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El diagnosti étic preimpl

d’un defecte genétic per evitar, d’aquesta manera, la transmissié de la malaltia a la descendéncia. Els portadors asimptomatics d’una malaltia greu son un dels grups que
principalment sol-liciten aquesta técnica, ja que el seu objectiu és evitar el naixement d’un fill afectat. Tot i que el DGP és una alternativa al diagnostic prenatal, el seu Us ha
generat i esta generant molta controversia arreu del mon. Degut als avengos en la técnica, han augmentat les seves aplicacions i el rang de malalties genétiques en el qual

es pot utilitzar, moltes de les quals suposen greus problemes étics i legals. Lobjectiu d’aquest treball ha estat estudiar i analitzar quins sén aquests problemes bioétics que

| (DGP) és un métode que analitza el DNA d’embrions o oocits d’una parella amb la finalitat de seleccionar aquells que siguin lliures

es deriven de I'is del DGP en parelles portadores asimptomatiques de diverses malalties.

Metodologia

S’ha realitzat una revisié bibliografica de la
literatura cientifica, cercant al motor de
cerca PubMed.
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Diagnostic genétic preimplantac

Definicio

El diagnostic genétic preimplantacional, el qual va comengar a utilitzar-se I'any 1990, és una forma molt precog de
diagnostic prenatal. Es un metode utilitzat en casos de parelles portadores d’una mutaci originaria d’una malaltia
hereditaria greu, que analitza el DNA d’embrions o oocits amb la finalitat de seleccionar i transferir aquells que siguin

lliures del defecte genétic per evitar, d’aquesta manera, la transmissi6 de la malaltia a la descendéncia.

nal

Indicacions

Parelles amb alt risc de tenir descendéncia amb un trastorn genétic

Parelles amb infertilitat o avortaments recurrents

Parelles amb objeccions morals o religioses en contra de I'avortament

Parelles amb poc risc genétic en les quals s’analitzen els seus embrions per augmentar la probabilitat d’embaras

Portadors asimptomatics
Els portadors asimptomatics son aquells individus que tenen en el
seu genoma una mutacio caracteristica d’'una determinada malaltia

perod que no la pateixen.
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Figura 1. Tecnica FISH (fluorescence in situ
hybridization)
(Geraedts et al. Clin Genet 2009 Oct;76(4):315-325)
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Figura 2. Tecnica PCR (polimerase chain reaction)
(Geraedts et al. Clin Genet 2009 Oct;76(4):315-325)

Principals malalties en qué
s’utilitza el DGP

Autosdmiques recessives

B-talassémia

Fibrosi quistica

Atrofia muscular espinal
Autosomiques dominants

Malaltia de Huntington

Distrofia miotonica

Malaltia de Charcot-Marie-Tooth
Lligades al sexe

Sindrome de I’X fragil

Distrofia muscular de Duchenne
Distrofia muscular de Becker
Hemofilia

Corpuscles polars

Ceél-lules d’un embrié de 5-10
cel-lules

Cel-lules trofoblastiques d’un
embrié de 5 dies
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Figura 3. Tecnica aCGH (array-
comparative genomic hybridization)
(www.bcm.edu)

a del diagnostic genetic preimplantacional

El diagnostic genétic preimplantacional s’ha consolidat com una forma

estat possible gracies al gran aveng que hi ha hagut en els darrers anys d

genética molecular, fet que esta permetent ampliar el nombre de malalties diagnosticades, entre elles genétiques,

de susceptibilitat a cancer i d’aparicié tardana. En aquests casos el DGP

hi ha detractors que consideren que, per a aquestes indicacions, I'is del

conclusid a la qual es pot arribar és que totes les utilitats que ofereix el DGP per impedir el naixement d’un nen amb

una determinada malaltia, excepte la seleccid de sexe, esta éticament acceptada.

molt precog de diagnostic genétic Aixo ha

e les técniques de reproduccio assistida i de

esta majoritariament acceptat, pero també

DGP hauria d’estar més regulat. Tot i aixi, la

El DGP evita la transferéncia d’embrions amb un defecte genétic concret, de manera que elimina la
necessitat d’acabar amb I'embaras en un futur. Perd, és moralment acceptable? El punt de vista
dominant és que I'embrié en aquests estadis té molt poc valor moral i que seria incoherent
acceptar el diagnostic prenatal, probablement seguit d’un avortament, i prohibir el DGP. Per tant,
majoritariament la técnica esta acceptada. La discussid, doncs, s’ha de centrar en les indicacions i

les condicions del DGP respecte determinades malalties.
Bioética del DGP en malalties monogéniques

Malaltia de Huntington

La malaltia de Huntington és una malaltia autosomica dominant d’aparicié tardana (40 anys)
causada per una expansid del triplet CAG al primer exd del gen IT15, situat al cromosoma 4. Es
tracta d’'una malaltia neurodegenerativa progressiva.

Hi ha un problema étic amb aquells individus que tenen antecedents de la malaltia de Huntington

perd que no volen saber el seu estatus de portador al sotmetre’s a DGP.

n e N DGP per exclusié |
{ Opcions per a individus que no volen L

coneixer el seu estat de portador .
DGP amb no revelacié

* Emfatitzen el caracter greu de la malaltia

* Argumenten que el fet que la malaltia es desenvolupi durant I'edat adulta és irrellevant

en relaci6 a I'Gs del DGP

* Opinen que el DGP només s’hauria d’utilitzar en malalties que posen en perill

I'embaras o el recent nascut

* Argumenten que el DGP és irresponsable perqué els nens portadors de la malaltia

poden passar molts anys sense simptomes

Malalties lligades al sexe

XA X2

XA @ @__) 100% de les

Dones portadores d’una malaltia | e nenesisanes,
lligada al cromosoma X Y XAY _> 50% dels nens
afectats
Problema etic 4am SELECCIO DE SEXE
(no transferéncia d’embrions masculins)
IDENTIFICACIO DEL GEN MUTAT -

Bioética del DGP en malalties oncologiques

lemes étics

Un pas més enlla: concepte d’eugeneésia

e Penetrancia incompleta (pot no apareixer la malaltia tot i tenir
la mutacio)

¢ Disposici6 d’opcions preventives i terapeutiques

Leugénesia és la disciplina que busca aplicar les lleis de I’heréncia per perfeccionar I'espécie
humana, ja que suposa intervenir en els trets hereditaris per ajudar a néixer persones més sanes o
amb unes determinades caracteristiques.

DGP mmmm)

técnica eugenésica? (no cura malaltia, la descarta)

| Adiga et al. ) Postgrad Med 2010 Oct-Dec;56(4):317-320.
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