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Desafiant a la reproducciéo humana

Ana Gonzalez Durban

Si tinguessis la possibilitat escollir les caracteristiques fisiques
i mentals dels teus fills, ho faries? Els nous avancos en
reproduccié assistida i enginyeria genética, han iniciat un dels
debat més apassionants i controvertits de la ciéncia. Es étic
L modificar I'atzar de I'heréncia genética? Si, no, fins a on? Que és
el que podem i no podem fer?

Tots nosaltres formem part d'una nova era de la biologia
humana, on posar limits és complicat i posar-los és una gran
responsabilitat individual i col-lectiva. D'aqui la gran
importancia de la reflexié ética, i que millor moment de la
nostra historia que aquest, per posar en practica aquesta
qualitat que ens fa ser tan humans.

Com esta la situacié actualment? Podem manipular els gens
dels embrions humans per millorar la nostra espécie més enlla
del que ha aconseguit la seleccid natural?

En aquest article us convido a reflexionar i a enfrontar-vos als

somnis possibles i no possibles, perqué el possible ens condueixi
" ; ¥ al somni d'un mén millor. Sembla que el segle XXI té com a
’Jw objectiu desafiar a la reproduccié humana, pero qui guanyara la
batalla?

Preparats, llestos, ja!

-— ()
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El grup de recerca: Observatori de Bioética i Dret de la UB

L'Observatori de Bioetica i Dret (OBD) és un centre de recerca de la Universitat
de Barcelona que, des de 1995, desenvolupa una bioética de caracter laic i
vinculada als Drets Humans reconeguts internacionalment. Amb seu al Parc
Cientific de Barcelona, va sorgir per donar resposta a la necessitat d'analitzar,
des d'un punt de vista pluridisciplinari, les implicacions étiques, socials i
juridiqgues de les biotecnologies amb la finalitat de proposar actuacions
concretes de les entitats publiques, administratives i politiques que regulen i
controlen les activitats de recerca i l'aplicacié de les noves tecnologies.

Dra. Maria Casado.

Directora delCentrode
inyestEadhn

Obs ervatorio de Binétics universitat i la societat.
ywDerecho dela

Universidad de

D'aquesta manera, I'Observatori de Bioetica i Dret promou el dialeg entre la

Barcelona.

Per saber més sobre:

Reproduccio assistida i recerca

Reedicid i analisi de I'impacte normatiu dels documents de I'Observatori
de Bioética i Dret sobre reproduccio assistida. El llibre (reproduccio
assistida) conté cinc documents, que aborden els segiients temes: la
recerca amb embrions; I'obtencio de cel-lules mare embrionaries; la
donacio d'oocits; la congelacio d'oocits per a la reproduccié humana i la
seleccio del sexe.

Seleccié del sexe Congelacié d’ oocits cél-lules mare Investigacio
per la reproduccié embrionaries amb embrions
humana

Aquests i altres documents estan en format PDF i disponibles en catala, castella i angles de
forma gratuita a través de Publicacions UB:
http://www.publicacions.ub.edu/refs/observatoribioeticadret/documents.aspx
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Benvinguts a I'era de la Reprogen-Etica

a revolucidé que esta experimentant la combinacio de les técniques de
reproduccio assistida i enginyeria genetica (vegeu en conceptes clau
pag.5) per seleccionar, o fins i tot, poder arribar algun dia a modificar
geneticament la nostra descendéncia, han convertit la reprogenética
(conceptes clau) en un dels temes de moda entre la comunitat cientifica i els
comités de bioetica de tot el mdn. Perque les possibilitats que ens ofereixen
son infinites. En pocs anys s'ha convertit en una de les ciencies que més pot
influir en el nostre futur, a més, de tenir un enorme impacte cientific i social.

Cada nou descobriment ens promet una millora en la nostra qualitat de vida,
pero el realment sorprenent és que la reprogenética promet millorar la
qualitat vida dels quals encara no han nascut. La manipulacié genética, les
analisis genétiques preimplantacionals (conceptes clau)... S6n temes d'allo
més moralment controvertits, que revifen el debat a favor i en contra. La
complexitat i diversitat de les implicacions morals de la biologia, I'enginyeria
genética,... ens submergeixen en un estat de temor, incertesa i inseguretat
davant un possible mal Us dels descobriments cientifics que ens impedeix
distingir entre el que és desitjable del no el que no ho és. Ser lliures ens
terroritza?

] L A qui de vosaltres no se li ha plantejat alguna
Els cientificsila

societat en
conjunt tenim
que decidir els

limits de la

vegada la possibilitat de poder escollir entre dos
camins diferents en la vida? Que fem per decidir-
nos? Informar-nos i mantenir un debat intern, pero
també extern. De la mateixa forma que ocorren

reproduccié situacions d'aquest tipus en la vida diaria, la ciéncia
assistida y no és aliena a aquests dilemes. Només una societat
manipulacio ben informada pot ser lliure per escollir cap a on
genetica anem. Per aquestes raons, ara més que mai, quan

sembla que cada dia s'anuncii un descobriment
revolucionari en els mitjans de comunicacid, és necessari debatre sobre la
millor manera d'utilitzar-los. El meu objectiu principal és presentar-vos un
article on quedi clar, que com en la vida quotidiana, res és ni blanc ni negre.

Sens dubte, la Biologia humana ha arribat a una nova frontera, i ens trobem
en el moment idoni per plantejar-nos si es vol traspassar i en quines
condicions. Pero, també hem de tenir en compte que la complexitat d'aquest
tema és enorme, pel simple fet que entren en joc les creences personals, els
valors etics- socials canvien en cada moment historic, i dins de cada moment
historic, existeixen diferéncies entre cultures, i justament per aquestes raons
sén tan dificils de tractar.
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“Els grans
descobriments
reobren el debat
entre reproduccio i
genetica”

seleccié mitjangant el diagnostic genetic
preimplantacional lliure de fibrosis
quistica

Any 20 Pubacic a per

les revistes Science i Nature, on es va
coneixer la seqiiencia del nostre ADN

Any 2012: CRISPR-Cas9, una nova revolucio

en enginyeria genética permet modificar de

manera molt precisa i economica el genoma
de qualsevol ser viu

UK scientists gain licence to edit genes in human
wrbrys

investigacio amb CRISP-Cas9 con embrions
humans
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La reproduccio ja no és el que era: Com vols que siguin els teus fills?

Des de 1978, els cientifics que estudiaven la reproduccié, han ajudat a moltes
parelles a superar problemes d'infertilitat utilitzant técniques cada vegada més
sofisticades per crear embrions humans en el laboratori. Perd, que és el que ens
pot oferir la reproduccio assistida humana? En poques paraules, us diré que ens
permet tenir descendéncia, “quan vulguem”. Al mateix temps, els genetistes

també han estat treballant per intentar guarir o
Quina importancia tenen

els gens en un embri6? minimitzar els efectes de moltes de les malalties

que afecten a I'ésser huma mitjancant el

. desxiframent de la sequéencia completa del
No és poca, el seu genoma

influird en gran part en com genoma huma o el descobriment de noves

sera el seu color d'ulls, la seva tecniques d'edicié genomica, com per exemple,

altura, el seu comportament, el I'actual i revolucionaria, CRISPR-Cas9 (crisper-

seu metabolisme.... Esa dir, en  Cas9). Malgrat que els especialistes en

gairebé absolutament tot.  reproduccid i genética humana es centren en

Encara que fixar-vos que he dit
“influira” i no “determinara”,
deixaré clara aquesta

diferencia al llarg de I'article.

problemes medics que no estan relacionats entre
si (la infertilitat i les malalties), la combinacié
d'aquestes dues disciplines han donat lloc a la
formacid d'una revolucié sense precedents.

Queda molt lluny la possibilitat de poder escollir les caracteristiques fisiques i
mentals dels nostres fills? A qui pertany la informacié que guarden els nostres
gens? En aquest article intentarem donar resposta a aquestes i altres preguntes,
de manera que pugueu saber quin és el present de la reprogeneética, distingint la
realitat de la ficcid i permetent que cadascun es formi la seva propia opinio
cientifica. Formareu part d'un gran debat que s'esta donant a nivell mundial. | per
a aixo, en aquest article us convido a projectar-nos cap al futur per saber que
volem fer en el present. Esteu preparats?

Cap a on voleu anar?

Us trobeu a punt de realitzar un viatge diferent a qualsevol un altre que hageu
pogut fer. Per a aix0, agafarem un total de cinc trens, cadascun d'ells amb un desti
diferent, repartits en dues estacions (Figura 1).

En la primera part de I'article, ens dirigirem cap a I'estacid seleccionadora, on ens
esperen tres dels cinc trens. Els trens d'aquesta estacié son molt selectius, és a
dir, que aniran deixant alguns preembrions (concepte clau) pel cami. Només
arribaran a la seva destinacié (o no, ja veurem el que ocorre) aquells que
comparteixin una serie de caracteristiques. El primer tren triara a preembrions
sense malalties. Quin tipus de malalties triara? Els cientifics deurien poder
modificar els gens d'éssers humans que encara no han nascut per guarir malalties
genétiques? Es correcte? Es antinatural? Un bebé dissenyat genéticament o
simplement un bebé sa? Totes les malalties sén dolentes? Té sentit parlar de gens
“correctes” i “incorrectes”?
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El fenomen de el
“bebé a la carta” ja fa
uns anys que existeix
pero la crua realitat
era que estava més
destinat a ser un
tema sol'licitat en les
pel-licules de ciéncia
ficcié que realment es
pogués donar a
I'hospital del costat
de casa. Les
possibilitats
tecniques eren cares,
lentes i poc precises,
pero...

f
1\

.. la ciéncia no deixa
de recordar-nos que
el que sembla
impossible en pocs
anys es converteix en
realitat.

L’ embrio

huma és el
centre de la
polemica.

|
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El segon tren, seleccionara el sexe dels preembrions. De manera que,
cadascun dels vagons, només estara ple de preembrions femenins (XX) i uns
altres només de preembrions masculins (XY). Es éticament acceptable
I'eleccié del sexe quan es tracta d'evitar malalties lligades al sexe? Hem de
privar a una parella tenir el fill del sexe que desitgi? Existeixen preferencies
diferents entre cultures? Hem de jutjar els seus motius?

Figura 1. Representacio esquematica de la tematica que se seguira al llarg
de l'article. Quin tren us agradaria que agafés la ciencia per seguir

investigant? Quin tren de l'estacio deixarieu passar? Quin d'aquests trens

pertany a la ciencia ficcié? Ens trobem al moment idoni per decidir quin és el
tren que volem agafar i quin és aquell que volem deixar passar.

El tercer, i ultim tren d'aquesta estacid, escollira preembrions més
intel-ligents. Pero, teniu clar aquest concepte? Que ser intel-ligent? Quants
gens intervenen en aquest procés tan complex? L'ambient pot influir d'alguna
manera? Sempre és preferible estar per sobre de la mitjana d'intel-ligéncia?

Per poder acabar d'explicar-vos aquesta estacid, us diré que tots ells,
comparteixen un mateix tipus de combustible, i no és ni gasolina ni diesel, és
una miqueta especial. Només esta a la venda en algunes gasolineres (les
Cliniques de reproduccio assistida). Es diu diagnostic geneétic
preimplantacional i els permetra realitzar aquesta eleccio de caracteristiques.

Conceptes clau

Preembri6:

Periode comprés des de la
formacié del zigot fins als 14
primers dies després del
desenvolupament embrionari.
Una vegada superats els 14
primers dies els preembrions
canvien d'estatus i passen a
ser embrions, apropant-se aixi
a la condicié d'éssers humans.

Reproduccio assistida

Una serie de técniques
dirigides a ajudar les parelles a
quedar-se embarassades,
entre elles la inseminacié
artificial ila fecundacié in vitro
les més utilitzades.

Enginyeria genética

Conjunt de tecniques que, de
manera sistematica, utilitzen i
imiten processos naturals per
fer combinacions noves i
inedites de material
hereditari, és a dir, per
modificar gens.

Reprogeneética:

Combinacié de les tecniques
d'enginyeria genética amb les
de reproduccio assistida per a
I'eleccid a priori de
caracteristiques  genetiques
dels individus d'una
descendéncia.

Analisi geneética
preimplantacional

Analisi genetica d'un
preembrio abans que

s'implanti en I'Uter en un
procés de reproduccid
assistida
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Ens endinsem cap a la segona estacio, I'editora de gens, alli ens esperen
els dos ultims trens del nostre viatge. La diferéncia fonamental en
aquest canvi d'estacid, és que cap d'ells deixara a cap preembrio pel
cami. Siné que cadascun dels trens, anira modificant a cadascun dels
seus passatgers. Es tracta d'uns trens que introdueixen i eliminen gens.

L'objectiu del 4t tren, és canviar tots aquells gens que crea oportuns,
afectant a la descendéncia dels preembrions, és a dir, no només
modificara als seus passatgers sind que el canvi introduit quedara de
forma perpétua en temps. M'explicaré millor. Hi ha almenys dos tipus
de cél-lules, a les quals se li pot aplicar les técniques d'enginyeria
genetica (en aquest cas, el combustible que utilitzen els dos trens
d'aquesta estacid) (conceptes clau), i és important, deixar clara aquesta
diferencia.

Tenim més de 200 tipus de cél-lules, pero en Biologia, solem classificar
aquests tipus cel-lulars en dos grups diferents, o millor dit, un super grup
i una parella. A la parella, li hem posat el nom de “cél-lules germinals”
gue és el nom generic que reben dos Unics tipus cel-lulars, els ovuls i els
espermatozoides, o també cridades, les cél-lules sexuals o gametes.
D'altra banda, tenim el que si podriem considerar com un grup
propiament dit, les “cél-lules somatiques”, que és el nom que rep
qualsevol altre tipus cel-lular del nostre cos que no sigui ni un ovul ni un
espermatozoide.

La gravetat etica del procediment és molt diferent en un cas i en I'altre.
En el primer, els trets modificats afectaran a totes les cel-lules dels
descendents que provinguin d'aquell gameta. En el segon, pel contrari,
no passaran la descendéncia, Unicament afectaran a algunes cél-lules de
I'individu en questid. La intervencio doncs, és molt més duradora en el
primer cas que en el segon, i per tant, els limits i pors sén també molt
majors. De qualsevol manera, per qué prohibir d'arrel la terapia génica
en cél-lules germinals, quan el seu benefici potencial és molt major? Si
un dels grans somnis que tenim els éssers humans és corregir les
malalties o guarir-les, per quée no fer-ho definitivament, actuant donis de
les cél-lules germinals en comptes de fer-ho en les cel-lules somatiques?
La logica de I'argument sembla aclaparador. Pero hi ha certs matisos en
['assumpte dels quals debatrem.
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L'atzar i els Homo sapiens una parella
en perill d'extincio

De quina forma estem desafiant a la
reproduccié humana? Quina forma de
reproduccié esta arrasant al segle XXI? Ah,
pero espera, Es que hi ha més d'una forma
de reproduir-nos? No mantenim sexe com
la resta de primats per tenir
descendencia? Si, en gran part teniu rad
benvolguts lectors, perd com també
sabreu als humans sempre ens ha agradat
ser diferents, o almenys, creure que ho
som. A més, No sentiu una gran atraccio
pel nou? | és que som una espécie a la
qual sempre ens ha atret el nou I'habitual
ens avorreix. La curiositat per I'original
esta incorporada en el nostre ADN! De fet,
la curiositat per coneixer els misteris que
guardava la vida, ens va permetre sortir
d'Africa, i ja des de molt abans que
ocorregués aquest esdeveniment, als

nostres avantpassats, ja els havien

fascinat les eines.

Les nostres ganes infinites per aprendre i
crear coses noves, ens han convertit en la
gran espécie cientificotécnica que som
avui dia. Aixo ens ha fet anar descobrint
codis de la vida que abans ens eren ocults,
estaven sota clau i el seu Unic propietari
era |'atzar. Ara hem pogut trobar la clau i
obrir la porta. Estem preparats per rebre
aquesta informacié que abans ens era
oculta? Que fem amb ella? La
modifiqguem? La deixem tal qual estava?
Amb la vida no es juga. Pero, la veritat, és
gue cada dia més podem evitar I'atzar de
d'una  forma

I'nerencia  genética

sorprenent.

L'dltim tren seguira modificant als seus passatgers pero el canvi introduit no passara a la

descendéncia, sind que es morira juntament amb l'individu al que se li ha introduit el canvi.

Esta clar, que des de I'ambit Unicament cientific no podem respondre a molts dels dilemes

morals que planteja la ciéncia de caracter étic i social. De la necessitat existent de buscar-li

resposta a molts d'aquests dilemes neix la Bioética. | m'atreveixo a definir-la, com el resultat

d'un comportament adaptatiu que permet maximitzar la supervivéncia. Us necessitem bioétics!
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Vegem llavors, breument, de quina manera la Bioetica ha pogut intervenir en la nostra
supervivencia. | per a aixo haig de parlar-vos de plaer!

El plaer és crucial en les nostres vides, és més, el plaer esta associat a la nostra supervivencia.
Les espécies que vivim en societat tenim plaure emocional. Es el plaer que sentim, per exemple,
guan estem al costat d'aquelles persones amb les quals compartim alguna cosa. Els animals
socials adquirim una capacitat important per reflexionar i aprovar o sancionar individual o
col-lectivament les accions. Ser éssers socials ens permet intercanviar opinions sobre les
diferents alternatives possibles abans de prendre la decisid final, i és en aquest context, on
I'Observatori de Bioética i Dret (OBD) de la Universitat de Barcelona ens ajuda a prendre
decisions moralment controvertides que sorgeixen de I'estudi de la vida.

16" Estacio: Seleccionadora

Com i quan van comengar els nostres avantpassats a manipular I'heréncia dels
organismes?

Des que alguns grups de cacadors-recol-lectors van deixar de ser nomades i d'explotar els
recursos de la naturalesa, per comencar a conrear, domesticar animals i quedar-se en un mateix
lloc durant tota la vida, hem anat canviant genéticament gairebé tot el nostre entorn utilitzant,
sense saber-ho, técniques genétiques.

Penseu que heu menijat al llarg del dia. Tots els organismes conreats

El coneixement

intuitiu de la o criats per ser utilitzats com a aliment, tant els vegetals com els

heréncia ha animals (blat de moro, arros, pollastre, vedella..) han estat
existit des de intencionalment manipulats des de la revolucié neolitica. Des de
temps llavors, Homo selectium® va arribar trepitjant fort. Hem anat
immemorables sotmetent a animals i plantes a programes intensos de millora

genetica mitjancant la utilitzacid de principis geneétics basics. Com ho
feien els nostres avantpassats, si no sabien el que era un gen? Doncs d'una forma molt intuitiva,
on reproduccid i genética es tornen a unir. Creuaven dos progenitors portadors amb les
caracteristiques agroalimentaries d'interes perd complementaries (per exemple una varietat
resistent a I'atac d'un patogen amb una altra amb bona productivitat) i buscaven entre els
descendents aquells que haguessin heretat el millor dels dos parentals. A escala molecular el
que ocorre en aquests creuaments no és més que la mescla a I'atzar dels milers de gens de cada
progenitor, de manera que la combinacié amb els gens adequats sera minoritaria. Aixi i tot, vam
ser capacgos de seleccionar els hibrids més adequats. Aixo és el que es coneix com a seleccid
artificial i té un gran paral-lelisme amb la seleccié natural. Els dos tipus es basen en la reproduccio
diferencial d'alguns membres d'una espécie. Pero, la seva principal diferéncia és que la seleccid
artificial, ho fa com a conseqtiiencia d'una millor adaptacié a I'ésser huma, i la seleccié natural, a
una millor adaptacié al mitja.

L Els éssers humans, al llarg de la nostra historia a la Terra, hem anat arrencat I'evolucid de les mans de
I'atzar. Per aquesta rad, benvolguts lectors, em referiré a nosaltres mateixos en el llarg de I'article com
Homo selectium (alguna cosa aixi com Home selector).
[ 7
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D'aquesta manera, els éssers humans hem anat seleccionant les .
iEls humans

g modifiquem
textura, etc. Es étic manipular |'atzar de la vida? Qué penseu? Tant si genéticament tot

variants que més ens han interessat per motius de produccio, color,
la vostra resposta és un “si” o un “no” rotund, la veritat, és que ho el nostre entorn,

hem estat fent des de fa milions d'anys. aixo no es res
nou!

1" Tren: Sense malalties?

“Benvolguts passatgers, benvinguts al tren seleccionador de preembrions sense malalties. Si
tenieu una idea clarissima del que era una malaltia i del que no, aquest tren té com a objectiu
desmuntar-vos aquesta idea per complet. Benvinguts a un mon ple de matisos on posar limits
es converteix en alguna cosa complicat i difus”

Preguntes clau

1) Tenim gens bons i dolents?
2) Totes les malalties son dolentes?
‘ 3) Buscant a una parella ben sexy?

Intentem corregir trets alterats o defectuosos, “desviats”. Sembla, doncs, que hi ha gens correctes,
normals, i uns altres que han de considerar-se incorrectes, anormals o erronis. Hi ha errors genetics, que
Homo selectium ha de corregir. | per descomptat, per a la majoria de nosaltres, els errors genétics per
excel-lencia son les malalties. Es coneixen fins a més de 2.000 malalties d'origen genetic! Per tant, hi ha
gens bons i dolents, correctes i incorrectes, normals i anormals, sans i malalts, i la funcié de la
reprogenética és acabar amb els gens desviats, retornant-los a la normalitat de la qual mai van haver de
sortir. Pero aixo és realment aixi? Abans de respondre amb un si, un no o un potser, a aquesta pregunta,
seguiré mantenint el dubte, perd us explicaré un bon exemple perqué aquesta idea tan consolidada
comenci a trontollar-se.
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Tenim gens bons i gens dolents?

En el nostre genoma, tenim un gen (concepte clau) anomenat SRGAP2C que la seva
funcié esta relacionada amb la formacid i migracid de les neurones durant el creixement
del cervell. Fa 2.4 milions d'anys, en la transicio de Australopithecus a Homo, juntament
amb I'expansid de cervell, aquest gen es va duplicar, pero no es tractava d'un fotocopia
idéntica a l'original siné que era una mica més curta, una copia defectuosa de I'original.
Aguesta copia defectuosa va permetre a les neurones migrar més rapidament pel cervell,
la qual cosa fa que puguin arribar més lluny i que tinguem un cervell més gran (Figura 2)
He utilitzat, llavors, de forma adequada I'adjectiu “defectuds” per referir-me a un dels
gens que va col-laborar en gran part al fet que tinguéssim un index de encefalizacio
(terme que fa referéncia a la relacio entre la grandaria del cervell respecte al cos) molt
major que la resta dels éssers vius? No, per descomptat que no, i ho he fet de forma
totalment conscient.

No podem dir que un gen sigui bo o dolent en si, sind només en relacié a com afectaa la
vida de cada ésser huma i a la manera possibiliten o dificulten la realitzacio de les seves
activitats. Per tant, no hi ha gens malalts en si, i tot depen de les finalitats que ens
proposem en la vida. Per a algu, tenir un nas gran, o ser d'una certa al¢ada, pot resultar
un problema vital. S’ha de considerar aixo una malaltia? Aqui es on trobem el gran
problema. Tots pensem en la seleccié d'embrions sense malalties sempre que tinguin
com a objectiu no seleccionar trets defectuosos (malalties) pero posariem molts més
objeccions a la seva utilitzacié per a qualsevol altre objectiu diferent que no fos aquest
com, per exemple, el de canviar trets considerats normals. |, no obstant aixo, no hi ha
una linia clara que separi un espai de l'altre. El limit és movedis, canviant i depén en
ultima instancia de nosaltres mateixos.

Essontaly fined in human popilations
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Figura 2. El gen SRGAP2 es va duplicar tres vegades durant I'evolucié dels humans. Les 4 versions del
procés (l'original i les 3 copies) es situen en el cromosoma 1, encara que en diferents zones. Les copies
generades per les duplicacions sén copies parcials a les quals els falta una porcié del gen original. Aixo
hauria ocorregut fa aproximadament 3,4 milions d'anys, coincidint amb la transicié de Australopithecus
a Homo i amb el comengament de I'expansié del neocortex cerebral.

Concepte clau

< Gen

Es la unitat fonamental
d'heréncia, els
elements que fixen les
caracteristiques
biologiques dels
organismes. Els gens
determinen el color
dels ulls, la forma del
nas, el fet de tenir
mans, ales o fulles... En
definitiva, determinen
que és una mosca, un
avet o una persona.

Els errors genétics
ens han permeés
evolucionar

Les variants géniques
(al-lels) es formen per
mutacid, és a dir, per la
preséncia de petits
canvis que alteren el
missatge que el gen
porta amb si, i son el
producte d'errors que
es produeixen durant el
procés de copia dels
gens (en la divisid
cel-lular). Aquests
canvis sempre  son
deguts a l'atzar, a pesar
que algunes d'aquestes
variants genetiques
causen malalties, no
sempre és facil definir-
les com a tals.
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Totes les malalties son dolentes?

En alguns casos, la relacid entre un gen concret i una malaltia

determinada és directa, la qual cosa en geneética es coneix amb el nom
de “malaltia monogénica o mendeliana”. Sén aquells on I'Unica
condicié necessaria i suficient perqué es manifesti un determinat
fenotip és la preséncia d'un genotip concret. Els caracters mendelians
de Homo selectium es poden trobar en una base de dades anomenada
OMIM o també en Genetic association data base, la GeneCard o la Gene
Test. Per exemple, la acondroplastia (creixement anormal del cartilag),
la hipercolesterolemia familiar o la fibrosis quistica s6n malalties
degudes a I'accié d'un Unic gen. S'han registrat més de 10.000 caracters
mendelians en humans, tant per a malalties com per a altres caracters

normals com el grup sanguini ABO (molt mendelia) o el Rh.

Sén les malalties d'origen
genéetic un dany col-lateral
de l'evolucié?

Si no es produissin mutacions,
tampoc hi hauria evolucid i les
espécies, en comptes de
canviar i adaptar-se,
s'extingirien. Es a dir, que les
mateixes mutacions que
permeten |'evolucié poden ser,

alhora, causa d'una malaltia. |

que potser una variant
genetica que ara resulta
desavantatjosa, pot acabar

sent clau per ala supervivencia
de la nostra especie, com
HbS si la
malaria s'extingis per tot el

passaria amb el

planeta.

Per respondre amb més claredat a la
pregunta que encapgala aquest apartat,
us explicaré un cas concret d'una malaltia
genetica causada per la mutacido en un
Unic gen, la malaria. Pero per a aixo us
tele

convido a transportar-nos  al

continent africa, on la malaria és

endémica®.

Tots tenim un gen que porta el missatge
apropiat per fabricar hemoglobina, una
proteina dels globuls vermells que
transporta |'oxigen des dels pulmons fins
a tots els racons del nostre cos. Doncs bé,
aquest gen presenta dues variants
genétiques (al-lels). Una, anomenada Hb*,
ho transporta amb molta eficiencia.
L'altra, en canvi, fa una hemoglobina una
mica diferent, anomenada Hb®, que no és

tan eficient i deforma els globuls vermells,

els quals adopten una forma de falg (Figura 3). Si una persona té dues

variants Hb*, tindra tots els globuls vermells de la forma normal perd poden

morir per malaria. Si té dues variants genétiques Hb®, també poden morir

pero aquesta vegada per una malaltia anomenada anemia falciforme, on

tots els seus globuls vermells estaran alterats i en forma de falg. | si té una

variant de cada tipus, Hb* i Hb® cadascun dels al-lels produira un tipus

d'hemoglobina diferent, la qual cosa comportara que tingui dos tipus de

globuls vermells: normals i en forma de falg. Amb aquesta informacid, no
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ENTRE GENS

POSIBLES
MUTACIONS

Conceptes clau
% Genotip
Constitucid genetica d'un organisme
respecte a un caracter concret.
+ Fenotip
Atributs observables d'un organisme.
Manifestacié del genotip.
% Portador
Una persona és portadora d'una
malaltia genetica si solament té una
copia defectuosa del gen
responsable. Aixo solament es déna
en les malalties en les quals fa falta
que les dues copies del gen (la que
rebem del pare i de la mare) siguin
defectuoses. Els portadors no
sofreixen la malaltia, pero els seus
fills corren el risc de patir-la i els seus
dos progenitors son portadors.

< Al-lel:
Variant o forma alternativa d'un
mateix gen.

2El terme endémic és utilitzat en biologia per indicar que la distribucid, en el nostre cas de la malaria, esta
limitada a un ambit geografic reduit (Africa) i que no es troba de forma natural en cap altra part del mén.
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esteu temptats a classificar la variant Hb” de bona i la Hb® de dolenta? Pero, i si
us dic que a Africa, les persones que tenen una variant de cada estan genéticament
protegits contra la malaria, continueu pensant el mateix?

El parasit de la malaria, que passa part del seu cicle vital a l'interior dels globuls
vermells, no creix en presencia d'hemoglobina falciforme. Per tant, si algu viu en
un lloc on hi ha malaria, el fet de tenir una variant de cada és un avantatge
important. Els globuls vermells falciformes sén més resistents a la infeccié pel
parasit de la malaria, que els que contenen solament hemoglobina normal.

En aquestes circumstancies, esta tan clara I'assignacié del que és dolent i bo
referides a les variants genétiques de I'hemoglobina? La malaria, és un clar
exemple, per il-lustrar que un mateix tret biologic, pot ser considerat una malaltia
o no, depenent de I'ambient en el visquis.

Val la pena comentar, que les malalties mendelians amb importancia en medicina
son tant freqlients, com a greus. Totes també han de tenir algun truc especial per
romandre comuns abans la seleccio. El truc pot ser un index de mutacié molt alt
(distrofia muscular de Duchenne), mutacions no patologiques (X fragil) o I'inici de
simptomes després de I'edat de la reproduccié (malaltia de Huntington); no
obstant aix0, per a malalties recessives importants sovint es produeix un
avantatge del heterozigot, com és el cas de I'anemia falciforme que comentava
abans o el de la fibrosis quistica.

Llavors, queé és el que liimpedeix a aquest primer tren seleccionar a individus sense
malalties? La crua realitat no és tan senzilla, en la majoria de casos, la relacio
entre genotip i fenotip és complexa. Quan algun caracter es deu a |'accié de més
d'un gen i al seu torn poden tenir més de dos al-lels, s'originen nombroses
combinacions que provoquen la formacié de multiples fenotips. Aquest fet rep el
nom d'heréncia poligénica (Figura 4). Els productes de diferents gens interactuen
entre si per donar lloc a un fenotip final, és a dir, que un caracter esta determinat
per diferents gens. Aqui, em refereixo al fet que intervenen diferents gens, no al
fet que un gen determina el caracter i est és alterat per gens modificadors. Siné
gue es tracta d'un efecte conjunt en el qual diferents gens tenen una importancia
similar. El color de la pell i dels ulls, I'altura, el pes, la intel-ligéncia (de la qual
parlarem més endavant) o les formes de comportament, en la nostra espécie ho
son. Per aquesta rao, existeixen tantes possibilitats i tanta variacié respecte a
aquestes caracteristiques.

falciforme. Els
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Figura Anémia
globuls
vermells falciformes poden
causar obstruccions que
impedeixen que |'oxigeno
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Figura 4. Variacio fenotipica
en poblacions naturals. A
dalt: Existeix una variabilitat

fenotipica de forma natural,

en tots els éssers vius,
deguda a I'existencia de
multiples al-lels d'un mateix
gen, anomenats
polimorfismes. A baix: Base
genetica de la variabilitat
fenotipica. Existeixen
caracteristiques

determinades per un gen,

dos o molts.

( |
11
\ )
http://revistes.ub.edu/index.php/b_on/index



DESAFIANT A LA REPRODUCCIO HUMANA 2N
Biol. on-line: Vol. 5, Num. 2 (Juliol del 2016) ISSN: 2339-5745 online

Buscant a una parella ben sexy?

Si fins ara he dit que depenent de I'ambient en el qual ens trobem unes
caracteristiques o unes altres sén afavorides i que el que en un ambient pot
fer-te sofrir una malaltia, en un altre, en canvi, pot permetre't sobreviure i
reproduir-te, sento dir-vos que aixo tampoc és del tot cert. Existeix una altra
forga important de seleccié (a part de la seleccié natural) en alguns éssers
vius, inclosa la nostra espécie, francament molt curiosa. Ha arribat el moment
de parlar de la seleccié genetica que realitzem en triar a la nostra parella.
Aquest peculiar esdeveniment, es coneix com el nom de seleccié sexual. Es

Figura 5. Pavo cristatus. Els

basa en triar caracteristiques que incrementen directament I'éxit de mascles de moltes espécies
aparellament, pero sense que aixo impliqui una major supervivencia de la tenen una série de
parella escollida. Fixeu-vos en Figura 5. Podem veure, un exuberant mascle caracteristiques molt més
de gall indi. Quan la cua que forma el ventall estd completament vistoses que les de la femella, la
desenvolupada pot aconseguir fins als 2 metres de llarg. Us semblaria facil qual cosa els assegura I'exit en

fugir dels depredadors tenint una cua de tal envergadura? No, francament a 2 BRI, s

- . e . . . . . . més facilment depredats.
la majoria ens seria molt dificil o gairebé impossible. Es pot considerar aixo £
una malaltia? Es la seleccié sexual també és un dany col-lateral de I'evolucié?

(Figura 6)

Number of active nests

Body condition index

Days since territory establishment

Figura 6. La seleccio sexual no és adaptativa. En el grafic de I'esquerra, podem observar un descens important de

I'estat fisiologic al llarg de I'estacio reproductora (pes en relacié a longitud) dels mascles control respecte als quals

se'ls ha tallat les plomes allargades cabals. El grafic de la dreta, representa el nombre de femelles criant als territoris
de mascles control respecte dels mascles amb la cua tallada. Sens dubte, els mascles control (cua sense retallar) tenen
un major exit reproductiu.
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IDEES PRINCIPALS

“Existeix una visio erronia que existeixen caracteristiques superiors i inferiors. Aquesta teoria no té en
compte la importancia de I'ambient, les complexes interaccions entre gens ni la preséncia de molts
caracters controlats per un gran nombre de gens”

De quina manera podem seleccionar preembrions sense malalties?

Actualment si una parella té una alta probabilitat de tenir un fill amb una malaltia genética
poden utilitzar dos tipus de diagnostics genétics, el prenatal (DGN) i el preimplantacional (DGP).
La diferencia fonamental entre aquests dos tipus de técniques és que el primer, es realitza
després que la dona es quedi embarassada i el segon es realitza abans. El DPG, implica un
enorme avantatge, ates que s'eliminara la dificil decisié de si interrompre o no I'embaras, en el
cas que I'embrié tingui una anomalia genética. Es important deixar clar que, el diagnostic genétic
preimplantacional tampoc es tracta d'un cami de roses. Es una técnica associada amb la
reproduccio assistida humana, ja que els preembrions s'obtenen mitjancant una fecundacié in
vitro (Figura 7), i per tant, en ell recauen problemes com la tria dels embrions malalts o
I'augment de preembrions congelats. Més endavant, reflexionarem sobre algun dels problemes
associats amb la reproduccid assistida. Pero abans, aprendrem en queé consisteix el DPG i com
s'obté i analitza I'ADN d'un preembrié.

3. S'extreu una cel-lula de
cadascun dels preembrions.
2. S'incuben els Per PCR s'analitza el
preembriones fins que material genétic de la
s'hagin dividit en 8 cel-lula extreta i
ceél-lules. Aquest procés identifiquen els
triga uns 3 dies. preembrions que contenen
inoels allels o
cromosomes d'interes.

4. Es seleccionen un o dos
preembrions en estadi de
morula o blastocisto (dia 4-5
del desenvolupament)
d'interes i s'implanten en la
mare.

1. Es realitza una microinjeccié
espermatica (ICSI). Consisteix a
introduir I'espermatozoide dins de
I'oocit i es produeix la fecundacioé.

Figura 7. Procés general d'un diagnostic genetic preimplantacional. En primer lloc, es realitza una microinjeccié espermatica (ICSl) on
s'introdueix I'espermatozoide dins |'oocit en una placa de Petri amb un medi de cultiu adequat. Aquest procés és una variacié de la
fecundacid in vitro classica amb la diferéncia principal que el cientific intervé de forma activa en el procés de la fecundacié. La unié de
I'esperma amb I'ovul donara lloc al zigot (cél-lula diploide) que es dividira. De cada cel-lula que es divideix (blastomer) es formen dues noves.
Quan els preembrions tenen un total de 8 cél-lules (procés que triga uns 3 dies) és el moment de fer la biopsia d'una de les cél-lules de cada
preembrié perforant la zona pel-lucida (embolcall de I'oocit). Cadascuna d'elles s'analitzen mitjangant dos possibles tecniques: la hibridacié

in situ fluorescent (FISH) i la reaccié en cadena de la polimerasa (PCR) ) que permeten la identificacié del material genetic dels embrions.

Finalment, I'embrid seleccionat amb les caracteristiques d'interes s'implanta en I'Uter matern on haura d'implantar-se per “ell mateix”.

( |
1

L B )

http://revistes.ub.edu/index.php/b_on/index



DESAFIANT A LA REPRODUCCIO HUMANA 2N

Biol. on-line: Vol. 5, Num. 2 (Juliol del 2016)

Com s'obté I'ADN d'un preembrié?

En primer lloc, es realitza una microinjeccié espermatica (ICSl) on
s'introdueix I'espermatozoide dins |'odcit en una placa de Petri amb un
mitja de cultiu adequat. Aquest procés és una variacié de la fecundacié
in vitro classica amb la diferéncia principal que el cientific intervé de
forma activa en el procés de la fecundacié. La unié de I'esperma amb
I'Ovul donara lloc al zigot (cel-lula diploide) que es dividira. De cada
cél-lula que es divideix (blastomer) es formen dues noves. Quan els
preembrions tenen un total de 8 cél-lules (procés que triga uns 3 dies)
és el moment de fer la biopsia d'una de les cél-lules de cada preembrié
perforant la zona pel-licida (embolcall de I'oocit) que servira per
realitzar I'analisi genética.

Com s'analitza I'ADN d'un embrio?

El DGP assumeix que la informacié que s'obté d'examinar el material genétic
de la cel-lula extreta és el mateix que el de les altres cél-lules de I'embrié que
continuen dividint-se. Aquesta analisi genética es pot realitzar de diverses
maneres.

Una manera de fer-ho és mitjancant la Hibridacié in situ fluorescent (FISH)?
que informa sobre el n? i estructura general de cromosomes. Aquesta prova
cromosomica realitza un cariograma del preembrid, on es poden observar tots
els seus cromosomes (Figura 8). Aix0 permet detectar totes les possibles
alteracions cromosomiques, com per exemple: la sindrome de Down (tres
cromosomes 21) o cri-du-xat (falta d'un tros del cromosoma 5). Aquest procés
es realitza sobretot en persones amb problemes d'infertilitat, ja que una de les
causes més comunes d'infertilitat son les anomalies cromosomiques i la seva
incidéncia incrementa amb l'augment de I'edat materna. L'objectiu d'aquest
diagnostic sera doncs, seleccionar aquells embrions amb un nombre correcte
de cromosomes (la dotacié cromosomica normal de I'espécie humana és de
46, XX per a les dones i de 46, XY per als homes).

3 Hibridacié in situ fluorescent (FISH)

Figura 8.
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Cariograma:  cariotip

ordenat.

Troben a faltar a la que ja no
esta?

Quan l'embrié s'ha dividit fins a
tenir 8 céllules s'extreu una
d'aquestes cél-lules fent un forat
en la coberta del preembrid.
Mentrestant, que passa amb les
altres cel-lules? Diferents estudis
conclouen que aixd0 no provoca
cap dany al preembrié. La cel-lula
que s'ha extret servira per fer
['analisi genetica. Pero,
mentrestant, que passa amb les
altres cel-lules? Troben a faltara la
qual ja no esta? En principi, son
capacos de dividir-se. Sembla que

no s'havien agafat massa afecte...

Es basa principalment en la complementarietat de les bases del DNA i la capacitat de les cadenes del
mateix d'unir-se a “sondes”, les quals son petits fragments de DNA complementaris a les regions
cromosomiques que volen estudiar-se i que s'han marcat amb un colorant fluorescent. Aquestes sondes
s'adheriran especificament als cromosomes que es busca identificar, de manera que si observem
fluorescencia en la mostra estudiada, implicara la preséncia de I'alteracié cromosomica buscada, mentre

que la seva abséncia significara I'absencia de la transmissié de la malaltia.

( |
14
\ )
http://revistes.ub.edu/index.php/b_on/index



DESAFIANT A LA REPRODUCCIO HUMANA 2N

Biol. on-line: Vol. 5, Num. 2 (Juliol del 2016)

ISSN: 2339-5745 online

L'altra técnica que s'utilitza és la Reaccid en cadena de la polimerasa (PCR)* . Aquesta, identifica

la preséncia o no de I'al-lel causant de la malaltia genética present en algun dels progenitors. Es

un procediment especific que s'utilitza per detectar malalties monogeniques (deguda a un

només gen).
Una volta més de cargol...

Es immoral triar el que és considerat per la majoria de la societat com alguna
cosa “dolenta” per al teu fill? La majoria dels pares volen el millor per als seus
descendents. Pero difereixen en que és “el millor”. Per a alguns és menijar fruita
i llegir a les nits, per a uns altres anar a missa i no fumar. | hi ha qui també
considera que és bo que el seu fill neixi sord. Una minusvalidesa no és bona per
a ningu, no? Sembla alguna cosa irreal, veritat? Doncs ocorre al mén real! Un
estudi que es va realitzar al 2006 en cliniques americanes, va presentar unes
dades on un 3 % dels seus pacients van triar tenir un fill amb alguna deficiéencia,
entre elles la sordesa. Si es seleccionen embrions “amb minusvalideses”, qué hi
ha de “immoral” a desitjar un fill amb els ulls blaus?

No hi ha gens malalts en si, i tot depén de I'ambient que tingui la nostra vida. La

Cal limitar les malalties en
que es pot utilitzar?

La majoria d'experts tenen clar
el seu Us en casos de cancer
familiar hereditari (lligat al gen
BRCA-1) o malalties realment
molt greus, perd no ho veuen
admissible en malalties que no
sén greus i que no tenen un
percentatge alt de heretabilitat.

cultura de cada pais, néixer en una familia de sords... No hi ha una clara linia que separi un espai

de l'altre. La decisio final depen de nosaltres mateixos. Si analitzem el genoma d'un embrid és

per rebutjar els que no sén aptes en el context diferent de les parelles. Tenir en compte, que el

que pot ser “dolent” per a una parella, pot ser “bé para una altra”. Cada parella té el seu propi

criteri. Sembla que en general existeix un consens sobre el que és bo i dolent, pero com hem

vist moltes vegades no és aixi.

IDEES PRINCIPALS

Condicions necessaries Qui el pot fer? Qué permet?
1. Malaltia monogeniques Només aquelles que estiguin

2. Gen caracteritzat dins d'un grup de risc, és a dir, afectats per

3. De diagnostic precis les que puguin transmetre
alguna malaltia hereditaria

4. Els nous éssers vius no sofriran

Permet evitar el naixement de bebés
certes malalties
hereditaries, seleccionar el sexe de la
futura criatura (autoritzat solament en

cap conseqiliéncia adversa com a
consequéncia del procés

5. Aprovacid d'un comite étic

identificada i monogénica els
seus fills.

4 PCR (Reaccié en Cadena de la Polimerasa)

alguns paisos i la majoria per evitar
malalties lligades al sexe) i bebés amb
un perfil genetic compatible per guarir a
un germa amb la sang del seu cordd
umbilical.

S'utilitza per a la identificacié de malalties monogéniques, cancers hereditaris i per a la cerca de
complementarietat de HLA. Es un procediment per sintetitzar in vitro grans quantitats d'una regid
determinada del DNA, en el nostre cas, de la regié que conté el gen mutat causant de la malaltia, produint-
se una amplificacié exponencial d'aquest trosset d'ADN.
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“Benvolguts passatgers, el tren seleccionador del sexe és a punt d'arrencar, acomodin-se.

Tractarem una de les possibilitats d'avui dia amb més polémica. En la majoria dels paisos

occidentals, inclos Espanya, és legal triar el sexe d'un preembrié només per evitar malalties

lligades a algun dels sexes, perd esta prohibit quan no hi ha raons terapéutiques. Per qué

només per raons terapéutiques?”

Preguntes clau

1) Es pot escollir el sexe?
2) Com es determina el sexe?
‘ 3) Alternatives al DPG

La preferencia per tenir un fill o una filla ha existit des de sempre, i actualment, és ben sabut,

que en moltes cultures com a I'india o la Xina és preferible tenir abans un fill que una filla.

Pero, ja sigui per un motiu o per un altre, hem de jutjar-los?

Durant molts anys, la possibilitat de triar de forma fiable el sexe dels fills es limitava a

I'infanticidi, a I'abandonament dels descendents del sexe no desitjat o I'avortament després

d'una ecografia. No és preferible que uns pares puguin triar el sexe dels seus fills abans

d'arribar a situacions molt més traumatiques? Per que rebutjar embrions malalts s'accepta,

perd poder triar un o un altre entre dos sans, no s'accepta? Es legal escollir el sexe a Espanya?

Es pot escollir el sexe?

De la mateixa manera que hem vist que, a través del DPG, es pot saber si el
nostre fill podria estar afectat per una determinada malaltia genética, a
través d'aquesta mateixa técnica, també podem coneixer el seu sexe. Pero,
és aixo legal?

En temes de reproduccié assistida cada pais té la seva propia llei. | en aquest
cas, I'inic pais on es pot escollir legalment el sexe dels fills és Estats Units.
Pero, quina situacié tenim actualment a Espanya? Esta totalment prohibit,
sempre que no sigui per una rad terapéutica, és a dir, quan hi hagi una alta
probabilitat que el nostre fill neixi amb una malaltia lligada al sexe. Cal
destacar, que les malalties lligades al sexe solen estar presents en el
cromosoma X. Com els homes solament tenen una copia del cromosoma X,
son més susceptibles a sofrir malalties hereditaries relacionades amb el
sexe. Les dones, en canvi, tenen una segona copia del cromosoma X i els
seus gens poden compensar qualsevol defecte en l'altre cromosoma.
També existeixen malalties hereditaries que es localitzen en el cromosoma
Y. En aquests casos, si naixés un mascle patiria si o si la malaltia.

[ 16 )

Que hi pensal’ OBD sobre la
prohibicié de la seleccié del
sexo en Espanya?

El OBD es posiciona en contra
d'aquesta prohibicié. Argumentant
que constitueix una barrera que
limita la decisid ciutadana mentre
que, alhora, resulta inefectiva per
evitar el fantasma dels “fills a la
carta” i no es justifica per raons reals

de perill, ni tan sols de tipus

demografic. Les eleccions
reproductives pertanyen a cada
persona en particular i poden

efectuar-les de Ila manera que

considerin convenient.
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Per qué en uns paisos si i en uns altres no? Que no hi hagi un consens legal als diferents paisos,
comporta que cada vegada més persones que vulguin algun tractament de reproduccié assistida
que el seu pais prohibeixi, es vagin a un altre on si ho autoritzin. Logic, veritat? Vindria a ser
alguna cosa aixi, com fer turisme reproductiu, en comptes de |'estiuenc.

Com es determina el sexe?

El sexe cromosomic esta determinat per una Unica parella de cromosomes
sexuals. El sexe que té els cromosomes sexuals similars és el sexe femeni (XX) i
I'altre és el sexe masculi (XY). Aixo és aixi, sempre que parlem de mamifers, ja que
en altres grups, com ocorre en les aus es determina de forma diferent (Figura 9).

Els gens que determinen el sexe estan localitzats en els cromosomes X i Y i
intervenen en el desenvolupament sexual del preembrié influint en

desenvolupament de la gonada embrionaria per formar un ovari o un testicle. A |
. . . \ . . ¥ if
partir d'aquest punt, les hormones sintetitzades en les gonades diferenciaran N
=
sexualment I'embrié. Aquesta accid hormonal és de gran importancia! Ja que Espermatozoide  Ovulo

afectara a tot el conjunt de I'organisme.
Figura 9. Determinacié del

Ara us explicaré quatre pinzellades perqué conegueu millor els vostres sexe. La determinacié sexual
cromosomes sexuals. A diferéncia del cromosoma X, un dels cromosomes amb  [RSGRCUICERE RG]

major nombre de gens, el cromosoma | té molt pocs gens codificants. Pero els que en’ llaportacio. genctica que

faci l'individu masculi, ja que

té, sén de summa importancia. En concret, dos d'ells sén dos gens mestres, dos )
L, . . els espermatozoides poden

factors de transcripcié que controlen I'expressio d'altres gens rellevants per a la .
contenir el cromosoma X o Y,

determinacio del sexe masculi, son els que es coneixen com els gens Sry i Eif2S3i. enl canvi, |a femella sempre

. aportara el cromosoma X.
Alternatives al DPG 2

Per obtenir el sexe del futur bebé amb total fiabilitat, s'hauria de realitzar una

fecundacié in vitro (FV) i després un diagnostic genétic preimplantacional (DGP) en el qual es
detectin els cromosomes sexuals. El DPG és una de les técniques més fiables i amb millor
resultats. En casos, en qué existeixen malalties lligades al sexe aquesta técnica és la més
adequada, ja que s'hauria d'obtenir el sexe del futur bebé amb total fiabilitat. Pero, qué ens diu
el OBD sobre la utilitzacio d'aquesta tecnica per seleccionar el sexe sense una aparent malaltia
lligada al sexe?

La seleccio de sexe mitjancant seleccié d'embrions és un metode, en principi, desproporcionat
per a la finalitat buscada. Com hem vist en la figura 9, la determinacié del sexe ve donada per
I'espermatozoide pel que una alternativa al DPG, per seleccionar el sexe seria mitjancant la
seleccid d'espermatozoides (menys eficag que el DPG perd més barata, invasiva i moralment
menys controvertida).

La seleccid d'espermatozoides és una técnica molt més senzilla i innocua, la utilitzacié de la qual
pot ser considerada proporcionada a la finalitat de satisfer un desig legitim, pero no crucial, com
és el sexe del futur nascut.

( |
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Quin és el debat éetic?

Hem de privar a una parella de tenir el fill del sexe que desitgi? En general, es recorre al argument
de “I'equilibri familiar” per justificar la seleccié del sexe dels fills. Perd, encara que aquest pugui
ser el motiu més freqiient per a la seleccid, sembla més raonable acceptar la mera preferencia
per autoritzar aquesta seleccid, en la mesura en que per a certes persones el sexe del futur fill
pot tenir una especial significacid.

Per comprendre el dilema moral en el qual ens trobem submergits, imaginem que una parella
que ja té un fill, acudeix a la clinica amb la intenciéd de realitzar un diagnostic genetic
preimplantacional amb l'objectiu que I'especialista aconsegueixi que tinguin una filla. | li
comenten la seglient situacid: “Fa poc vam tenir un accident de transit i la nostra filla va morir.
El nostre gran desig és tenir una altra filla.” Quins arguments en contra té la llei per no deixar
complir el seu desig? Cada persona hauria de ser lliure d'escollir-ho, sense que es jutgessin per
endavant els seus motius? Sovint, aquells que estan en contra de la seleccié del sexe
argumenten que es podria arribar a extrems de discriminacié o desequilibris poblacionals
importants. Pel que, una solucié a aquest dilema, no podria ser deixar de prohibir-ho, pero
deixant clars certs limits? Posar limits no deixa de ser complicat, ja que el ritme dels
descobriments cientifics i el la reflexié son totalment diferents.

Pero, realment hi ha tanta gent que vulgui tenir un fill d'un sexe o un altre? Qué penseu?
Diferents estudis, conclouen que ni al nostre pais ni en els de el nostre entorn, existeix una
preferéncia definida per cap dels sexes i que, des d'un punt de vista demografic, permetre
I'eleccié de sexe als pares que ho desitgin no seria un factor que introduis desequilibris.

( ]
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3% Tren: Intel-ligents?

“Benvinguts al tren seleccionador de preembrions intel-ligents. Sens dubte, és una de les aéries
de la genética que més curiositat desperta en la nostra societat és la base genética de la
intel-ligéncia humana. Per comengar a endinsar-nos en aquest apassionant, el primer que
intentara fer aquest tren és de definir i quantificar la intel-ligéncia”

Preguntes clau

1) Qué és ser intel-ligent?
2) S’hereta la intel-ligéncia?
3) Es pot seleccionar la intel-ligéncia?

Queé és ser intel-ligent?

Aqui comencen els problemes. No podem trobar una definicié clara del que es pot considerar
com a “intel-ligent”. Ja que la intel-ligencia és la suma de multiples caracteristiques que
s'interrelacionen. Per tant, Quines caracteristiques s'han de mesurar? | com s'han de mesurar?
Actualment la intel-ligeéncia és un dels grans factors que es consideren per formular politiques
educatives. Donis de sempre s'ha mesurat utilitzant adaptacions del test original d'Alfred Binet.
Pero avui dia, s'ha proposat un nou concepte que engloba millor la idea que la intel-ligéncia
humana és tan complexa que no és facil de definir. El seu autor Gardner proposa que existeixen
multiples intel-ligéncies i recomana als professors que incloguin exercicis i activitats que
impliquin vuit tipus d'intel-ligéncia: linglistica, logic-matematica, espacial, musical, corporal,
interpersonal, intrapersonal i naturalistes. Aquesta teoria s'ha convertit en una amb més
seguidors. La societat valora de la mateixa manera, a una persona a la qual se li dona bé ballar
(intel-ligéncia corporal) com a una que se li donen bé les

matematiques? Qué penseu?

S'hereta la intel-ligéncia? La heretabilitat del CI varia en

diferents circumstancies socials.

Que podem dir de les bases genetiques de la s e B (O ST, (s

intel-ligencia? La intel-ligéncia humana és tan complexa alta ha de ser |a heretabilitat del CI.
que no existeix una correlacié facil entre els gens Si totes les persones tenen iguals
(coneguts uns 40 gens fins avui dia) i el oportunitats s'eliminen diverses de
desenvolupament de la mateixa. Per comengar a poder les diferencies ambientals entre les
debatre sobre aquest tema, la primera pregunta que persones. En consequeéncies, més

ens hem de plantejar és si els gens tenen un gran pes en de les diferencies restant en el Cl

. L es deuran a diferéncies genetiques
el desenvolupament de la nostra intel-ligencia.

entre les persones.
Avui dia, es considera que la intel-ligéncia és una suma

de caracteristiques humanes complexes i el seu

( |
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desenvolupament esta influenciat per la interaccié de molts gens (poligenics) i on la regulacio

dels mateixos intervé en gran manera a determinar un tipus o un altre d'intel-ligeéncia. Cada

vegada més estudis conclouen que una forma important de regular els gens és el epigenoma

(no I'Gnic).

Per explicar-ho d'una forma clara i concisa, compararé el epigenoma amb els

coneguts senyals de trafic. Imaginem que un nen hereti un gen que li predisposi en gran manera

a tenir, una gran habilitat per tocar el piano. Pero si aquest gen no té senyals de transit per

potenciar-ho (com per exemple, un augment de velocitat), no es desenvolupara aquesta

caracteristica genética hereditaria.

La intel-ligencia esta submergida en el nostre cervell, format per neurones, per tant, qualsevol

gen que intervingui en la seva formacié és candidat a contribuir en el coeficient d'intel-ligéncia.

A més, és important comentar que durant els primers mesos de la nostra vida, el nombre de

connexions neuronals incrementa en funcid de I'estimulacié que rep el beu, cosa que representa

un clar efecte ambiental sobre les capacitats mentals.

Es pot seleccionar la intel-ligéncia?

Es conegut que I'aprenentatge té una base geneética. Per tant, es podrien seleccionar soques

d'animals que aprenguin més rapidament que unes altres o que recordin durant més temps el

gue han apres?

Per analitzar aquesta questid s'han utilitzat rates sotmeses a laberints d'aprenentatge
(Figura 10). En aquests laberints, les rates han de trobar el cami on els espera un
suculent menjar, aprendre-ho i recordar-ho. Al principi, les rates exploren tots els racons
del laberint fins que arriben al menjar, pero en proves successives el nombre d'errors és
cada vegada menor. Al final, una rata amb gana arriba al menjar sense cometre cap
error.

Un dels experiments més complets realitzats es va fer amb 82 rates, de les quals es van
seleccionar les 9 parelles més llestes i les 9 parelles més maldestres. Aquestes parelles
es van entrecreuar per donar lloc a dues linies de rates, les “llestes” i les “maldestres”.
Aguesta seleccid es va continuar de generacié en generacié. Després de 8 generacions,
les rates més maldestres del grup de les llestes eren més llestes que les més llestes del
grup de les maldestres. La conclusié d'aquest experiment és que I'aprenentatge en els
mamifers té un fort component geneétic. No obstant aix0, aquestes linies també es van

Concepte clau

¢ Soca:
Es un grup d'organismes

d'una especie que

comparteixen unes
quantes
caracteristiques
genétiques  comunes

distintives respecte a
altres individus de la
mateixa especie

utilitzar per estudiar altres caracters del comportament, amb resultats sorprenents. Es va veure

que les rates llestes eren millor resolent problemes relacionats amb el gana, ja que s'havien

seleccionat per la seva capacitat de trobar menjar més rapidament en un laberint, pero eren

pitjors en les proves de fugida de I'aigua, comportament vital en el cas d'inundacio.

També es va veure que les rates llestes tenien un comportament més emocional que les altres.

Aguests resultats demostren que és possible seleccionar soques geneticament més aptes per

determinar caracters del comportament, com |'aprenentatge, perd no es pot generalitzar a la

intel-ligéncia en conjunt, ja que aquesta esta formada per molts parametres.

Encara que molts aspectes del comportament es troben determinats genéeticament, la seva

complexitat i la intervencio de factors ambientals fa que sigui molt dificil establir cap relacié

[ 5 )
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directa amb gens concrets. La intel-ligéncia, I'agressivitat o les drogoaddiccions sén alguns
d'aquests exemples.

Figura 10: Laberint utilitzat per seleccionar la capacitat d'aprenentatge en ratolins. Es molt dificil i

gairebé impossible establir una relacié directa entre comportaments complexos com la intel-ligéncia
i gens concrets. Encara que és possible seleccionar grups d'organismes geneticament més aptes per a
I'aprenentatge, no es pot seleccionar la intel-ligéncia en conjunt, ja que aquesta facultat esta formada
per molts parametres diferents que s'interrelacionen i en els quals participen multitud de gens i molts
factors ambientals.

Ara com ara, aquest tren pertany més al terreny de la ciéncia ficcié que no al de la realitat. La
intel-ligencia no té un patré d'heréncia definit. Hem de tenir en compte, que I'espécie humana,
els factors ambientals i la mateixa voluntat de I'ésser huma sén importantissims.

Danys col-laterals de la seleccio d'embrions

Per posar punt i final al trajecte d'aquesta estacid, és important tenir en compte que la tecnica
que ha utilitzat cada tren per dur a terme els seus objectius, el diagnostic preimplantacional,
esta associada a la fecundacid in vitro. Per tant, seria important reflexionar sobre algun dels
problemes associats amb la reproduccié assistida. Qué fem amb els embrions que ens sobren?

Els preembrions congelats es poden transferir a un Uter matern sense cap tipus de problema, ni
biologic ni legal. En general, la seva viabilitat no és tan bona com la dels embrions frescos acabats
de generar, pero és bastant acceptable. Pero, tenen els preembrions congelats data de
caducitat?

Actualment, queden congelats en nitrogen liquid durant 7 anys, per si en un futur la parella
volgués tenir un altre fill, cal tenir en compte que no tots els preembrions que es congelats estan
malalts sind que també es congelen preembrions sans. Després d'aquest periode es poden
donar a la ciencia o a altres parelles que els necessitin.
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Segons dades de la reproduccié humana assistida a Catalunya de I'any 2013 aquest nombre
augmenta any rere any (Figura 11).

Embrions
criopreservats
anualment

<2anys

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013
Any

Font: Enquesta d’'Embrions Congelats

Figura 11. Evolucié del nombre d'embrions criopreservats anualment i
emmagatzemats segons antiguitat. Catalunya 2001-2013

2° Estacid: Editora de gens Concepte clau

Cada vegada que hi ha un aveng que permet que els humans intervinguem en l'atzar de 4 Enginyeria
I'heréncia genética, com va océrrer en el seu moment amb el diagnostic genétic genética
preimplantacional (técnica actualment consolidada) es forma la polémica, i ara torna a

passar el mateix amb CRISPR/Cas9. En la primera estacid, hem parlat de la seleccié de [cnizalidialicraciapde

. . . L . la constitucié genética
certes caracteristiques que ja estaven presents en els preembrions en qiestié. Pero la . .
de cel-lules o individus

veritat és que la humanitat ja ha entrat en I'era de la genética molecular on les técniques - e
mitjangant I'eliminacio,

de I'enginyeria genética (concepte clau) prenen un paper molt important, on amb elles |, insercic o
se'ns planteja un mén ple de promeses, perd també, d'obstacles i pors. dircac o elecia

de gens o de grups de

Podem modificar els gens? gens.

Els cientifics modifiquen el genoma d'éssers vius des dels anys setanta. Aquestes tecniques han
permés “crear” noves variants d'éssers vius dissenyats especialment per satisfer alguna
necessitat. Per exemple, actualment hi ha bacteris modificats genéticament que produeixen
substancies identiques a les humanes. Per exemple, una d'elles és la insulina humana, molt més
efectiva que la insulina obtinguda de vaques o porcs. Com hem pogut arribar a modificar la vida
al nostre antull de tal forma? Hem deixat enrere les técniques de seleccid artificial que
realitzaven nous avantpassats i hem estat capacos de submergir-nos directament dins del llibre
d'instruccions de la vida, els gens. Hem incorporat gens favorables d'unes espeécies a altres
diferents, la qual cosa coneixem popularment com: “els transgénics”. Aixo ha comportat, sens
dubte, una de les aplicacions més importants de la biotecnologia (l'aplicacié comercial de les
(2]
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tecniques d'enginyeria genética) i una aplicacié concreta de la geneética que ha contribuit a la
millora del benestar huma. Pero podem millorar-nos també a nosaltres mateixos? Si poguéssiu
que aspectes milloraries de vosaltres mateixos?

L'edicio genética més precisa

Una nova técnica anomenada CRISPR/Cas9, ha revolucionat actualment la modificacié genética.
Les eines de les quals disposavem fins ara per fer-ho eren imprecises i dificils d'aplicar. En
conseqiencia, molts experiments resultaven complicats i costosos.

Com ha comengat tot? Doncs estudiant el sistema immunitari dels bacteris! Pero, i que té
d'especial el sistema immune d'aquests petits éssers microscopics? Doncs bé, utilitzen una
estrategia anomenada CRISPR (crisper), que els permet trossejar els virus invasors. | qué té
d'important aquest fet per a I'ésser huma? Gracies a aquestes recerques els cientifics s'han
pogut apropiar d'aquest procés per modificar les seqiiéncies de I'ADN com vulguin. Aquest
sistema empra un enzim anomenat Cas 9, reutilitzable, amb el qual es realitzen els talls del
material genetic. L'Unica cosa que es necessita és crear una guia de ARN per dirigir-ho fins al lloc
d'interés. Per poder comprendre una mica millor en qué es basa aquest procés vegeu en
concepte clau.

Concepte clau: Com funciona CRISPR/Cas-9?

una guia de ARN
que incluya una

secuencia comple- 4 | guia de ARN

mentaria a la que Setime 5 O,
se quiere modificar g i N

en el ADN. tadora, y se
( forma asi el sis-
tema CRISPR.

\;

\————H tio de corte £
- =

ry

N’

4: La proteina Cas9 =\
Y

. . corta las dos hebras
3 Seintroduce el sistema del ADN de un gen.

CRISPR en la célula
de interés y la guia de
ARN se empareja con
su secuencia de ADN

Guia de ARN

De este modo, lo
inactiva; o, si en ese
lugar se inserta

un fragmento de

complementaria. ADN sintetizado,
lo modifica.
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4! Tren: Modificant I'evolucié?

“Cada vegada que apareix un nou descobriment cientific, a I'ésser huma li envaeix la por. Una
de les possibilitats, que més pors i dilemes planteja Crisper és, sens dubte, la seva aplicacio
en la linia germinal humana, és a dir, I'edicio I'edicié genética d'embrions humans”

Promeses, obstacles i pors

Aquest tren planteja  una  qliestio
summament important, ja que esta en joc el
canvi genetic de la nostra espécie. Els
embrions no es toquen!

Prohibir que les recerques cientifiques

sempre és una de les pitjors opcions.

Comporta fer un pas cap a enrere!

Crisper és un coctel tecnologic format per tres caracteristiques. La primera és la poténcia. La
segona, la novetat. | la tercera, potser la més important per explicar el rebuig d'alguns, la
percepcié d'una certa ambigiitat en el marc legal. Aquesta técnica obre tres fronts de reflexio:
la seva aplicacid per guarir malalties, la recerca basica per tenir més coneixement sobre el
funcionament dels nostres gens, i finalment, el “disseny de nadons”.

La perspectiva d'editar embrions perquée no siguin portadors de gens causants de malalties és el
quid de la questié del potencial de Crisper. Aixo permetria no haver de seleccionar embrions in
vitro (com hem vist en la primera estacid) i eliminar completament aquella mutacio, que li
suposaria una mala qualitat de vida, del seu material genetic. Tan sols es necessari un embrid
per poder modificar el que s'hagués de modificar, sense haver de realitzar una seleccio entre
varis. Aixo faria desapareixer el problema de I'augment constant de preembrions sobrants de
les cliniques de reproduccid assistida.

L'edicio del genoma huma té sens dubte una gran potencialitat clinica. Pero la técnica encara és
molt nova i ens falten moltes coses per aprendre. Més que el debat sobre I'aplicacié d'aquesta
tecnica en medicina, aquest tren vol recalcar la seva importancia en la recerca basica.
L'Observatori de Bioetica i dret de la Universitat de Barcelona, es posiciona a favor de la recerca,
sempre que s'estableixin uns limits i uns objectius adequadament justificats. La por a I'edicié del
genoma huma ha de frenar la recerca?
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El Regne Unit s'ha convertit al primer pais on s'ha aprovat la recerca amb
embrions humans modificats genéticament. En aquesta recerca s'estan
utilitzant els embrions sobrants de les fecundacions in vitro. El seu
objectiu principal és permetre arribar a coneixer millor el funcionament
dels gens estan implicats en el desenvolupament de I'embriéd huma i
millorar els tractaments d'infertilitat. Si amb aquest tipus de recerques es
poguessin identificar aquests gens donariem un gran salt en aquest ambit,
ja que moltes vegades els preembrions que es transfereixen a I'Uter
matern no acaben d'implantar-se i encara no sabem molt bé per que

ocorre aixo.

Els que es posicionen a favor de seguir amb aquestes recerques,

ISSN: 2339-5745 online

A favor-...

“Coneixerem millor la biologia
humana”

“Es una técnica senzilla i barata”

“Podriem aspirar a guarir
malalties greus”

“Millorariem la fertilitat
humana”

argumenten que si es vol augmentar |'eficacia i la seguretat d'aquesta tecnica cal seguir indagant

amb models animals i preembrions sobrants de les fecundacions in vitro.

Es important deixar clar, que els canvis genétics

en els preembrions serien

Concepte clau

permanents i hereditaris. Per tant, estem parlant ni més ni menys que d'evolucié

biologica. Aixo podria comportar la modificacié del pool genetic (veure en concepte

clau) de la poblacié?

També en aquest context apareix el fantasma de la discriminacié genética, que ja han
plantejat moltes pel-licules com, per exemple, GATTACA. Aquest tipus de discriminacié

+ Pool genetic

Fons comu de gens o dit
d'una altra forma la
suma de tots els al-lels de
la poblacié

es basa que un individu és tractat de forma diferent respecte a un considerat “normal”

a causa de diferéncies genetiques en ell. (Al primer tren ja hem tractat aquesta qliestio

on hem vist que aquest concepte és totalment erroni, ja que no existeixen caracteristiques

superiors o inferiors, aquesta valoracio no deixa de ser una preferéncia personal, pero no té un

sentit genétic ni evolutiu. A aquest pensament “erroni” se li coneix amb el nom d'eugenésia).

Per evitar d'aquesta forma desigualtats socials importants, a nivell global
I'aplicacié d'aquestes tecniques genetiques deuria estar a I'abast de la gran
majoria de la poblacié. També és important recalcar, que tampoc existeix
una legislacio clara sobre I'enginyeria genéetica en embrions humans. A més,
cada pais té autoritat per regular la seva activitat cientifica. El buit legal en
el qual es troba la modificacié de la linia germinal humana no fa gens més
gue augmentar les pors de la societat cap a la ciéncia. Els cientifics, com
tots els professionals d'altres ambits, tenen la responsabilitat d'obeir la llei
i per aixo demanen que hi hagi una regulacié al més aviat possible. Confia
en el mi sdc cientific!

[ 5 )

En contra...

“Efectes
geéniques”

negatius en xarxes

“Aquestes modificacions poden
afectar a zones no previstes”

“Canvis permanents i heretables

“Encara no existeix una legislacio
clara”
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5¢ Tren: Sense modificar I'evolucié?

“Benvinguts al tren on se us planteja una de les grans promeses de Crisper: modificar
genéticament cél-lules del nostre cos que no funcionin de forma adequada”

Fixar-vos que les implicacions morals son molt diferents al que plantejava el tren nimero quatre.
En aquest cas es tracta de cel-lules que pertanyen al teu propi cos i aixo no implica a tercers
(preembrions).

Imaginem el cas d'una persona que sigui diabética i que tingui una mutacid concreta en el gen
del transportador GLUT-4, I'encarregat de fer que els teixits absorbeixin les grans quantitats de
glucosa que es transporten per la nostra sang quan acabem de menjar. Somiem amb un futur
no gaire llunya.

Comentaris que s’escolten en una sala d’ espera d’ un Hospital...

Any 2016: “M'ha dit la doctora que tinc diabetis, perqué tinc el sucre pels ntvols”

Any 2030: “M'ha dit la doctora que vaig a tenir diabetis, perqué en el meu genoma es veu venir
la cosa, a més tinc GLUT-4 pel terra. Aixi que em posara un nou GLUT-4 i deixaré de tenir el sucre
pels nuvols”

Sens dubte, aquest tipus de modificacié genética podria comportar una gran millora en la
qualitat de vida de moltes persones. Pero és aixo possible? Realment amb Crisper el que hem
aconseguit fins avui, és tenir molta més eficacia per dirigir el gen perqué realitzi el tall un gen
concret. Pero els efectes que aix0 pot ocasionar en |'organisme encara no ho sabem. No n'hi ha
prou amb seqienciar el genoma d'una persona i modificar el gen d'interes. No podem deixar de
pensar, que I'organisme és el conjunt d'interaccions de moltes parts. | aquesta reflexio serveix
d'igual forma per intentar donar amb la destinacié adequada d'aquest ultim tren com per al
primer d'aquesta estacio.

Qué és ser perfecte?

Diferents estudis han conclos que els gens de la creativitat i I'originalitat sén els mateixos que
ens predisposen a consumir drogues. Pel que, si els modifiquem amb I'objectiu de no tenir éssers
humans drogoaddictes tampoc tindrem persones creatives i originals. Com és possible que una
persona que aquest predisposada genéticament a ser drogoaddicta després no ho sigui? El
genoma huma, és el manual de la vida pero pot actuar d'una forma o una altra depenent de la
pagina que facis que s'encengui. Sens dubte, per poder esbrinar de quina manera interactuen
els nostres gens no hi ha una altra que seguir investigant.

A més, cal tenir en compte el factor cultural. Per exemple, a Europa arribar a pensar a canviar-
se algun gen per ser més alt o tenir uns pomuls més pronunciats sembla una ximpleria. Pero en
altres cultures la importancia de millorar I'aspecte fisic té una gran rellevancia. Es més, esta mal
vist que econdmicament puguis operar-te pel que cada cultura considera " millor" i no ho facis.
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La reaccio social davant dels avancos de la ciéncia

“Com ho volen aquesta vegada?” li pregunta
el metge a una parella en una clinica de
reproduccid assistida. Aquesta li respon:
“Com |'ultima vegada, solament una mica
menys lleig”. Aquest dialeg podria
correspondre perfectament a una escena
d'una propera pel-licula de ciencia ficcié.

Es impossible coneixer  totes les

consequencies d'una nova tecnologia i, sobretot, no es pot excloure que una tecnologia tingui
algun efecte nociu per a la salut humana. | aixo la societat ho percep com una catastrofe
imminent. Sovint els cientifics no poden contestar. Qué passaria si...? | d'aqui a deu anys? |
d'aqui a mil anys? Es pot estar totalment segur que no passara gens? Al cent per cent? Les noves
tecnologies es miren amb recel, potser perque a la societat actual li costa acceptar el grau de
incertesa amb la qual estem acostumats a treballar els cientifics.
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A ENTREVISTADA ES...

Gemma Marfany

Es professora titular de Genética de la Universitat de
Barcelona (UB) i té una amplia trajectoria cientifica i
académica en aquesta disciplina (Barcelona, Edimburg,
Oxford). Dirigeix un grup de recerca en genética molecular
humana. Actualment té dues linies de recerca actives. Una
d'elles identificant els gens responsables del
desenvolupament de la retina i una altra estudiant dues de
les seves vies de regulacié. L'objectiu final és descobrir les
dianes clau per a futurs tractaments de les distrofies de la
retina. A més també és professora de Geneética Molecular
i Biotecnologia, membre de I'Institut de Biomedicina
(IBUB), consultora de I'Observatori de Bioética i Dret (UB)
i assessora externa de la Comissid Nacional per a I'Us
forense de I'ADN. Col-labora habitualment en diferents
mitjans de comunicacid. Ensenyar, investigar i divulgar sén
tres de les seves passions.

PARLEM DE...
LA SEVA RECERCA

Ana Gonzdlez: Per qué vas decidir dedicar-te a estudiar la ceguesa hereditaria? Per queé la
ceguesa i no una altra cosa?

Gemma Marfany: Ho vaig trobar per casualitat. La meva recerca inicial va ser amb mosques.
Amb elles vaig fer la primera tesi en enginyeria genetica de tota la facultat. A partir d'aqui vaig
decidir que volia investigar amb proteines recombinants i em vaig anar a Oxford on em van
posar a treballar amb retrovirus i llevats. Al cap d'uns anys, em van dir si volia tornar a Barcelona
perque s'anaven a obrir noves places a la universitat i vaig tornar. Pero, aqui en aquell moment
el que estava de moda era terapia amb genética humana. Em van posar en contacte amb un
grup de metges que estudiaven la ceguesa. Em vaig posar a investigar-la perqué era molt
desconeguda i tenia uns patrons d'heréncia molt diferents. Perd sempre des del punt de vista
de funcié, sense seqlienciar genomes. No és que no m'interessi el tema, siné que sé que en un
temps m'acabaria cansant. Em resulta molt més interessant no només trobar la mutacié que
causa una caracteristica determinada, si no integrar-ho en un tot.
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BIOETICA

AG: Que va ser el que et va impulsar a voler formar part de I'Observatori de bioetica i dret de la
uUB?

GM: La veritat és que no va ser una decisié plenament conscient o buscada. Si no que d'alguna
manera va venir donat pel fet que fent terapia com a genetista i treballant en genética humana,
et vas adonant, que hi ha certs tipus de recerques que vols fer que necessites tenir en compte
unes consideracions bioétiques. Tant de cara al pacient, com de tota la informacié que pots
extreure del seu ADN. Pot ser si no hagués treballat en genetica molecular humana i hagués
treballat en genetica molecular agafant altres organismes vertebrats models i no en humans
aquest tema no m'hagués preocupat tant. Em preocupa tant perque estic treballant amb
pacients on extrec el seu ADN o faig diagnostics prenatals... Sempre estic en contacte amb una
série de temes que tenen una gran consideracié bioética. A partir d'aqui comengo a coneixer
gent que treballa en bioética a Barcelona. La seva formacié era més de I'ambit del dret,
d'ecologia o de psicologia, pero que no eren cientifics, en el sentit de recerca experimental. Em
van comencar a dir: “Podrieu venir a fer una conferéncia sobre clonics?”, “Podrieu venir a fer
una conferencia sobre transgenics?” ... Les vaig ser fent i d'alguna manera vaig entrar en
contacte aportant la visié cientifica d'aquests temes com a membre.

AG: Per que creis que és important la Bioética?

GM: La bioética, en general, és important al mén cientific, perd no sempre en el que estas
treballant, en concret, té una rellevancia bioética molt important. Si es treballa en organismes
com a bacteris, la teva principal preocupacio sera la bioseguretat, més que no la bioetica. Amb
bioseguretat em refereixo al fet que evidentment no alliberis aquests organismes modificats a
I'ambient, ja que poden causar importants variacions en |'ecosistema. Pero, a mesura que vas
incloent altres organismes, com per exemple, el ratoli, el component bioétic és molt major.
Hauras de tenir en compte, que no causaras un dany innecessari a I'animal (que sofreix), quin és
el nombre d'animals que penses tenir, si els hauras de sacrificar inatilment o no... Cada vegada
més et vas aproximant a situacions en que com a cientific has de prendre decisions que tenen
un component étic.

Personalment creo la bioética al mon cientific és molt important, fins al punt, que si tu vols iniciar
un projecte, no et deixen demanar diners si no tens |I'aprovacié del comite de bioética, en aquest
cas de Barcelona, sobre I'experimentacié amb animals. Sobretot en mamifers, tots els vertebrats
(a excepcid d'embrions de peixos), i fins i tot, cefalopodes, ja que s'ha vist que tenen uns ganglis
bastant elaborats. Més enlla encara, moltes de les revistes que tenen una rellevancia dins del
nostre mén, el primer que et demanen és que compleixis totes les normatives éetiques i que els
enviis tots els papers amb els protocols aprovats, siné ni ho consideren.

AG: La bioética és un tema suficientment objectiu? O hi ha una part important de subjectivitat
com a experta?

GM: Estem immersos en una societat que té una serie de valors culturals en aquest moment i
que pot decidir cap a on vol anar i cap a on no. Perd a més, aixo s'imposa d'alguna manera. | el
cientific no es alié! No és una persona que vulgui investigar en contra de tot i de tot el mén. Si
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no que una part de la societat, té una familia, uns amics... Per tant, també participa en aquests
valors culturals.

La bioética acaba sent una qliestid politica de les societats que han de decidir que han de fer i
quins limits s'han de posar a tota la nova tecnologia. Per aix0 es necessita tota una reflexio ética
perd amb un fort vessant cientific i tecnica.

AG: Els investigadors saben que tenen una limitacié amb la bioética? | els joves investigadors
creis que saben que existeix?

GM: Si, en molts casos si, i cada vegada més. Pot ser que abans d'entrar en un laboratori els
joves no ho sapiguen molt bé. Pero una vegada que ja treballes en ell per descomptat que si. A
pesar que, dependra de l'organisme amb el qual treballis. No és el mateix treballar amb
mosques, amb llevats o amb persones. Si, per exemple, treballes amb persones, aquestes han
de donar el seu consentiment conforme t'autoritzen a tenir una mostra amb el seu ADN. Pero,
també dels informes que realitzaras amb la qual faras amb ella, que ho usaras per a aquesta
malaltia i no per qualsevol altra cosa, quan li donaras els resultats... Es a dir, que quan entres en
el laboratori comences a veure totes aquestes consideracions. Si, per exemple, estas treballant
amb ratolins, no pots anar a treballar sense el curset d'experimentacié amb animals i aquest
curset té tota una part d'ética animal també. Si potser a l'inici pensaves que per poder investigar
no t'anaven a fer falta plantejar-te aquesta série de coses, una vegada que entres t'adones de
les limitacions que t'imposa la bioetica.

SELECCIO | MANIPULACIO GENETICA

AG: L'inici de la vida s'ha convertit en els ultims anys al centre d'atencié dels investigadors i
ha obert nous horitzons en el terreny reproductiu i genetic. Quins objectius perseguiu els
genetistes en aquest ambit?

GM: Depen. Hi ha genetistes que volen saber la base genetica de les malalties, hi ha uns altres
que volen caracteritzar les malalties utilitzant models animals o cél-lules mare, crear cel-lules
mare per poder fer terapia, crear cel-lules mare pluripotents induides o uns altres que
directament treballen en reproduccid assistida que té una problematica molt concreta. Pero, en
el terreny de les malalties és on esta més centrada la recerca ara com ara. En terapia pots pensar
en una terapia somatica, o com esta ocorrent ara, que s'esta plantejant la idea de poder
modificar la linia germinal humana, la qual cosa les modificacions introduides passarien a la
descendéncia d'aquesta persona. Aquest fet és dificil, perqué ara com ara, la llei no t'ho permet.
Pero potser d'aqui a uns anys si que ho faci. La qliestié és que normalment ara que estem
inversos en el problema, quan arriba el moment després resulta que ja no és est el problema
perque ja s'ha resolt. Va passar amb tots els problemes que es plantejaven amb els organismes
clonics, pero, avui dia ningu es planteja fer un clonic per obtenir un fetge, en canvi, estem parlant
de cel-lules pluripotents induides (IPS) que en el fons si que sdn clonics pero només d'un organ.
Normalment, es troben noves solucions davant els problemes plantejats inicialment.

AG: Si amb el Diagnostic genétic preimplantacional ja podem seleccionar embrions sense
malalties, el sexe o bebés amb un perfil genétic compatible per guarir al seu germa. Té sentit
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plantejar-se la idea de modificar el genoma huma mitjangant técniques d'edicié genomica,
com CRISPR, per transmetre-ho als descendents?

GM: El DPG no es realitza tampoc en totes les persones. Hi ha unes premisses molt clares. Per
exemple, en la seleccié del sexe hi ha uns objectius molt clars. No es pot seleccionar el sexe si
no se per una malaltia hereditaria lligada al sexe a Europa. Hi ha en alguns llocs del mén, com a
EUA que si que es pot escollir el sexe amb el pretext que els pares tenen més preferéncia per un
sexe que l'altre i no és un problema etic. De fet, tenint en compte que si no es fa seleccié del
sexe, una vegada nascut ens poden abandonar, Aixd no representaria un fet molt més
traumatic?

Jo crec que sén dues maneres diferents de solucionar un mateix tema. Aixo respecte a malalties,
pero, és que amb les tecniques d'edicié genomica, com per exemple CRISPR, no homés et
permet tractar malalties, sind que també et permetria incloure altres canvis. Et permetria
eliminar gens que no causen una malaltia, perd que per a aquella persona, aquesta variant en
concret no fos desitjable, i per tant, el seu gran desig fos eliminar-la. Per exemple, imaginem uns
pares que vulguin tenir un fill amb els ulls de color blau. Doncs mira, posant una mutacié molt
concreta en el gen OPA1 solucionariem el problema i els fills naixerien amb els ulls blaus. Ja no
estem parlant de guarir sind que manipular genéticament un genoma.

AG: Cientificament té sentit perseguir I'objectiu d'acabar amb les malalties quan se sap que
molts “errors genétics” ens han donat avantatges evolutius a llarg de la nostra historia i ho fan
ara, com ocorre amb I'anémia falciforme en llocs on hi ha malaria?

GM: Si, perd aqui hi ha dues coses diferents. Una cosa és que sigui un avantatge selectiu
poblacional i una altra és posar-te en la pell d'un individu que esta sofrint una malaltia stper
severa. Es a dir, poblacionalment aquesta variant pot constituir un avantatge perd la persona no
mira com a conjunt. La malaltia afecta de forma individual i a la teva familia, no a la resta de la
societat i en aquest sentit s'ha de pagar un peatge alt. S'ha de pensar que les coses no sén ni
blanques ni negres. Per a moltes malalties que no sén molt greus, certes variants genetiques
tampoc sén tan greus, a priori. Una altra qliestio seria que acceptéssim tenir heterozigots i no
deixem néixer als homozigots. Per exemple, en el cas de I'anémia falciforme, el heterozigot és
afavorit en llocs on hi ha malaria i en llocs on no hi ha malaria és una malaltia greu. Per tant,
segons en I'ambient en el qual et trobis sera afavorit o no. Per exemple, a EUA, en els ultims 50
anys, la proporcié de I'al-lel de I'anémia falciforme ha baixat moltissim. El que indica que no esta
seleccionat a favor.

AG: Com genetista on creis que esta el limit de la manipulacié geneética?

GM: Es dificil de dir. Per qué jo no séc Unicament genetista també séc persona. Per tant, una
cosa és el que cientificament pinso i una altra el que personalment, juntament amb la meva
cultura i les meves creences, pinso. Jo cientificament et puc dir si una cosa pot tenir certa logica
0 no, i després si personalment vull que aixo s'implanti o no. La qlestié de la “manipulacié
genetica” no m'agrada, m'agrada més “modificacié genética”. Per que I'home manipula tot el
seu entorn. Per exemple, les versions naturals del blat sén molt petites i tenen molt poca farina,
les taronges i les mandarines haurien de tenir llavors perd no les tenen perquée no ens agrada
trobar-les quan mengem. D'aquesta forma hem creat fruites esterils que no tenen cap sentit
=
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biologic. La nostra espeécie fa els creus que li interessen. La manipulacio genética depén de si té
un objectiu clar o no. Jo no crec que I'huma vulgui manipular per manipular. A mi per exemple,
tenir una planta transgénica que tingui un cert avantatge per a la persona que la consuma em
sembla la mar de bé. De molecules d'ADN com a moltes tots els dies i la majoria d'ells sén
transgénics i estan manipulats. El problema fonamental és quin és I'objectiu. Precisament en
aquest sentit, ara fa poc a EUA s'ha aprovat per al consum huma un xampinyd que ha estat editat
per CRISPR-Cas9. El que ha fet aquesta edicid és fer un knochout en una part d'un dels sis gens
del xampinyd que expressen unes proteines (polifenols oxidessis) implicades que el xampinyd
pre-tallat en lamines es tornen de color marré. Aixo és a causa de I'oxidacio i I'acumulacié d'un
pigment negrer, la melanina, la qual cosa impacta directament en el seu aspecte i la seva
comercialitzacié. L'edicié del genoma del xampinyd mitjangant CRISPR no deixa petjada, més
enlla de l'eliminacié d'una part d'un gen propi. No afegeix informacié genetica exogena ni
requereix la integracié de vectors o seqliéncies genetiques derivades de virus o bacteris que
poguessin ser considerats nocives per a les plantes o fongs. No és, per tant, un organisme
transgénic. L'edicié del genoma del xampinyé mitjancant CRISPR no afecta a cap altra
caracteristica, més enlla de I'eliminacid d'una part d'un gen propi.

AG: Estem de ple en una época on la por a un mal us de les noves tecnologies que es van
descobriment en enginyeria genética esta en augment Hem de prohibir per si de cas?

GM: Crec que prohibir per si un cas, no s'ha de prohibir mai. Per a qualsevol prohibicid, no només
cientifica, ha d'haver-hi un raonament darrere. Una prohibicid no vol dir gens per mi, per tant
per si un cas tampoc. La qiiestié és la segiient, dues de les caracteristiques de I'ésser huma sén
la curiositat i la por al desconegut, cosa que amb els altres animals no compartim. Es a dir,
mentre més intel-ligent ets més curiés i més por tens. Per qué succeeix aix0? Perqué projectes
aquesta situacio i que pot ser que acabi malament. Si no ets intel-ligent no pots fer aquesta
projeccio.

L'huma sempre s'ha plantejat tots els avancgos tecnologics des d'un doble vessant. La fascinacio
que li genera poder fer alguna cosa molt més rapid o que no haguéssim pensat que es podria
fer, per exemple, mitjangant una eina Aix0 és tan simple, com dir, que jo ara no fabricaré un
martell perqué encara que és molt util per clavar un clau, també puc matar a una persona amb
ell. Aixo és cert pots matar a una persona.

Per aixo cal prohibir totes les eines? Clar, I'huma totes les eines que té, segons com les utilitzi,
pot fer mal o no. Per exemple, necessito cacar per poder menjar, evidentment hauras d'usar
alguna eina per matar a un animal i si pot matar a un animal també podra matar a una persona.
Si ens basem en aquest principi no podriem fer gens. Si fem foc perqué és molt convenient per
esterilitzar I'aliment, per escalfar-se... També puc considerar la possibilitat que, Amb aquest foc
puc cremar a gent, no? La por ens permet construir un marc on aquesta eina que hem generat
sigui utilitzable i no s'utilitzi mai en altres situacions. La societat és la que diu en quines situacions
es poden utilitzar i quins no.

L'huma sempre ha tingut pors, si tu mires les pel-licules de ciéncia ficcid aixo ho reflecteixen
molt bé. Primer eren les armes de destruccid massiva, després els tancs, els ordinadors que
serien més intel-ligents que les persones... | ara resulta que a un nen que acaba de néixer li
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regalen una Tablet que és molt més complexa que els ordinadors dels anys seixanta i ara a ningu
li preocupa aix0. Per tant, la societat ha de decidir si la genética com a eina es pot utilitzar en un
context o en un altre. Els cientifics també les poden utilitzar de forma inadequada pero com en
tot, els cientifics no som diferents a la resta de la societat.

AG: Es curiés, sembla que ja tenim assumit que hi ha vegetals que resisteixen millor a les
plagues o que ara els pollastres creixen a una velocitat rapidissima. Pero, Per qué quan parlem
de la Bioética aplicada a la genética humana, segueix donant-nos cert respecte?

GM: Jo crec que I'huma sempre s'ha sentit més important que la resta dels organismes. El que
ens importa som nosaltres. Pero, no és que la bioética en humans sigui més important que la
bioetica en animals. Si una persona tortura a un animal és facil que també pugui arribar a
torturar a una persona. En el cas de la genética humana, necessites valorar si a la persona li pots
aplicar una terapia, ho has de considerar igual de lliure i capag¢ de prendre les seves propies
decisions. Per tant, la bioética humana pansa per aqui, és a dir, que haig de considerar que
aquella persona amb la qual estic investigant amb els seus gens per guarir alguna malaltia és
lliure de prendre la decisio de si es presta al fet que jo pugui utilitzar el seu ADN o no. En canvi,
per a altres organismes som nosaltres els que decidim per ells.

AG: Es possible seqiienciar el nostre propi ADN i amb aixo saber que caracteristiques
metaboliques tindrem, les malalties que patirem o fins i tot de qué morirem en un futur? Qui
hauria de tenir accés a aquesta informacié? A qui pertany nostre ADN?

GM: El genoma huma conté el nostre manual d'instruccions i aix0 ens diu moltes coses sobre
nosaltres mateixos. El que passa és que, com sempre diem els genetistes, el fenotip, és el
resultat final. Aix0 inclou el genotip més I'ambient. Per exemple, depenent de quin
caracteristiques el genotip és molt determinant. Si tu tens una doble mutacid per la fibrosis
quistica, tindras la fibrosis quistica, per tant, aqui és molt determinant. Mentre que per otrss
caracteristiques, I'ambient juga un paper molt important. Per tant, tu pots descriure alguns
casos de malalties clarament genéticament determinades i en altres casos pots dir que poden
existir moltes probabilitats que tinguis cancer de mama, pero no podras predir que si ho tindras
o no. El genoma ens pot dir moltes coses, com que pots emmalaltir o com sera el teu
comportament, perd d'aqui a dir-te que moriras no. Les prediccions del futur encara no
existeixen. La genetica en el fons el que ens diu és que de tot el ventall de possibilitats que
existeixen et trobes dins d'un eix determinat per a aquella caracteristica. Per tant, si que es
poden dir moltes coses pero no tot. S6n un exemple clar, els bessons identics que es troben en
un mateix ambient, perd no sdn exactament iguals, perque també intervé l'atzar i certes
mutacions.

Qui hauria de tenir accés a aquestes dades és el que a mi m'agradaria saber, perqué encara no
és clar. A qui li pertany la teva informacioé geneética? Al pacient? A algu que ho ha demanat? De
la institucié publica que ha fet possible que aquestes proves es duguin a terme? Es aixo el que
no és clar i aixo ve donat perque com a societat ens ha arribat tot aixo molt rapid. A més, ens
pot semblar molt criticable, pero a la gent precisament avui dia, no crec que tingués molts
problemes amb la privadesa. No la té amb la privadesa de les seves fotos, no crec que tingués
problema amb la seva informacid genética.
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AG: | si aquest ADN s'utilitzés per discriminar-te?

GM: Per discriminar-te no fa falta que ningu tingui la informacié del teu ADN, molta gent s'ha
quedat sense treball per haver penjat unes fotos d'una festa en alguna xarxa social. Clar, al final
tot és tot. La societat hauria de plantejar-se seriosament aquests temes de la privadesa i deixar
de ser tan hipocrita. “La informacié genética no!!!”A veure jo séc dona i sigues que tinc
discriminacid genetica, en molts treballs desgraciadament agafaran abans a un home que a mi.

EUGENESIA

AG: Qué entenem per millorament genétic? Queé se't donin ben les matematiques? O Tenir el
colesterol més baix?

GM: Jo no creo en l'eugenésia. Es un terme per intentar dir que es pot triar els nous individus
perque siguin millors que els anteriors, pero aixo és molt relatiu depenent de I'ambient i del que
cadascu consideri millor o pitjor. Potser els homes pensen que ser home és millor que ser dona,
i per tant mira, eliminem a totes les dones. Vull dir, que és molt dificil tot aix0. Un tema que un
es pot plantejar és que no volem malalties molt severes, on l'individu que la pot patir morira als
5 0 6 anys de vida i que I'Unica cosa que generaria serien problemes emocionals als seus pares i
a la seva familia. Aixo t'ho pots plantejar pero és molt diferent a I'eugenésia. Quin
caracteristiques sén millors o pitjors? Jo crec que aixo depén, per exemple, si visquessis en el
paleolitic tenir uns malucs enormes seria desitjable, probablement actualment aixo no esta molt
desitjat. Tenir el colesterol baix? Llavors, tots tindriem problemes d'espina bifida ja que el
colesterol és molt important en el desenvolupament de la medul-la espinal. Per tant, no sé que
dir-te. No tenir osteoporosi, potser és molt desitjable al nostre moén. Pero, | si alguna vegada
vivim a l'espai i resulta que ens interessa tenir una capacitat de mineralitzacié 0ssia molt més
versatil? No tinc una resposta. Evolutivament la variabilitat genética és millor i la reproduccié
sexual existeix per aix0. Jo crec que com a especie humana estem augmentant la variabilitat més
qgue no disminuint-la. Pel que fa a altres especies depen, perque estem influint en gran part en
el seu ambient. Pero, també han hagut cataclismes que I'huma no ha provocat i han comportat
morts extensives de milions d'espeécies i aixd no ha estat per la nostra ma.

AG: Es pot considerar que causem un mal a la criatura si assegurem que naixera amb un
defecte? Per exemple, si una parella de sords vol que el seu fill també neixi sord Seria un us
adequat de les proves genétiques?

GM: En aquest sentit, s'ha de mirar com és la gravetat de la malaltia. La sordesa és certament
discapacitant pero aixo no vol dir que no tinguin cap qualitat de vida. Hi ha molta gent que esta
molt deprimida i no té aquests problemes fisics i en canvi la seva vida no és gens bona. Jo abans
seleccionaria a gent perqué no tingués depressié. En canvi, hi ha malalties gravissimes, que no
donen cap qualitat de vida. La sindrome de Down que a la gent |i preocupa tant, justament
poden tenir una bona qualitat de vida si tenen a gent els vol. El problema real és el cost
emocional que pot tenir la familia, perd no per ells, ells viuen bé. A mi el que em costa molt és
decidir, és per exemple, si una dona que és portadora en el cromosoma X de ceguesa i que el
seu fill pot ser cec, qui ets tu per dir-li que la ceguesa no és important. De vegades, prenem
decisions que no ens corresponen. Entre poc i massa. Normalment la gent es posiciona a les

( |
34
\ )
http://revistes.ub.edu/index.php/b_on/index




DESAFIANT A LA REPRODUCCIO HUMANA 2N
Biol. on-line: Vol. 5, Num. 2 (Juliol del 2016) ISSN: 2339-5745 online

puntes, els que estan en contra del diagnostic genétic prenatal i I'avortament i els que volen que
neixis a pesar que la teva qualitat de vida sera pessima.

CIENCIA | SOCIETAT

AG: De vegades, no som conscients que totes les medicines que prenem quan estem malalts,
els aparells que tenim a la nostra disposicid, o fins i tot, la roba que portem existeixen gracies
al treball que es fan en els laboratoris. La gent és conscient de tot el que aporta la ciénciaala
societat?

GM: No ho sé, aix0 és dificil de valorar. Depen de les seves cultures. El principal problema que
jo crec que hi ha és que hi ha molta gent inculta des del punt de vista cientific. Aixo és una queixa
general que et trobes dins de I'ambit cientific. Per exemple, vas a una festa i et pregunten: “Que
treballes?” i respons: “Séc cientific” els hi canvia la cara perqueé no els interessa saber res cientific
i et diuen: “Oh molt interessant, molt interessant, perd com no sé gens de ciencia...”. Tu no pots
dir que no saps qui és Shakespeare, tu no pots dir certes coses, en canvi, hi ha unes altres que
si. Pero, després poses la radio i qualsevol tertulia sap de tot i parla de ciéncia. Jo sé de genética
i de genetica puc parlar pero dificilment parlaré, com per exemple, de politica perqué no és el
meu camp i la “pifiaré” molt. Ningu sap de ciencia pero tothom parla de temes cientifics, que si
s'ha d'editar o no el genoma huma, perque es pot i perqué no, o contra els transgenics, sense
saber el que és un transgeénic... Tothom s'atreveix a parlar de ciéncia sense tenir ni idea, és est
el problema, que no hi ha un minim de cultura cientifica. La gran majoria dels quals escriuen en
els periodics sobre noticies de ciéncia sén periodistes que no tenen ni idea de ciencia ni els
interessa.

DIVULGACIO
AG: Com et vas incorporar a la divulgacié cientifica?

GM: Perque m'agrada. Perqué m'agrada escriure i m'agrada llegir. Normalment, acabes
dedicant-te al que t'agrada. La major part de cientifics que es dediquen a la divulgacié cientifica
és per hobby. Solen ser cientifics que els agrada el que fan, escriure i comunicar-se. No divulguen
sobre qualsevol cosa, sind sobre aquell tema del que saps molt. Jo crec que per a la majoria de
divulgadors no és una decisié conscient.

AG: Es una necessitat cientifica involucrar-se en la divulgacié?

GM: No és una necessitat pero si és una de les qualitats que s'hauria de tenir en compte, pero
no excessivament. Jo no crec que tots els cientifics s'hagin de posar a divulgar perque per
divulgar t'ha d'agradar. Aixo és el mateix que dir que no tots els cientifics neixen per fer classes.
Pero, jo crec que un professor d'universitat ha de ser cientific perqué si no pot transmetre
ciéncia d'un tema en concret. Es un component rellevant que estaria bé que molts dels cientifics
tinguessin pero que no fa falta que tothom tingui. Considero que és molt més important per a
un cientific respectar els valors étics, ja que hi ha molts punts que sdn molt importants, que no
es falsegin les dades o que no robis els resultats als teus companys, per exemple Watson i Crick
no van tenir comportament étic i aixo és molt important des del meu punt de vista. També crec
que és important per a un cientific ser capag d'explicar el que estas fent a un public entes, a
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col-legues del teu mateix camp. Jo crec que en totes les carreres cientifiques hauria de de haver-
hi una part obligatoria d'exposicid perque hi ha gent que li surt de forma natural i uns altres que
es posen molt nerviosos i no t'assabentes de gens del que volen dir. Comunicar minimament és
important. No tots els cientifics son bons comunicadors. Pero esta molt bé que hi hagi cientifics
que es dediquin a divulgar perquée ddnes a conéixer un coneixement que és molt important, i a
més, la qual cosa divulgaran sera correcte. Per qué el cientific pot simplificar les coses, pero no
dira coses que no son certes, sempre sera molt més pudords que no una persona de fora.

AG: Per qué no existeixen en la majoria de carreres cientifiques cap assignatura de
comunicacid cientifica, si per fi o al cap, en algun moment o un altre de la vida hauras de
comunicar a la societat el que estas fent?

GM: No, a la societat no fa falta, als teus companys és molt necessari . Jo crec que la comunicacié
cientifica és necessaria entre els teus col-legues, entre la gent del teu camp. No necessariament
de cara a la societat. No necessitem que cada cientific expliqui el que fa. A la gent li importa la
visié més global del tema no concretament el que feixos. Clar, un cientific no té per quée divulgar
bé. Pero que poden divulgar, | tant! | els que ho fan, ho fan molt bé o bastant bé. Una altra cosa
és passar comptes del que has fet amb els diners que t'han donat per investigar. Jo crec que és
una assignatura més de master que no de carrera.

També és un problema important I'educacio per qué hi ha molta gent que estudia per ser mestre
pero no sap gens de ciéncia. Per tant, dificilment li explicaran bé gens relacionat amb la ciencia
si no saben ni el que d'una equacié. Es tan greu que jo crec que és una deficiéncia cronica. Per
tant, no és tant divulgar com ensenyar bé unes bases cientifiques. El problema que tenim és que
aquestes bases no s'estan donant de forma adequada.

AG: Els mitjans de comunicacié no divulguen siné que titulen, Estem espantant a la gent? No
es plantegen de forma adequada els temes cientifics?

GM: Si, jo crec que la gent moltes vegades es queda amb els titulars i est és el problema. Clar,
han dit tantes vegades que es guarira el cancer i no ha estat veritat que la gent ja passa. Al final
la gent, es queda amb allo que li interessa i el que no li interessa pansa.

AG: Penses que la ciéncia arriba a la societat? Li donen les persones la mateixa importancia a
saber qui és Pablo Neruda que a saber com funciona I'ADN? Qué creis que s'esta fent
malament? Se t'ocorre alguna manera de solucionar-ho?

GM: Jo crec que ens hem de posar molt seriament amb I'educacié. Per qué un nen és un cervell
obert, que esta en desenvolupament i necessita d'una persona que realment ho estimuli i que
quan digui una cosa que sapiga realment per que la diu, perqué sap cent mil vegades més allo i
per aguest motiu ho pot comunicar i fer-ho facil. Perqué quan se sap molt pots transmetre el
que realment és important. La gent que no sap no ho pot fer d'aquesta manera. De vegades, el
mestre segueix al peu de la lletra el que posa en els llibres de text, i de vegades hi ha barbaritats.
Si no tenim formem bons mestres de primaria, de secundaria i bons professors d'universitat i no
valorem aquest treball i no apostem pel futur, malament anem.
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AG: Que t'agradaria descobrir en un futur?
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GM: Jo no sé si vull descobrir. El que més m'agrada és tenir gent al laboratori i formar-la. Tenir

alumnes que estiguin fent el doctorat, em déna molta satisfaccié anar avangant en una recerca,

on veus que aquestes persones van madurant i van prenent aquestes decisions, discutint-les...

Aquest treball intel-lectual de ments enriquint-se, m'agrada molt. Anar preparant gent per es

puguin enfrontar als problemes.
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