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A medida que se conoce mejor la relacién entre genética
y enfermedad, aparecen nuevas oportunidades y retos
para la sociedad. El diagnéstico genético preimplanta-
cional (DGP) permite seleccionar embriones libres de
algunas patologfas. También algunas empresas oportu-
nistas venden tests genéticos que prometen falsamente
pronosticar enfermedades. ;Dénde estan los limites? El
Informe Quiral 2008 analiza la cobertura en los medios
del nacimiento del primer «bebé medicamento» de Espafia.
Tras esta metafora, de tono denigrante y llena de signifi-
cados, se encuentra una pareja que pudo seleccionar a
un segundo hijo libre de una enfermedad genética, y cuyo
cordén umbilical sirvié para curar a su hermano.

debate

El conocimiento genético estd dando lugar a nuevas
tecnologfas sanitarias. Por un lado, el diagnéstico genético
preimplantacional ha abierto la posibilidad de esquivar
algunas enfermedades. Por otro, conscientes del potencial
de negocio, se han empezado a ofertar tests genéticos
individualizados que no ofrecen fiabilidad alguna. Los
avances en las tecnologfas de secuenciacién permitirdn
que algin dfa sea posible realizar un mapa genético
personalizado mucho mis fiable, aunque su eficacia pre-
dictiva tampoco est4 clara. Los expertos creen que su uso
se extendera cuando la tecnologfa permita secuenciar un
genoma por menos de mil délares. «Si esto fuese prospe-
rando, es evidente que el coste y las deliberaciones de los
comités de bioética serdn muy importantes», avanzd
Antoni Vila Casas, presidente de la Fundacién, durante
la presentacién de la jornada.
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El primero de los ponentes, Jordi Cami, expuso que la
polémica en torno al uso del DGP «se ird racionalizando
con el tiempo, exactamente igual como se ha ido racio-
nalizando la fecundacién in vitro que, cuando comenzé,
fue un escandalo mundial, y ahora ya es admitida por
todo tipo de religiones». En cuanto a la proliferacién de
la oferta de tests genéticos, sobre todo a través de internet,
el Dr. Cami observé que «la fortaleza predictiva de estas
pruebas genéticas se encuentra en estado embrionario».
Advirti6 que «las expectativas que se estdn creando son
desproporcionadas», hasta el punto que algunos los deno-
minan como «horéscopos genéticos».

Jordi Cami planted que el potencial de estas tecnologias
pone sobre la mesa el derecho a la autodeterminacién
informativa. Defendié «el derecho a no saber determi-
nada informacién en tanto en cuénto sirve para muy
poco si no hay un tratamiento. Sélo puede generar
estrés. Ademds, la informacién genética puede ultrapasar
la esfera de lo meramente individual».

El uso de estos avances también plantea un debate
socioecondémico, puesto que «acabard siendo otra tecnologfa
que seguira poniendo en crisis total la sostenibilidad del
sistema sanitario, porque son tecnologfas minoritarias, muy
caras, con enormes problemas de equidad», dijo Cami.
Ademss, «van a afiadir una concepcién cada vez mds
equivocada y més critica de las relaciones entre usuarios y
sistema», en referencia al excesivo énfasis del ciudadano
en el conocimiento sobre la predisposicion genética, mientras
por otro lado contindan sin calar los hébitos saludables
como principal via para la prevencion.

En el mundo, miles y miles de cientificos investigan sobre
las bases genéticas de enfermedades en las que intervienen
muchos genes y, ademas, el ambiente. Para avanzar en el
conocimiento cientifico de patologfas multigénicas resulta
necesario investigar mucho m4s. El Dr. Cami manifesté ser
«partidario de recoger informacién genética masiva y de
no darla a los donantes, porque no aporta nada; si no
hacemos esto, pasaremos muchos afios con informacién
muy escasa y mala». De hecho, uno de los objetivos de la
Fundacién Pasqual Maragall para la Investigacién sobre el
Alzheimer, cuyo director es Jordi Camdi, es formar una
cohorte de miles de personas para estudiar la enfermedad.
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La segunda ponente, Gema Revuelta, subdirectora del
Observatorio de la Comunicacién Cientifica, inicié su
exposicién planteando una anécdota que ilustra el oportu-
nismo de las empresas de tests genéticos. En el afio 2005, en
la misma mesa coincidieron Larry Page
y Sergey Brin, fundadores de Google, y

sus respectivas esposas (una de ellas es- se estan Creando S Obre

pecialista en biologfa molecular), con
Craig Venter y otra serie de multimi-
llonarios, todos ellos procedentes del
campo de la ciencia. En la sobremesa
conversaron sobre una mutacién genética que hace que, tras
comer esparragos, unas personas sean m4s capaces que otras
de detectar el olor de este vegetal en la orina. Asf naci6 la
idea de crear 23andMe, una empresa liderada por la mujer
del cofundador de Google, que ofrece la secuenciacién de
los genomas individuales. Lo tnico que debe hacer el usuario
es recoger un poco de su saliva en un tubo y enviarlo por
mensajeria. De vuelta, recibe un informe con las probabi-
lidades de padecer una u otra enfermedad.

Este tipo de empresas han proliferado en internet. «Conocer
el riesgo de tener diabetes se sita en torno a los 6000
ddlares, el de tener impotencia sobre los 8000», explicé la
Dra. Revuelta. «El usuario recibe la informacién en su casa,
solo, ante una pantalla del ordenador o abriendo un sobre,
sin nadie que le pueda contextualizar ese riesgo y asesorarle»,
prosiguid. Es informacién poco fiable que puede marcar la
vida de cualquiera. «Es importante plantearnos si la sociedad
est4 capacitada para saber qué es el riesgo, la probabilidad,
la estadistica...»

En cuanto al DGP, los comités de bioética van a tener
mucho trabajo a la hora de poner limites. Revuelta recordé
el caso de unos padres con sordera que querfan que su hijo
naciera también sordo porque consideraban que su enfer-
medad a ellos les habia dado un valor de vida que querfan
para sus hijos. Actualmente, la Comisién Nacional de
Reproduccién Humana Asistida lleva unos 100 casos
analizados. «Si empieza a ser méas habitual habrd que tener
en cuenta que los costes de la tramitacién de los permisos
pueden ser considerables», observé Revuelta.

Por su parte, Carmen Fernandez, de Diario Médico, cree
que la sociedad esta siendo demasiado optimista ante las
posibilidades de la genética. Los «excesos informativos»
se dan tanto por parte de los cientificos y sus gabinetes
de prensa, como de los medios de comunicacién, explico.
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Las expectativas que

los tests genéticos son
desproporcionadas

Milagros Pérez Oliva, de El Pais, manifest6 que el exceso
de confianza en la genética como herramienta clave para
tratar y prevenir las grandes enfermedades, «tiene que ver
con las ganas que tenemos siempre de vencer el azar». Para
la periodista, la popularizacién de la
ciencia también tiene un efecto adverso
cultural: se estd generando la idea de
que estaremos en condiciones de con-
trolar completamente el azar genético,
cuando en realidad conforme més se
investiga se sabe que los factores que
intervienen no son sélo los genes. Por otro lado, quienes
actualmente guardan su cordén umbilical en bancos privados,
aun sabiendo que hoy no se puede hacer nada, «estdn
comprando expectativas, un valor muy dificil de gestionar».

Para Angels Gallardo, de El Periédico de Catalunya, es
necesario replantearse si el objetivo es ir hacia un mundo
en el que las personas sean felices o que sepan qué les va
pasar hasta el dfa en que mueran. «Saber que padecers
una enfermedad a los 60, si no tiene cura, no te hace feliz.»
Por tanto, en su opinidn, si estas técnicas no se comple-
mentan con tratamientos resultan «innecesarias».

La periodista del diario Avui, Marta Ciércoles, enfatizé
sobre la necesidad de hacer un esfuerzo informativo.
Manifest6 que aunque el DGP para seleccionar embriones
libres de enfermedad es una herramienta cara, «también
supondrd muchos costes mantener a personas enfermas de
por vida, sobre todo cuando las enfermedades dejen de ser
tan mortales».

Joaquim Calaf, responsable de Ginecologia del Hospital
de la Santa Creu i Sant Pau, expuso datos sobre el uso del
DGP para evitar casos de cancer de mama hereditarios.
Primero, aclar6é que hay muchos
tipos de cdncer de mama. Glo-

Hay un gran

balmente, «en el cancer de mama deseo de Control

es donde se da una mayor cu-
racion, el 80 %, pero en los casos
en los que se harfa la seleccion se
ha identificado bien que hay una
transmision genética, que la aparicién es precoz, que la
mortalidad es alta y que, ademas, la prevencién es muy
dificil y pasa por la mutilacién», explicé el especialista.
Aclar6 que el DGP en el caso de enfermedades congénitas
estd ya incluido en el entorno publico y que su centro
atiende a una media de 20 casos de este tipo al afio.

sobre el azar
genético



Es necesario ordenar
la comercializacién

La Dra. Montserrat Viladomiu, médico de familia, explicé
que algunos laboratorios privados estaban visitando a los
médicos para ofrecerles tests genéticos que prometian
detectar algunas enfermedades, cuando estd claro que
«hoy por hoy no sirve para nada». Por su parte, Andreu
Segura, del Institut d’Estudis de la Salut, manifesté que
el exceso de confianza en estas técnicas se debe a que «cree-
mos que la muerte es una opcién que tenemos, y esto es
lo que nos hace crearnos expectativas exageradas, irra-
cionales y quiméricas».

Para que todo transcurra con prudencia —manifest6 Jordi
Rius, del Centro Médico Teknon—, los investigadores
deben poder seguir su trabajo sin presiones. «Pero hoy en
dia no siempre es asi, detrds de los patrocinadores hay
muchos accionistas que se juegan mucho dinero y eso es
un factor importante, que determina la forma en que se
est4 investigando actualmente.»

El director del Institut d’Estudis de la Salut, de la Generalitat
de Catalunya, Mateu Huguet, trat6 sobre la formacién de
los profesionales que han de encargarse de proporcionar
consejo genético. Por su
cargo, explico que ha re-
cibido consultas de diversos
lugares para la regulacion
de una titulacion de espe-
cialidad en consejo gené-
tico desde diferentes disciplinas. En opinién de Huguet,
«parece que en estos momentos es fundamental promocionar
alin m4s el conocimiento troncal».

de la ciencia

Victoria Cusi, del Col-legi Oficial de Metges de Barcelona,
manifestd su preocupacion por el contraste: la sociedad se
preocupa por la genética como herramienta predictiva sin
tener en cuenta los hdbitos saludables. También dijo que
las pruebas genéticas para determinar el riesgo de patologias
sin tratamiento no deberfan permitirse hasta que el paciente
tenga 18 afios y pueda escoger. En ese sentido, Ana Bellés,
del Sindicat de Metges de Catalunya, puntualizé que es
muy probable que la Agéncia d’Avaluacié de Tecnologia
Sanitaria efectuara un control sobre estas tecnologias.
También resulta necesario calcular qué inversiones reque-
rirfan y qué ahorro supondrian si realmente tienen un efecto
preventivo. El presidente del Col‘legi de Farmaceutics de
Barcelona, Jordi de Dalmases, manifest6 que es necesario
que las Administraciones publicas pongan orden en la
comercializacién de la ciencia.

Vladimir de Semir, director del Observatorio de la
Comunicacion Cientifica, evidenci6 la necesidad de que
los medios de comunicacidn, los gabinetes de prensa de
hospitales y los centros de investigacién inicien un proceso
de autorreflexién en el que también deberfan implicarse
los responsables de los medios de comunicacién. Y Ndria
Terribas, del Institut Borja de Biogtica, manifesté su temor
a que el uso del DGP se extienda a «todo aquello que es
mejorativo, electivo o perfectivo, como por ejemplo la
eleccion del sexo del bebé». Afiadié que este gran deseo
de control sobre el azar genético demuestra que, como
sociedad, «no somos capaces de convivir con la incertidum-
bre, cuando la vida es incertidumbre en muchos aspectos».

conclusiones

El mejor conocimiento del genoma permite avanzar en el
estudio de mutaciones génicas responsables del desarrollo
o predisposicion a sufrir algunas enfermedades. Su aplicacion
estd permitiendo realizar intervenciones terapéuticas que
consiguen evitar el desarrollo de patologias muy concretas.
La seleccién genética preimplantacional constituye un
campo en desarrollo de gran interés al permitir el nacimiento
del «bebé medicamento» (exento de alteraciones genéticas
que existian en su drbol familiar) que puede convertirse en
un medio preventivo-terapéutico. Debe matizarse que es un
hecho muy distinto el producir una modificacién o seleccién
genética con el objetivo de conseguir un feto perfecto, no
solamente sano sino con un fenotipo determinado. Aqui el
debate sobrepasa el campo de la aplicacién médica y toca
un terreno mucho més cuestionable.

La informacién genética va més all4 del individuo, incide
en sus antecedentes familiares, por lo que es esencial la
confidencialidad y el respeto a la autodeterminacién
informativa (derecho a no saber). Esto no debe ser un
obstaculo para conseguir informacién genética poblacional
que asegure el avance cientifico. Se ha de constituir una
linea de investigacion cientifica rigurosa sometida a comités
de bioética que deben estar formados por grandes expertos,
exentos de conflictos de intereses, que regulen el uso para
otras finalidades que no sean las adecuadas.

Debe valorarse si la informacién obtenida a nivel personal
serd util o creard incerteza, estrés o temor a sufrir una
enfermedad... elementos que, a su vez, constituyen un
factor de riesgo de padecerlas. El peligro estd en que la
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industria lleve a una comercializacién de la ciencia creando
expectativas desproporcionadas.

Con el tiempo se abrird el debate de la financiacién y de
la cobertura de estos métodos por nuestro sistema sanitario.
Es necesario evitar que, en el futuro, estas terapias s6lo se
realicen en un subconjunto de ciudadanos econémicamente
fuertes y esto genere problemas de equidad y bioética.
Creceri el problema de la sostenibilidad, pero la posibilidad
de ahorrarse pacientes crénicos, probablemente neutralizard
el coste del tratamiento. Hay que tener en cuenta que, a
pesar de todos los avances, el sistema sélo sera sostenible
el dfa que el paciente entienda que la mejor manera de
evitar enfermedades es minimizar los riesgos.

Estamos en un momento de grandes descubrimientos, pero
muchas de sus aplicaciones todavia se encuentran en estado
embrionario. Los estudios genéticos y sus aplicaciones deben
proseguir pues sus beneficios pueden ser muy grandes, por lo
que hay que continuar avanzando pero. . . con mucho juicio.

El Proyecto Quiral es fruto de la colaboracién entre la
Fundacién Vila Casas y el Observatorio de la Comunicacién
Cientifica, de la Universidad Pompeu Fabra.
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Opinién Quiral. Con la voluntad ~ general intercambian opiniones y
de profundizar en las conclusiones  extraen conclusiones. Con ello, la
fruto del encuentro Quiral Salud, la  Fundacién Vila Casas pretende
Fundacién Vila Casas organiza tres  contribuir a la formacién de buenos

veces al afio y con tres temas criterios sanitarios que redunden en
distintos un debate abierto en el beneficio de la sociedad. Con estas
que representantes del mundo conclusiones la Fundacién Vila
sanitario, periodistas y piblico en Casas edita la Opinion Quiral.
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