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Diagnédstico genético

Presentacion

El diagnéstico genético tiene un gran potencial
y se espera que cambie la medicina del futuro.
Anticipar y prevenir enfermedades mediante

la identificacion de alteraciones genéticas y
cromosémicas puede transformar el paradigma
de la atencién en salud. Sin embargo, existe un
debate sobre sus limites éticos.

Debate

El evento comenzé con una introduccién al tema
por parte de Antoni Vila Casas, presidente de la
Fundacié Vila Casas. Miquel Vilardell, patrono de la
Fundacié y moderador del debate, dio la bienvenida
a los asistentes y present6 a los dos ponentes de la
sesién: Anna Veiga, directora del Banco de Lineas
Celulares del Centro de Medicina Regenerativa del
Hospital Duran i Reynals y José Luis Molinuevo,
director cientifico del Programa de Prevencién de
Alzheimer de Barcelonalleta Brain Research Center
de la Fundacié Pasqual Maragall.

Anna Veiga empez6 explicando los usos

que al diagnédstico genético se le dan en la
reproduccién asistida. Por un lado, el diagnéstico
preimplantacional. Al cultivar in vitro al embrién
es posible saber si este es portador o no de una
patologia determinada, sefialando que el debate
se centra ahora en saber qué se considera o no
patologia grave. Por otro, el screening de donantes
junto al matching donante-receptor. Para evitar el
nacimiento de criaturas con problemas graves se
analiza el ADN de donante y receptor para ver
que ambos sean compatibles. Veiga sefial6 que
muchas veces las parejas que no tienen problemas de

fertilidad, quieren saber si son compatibles antes del
embarazo. En este caso se llevaria a cabo un consejo
genético preconcepcional. También recalcé que
todas estas técnicas deberfan estar al alcance de toda
la poblacién, siendo proporcionadas por la medicina
publica, para intentar rebajar el ntimero de criaturas
que nacen con problemas genéticos severos.

José Luis Molinuevo, empez6 recalcando la
necesidad de un cambio en la sanidad del futuro,
que deberfa centrarse mds en la prevencién que en
el tratamiento. Para esto, el diagnéstico genético se
presenta como fundamental. Puso como ejemplo la
enfermedad del Alzheimer, que aunque en el 99%
de los casos no existe una causa tnica, si que hay un
1% que se debe a una mutacién genética. Molinuevo
sefialé como finalmente se habia decidido dar esta
informacion a los pacientes que asf lo deseaban para
que pudieran organizar su vida y tomar decisiones
de forma temprana. Pero también existe otro gen,

el ApoE, que no se puede usar para el diagnéstico
pero que su presencia incrementa el riesgo de
padecer Alzheimer. Sefial6 cémo en un futuro, si

se descubren cudles son los mecanismos que hacen
que este gen incremente el riesgo, serfa posible una
medicina personalizada y de precisién para ayudar a
prevenir la aparicién de esta enfermedad.

A continuacién, se inicié el debate, con las
periodistas especialistas en temas sanitarios. Angels
Gallardo, de El Periédico, preguntd si los screenings
que ya existen pueden determinar qué genes son
susceptibles de mutar en el futuro o solo los que

ya estdn mutados y hasta qué punto esto se puede
acotar. También preguntd si el futuro se encamina
hacia la prevencién y cudndo podria existir una
medicina estructurada y preventiva de mutaciones
genéticas. Ademads, planted la cuestién de si el

Opinion Quiral 2018 Diagndstico genético




Comunicacion y Sociedad

sistema sanitario ptblico cataldn y espafiol estdn
preparados para incorporar todas estas innovaciones.
Por tltimo, se refirié a las pruebas genéticas que se
venden por internet, preguntando cudl es hoy en dia
la demanda de estos productos. Ana MacPherson,
de La Vanguardia, planted la cuestion de si se puede
llegar a perder diversidad genética y si esto podria
tener alguna consecuencia. También pregunto si

en el screening genético la informacién también la
recibe el donante y no solo el receptor. Asi mismo
planteé la incertidumbre sobre si serfa sostenible un
sistema sanitario preventivo basado en la genética.

Gema Revuelta, directora del Centro de Estudios
de Ciencia, Comunicacién y Sociedad de la
Universidad Pompeu Fabra, pregunté hasta qué
punto la ciudadania comprende el consejo genético
y si los profesionales sanitarios sabrian explicarse
adecuadamente, en caso de generalizarse los
diagnésticos preimplantacionales en la medicina
publica. Antoni Esteve, presidente del grupo
quimico y farmacéutico Esteve, sefial6 en su
intervencion que la ciencia estd avanzando a un
ritmo extraordinario en los dltimos afios y pregunté
hacia donde nos lleva. También se interesé por la
relacién entre el sindrome de Down y el Alzheimer
precoz y cudl serfa el papel que podria desempefiar
la genética en estos casos. Ademds, apuntd cémo el
andlisis del codigo genético se ha convertido en una
herramienta muy accesible y que mereceria la pena
crear bancos de datos que permitan marcar politicas
sanitarias especificas para sociedades concretas. Jordi
Rius, cardidlogo, recordé cémo en un principio
hubo mucha euforia con la posibilidad de regenerar
el miocardio con células madre, pero luego esta linea
de investigacién se abandond, interesandose por
saber el estado actual de esta cuestion. Se interes6
por saber si las nuevas técnicas como el CRISPR/
Cas9 habfan aportado algo. Nria Terribas, del
Instituto Borja de Bioética de la Universitat Ramon
Llull, explicé cémo la informacién genética de los
donantes no se le ofrece a la receptora y solo se le
indica si son compatibles, plantedndose la necesidad
de ofrecer toda esta informacién para la toma de
decisiones. También se cuestioné que nuestro
sistema sanitario estuviera realmente preparado
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El diagnéstico genético deberia
estar al alcance de toda la
poblacién, a través de la
medicina publica, para rebajar
el nUmero de nacimientos con
problemas genéticos.

para ofrecer un servicio generalizado a la ciudadania
de diagnéstico genético. Sobre este punto sefialé
que, aunque los recursos siempre son limitados,
invertir en prevencion siempre serd mds sostenible
que hacerlo en el tratamiento de enfermedades que
muchas veces no son curables, pero dudé sobre si
estamos en disposicion de poder llevar a cabo este
cambio de modelo. Gloria Téllez quiso saber si el
screening de enfermedades genéticas se hace en los
hospitales publicos o si solo estd disponible en los
privados y si es una practica local de Barcelona o
también se lleva a cabo en Catalufia y el resto de
Espafia.

En respuesta a las preguntas, Anna Veiga empez6
explicando que en el screening genético no se trata
de hacer un diagnéstico, sino seleccionar donantes
con unas determinadas caracteristicas genéticas
que los hacen compatibles con las receptoras,
para prevenir la aparicién de enfermedades. Una
vez que se lleva a cabo, es importante que haya
un profesional de la genética que sepa dar esta
informacién. Cuestiond la utilidad de las pruebas
genéticas por internet, sefialando que ofrecfan una
gran cantidad de informacién incomprensible para
la mayorfa de los usuarios y que en los tdltimos afios
se han ido autogestionando dejando de informar
sobre predisposiciones a enfermedades. Veiga apunt6
cémo cada vez disponemos de mds informacién
desde el punto de vista genético y lo importante es
saber gestionarla. Sefialé también que estamos mas
cerca de la medicina personalizada y puso como
ejemplo el cdncer, donde los tratamientos atienden
a las caracteristicas genéticas de cada paciente.
Consider6 que la sanidad publica estd preparada para
asumir el reto de incorporar el diagnéstico genético,
abogando por la creacién de centros especializados }
<



que sirvan de referencia, aunque remarcé que al
final las decisiones se basan en las prioridades de
cada momento. Sobre la cuestién de ofrecer toda
la informacién genética a las receptoras, incidié
en la necesidad de preservar el anonimato de los
donantes. Veiga respondi6é ademads a la pregunta de
hacia dénde nos lleva el conocimiento cientifico,
restringiéndolo al campo de la genética. En lo
referente al tratamiento apunté que la terapia génica
hasta la fecha no habfa ofrecido buenos resultados,
pero la incorporacién de nuevas técnicas como

el CRISPR/Cas9 que la hacen m4s precisa estd
suponiendo una revolucién.

José Luis Molinuevo empezé destacando la
importancia de entender cudl es la penetracién de
las mutaciones para poder comprender su utilidad
en la medicina preventiva. Aquellas mutaciones que
son de alta penetracién produciran de forma mas
segura una enfermedad, pero hasta ahora solo se esta
empezando a entender los mecanismos a través de
los cuales se incrementa el riesgo y que en un futuro,
cuando estén bien establecidos, ello permitird una
medicina més personalizada y preventiva. También
incidi6 en la necesidad de que el estamento politico
tenga claro que, para garantizar la sostenibilidad

del sistema sanitario, la prevencién es un pilar
fundamental. En su opinién el sistema sanitario

estd preparado para este cambio de paradigma,

con profesionales con una buena preparacién,

pero hace falta dotarlo econémicamente.

Respecto a la comprensién de los usuarios de los
consejos genéticos, recalcé la responsabilidad de

los profesionales por comunicarse de una forma
adecuada. Sobre la relacién entre el sindrome de
Down y el Alzheimer, explicé que es algo conocido
y sobre lo que se estd trabajando. También hizo
referencia al uso de las células madre, y explic

El estamento politico deberia
tener claro que, para garantizar
la sostenibilidad del sistema
sanitario, la prevencién es un
pilar fundamental.
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que en el caso de la neurologia, no han funcionado
adecuadamente porque generan una densidad de
sinapsis problematica.

Conclusiones

El diagnostico genético permite conocer las bases
de enfermedades hereditarias, detectar portadores
de mutaciones, confirmar un diagnéstico clinico,
realizar diagndsticos prenatales, neonatales,
preimplantacionales e incluso mejorar la respuesta
a medicamentos a través de la farmacogendémica.
El estudio de los genes que son susceptibles de
prevencion, los métodos de screening y las técnicas
de modificacién del ADN son la base de la
medicina del futuro. Se abren las puertas a terapias
personalizadas y de alta precisién que comportaran
un cambio de modelo sanitario, mas orientado a
prevenir que a curar.

Hoy en dfa se estdn estudiando factores de riesgo
genético y ambientales que influyen en la expresion
del genoma. Su conocimiento sera clave para evitar
las enfermedades o abordarlas de la mejor forma
posible. El diagnéstico de patologfas incurables ya
ha llevado a crear unidades de consejo genético
integradas por expertos que asesoran a las familias
en la toma de decisiones con respecto a su futuro.
Para seguir avanzando en investigacién es necesario
incrementar la dotacién econémica destinada a

su desarrollo y regular los problemas éticos que se
pueden derivar de su implementacién. A pesar de
que la aplicacién de la medicina genética puede
tener un alto coste y que sus resultados seran visibles
a largo plazo, invertir en prevencién siempre ser
mas eficiente que hacerlo en tratamientos.

La sanidad publica deberd asumir el reto de
incorporar el diagndstico genético como avance
fundamental en la medicina, y sera crucial que de su
aplicacién pueda beneficiarse toda la poblacién. La
agencia de calidad y de evaluacién de las tecnologias
deberd decidir qué introduce en la cartera de
servicios, apostando por lo que en el futuro pueda
aportar mas salud y calidad de vida.e

Opinion Quiral 2018 Diagndstico genético

4
<



RS KA W

Medicina, ¢
comunicaciéon u 1 r a
y sociedad

El Proyecto Quiral es fruto de la colaboracién entre
la Fundacié Vila Casas y el Centro de Estudios de
Ciencia, Comunicacién y Sociedad de la Universitat
Pompeu Fabra.

Opinién Quiral

Con la voluntad de profundizar en el tema tratado en

el Informe Quiral, la Fundacié Vila Casas organiza dos
veces al afio y con temas distintos un debate abierto en
el que representantes del mundo sanitario, periodistas
y publico en general intercambian opiniones y extraen
conclusiones. Con ello, la Fundacié Vila Casas pretende
contribuir a la formacidn de buenos criterios sanitarios
que redunden en beneficio de la sociedad. Con estas
conclusiones la Fundacié Vila Casas edita la Opinién
Quiral.

Debate celebrado en Barcelona el 13 de noviembre
de 2018.

PONENTES

Anna Veiga, directora del Banco de Lineas Celulares del
Centro de Medicina Regenerativa del Hospital Duran i
Reynals.

José Luis Molinuevo, director cientifico del Programa de
Prevencion de Alzheimer de BarcelonalReta Brain Research
Center de la Fundacié Pasqual Maragall.
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