (enzimas pancreaticas)
- 1 comprimido de ""Auxina' (vitamina E)
-1 comprimido de ""Ursochol™ (para el higado)
0 Nebulizacién de antibiéticos por medio del CR60': 2 unidades de
"Colimicina™
o  Tareas domésticas en casa
Tarde
o Comida e ingestion de pastillas:
- 3 comprimidos de ""Kreon' (enzimas pancreaticas)
-1 comprimido de ""Ursochol** (para el higado)
o  Paseo u otras actividades (ocio, compras, trabajo ACFQ, etc)
Noche
0 Broncodilatador "Inaladdo™ (2 inhalaciones)
o Y% hora de fisioterapia respiratoria
o Testde azucar en la sangre e inyeccién de insulina (6 unidades)
o Cena e ingestion de pastillas:
- 3 comprimidos de ""Kreon''(enzimas pancreaticas)
-1 comprimido de ""Auxina'*(vitamina E)
-1 comprimido de ""Ursochol*(para el higado)
o Otras actividades: television, tareas domésticas, etc.
o Nebulizaciont de antibidticos por medio del CR60: 2 unidades de
"Colimicina™.
Q Dormir.

1 Convertir una solucion liquida o en polvo (en este caso antibiotico) en forma de nube o

aerosol.
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Patologias de la afectada

o Fibrosis quistica de pancreas o mucoviscidosis.

0 Diabetes Mellitus secundaria.

0 Bronquiectasias colonizadas por Pseudomona Aeruginosa (siempre),
Pseudallescheria Boiidi (casi siempre), Aspergillus fumigatus (en alguna
ocasion), Scedosporium prolificans (a veces) y Alcaligenes Xiloxidans
(alguna vez)

o  Esofagitis de grado II.

0 Insuficiencia respiratoria y pancredtica cronica.

o Litiasis biliar asintomatica (piedras en la vesicula biliar)

0 Hipotrofia muscular (poco desarrollo muscular)

o  Acropaquia (dedos en forma de palillo de tambor y ufias en forma de cristal
de reloj)

o Alergiaa los &caros del polvo y a un hongo, el Aspergillus.

o Osteopenia leve (descalcificacion de los huesos)

Medicacion de la afectada

A nivel respiratorio:

o  Broncodilatador y Antiinflamatorio

El inhalador "Inaladio Accuhaler” que utiliza la afectada es un dispositivo
inhalador moldeado de plastico que contiene una tira de aluminio con 60 alvéolos.
Cada alvéolo contiene 50 microgramos de Salmeterol y 500 microgramos de
Fluticasona.

El Salmeterol es un medicamento del grupo de los broncodilatadores. Relaja los
musculos de las paredes de los pequefios conductos de aire en los pulmones.

La Fluticasona es un medicamento del grupo de los corticosteroides que se utilizan
para el tratamiento de problemas respiratorios debido a su mecanismo de accién
antiinflamatoria.

Cuando se toman juntos estos dos componentes regularmente, ambos ayudaran a
controlar las dificultades respiratorias.

La afectada realiza dos inhalaciones de "*Inaladio Accuhaler* cada 12 horas.

o Fisioterapia respiratoria

La afectada realiza dos sesiones al dia de media hora de fisioterapia respiratoria. (ver
apartado fisioterapia respiratoria)

o Aerosolterapia

Se realiza a través del CR60, un compresor de alto flujo, que consiste en convertir
una solucion liquida o en polvo (en este caso antibidticos) en forma de nube o
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aerosol. La aerosolterapia es un tratamiento continlo que sirve para evitar el
deterioro pulmonar y evitar reagudizaciones de la enfermedad (ver apartado CR60)

Colimicina + agua estéril para inyectables (solucion en polvo)
- 2 unidades cada 12 horas

Tobi (solucion de tobramicina en forma liquida)
- 1 unidad cada 12 horas

o  Macrélidos
Los macrolidos son bacteriostaticos que favorecen el acceso de los antibioticos en las
bacterias. Ademas su mecanismo de accion principal es antiinflamatorio y modifica
la estructura externa de las membranas bacterianas.
Se suele utilizar en Fibrosis Quistica porque pueden ser responsables de mejor
prondstico de la enfermedad.

Azitromicina 500 mg
- 1 comprimido al dia, tres dias seguidos y cada semana.

A nivel gastroenterolégico:

) Insulina

La afectada padece de una diabetes mellitus secundaria del pancreas por lo que
necesita administrarse insulina para mantener unos niveles normales de azlcar en
sangre. Se ha de inyectar insulina por la mafiana y por la noche y realizar mediciones
diarias de la glucosa en sangre.

Esta insulina es una suspension inyectable de insulina humana (20% de insulina
soluble y 80% de insulina isofanica) de aspecto uniformemente lechoso, en jeringa
precargada con cartucho de 3 ml (Novolet)

Mixtard 20 Novolet 3 ml:
- Desayuno 18 unidades
- Cena 10 unidades

o Dieta diabética

Como ya se ha mencionado, la afectada padece una diabetes mellitus
secundaria que necesita de la administracion de insulina subcutanea.
Ademas, ha de seguir una dieta restringiendo el consumo de azUcares:
bolleria, pasteles, helados, azlcar, miel, etc.

De todas formas, en el tratamiento de la diabetes en un paciente con FQ es

conveniente seguir una alimentacion hipercaldrica e hiperproteica. La dosis de
insulina se debe ajustar a la dieta y no lo opuesto. Por esta razon, la afectada sigue
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una dieta normal, incluso con méas calorias de lo normal aunque sin abusar de los
azUcares.

o  Enzimas pancredaticas o pancreatina

La pancreatina contiene enzimas con actividad hidrolitica sobre grasas, hidratos de
carbono y proteinas, que facilitan la digestion y favorecen la absorcion de los
alimentos.

Este medicamento esta indicado en el tratamiento de la insuficiencia pancreatica
exocrina asociada a: Fibrosis Quistica, pancreatitis cronica, pancreatectomia, etc.

En este caso, la afectada toma esta medicacion para evitar la pérdida de  grasas en
las heces y mantener asi un buen estado nutricional. La dosis de la medicacion es la
siguiente:

i{® Desayuno: 2 comprimidos
Kreon /@ Comida: 3 comprimidos
i{® Merienda: 2 comprimidos
i@ Cena: 3 comprimidos

a  Acido ursodeoxicolico

Disuelve los calculos biliares de colesterol y previene su formacion en pacientes de
riesgo. En este caso, la afectada ya tiene diagnosticada una litiasis biliar
asintoméatica, por lo que sigue tratamiento con 4&cido ursodeoxicolico
indefinidamente.

Ursochol 150 mg:

- Desayuno 1 comprimido
- Comida 1 comprimido
- Cena 1 comprimido

o Vitaminas

En enfermedades con sindrome de malabsorcion (es el caso de la Fibrosis
Quistica) esta indicado la prevencion y tratamiento del déficit de Vitamina E.
La funcién més conocida de la vitamina E es su capacidad para actuar como
sustancia antioxidante de las grasas. Previene la oxidacion de elementos
celulares esenciales y / o evita la formacién de productos tdxicos de

oxidacion.

En este caso la afectada toma un comprimido de vitamina E de 50 mg. cada
12 horas.

Auxina E-50:

- Desayuno 1 comprimido

- Cena 1 comprimido
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Protector estomacal

Como ya se ha mencionado, la afectada padece de una esofagitis de grado Il
que ha sido consecuencia del reflujo grastroesofagico, es decir, por la
ascension de los acidos del estbmago por el esofago, lo que ha provocado
una inflamacion.

Estos acidos provocan sintomaticamente unos ardores que solamente se han
podido paliar con la medicacion que toma la afectada, el omeprazol.

Este reflujo gastroesofagico se debe a muchos factores, entre ellos, el uso de
ciertos farmacos (broncodilatadores), la adopcién de determinadas
posiciones durante la fisioterapia, la elevacién del diafragma o el retraso en
el vaciamiento gastrico.

Omeprazol
- 1 comprimido cada 48 horas

Aspectos psicosociales

Como ha afectado la enfermedad:

Q

A ella misma

¢ Bajaautoestima.
¢ Limitaciones fisicas: no poder correr, subir escaleras, coger peso,
imposibilidad de hacer deporte, etc.
¢ Seguir una medicacion para toda la vida que quita mucho tiempo.
Vivir el presente sin poder pensar en el futuro.
. Imposibilidad de procrear debido a que el embarazo le llevaria a un
deterioro fisico mas grave e incluso la muerte.
¢ La enfermedad impone un ritmo de vida y unos hébitos ya
establecidos.
¢  Constantes etapas de depresion aunque no de tipo patolégico sobre
todo durante las reagudizaciones.
¢ Caracter agrio, egoismo, tirania, tozudez, responsabilidad, constancia,
sensibilidad, estados de pesimismo y de optimismo, conformismo...
¢ Sentimiento de:
*Miedo al futuro y al deterioro fisico.
* Miedo al sufrimiento fisico, no a la muerte.
* Indignacién contra ella misma, contra los servicios sanitarios y
contra la sociedad.
* Impotencia ante la presencia de la enfermedad.
* Verglienza ante la mirada indiscreta cuando tiene un ataque
repentino de tos (a veces con expectoracién) en lugares publicos.
. La enfermedad ha hecho valorar de la vida el mas minimo detalle.

*
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) En la familia y en casa

. Sobreproteccionismo de la madre (ya fallecida)
¢ Desentendimiento del padre.
¢ Celos enfermizos del hermano.
¢ Alteracion de la vida familiar: visitas médicas, planes o vacaciones
truncados, alimentacion especial...
¢ Laignorancia o falta de interes al saberlo también la encontramos en
la familia cercana como tios o primos.
o Amigos
¢ Pocos y la mayoria con la misma enfermedad o padres de hijos
afectados.
* Ignorancia.
¢ Falta de interés.
o Escuela
¢ Marginacidn por el retraso pondoestatural (sobre todo por parte de los
chicos)
* Motes despectivos.
¢ Imposibilidad de realizar la educacion fisica como los demas.
o Trabajo
¢  Laafectada trabajé durante tres afios y medio y en ese tiempo todavia
la enfermedad no estaba catalogada como disminucion por lo que no
pudo beneficiarse de las ventajas de disminuida.
¢ La afectada si comunicé su enfermedad, sin entrar en detalles, por lo
que al cumplir el contrato y debido a las bajas por enfermedad, perdid
el empleo.
¢ Actualmente, realiza las tareas domésticas y cobra una pension por
invalidez permanente absoluta.
o Pareja
¢ Miedo a comunicarle que esta enferma, debido al rechazo o abandono
en anteriores relaciones.
¢ Con la pareja actual, al principio, comunicarle que tenia problemas
pulmonares y digestivos no supuso ningun problema.
L 2

Sentimiento de verglienza los primeros dias que tenia que realizar la
fisioterapia respiratoria delante de él.
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a

a

¢ Sentimiento de verglenza los primeros dias que su pareja tenia que
entrar al servicio después de haber entrado ella, debido a las heces
malolientes.

*  Aceptacion total por parte de la pareja de la enfermedad y de sus
consecuencias por parte de la pareja.

¢ Colaboraciéon de la pareja como voluntario en la ACFQ e incluso
actualmente es miembro de la Junta Directiva.

Suegros

Miedo al rechazo en el momento de explicarles la enfermedad.
¢ Falta de interés.
¢ Falta de comprension y de carifio.

Asociacion

¢  La enfermedad me ha permitido conocer mucha gente a través de la
asociacion y tener muchos amigos entre la gente de la ACFQ.

¢ Trabajar en la ACFQ como voluntaria me ha hecho sentirme util y
tener mas voluntad para acudir a todas las actividades dentro y fuera
de mi comunidad.

¢ Un hecho que me reconforta es conseguir animar con mi presencia a
los padres de nuevos diagnosticados.

Fisioterapia respiratoria

v

La afectada sélo realiza fisioterapia respiratoria pasiva, ya que actualmente
su enfermedad no le permite realizar ejercicio fisico ni deporte. De todas
maneras lleva una vida practicamente normal aunque con muchas
limitaciones.

Realiza las tareas de casa con cierta dificultad y necesita ayuda para llevar
peso. Ademas de las tareas domésticas, aln le es posible subir escaleras(con
moderacion) y andar a paso ligero, que junto con la fisioterapia respiratoria,
le supone una buena manera de hacer una limpieza bronquial diaria y tener
una calidad de vida mas o menos aceptable.

La afectada realiza al dia 2 sesiones de %2 hora de fisioterapia respiratoria
pasiva o drenaje postural (una sesion antes de almorzar y otra antes de
cenar) En caso de sobreinfeccion se aumentan las sesiones que pueden
llegar a ser de 4 a 5 veces diarias.

La fisioterapia consiste en colocarse de diferentes posturas (decubito supino,
decubito dorsal y de cada lado) y dedica 10 minutos para cada una de ellas.
Realiza primero inspiraciones y expiraciones abdominales y posteriormente
inspiraciones y expiraciones toracicas. Para acabar, la afectada realiza una
inspiracion torécica (de esfuerzo) lo mas profunda posible y a continuacion
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saca el aire soplando fuerte y arrastrando (jadeo), lo que provoca latos y la
expulsion del moco.

CR-60

o  EI CR-60 es un compresor de alto flujo que convierte la solucién liquida de
un antibiético en una solucion en forma de nube o aerosol. Consta de un
tubo exterior, de una “T” para antibidticos, un filtro y un tubo flexible.
Actualmente, se ha cambiado, por parte de algunas empresas
suministradoras, la “T” para antibidticos por otro sistema de nebulizacion
Ilamado Venstream. Cuando el paciente es un nifio de corta edad, se utiliza
una mascarilla (como se indica en el dibujo)

o El uso del compresor por parte de la afectada es de dos sesiones diarias de
una duracién aproximada de 20 minutos.

o  Paralaadministracion de los medicamentos se necesitan jeringas y agujas.

] Después del uso es necesario aclarar, enjabonar, desinfectar, aclarar y secar
totalmente la “T” para antibidticos, el Venstream, el Pari LC Plus o la
mascarilla y su correspondiente nebulizador.

o Cada seis meses, la empresa suministradora del aparato realiza una revision
en la que verifica el dptimo flujo del compresor y sustituye las piezas
defectuosas.

o Medicacion con el CR-60
Colimicina + Agua estéril para inyectables
2 unidades cada 12 horas
Tobi
1 unidad cada 12 horas (tratamiento durante 1 mes y 1 mes de descanso)

Mascarilla
Interruptor ON/OFF
Cable conexion red
Filtro entrada aire
Filtro bacteriano
Tubo de alta presion
Nebulizador

NoO U AWM

NEBULIZADOR DE ALTO FLUJO
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e Annex 4: Respostes d’una afectada de fibrosi quistica.

Facilitades per Cristina lzuel.

DATOS PERSONALES

Nombre: Cristina.

Edad: 35 afios.

Estudios: Graduado escolar, BUP y mecanografia.
Profesion: Pensionista y ama de casa.

Estado civil: Casada.

Hijos: No

Hermanos: 1.

Antecedentes de FQ en la familia: No.
Profesion: tareas domésticas y voluntariado ACFQ
Nombre del marido: Carlos.

00000000 O0D

PREGUNTAS A UNA AFECTADA

- ¢Cuando se te diagnosticé la enfermedad?
A los 10 afios y medio de edad.

2. - ¢Qué sintomas te hicieron sospechar del hecho de padecer FQ?

Los sintomas que hicieron preocupar a mi madre por mi estado de salud o preocuparle
por si tenia algo fueron los problemas digestivos desde el nacimiento, de los cuales
destaco las heces malolientes, la distension abdominal y el retraso en el crecimiento.
Durante toda mi infancia sufria de constantes resfriados y episodios de anginas, hasta
que a la edad de 10 afios y medio, me apunté a natacion y cogi un resfriado que no pude
quitarme de encima y de alli desemboco en los problemas respiratorios de la FQ que me
diagnosticaron en el Hospital Infantil de St. Joan de Déu.

3. -¢Quiény mediante qué prueba se realizé el diagndstico?

Fue el Dr. José Luis Séculi, pneumoélogo del Hospital Infantil St. Joan de Déu de
Esplugues de LLobregat (Barcelona) que tras la entrevista ya sospech6 de una posible
FQ. Posteriormente me realizaron la prueba del sudor, estudio genético y todo tipo de
pruebas como analisis de sangre, analisis de heces, analisis de esputo, espirometrias,
radiografias, etc.

4. - ¢Cbmo reaccionaste al saber qué tenias FQ? ¢ Te afecté? ; Como?

No me afecto el saber que tenia FQ porque lo fui asimilando desde pequefia. Lo que si
me afecto es leer en un periddico que el limite de supervivencia era de 30 afios. Hoy en
dia la esperanza de vida es superior y ademas, en este aspecto influye mucho el
diagnostico precoz, la disciplina en la fisioterapia, el cumplimiento del tratamiento, el
lugar de residencia, la mutacion del afectado y otros factores.

Hoy en dia tengo 35 afios y, desde luego, si que tengo en cuenta siempre la enfermedad
para todo lo que hago y lo que puedo hacer en el futuro.
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5. -¢Cuando se te realizé el estudio genético?
En el afio 1981.

6. -¢Qué mutacion tienes?
DF508/DF508.

-¢Se lo hicieron a mas familiares? ;Qué N°?
Si, a 3 personas mas (Padre, madre y hermano)

8. - ¢Cdbmo te plantearon tus padres el problema?

Fue a través del médico (y con mis padres delante) que conoci todo sobre mi
enfermedad aunque antes de tener el diagndstico de FQ ya sabia que padecia alguna
enfermedad.

-¢, Tienes mas hermanos afectados con la enfermedad?
No tengo méas hermanos con la enfermedad.
Tengo un hermano mayor (seis afios mas) que esta totalmente sano y no es portador.

10. -¢Con quién vives?
Vivo con mi marido. Estuvimos viviendo juntos durante dos afios y nos casamos en
1999. Nos conocemos desde el afio 1991.

11. -¢Piensas que en aquel momento (y hasta ahora) has estado correctamente
informada por parte de los médicos sobre tu enfermedad y tu tratamiento?

Estuve y estoy perfectamente informada de todo lo referente a mi enfermedad y mi
tratamiento porque tengo una buena relacion con mis médicos que me responden a todo
lo que les planteo.

12.  -Explica como ha afectado tu enfermedad a lo largo de tu vida escolar y
posteriormente en el ambito laboral.

En primer lugar no fui a la guarderia y a parvulos solamente estuve escolarizada tres
meses porgue no habia plazas en mi localidad y tenia que desplazarme lejos. De todas
formas, aprendi a leer y escribir en casa con mi padre y mi madre.

En el colegio no tuve problemas de salud de ningun tipo hasta el curso de 8° de EGB en
la asignatura de Educacion Fisica en la que no podia seguir el ritmo de los demas pues
me cansaba antes, sufria de disnea y tenia abscesos de tos.

Mis estudios llegaron hasta BUP y COU y los Unicos problemas que tuve fueron en la
asignatura de Educacion Fisica del mismo modo que en EGB.

Después de COU entre a trabajar en una empresa como auxiliar administrativo (en el
afio 1987, cuando la FQ no estaba catalogada como enfermedad con disminucion) y al
cabo de los tres afios, cuando llegd el momento de hacerme fija no me renovaron y me
despidieron (supongo que por mis bajas por enfermedad, mis constantes visitas médicas
y mi adhesion a CCOO)

En 1993 me concedieron la invalidez permanente absoluta y un afio después una
disminucion de un 47%.

En julio de 2001 juntamente con la ACFQ decidimos solicitar una revision de mi
disminucion para crear jurisprudencia. Me concedieron mediante sentencia judicial una
disminucion del 65%.
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13. -¢Tomas mucha medicacion? ¢Sabes para qué sirven todos los medicamentos
que tomas?

Tomo bastante medicacién como por ejemplo Kreon, Colimina en aerosol, Vitaminas,
Ursochol, broncodilatador y antiinflamatorio bronquiales y la insulina. Por supuesto que
sé para qué sirve cada medicamento que tomo.

14.; Cudles han sido los tratamientos?

Antes del diagnostico de la FQ, mis resfriados o anginas eran tratados como cualquier
nifio.

En el momento del diagndstico, mis recaidas se controlaban con mas cuidado, con sus
correspondientes andlisis de esputo y con tratamiento por via oral.

A partir de los 21 afios empecé con la fisioterapia en casa.

A partir de la edad de 23 afios, comencé con los ingresos hospitalarios y los

tratamientos endovenosos cuando sufria una sobreinfeccion respiratoria.
A la edad de 25 afios comencé con el antibidtico inhalado mediante el CR-60 en casa.

15. -¢Has tenido cambios de hospitales 0 de médicos? En caso afirmativo ¢Por
qué?

Me he cambiado cuatro veces de hospital.

Desde el diagndstico de la FQ, fui controlada en el Hospital Infantil St. Joan de Déu

hasta que la mayoria de edad, pasé a ser visitada en el Hospital General de Vall

d"Hebron.

A causa de una exacerbacion, acudo a Urgencias del Hospital Princeps d"Espanya de

Bellvitge que est4 situado més cerca de mi domicilio. Durante seis afios sigo siendo

tratada en este hospital hasta que por voluntad propia y porque no estaba satisfecha,

decido marchar al Servicio infantil de Pneumologia del Hospital de Vall d"Hebron.

Actualmente, sigo siendo controlada en este mismo hospital.

16. -¢Recibes algun tipo de tratamiento complementario?
No.

17. -¢Te han tenido que ingresar en muchas ocasiones? ¢Cuantas y por qué
motivos?

Me han tenido que ingresar muchas veces, en concreto, cinco veces. La mayoria han
sido por empeoramiento de mi estado pulmonar y una vez para recibir instruccién
diabetoldgica cuando se me diagnosticO la diabetes. En mayo de 2001 segui un
tratamiento endovenoso en casa. Posteriormente en enero de 2002 y abril de 2002 segui
otros dos tratamientos endovenosos en casa.

18. -¢Cada cuanto vas al médico?

Al Pneumdlogo suelo acudir cada dos o tres meses, al Gastroenter6logo cada doce
meses y al Endocrindlogo cada seis meses. Ademas, he acudido por primera vez a la
Unidad de trasplante a la cual he de volver dentro de un afio.

Ademas, tengo que hacerme regularmente analisis de sangre, orina y esputo, medicion
de la saturacién del oxigeno, control de peso y talla, ecografias abdominales, RX de
torax y senos nasales, TAC de térax, pruebas respiratorias, fondo de ojos, etc.
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19. -¢Te han aconsejado los médicos vivir en otro lugar?
No, pero siempre se nos ha dicho que quizas seria mejor vivir en un lugar mas seco y
caluroso.

20. -¢Practicas algun deporte?

Unicamente puedo realizar fisioterapia respiratoria pasiva, las tareas domésticas, subir
escaleras (moderadamente) y andar a paso ligero ya que mi mermada capacidad
respiratoria no me permite realizar deporte de mucho esfuerzo.

21. -¢Qué sueles hacer cuando la gente fuma?
Procuro alejarme de la gente que fuma y no frecuentar los lugares donde se permite
fumar.

22. -¢La gente que te rodea sabe que padeces la F.Q.? (Y qué opinan de ello?
Toda la gente que me conoce sabe que padezco FQ o por lo menos que sufro problemas
pulmonares.

Por supuesto mi familia mas allegada como mi marido, mi padre y hermano, conocen
todo acerca de mi enfermedad aunque del que més apoyo tengo es de mi marido porque
convive conmigo.

De mi familia cercana, como tios y primos, pocos saben de mi enfermedad ya que nunca
han mostrado interés por mi y los que si lo saben, apenas se preocupan de mi estado de
salud. Ellos no entienden que tengo una enfermedad grave, Unicamente me ven como Si
estuviera resfriada muy a menudo o que tengo asma como mi madre.

La mayoria de mis amigos son del colectivo de la Asociacion y con ellos la relacion es
distinta ya que al sufrirlo ellos mismos o en su hijo/a, te comprenden y te apoyan.

23. -El hecho de padecer F.Q. ¢como ha afectado tu vida? ¢Qué cosas te impide
hacer? (Limitaciones principales con las que te has encontrado desde que te
detectaron la enfermedad hasta ahora)

Al principio del diagndstico las limitaciones eran pocas ya que mi estado de salud era
bueno asi que iba al colegio, jugaba y llevaba una vida completamente normal.

Con la llegada de la pubertad, mi cuerpo no se desarroll6 como el resto de las chicas
(poco peso y baja estatura) y eso me provocé algunos complejos y rechazos; ademas en
la asignatura de Educacién Fisica no podia seguir el ritmo de los demas.

Con la llegada de la edad adulta, los problemas se agravaron porque aunque los
complejos desaparecieron, el estado de salud se iba deteriorando y las visitas al médico
y los ingresos hicieron que no me renovaran el contrato en el trabajo.

Actualmente tengo dificultades para realizar las tareas domésticas.

24. -¢Laenfermedad te condiciona la vida social? ¢ Y la personal?

Por supuesto que me condiciona la vida social pues mi estado de salud no me permite
realizar las actividades de una persona sana como hacer deporte, salir de noche y a
lugares con el ambiente muy cargado (como discotecas, pubs, etc.), por lo tanto no
puedo salir con gente que haga este tipo de cosas.

La enfermedad y sus limitaciones me condicionan la vida personal en ciertas cosas
como la realizacion de las tareas domesticas o seguir el mismo ritmo de mi marido.
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25. -¢Qué cosas 0 hechos mejoran el estado de salud y la enfermedad en si?

Mi estado de salud mejora o se mantiene estable siguiendo mi medicacién, hacer la
fisioterapia respiratoria, vivir en un clima seco y caluroso, seguir una rutina y una
actividad fisica diaria dentro de mis limitaciones, no variar los horarios, encauzar la
enfermedad de forma positiva sin caer en el pesimismo, etc. Supongo que como en
cualquier otra enfermedad crénica, siguiendo el tratamiento y vivir el dia a dia.

26. -¢Que prohibiciones tienes?
Prohibiciones no tengo ninguna. Si acaso la dieta diabética con la restriccion del azucar
y las propias limitaciones de la enfermedad que ya vienen dadas por el estado de salud.

27. -¢Cbomo definirias la enfermedad que padeces?

La enfermedad es algo que marca, de una forma u otra, la vida de la persona que la
padece. Personalmente, me ha marcado absolutamente toda mi vida tanto en lo social
como en lo personal.

En el aspecto negativo estd claro destacar que es un impedimento en mi vida:
medicacion de por vida, limitaciones fisicas, problemas sociales, etc.

En el aspecto positivo hay que destacar que me ha permitido conocer mucha gente y
tener un buen apoyo en la gente de la ACFQ.

28. -¢Estas trasplantada de pulmones? En caso contrario, ¢te han planteado
alguna vez esta posibilidad?

Si tampoco ha sido asi, ¢Has pensado que algun dia te lo plantearan?

No estoy trasplantada de pulmones y todavia no me han planteado que me tengo que
hacer un trasplante aunque ya me han visitado en la Unidad de trasplante del Vall
d"Hebron.

Es algo que estd en mente siempre y lo tengo en cuenta para todo: planes de futuro a
corto plazo, actitud ante la vida, valoracion de cualquier detalle, etc.

29. -¢Qué les dirias a los que padecen esta enfermedad?

Les suelo animar para que luchen y no les venza la enfermedad y les aconsejo que se
cuiden, sigan la medicacion que les prescribe su médico y que hagan fisioterapia cada
dia que es muy importante tanto como la medicacion.

También les aliento para que asuman la enfermedad con todas sus limitaciones con la
esperanza de que los cientificos estan investigando para encontrar la solucion a la FQ.

30. -¢Y alos que no padecen la enfermedad?
Que no saben verdaderamente lo que tienen gozando de una buena salud porque cuando
se tiene algo no se valora como cuando no se tiene.

31. -¢Son conscientes las personas sanas de que hay gente que padece esta
enfermedad?

Hay gente que si sabe que existen enfermedades que pueden comprometer la vida de los
enfermos que las padecen pero no muestran interés. Estas personas pueden ser la gente
de la calle que con su ayuda pueden por lo menos divulgarlas y no ser desconocidas
como es el caso de la FQ. Otras personas pueden ser las autoridades politicas y
sanitarias que son las que pueden ayudar a los afectados a través de la asociacion.
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32. -¢Cdmo reacciona la gente cuando saben que padeces Fibrosis Quistica?

Hay de todo: hay quién piensa que se trata de una enfermedad contagiosa, otros la
desconocen o el nombre puede traer a equivoco, otros simplemente no les interesa y los
gue menos son los que se interesan y te preguntan por tu estado de salud.

33. - ¢Se puede vivir con FQ?

Contestar a esta pregunta es relativamente dificil. Algunas personas tienen un transcurso
benigno y solamente necesitan enzimas digestivas, vitaminas y antibidticos de vez en
cuando. Otras personas con FQ necesitan en todo momento oxigeno y quiz&s esperan un
trasplante.

Algunos simplemente aceptan su suerte. De los ultimos, muchos no llegaran a la edad
adulta.

34. - ;Esalegre lavida con FQ?

¢Es alegre la vida con los ojos verdes? Algo parecido podria contestar alguien con FQ.
Muchos de vosotros pensaréis que las personas con FQ van por la vida con cara de
sufrimiento (si todavia pueden andar) Esto no es asi.

Muchos de nosotros vivimos la vida mucho mas intensamente y el pensamiento en una
muerte prematura la rechazamos muchas veces aunque también viene a nuestra mente
muy a menudo. Y es que mafiana, la proxima infeccion puede ser la Gltima.
Naturalmente hay personas con FQ que estan en su casa, echan la culpa de su vida a sus
padres y pierden el tiempo en los meses que se encuentran bien.

La Fibrosis Quistica es una parte de nosotros como el ombligo. Pero el ombligo necesita
menos atencidn y cuidados que esta enfermedad.

35. - ¢Qué significa para un afectado de FQ el eslogan “Necesitamos respirar” o
“TU respirar sin pensar, yo no pienso mas que en respirar?"'

El transporte de oxigeno a la sangre que se realiza a través de la respiracion es
primordial para la vida.

Pensemos pues en todo lo contrario. Es lo que pasa cuando, como consecuencia de una
mala informacion genética, los pulmones van deteriorandose paulatinamente hasta el
limite en que ya no es posible la vida.

Y no pasa de repente, poco a poco vas notando que la funcion respiratoria disminuye y
que no puedes olvidarte ni por un momento de que la lucha por respirar es una batalla
que debes ir ganando dia a dia y en la que no tienes posibilidades de vencer. Entonces
llega el trasplante pulmonar...

Resumiendo, la frase “TU respiras sin pensar, yo no pienso mas que en respirar” esta
muy clara: para un afectado de FQ, el hecho de poder respirar a lo largo del dia
condiciona su vida y una persona sana respira sin darse cuenta y sin prestarle atencion.

-¢,Como te sientes en general?
Procuro vivir el dia a dia, realizar todas las actividades que puedo y no pensar mucho en
como me siento. Cuando sufro una reagudizacion a causa de un resfriado o una
infeccion normalmente me deprimo mas y comienzan a acudir a mi pensamiento todos
mis miedos y temores a un deterioro fisico cercano.

-¢ Tienes reconocida tu disminucion?

Si, obtuve el certificado de disminucién de un 47% en 1993. En julio del 2001 consegui
en los tribunales el 65%.
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PREGUNTAS SOBRE L"ASSOCIACIO CATALANA DE FIBROSI QUISTICA

1. -¢Cuando se formdé la ACFQ? ¢, ¢ Y por qué? ;Cémo?

La ACFQ se formo el 18 de junio de 1988.

La ACFQ naci6 después de que un grupo de familias con hijos afectados de FQ se
hicieron el firme propdsito de romper con la sensacién de soledad que sentian después
que los médicos les diagnosticaron una enfermedad que en su entorno nadie conocia.
También consideraron las ventajas de colaborar juntos en beneficio de sus hijos
enfermos y los de los demas.

Con el apoyo de un grupo de médicos, se consiguidé hacer una reunidn con personas
afectadas del Hospital del Valle d"Hebron, las cuales fueron convocadas a traves de una
carta gracias a las direcciones facilitadas por el hospital. De aquella primera
convocatoria surgié una junta gestora que se encargd de elaborar unos estatutos y en
junio de 1988 se convocd una asamblea constitutiva, a la cual asistieron personas de
otros hospitales.

La primera sede social se fijo en St. Cugat del Vallés, en el domicilio de un miembro de
la junta. La siguiente sede social se fijo en Barcelona en la calle Navas de Tolosa y
actualmente la Asociacion Catalana de Fibrosis Quistica mantiene su sede social en el
Paseo Vall d"Hebron 208, 1° 22,

La Asociacion Catalana de fibrosis quistica quiere ser un grupo de ayuda para las
personas afectadas que no se sientan solas ante su problema.

La mision principal de la asociacion es trabajar con todos los implicados para la mejora
de la vida de los afectados de Fibrosis Quistica y sus familias. Luchar todos juntos
contra la FQ.

2. - ¢Cuédles son los objetivos de la ACFQ?
Los objetivos de la ACFQ son:
- Implicar a los afectados y familias en la respuesta de la enfermedad.
- Trabajar por la mejora del tratamiento y la calidad de vida de los
afectados y sus familias.
- Promover la mejora de los tratamientos, la investigacion, la formacion de
los profesionales y participar como afectados.
- Coordinarse con otras entidades tanto en el bien de nuestros afectados
con en la mejora de la sanidad publica y los derechos de los disminuidos.
- Solidarizarnos con otros afectados y las asociaciones de paises en
situaciones mas precarias.
- Implicar el conjunto de la sociedad en nuestro anhelo.
- Sensibilizar a la Administracion de nuestras necesidades.
- Labudsqueda de nuevos socios para con el dinero de las cuotas invertir en
la investigacion, la formacion de personal sanitario, la asistencia a
congresos, la organizacion de conferencia para las familias de afectados,
el piso de acogida, etc.
- Conseguir que se creen unidades especializadas en Fibrosis Quistica.
- Fomentar la investigacion.

3. -¢Cuantos afectados hay en este momento en Cataluiia?
Aproximadamente 300 afectados.
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4. -;Cuantos socios tenéis?

Actualmente existen tres tipos de socios: activos (afectados mayores de 18 afios o
padres de nifios afectados), colaboradores (familiares y amigos) y especiales (personal
sanitario, prensa, hospitales, etc.)

Los socios activos y colaboradores son los que pagan cuota y los socios especiales no
pagan cuota.

Ademas también contamos como socios especiales las 18 asociaciones del resto de
Espafia que todas juntas forman la Federacion Espafiola contra la FQ. Pero es
primordial para nosotros conseguir dia a dia nuevos socios para invertir ese dinero en la
investigacion para la curacién de la FQ.

Somos en total unos 400 socios aproximadamente.

5. -¢Cuéles fueron las bases para la fundacién de esta asociacion?
Intentar ayudar a la familia y los pacientes para mejorar su calidad de vida y el
tratamiento. También sensibilizar a la sociedad y a la Administracion. Ademas,
conseguir que se creen unidades especializadas en Fibrosis Quistica. Por ultimo,
fomentar la investigacion. Nos preocupa la integracion social y laboral.

6. -¢,Como pueden colaborar los socios en la labor de la asociacion?

Asistiendo a los actos que organizamos, recaptando nuevos socios, formar parte de la
junta directiva de la ACFQ, proponiendo ideas, ofrecer su ayuda en la organizacion de
actos, divulgando la enfermedad, vendiendo loteria, etc.

7. -¢,Qué se hace con el dinero recaudado de la cuota de los socios?

Con el dinero recaudado de la cuota de los socios mantenemos la sede de la asociacion
que sirve de oficina y de piso de acogida, costeamos becas de investigacion, editamos el
boletin (ahora convertido en revista), organizamos jornadas de informacion, asistimos a
congresos, asistimos a actos propios de la asociacion y la Federacion Espafiola contra la

FQ

8. -¢,De dénde obtenéis mas fondos econdmicos?

Por supuesto de las cuotas de los socios gracias a las cuales se mantiene nuestra
asociacion. También las subvenciones son muy importantes para la ejecucion de nuevos
proyectos.

9. -¢ Todos los afectados pueden beneficiarse de ella o solamente los que no
tienen recursos?

Todos los afectados o familias pueden beneficiarse de la ACFQ tengan o no tengan
recursos.

10.  -¢Cdmo son las ayudas a los afectados de FQ y sus familias?

Existen diversos planes y programas de ayuda para los afectados de FQ y sus familias:
Por ejemplo el programa de acogida a los nuevos diagnosticados y el piso de acogida
para los que viven fuera de Barcelona y necesiten una vivienda provisional en caso de
trasplante o ingreso para tratamiento.

También los afectados de FQ cuentan en la asociacion con apoyo y orientacion para
conseguir el certificado de disminucién, prestaciones econdmicas, reclamaciones,
consultas, dudas, etc.
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Ademas existen planes de informacion, formacién y comunicacion mediante jornadas
sobre Fisioterapia, Nutricion, Pneumologia, Reproduccion, etc., presencia en congresos
nacionales e internacionales de FQ o Pneumologia y el envio de publicaciones como el
boletin de la ACFQ y la revista de la Federacion Espafiola contra la FQ.

Y por ultimo, contamos con planes de solidaridad con paises de Latinoamérica que
consisten en el envio de medicamentos y material sanitario que se consigue de
donaciones particulares, subvenciones de la Diputacion de Barcelona, el Ayuntamiento
de Hospitalet, Médicos sin fronteras, laboratorios y otras organizaciones.

11. -¢,Cada cuanto hacéis recaudaciones benéficas?

Una vez al afio realizamos una Cena Benéfica en la que se suelen reunir unas 400
personas y a la que acuden personalidades tanto médicas, sanitarias y del espectaculo.
Asimismo, una vez al afio editamos Loteria que venden nuestros socios y personal
sanitario de la cual se obtiene 0,30 € de donativo en cada nimero.

Este afio, por vez primera, se va a celebrar una subasta solidaria de obras de arte que
servird para recaudar fondos para la ACFQ. Lo organiza el Centro Cultural de Santa
Eulalia de I"'Hospitalet, Tarlatana y el Centro Comercial Gran Via 2.

12.  -¢Cuél ha sido la recaudacion benéfica que mas aportacion econdmica os ha
proporcionado?

Como evento mas importante en beneficio de la investigacion para la Fibrosis Quistica
(pero no para la ACFQ) fue la Maratd de TV3 de 1997.

13.  -¢La gente solamente ayuda cuando es el dia de la Fibrosis Quistica (que
sale por la televisidn) o durante todo el afio?

De la gente ajena a la asociacién no recibimos ninguna ayuda monetaria ya que al ser
una enfermedad poco conocida no realizamos camparias de recogida de dinero por las
calles (como hace la asociacién contra el cancer por ejemplo)

La Unica vez que hemos recibido indirectamente la ayuda de la gente, fue en la Maratd
de TV3 de 1997, en la cual el dinero se destind a la investigacion de la FQ.

Recibimos subvenciones para proyectos del Ayuntamiento de [|"Hospitalet, de
Barcelona, la Diputacion de Barcelona, la Diputacidn de Girona, Ensenyament, etc.

14.  -¢Por qué os interesa que la gente sea donante de 6rganos? ;Y de cuales?

El trasplante representa una solucion para aquellos pacientes con enfermedades
pulmonares avanzadas en las que la esperanza de vida hubiera estado, de otro modo,
irremisiblemente acortada.

Pero pocos pacientes, en el mundo, llegan a obtener a tiempo unos nuevos pulmones. La
mayor limitacion sigue siendo la disponibilidad de donantes apropiados, ya que
solamente un 10% de las donaciones multiorganicas resultan validas para obtener los
pulmones. Los érganos provienen de personas que han fallecido por accidente de trafico
0 por muerte cerebral.

Pero no pedimos que des lo que te hace falta. Te pedimos que des lo que no necesitas.
Es maravilloso pensar que organos que nos han facilitado el milagro de vivir, como los
o0jos, los pulmones, los rifiones, el higado, el corazdn, el pancreas, la médula y otros
tantos, no sélo no mueren con nosotros, sino que posibilitan que varias personas vean
hecho posible su suefio de ver, respirar, sentir y continuar vivo.

En relacién con nuestra enfermedad interesan los pulmones, el pancreas y el higado.
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15.  -¢Cuédl es tu cargo en la ACFQ?
Soy la Secretaria de la asociacion desde principios del afio 1999.

16. -¢,Hace mucho tiempo que lo ocupas?
Desde el afio 1994 formaba parte de la Junta Directiva como vocal y desde febrero del
afio 1999, soy la Secretaria.

17.  -¢Cuél es tu funcidn principal de esta asociacion?

Firmar documentos como Secretaria de la ACFQ, elaborar el acta de cada reunion de
Junta y de la Asamblea General de socios que se celebra anualmente. Ademas elaboro
articulos para el boletin y me encargo de su revisién ortogréfica.

Acudir a las reuniones que se celebran una vez al mes con todos los miembros de la
Junta y acudir a las reuniones que se hacen a lo largo del afio con todos los socios.
Asimismo acudo todos los jueves junto con el Presidente, el coordinador y mi marido a
realizar las tareas que se requieran.

Encargarme de los chicos y chicas que vienen a pedir informacion en la asociacion
proporcionandoles el material para fotocopiar y una entrevista como afectada.

Ayudar con la loteria de Navidad, la Cena Benéfica y actos representativos (como
congresos, asambleas de la asociacion y la Federacion, stands, etc.)

También ayudo a mi marido, que también es miembro de la junta directiva de la ACFQ,
a realizar las tareas de mantenimiento de la sede de la asociacion.

Ademas, me encargo de realizar reportajes fotograficos de los eventos de la ACFQ.

18.  -¢Visita o consulta mucha gente la ACFQ?

Recibimos visitas sobre todo de los nuevos diagnosticados, los socios y estudiantes que
viene a pedir informacion.

SOBRE LA INVESTIGACION

1. -¢Como ha avanzado la investigacion durante estos ultimos afios?

Después de la localizacion del gen en 1985, de su identificacion y de su clonaje en 1989
y por fin del descubrimiento de maltiples mutaciones (méas de 1000) nos autoriza hoy a
hablar en términos muchos mas optimistas.

Los grandes campos de investigacion abiertos desde estas fechas han permitido ya
desarrollar vias de investigacion muy concretas como por ejemplo la bdsqueda de
nuevos medicamentos, la terapia génica (que consiste en incorporar un gen normal en
las células afectadas), mejorar el tratamiento, aumentar la aportacion de oxigeno
mediante nuevas tecnologias, favorecer la practica de trasplantes y el desarrollo de
vacunas contra algunas de las bacterias.
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e Annex 5: Vivint amb la malaltia de Huntington.**®

Per Sandra Delaney

Sandra tiene la EH. Siente que su familia, sus amigos e incluso su medico, no entienden
lo que ella siente al vivir con la enfermedad. Asi que decidid hacer una lista de todas las
dificultades con las que se enfrentaba y dejarselas leer y asi ayudarles a entenderla. Lo
que sigue es un articulo adaptado de la lista de Sandra.

"Vivir con la EH supone muchos retos. Muchas de las cosas que yo acostumbraba a
hacer se han vuelto muy dificiles. Espero que entiendan a lo que me enfrento después de
leer este articulo.”

MEMORIA

Gente: No recuerdo la apariencia de las personas después de conocerlas. Hace poco me
cai en un centro comercial. Una Sra. Me ayud6 y estuvo conmigo alrededor de 10
minutos. Tras ellos fui al servicio para comprobar si podia andar y me encontraba bien.
Cuando volvi, la busqué pero no tenia ni idea de cual era su aspecto.

Mi ultimo trabajo fue un trabajo temporal. Estuve trabajando 5 semanas. No recordé
jamas el nombre de ninguna de las seis personas que trabajaban conmigo, ni sus
ocupaciones, ni sus rostros.

He visto a mi asistente social cinco o seis veces a lo largo del afio. No recuerdo que cara
tiene.

Tareas: Olvido las cosas que he hecho. Trabajé mas de seis horas una tarde en una tarea
en particular. Al dia siguiente cuando me preguntaron sobre ello contesté que no lo
habia hecho pero que lo haria de inmediato.

No recuerdo cuando he regado las plantas, limpiado o puesto una lavadora. Incluso a
veces no recuerdo apagar el fuego de la cocina.

Conversaciones: No siempre tengo problemas para entender, lo que ocurre es que no
recuerdo todo lo que se acaba de decir. Durante afios he hecho listas pero ahora olvido
mirar la lista. Me siento como un ordenador al que alguien olvida apretar el boton
"guardar". No retengo gran parte de lo que he oido o leido.

Acontecimientos: Olvido cosas que estan pasando o han pasado. Mi hija se caso el afio
pasado y si no es porque alguna vez me preguntan, no pienso en ello. Cuando me
preguntaban sobre como se iba al lugar de la boda no podia recordarlo si no era mirando
un mapa. No recuerdo nunca el lugar donde fue la boda, o el hotel donde se hizo la
recepcion.

Mi hermana muri¢ el afio pasado. No lo recuerdo si es que alguien no me lo menciona.

SENSACION DE TIEMPO

No tengo sensacién de tiempo. Cuando miro el reloj inmediatamente olvido que hora
marcaba. Era capaz de valorar lo que eran 5 minutos o media hora. Ahora soy incapaz.

38 Op. cit.enn 71
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No significa nada. Me levanto por la mafiana y antes de que me de cuenta es hora de
irse a la cama - jel tiempo vuela!
Podia acordarme de los horarios de los autobuses. Ahora no soy capaz.

HABLAR

No siempre sé cuando empiezo una frase cual es el pensamiento correcto para acabarla
incluso sabiendo de lo que estoy hablando.

A veces tengo problemas expresando algo. Hay veces que tengo que concentrarme
mucho para encontrar una palabra y pronunciarla correctamente y a menudo las
confundo.

CONFUSION

Las opciones me confunden. Siempre habia podido escoger entre una informacion
variada aquello que me era mas comodo o favorable. Ahora si me dan a escoger entre
dos simples cosas, soy muy lenta en decidirme y ni siquiera estoy segura de mi eleccion.
Siempre habia sido un buen navegante porque me gustan los mapas y tengo un buen
sentido de donde estan las cosas. Enseguida podia imaginar los lugares cuando me
daban unas direcciones. Ahora no puedo imaginar nada. Simplemente me siento
confundida.

Podia calcular mentalmente cuanto llevaba gastado por ejemplo en un supermercado
mientras hacia las compras y normalmente solo me equivocaba en un par de dolares
sobre la suma total. Ahora aunque solo haya comprado 3 productos soy incapaz de
sumar mentalmente su importe y si lo consigo tampoco recuerdo la respuesta.

COORDINACION

En los dltimos dos afios me he caido un par de veces. Si tengo prisa, tropiezo. Se me
caen las cosas. He roto una docena de copas y he desconchado varios platos.

Me he cortado en varias ocasiones a pesar de que mi "sensible"” cerebro me esta
diciendo que mi dedo esta en medio. Me he colocado enfrente de la puerta del armario y
la he abierto justo contra mi cara. He metido mi dedo en una sartén o en algo caliente
solo para saber si estaba bastante caliente.

No tengo ningun sentido del ritmo. Ya no pudo bailar.

Cuando escribo a maquina no lo hago muy bien pero es mas facil de leer que cuando
escribo a mano.

Me muevo nerviosamente.

NORMAS SOCIALES

En situaciones sociales soy lenta en ver cuando debo ofrecer ayuda. Cuando a veces los
amigos me visitan con un problema, no me doy cuenta de en que forma puedo ayudarles
hasta que se han ido. No pienso en coger el teléfono y hablar con los amigos o la familia

TRATANDO LAS DIFICULTADES

Hay varias formas con las que intento subsanar estas dificultades. Para ayudarme a
recordar las cosas, las escribo. Luego cuelgo estas notas en algin lugar en que pueda
verlas. Y si necesito recordar algo realmente importante pido a alguien que me lo
recuerde.
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Intento hablar muy claramente. Me concentro en las palabras y hablo despacio.
Cuando cocino, uso relojes avisadores. No valoro lo largo que son 10 0 20 minutos y a
veces olvido que estoy en medio de una coccion. El reloj avisador me recuerda que

estoy cocinando y que la comida ya esta hecha.
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e Annex 6: Com trencar la tradicio. Carta d’un malalt de corea de
Huntington™

Per Raquel, al dictat del seu avi Antonio Mena, publicat en el “Boletin de la Asociacion
Andaluza AEHA”.

Hay tradiciones que habria que romperlas porque se vuelven habitos en las familias.
Yo conoci una familia que vivia a seis o siete kilometros del pueblo, eran pequefios
labradores que andaban siempre a "la cuarta pregunta” porque el terreno que tenian era
demasiado pequefio para poder prosperar y no podian marcharse porque no conocian
otro medio de vida; por eso se aferraban a su "terrufio”. Asi malvivieron generacion tras
generacion.

La familia estaba compuesta por un matrimonio, su hijo de catorce o quince afios y el
abuelo -ya un anciano- que estaba torpe (tenian que darle de comer, cuidarlo, asearlo,
asistirlo completamente) y representaba un estorbo para la familia puesto que faltaba
tiempo para estas tareas de atencion.

Un buen dia su hijo decidi6 llevarlo a una residencia de ancianos que habia en el pueblo
y le dijo a su esposa: "Prepara la ropilla que tenga mi padre que nos vamos al pueblo™.
A los pocos minutos la esposa aprecié con un "liillo" donde iban las pertenencias del
anciano y los dos -padre e hijo- partieron hacia el pueblo.

El anciano andaba dificultosamente. Todavia estaban en el primer kildbmetro y su hijo
tuvo que tomarlo en brazos para poder continuar. Durante el camino no cruzaron
palabra pero, cuando ya se avistaba el pueblo y el hombre joven -cansado de llevar a su
padre a cuestas- decidié descansar sentando a su padre sobre una gran piedra al lado del
camino, el hombre mayor le dijo -transcurridos unos minutos- a su hijo, golpeando
suavemente la piedra con la mano: "Aqui descansé yo con tu abuelo cuando lo llevaba a
la residencia y tu abuelo lo hizo con tu bisabuelo, asi es la vida. Dentro de unos afios tu
hijo descansara aqui contigo”. Entre los dos hombres se hizo un gran silencio y al cabo
de varios minutos, el hijo tomé en brazos a su padre y comenzd a caminar solo que
habiendo cambiado de direccion. El padre pregunto: ;adonde vamos?. Respondio el hijo
"A nuestra casa. En esa piedra nadie de nuestra familia descansard mas". Se habia roto
la tradicion.

No es que yo tenga nada en contra de las tradiciones pero hay algunas que dejan mucho
que desear. Les he narrado esta historia porque es parecida a la de nuestra vida, y
cuando digo nuestra, me refiero, a toda la familia Huntington, porque "también es una
tradicion™,

Esta enfermedad empez6 en mi familia -ahora me refiero a la mia- hara unos cien afnos.
La abuela de mi mujer tenia la enfermedad, la tuvo también su padre y posteriormente
la heredé ella. Hace ya treinta afios que la padece y ha ido empeorando lentamente hasta
dejarla imposibilitada; desde hace diez afios no puede moverse ni hablar ni razonar y

3% Op. cit.enn 71
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digiere la comida a duras penas. A lo largo de todos estos afios todos los familiares
conocian la enfermedad o mejor dicho el malestar pero nadie informaba al respecto. El
padre de mi mujer salia pocas veces a la calle y, cuando lo hacia, volvia enseguida
porgue se sentia avergonzado porque los nifios le tomaban por un borracho y se reian de
él. Asi transcurrieron afios que, para estas personas, eran un calvario puesto que nadie
les entendia y, mejor que ayudarles, se burlaban de ellos.

Hoy por hoy tenemos mas informacion pero, de hecho y por desgracia, estamos casi lo
mismo. Y la enfermedad no termina aqui porque, ahora mi hija se ha hecho el test y ha
dado positivo. Con esta son cinco las generaciones afectadas. Este texto lo esta
escribiendo mi nieta y 6jala que ella no tenga que pasar por esto porque, cuando ella sea
un poco mayor, se haya descubierto algun medicamento para curar la enfermedad y
entonces esta familia y todas las familias Huntington se hayan quitado este peso de
encima. Yo no sé si estaré aqui para verlo pero, tanto si estoy como si no, el dia que
Ilegue la curacion alguien de nuestra familia subira a lo mas alto del castillo de nuestro
pueblo y extendera los brazos por encima de su cabeza, y gritara con todas sus fuerza
iiiSOMOS LIBRES!!!
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e Annex 7: Glossari.'*

Al.lel: variant o forma alternativa d’un gen.
Ammniocentesi: puncio transabdominal de la matriu per a obtenir liquid amnic.

Avortament: interrupcié espontania o intencionada de la gestacid abans de que
I’embrid o el fetus s’hagin desenvolupat. Existeixen dos models legislatius en relacid
amb I’avortament: el sistema d’indicacions i el de terminis. Avui en dia, un dels
aspectes més controvertits gira al voltant a I’avortament quan el sexe del fetus no és el
desitjat.

Codi genetic: llibre d’instruccions la traduccié del mateix permet entendre les ordres
que déna I’ADN per la formacié d’un altre tipus fonamental de molécules anomenades
proteines.

Comiteés d’etica: institucions de caracter consultiu que ajunten a cientifics, metges,
personal sanitari, juristes i persones al.lienes a I’exercici de la medicina (per exemple,
filosofs, tedlegs, etc.) que fan recomanacions o desenvolupen projectes que serveixen
per la redaccio de lleis. Existeixen en I’ambit local, regional, nacional i internacional i
es divideixen en comites éetics d’assaigs clinics que examinen els protocols dels
experiments amb éssers humans i els comités d’ética assistencial, que s’ocupen
d’examinar problemes relacionats amb casos d’eutanasia, avortament i donacio
d’organs.

Corpuscle polar: cél-lula molt petita que resulta del despreniment d’un pol de I’oocit
de segon ordre (primer corpuscle polar), o bé d’un pol de I’dvul (segon corpuscle polar).

Cromosoma: estructura del nucli de la cél-lula amb forma de bast6. Aquest compost
d’ADN i proteines. Els cromosomes son iguals en totes les cél-lules de I’individu a
excepcio de les cél-lules sexuals i els hematies de la sang de I’home. Totes les espécies
tenen un nombre determinat de cromosomes. L’espécie humana té 23 parells.

Cromosomes homolegs: cromosomes que porten el mateix tipus d’informacio
hereditaria, la mateixa seqiiencia lineal de gens.

Cromosomes sexuals: cromosomes gque determinen el sexe dels organismes. Mascles i
femelles tenen una combinaci6 diferent de cromosomes sexuals.

M0 El glossari s’ha realitzat utilitzant les fonts segients:

AAVYV (1990) Diccionari Enciclopédic de Medicina. Barcelona: Ed. Enciclopedia
Catalana.

Bueno, D. i Tricas, M. (2001) Gens i genoma. Barcelona: Ed. Portic

Sadaba, J. y Velazquez, J.L. (1998) Hombres a la carta. Los dilemas de la bioética .
Madrid: Ed. Temas de Hoy
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DNA (acid desoxiribonucleic): Material hereditari dels organismes (excepte d’alguns
virus). Cadena de nucleotids disposats de manera lineal, units un darrera I’altre. Es en
aquesta cadena on hi ha els gens i la informacio genetica.

Dominancia/recessivitat: relacio entre al.lels en la qual un domina sobre I’altre.

Embrido huma: fase inicial en el desenvolupament d’un ésser huma abans del
naixement. L’etapa embrionaria de I’ésser huma inclou els dos primers mesos a partir de
la concepcio. Gracies a les tecniques de fecundacid in vitro es poden crear embrions en
els laboratoris, transferir-los o congelar-los.

Enginyeria genetica: técnica d’alteracié de la constitucié genética de cél-lules o
individus mitjangant I’eliminacio, insercio o modificacid selectiva de gens individuals o
de grups de gens.

Enzim: cadascun dels biocatalitzadors (generalment de natura proteica) que intervenen
en el metabolisme dels éssers vius modificant, i sovint accelerant la velocitat de les
reaccions quimiques cel-lulars que a les condicions normals de pH i temperatura
s’esdevindrien amb molta lentitud. Una de les caracteristiques més importants dels
enzims és llur especificitat, és a dir, la propietat que tenen d’actuar només sobre una
substancia o grup de substancies.

Fenotip: atributs observables d’un organisme. Manifestacio del genotip.

Gen: unitat basica de I’herencia; cadascun dels elements que determinen les
caracteristiques biologiques dels organismes; tros de DNA que realitza una funcio
concreta; cadascuna de les unitats fonamentals del programa de la vida; fragment de
DNA que porta la informacio necessaria per sintetitzar una proteina concreta.

Genética: ciencia que estudia I’heréncia i la variacio dels caracters dels éssers vius i el
material hereditari en tots els seus nivells i dimensions.

Genomica: és I’estudi dels gens i com funcionen en el cos.

Genotip: constitucié genética d’un organisme respecte a un caracter concret.
Heterozigot: organisme que presenta al.lels diferents per a un determinat gen.
Homozigot: organisme que presenta al.lels idéntics per a un determinat gen.

Malaltia genética hereditaria: afeccié deguda a la preséncia d’una forma anormal
d’un gen en totes les cél-lules dels individus afectats, incloses les cél-lules germinals

(ovuls i espermatozous), per la qual cosa pot passar dels progenitors a la seva nissaga.

Mutacid: canvi en la sequéencia de nucledtids del DNA, que produeix un error en
I’emmagatzematge de la informacio genética.

Nucleotid: cadascuna de les peces elementals que, repetides moltes vegades, formen els
gens. N’hi ha quatre de diferents. ACGT - Adenina, citosina, guanina i timina.
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Proteina: molecula organica formada per la unié lineal ordenada d’aminoacids,
codificada per la informacié genética continguda en un gen determinat. Manifestacio
funcional d’un gen.

Protedmica: és un area de la biologia I’objectiu del qual és I’estudi dels proteomes. Un
proteoma és el conjunt de proteines expressades por un genoma, una cel-lula o un teixit.

Reacci6 en cadena de la polimerasa (PCR): procés artificial de copia del DNA que
permet incrementar enormement el nombre de molécules de manera molt rapida i
economica.

Teoria epigenetica: teoria cientifica, elaborada per William Harvey al segle XVII, que
postula que els organismes es formen mitjancant la unié i diferenciaci6 de les
substancies presents en la cel-lula ou durant el desenvolupament embrionari.

Terapia genica: terapia que pretén solucionar les malalties d’origen genetic mitjancant
I’addici6 d’un gen funcional a un grup de cél-lules del pacient que, un cop modificades,
li seran reintroduides. Pot ser de dos tipus. La terapia genica somatica substitueix gens
defectuosos en les cel-lules d’un teixit o d’un organ. La terapia géenica en la linia
germinal, que es realitza sobre els gens de les cél-lules sexuals transmissores de la
informacio hereditaria.

Zigot (cel-lula ou): cel-lula formada per I’unié d’un gameta femeni i un de masculi.
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