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Que és '/ADN? Que és un gen?

Totes les cellules del nostre cos tenen el material genetic o ADN. L'ADN és com un
manual d'instruccions on hi ha tota la informacié necessaria per formar-nos
correctament durant la gestacio i per funcionar correctament al llarg de la vida.

L'’ADN o manual d'instruccions esta organitzat en instruccions que anomenem gens.
Cada gen o instruccio té la informacio per fer una funcié concreta. Alguns gens sén
importants pel cor, d'altres pel cervell i altres determinen el color dels ulls. S'estima que
I'ésser huma té uns 20.000 gens i de cada un d'ells en tenim dues copies: la que
heretem del pare i la que heretem de la mare.

Que és una malaltia geneética recessiva? Que
significa ser portador/a?

Les malalties genetiques apareixen quan hi ha algun error o alteracido en 'ADN
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o manual d'instruccions. Un tipus de malaltia genética son les malalties
genetiques recessives, com son la fibrosi quistica o I'atrofia muscular espinal.
S'estima gque n'hi ha 1.875' que afecten 1 de cada 330 infants?. Aquestes
malalties apareixen quan tant la copia que heretem del pare com la copia que

(@ o
\“‘l-

heretem de la mare estan alterades.

Per tant, tant el pare com la mare d'una persona amb una malaltia recessiva
tenen una copia del gen correcta i la segona copia alterada. Tenint en compte
gue una de les dues copies és correcta, no pateixen la malaltia. Aixi doncs, com
gue la copia alterada només la porten, perd no la mostren, s'lanomenen
portadors. S'estima que cada persona és portadora d'entre 6 i 30 alteracions a
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I'ADN que poden causar una malaltia genetica recesiva®.

Una persona portadora, tot i que normalment no desenvolupa la malaltia, la pot passar
als seus fills i filles si la seva parella també és portadora de la mateixa malaltia. De fet,
les alteracions genetiques que poden causar malalties recessives solen ser heretades
en la familia al llarg de les generacions sense que aparegui la malaltia. Sovint no es
descobreix fins que algu de la familia té un fill malalt o filla malalta amb una altra
persona portadora de la mateixa malaltia.



Que és el cribratge preconcepcional de portadors?

Una prova de cribratge de portadors és una prova genetica que detecta alteracions en
'ADN gque podrien causar una malaltia genética a la descendéncia sense que la
persona la pateixi.

Per tant, permet coneixer de quines malalties genetiques recessives som portadors
abans de tenir cap filla o fill afectat.

Per que es vol implementar aquesta prova?

Entre I i el 2% de les parelles
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la mateixa malaltia recessiva“.
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tenen una alteracié genetica en

una de les dues copies del O o o 0
mateix gen. Aguestes parelles
tenen un 25% de probabilitat de
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afectats per la malaltia.

Les societats cientifiques de referencia recomanen que la prova de portadors sigui una
prova universal i que s'ofereixi a tota la poblacid. Aixi i tot, avui en dia encara no hi ha
cap cribratge de portadors en la sanitat publica a Europa. Les proves de portadors
s'ofereixen exclusivament en cliniques de fertilitat i laboratoris privats. Per tant,
I'objectiu d'implementar aquesta prova des dels centres d'atencié primaria i la sanitat
puUblica és fer accessible a tothom la deteccié de portadors recomanada per les
societats cientifiques de referencia.

Com es porta a terme 'estudi?

L'estudi es realitza a partir de 'ADN extret d'una mostra de sang. L'/ADN se seguencia
mitjancant un panell de dissenyat especificament per a aguest estudi.

Els gens inclosos en aquest estudi estan relacionats amb malalties genetiques
recessives i s'han seleccionat segons el seu efecte perjudicial sobre la qualitat de vida |
el seu impacte en les decisions reproductives. S'inclouen gens relacionats amb
malalties d'aparicid precoc que compleixen com a minim alguna de les
caracteristiques seguents:
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o un tractament preco¢ podria millorar el prondstic - (

o manifestacio severa

o estainclosa en el programa catala de cribratge neonatal /
o ésprevalent ala nostra area geografica “
o espermetria una prova genética prenatal i/o preimplantacional

S'han considerat com a greus les malalties que impliguen un deteriorament cognitiu,
necessitat d'intervencid meédica o quirdrgica, reduccid de l'esperanca de vida,
malformacions fisiques, caracteristiques dismorfiques i/o deteriorament sensorial.

Les dades obtingudes de la sequenciacio de 'ADN es comparen amb la sequéencia de
referencia per observar els canvis o variants genetiques relacionades amb les malalties
incloses en l'estudi. La sequenciacio i l'analisi dels resultats es porten a terme
mitjancant diferents tecniques de laboratori de genetica molecular i processos
bioinformatics complexes per extreure la informacio rellevant.

Els resultats de la prova es descriuen en un informe elaborat per professionals experts
en analisis genetiques.

Qué m'implica la participacio?

En aguest estudi hi poden participar parelles les dones de les quals tinguin una edat
compresa entre 18 i 38 anys. No és necessari tenir antecedents familiars de malalties
genetiques.

Primmerament, es realitzara I'estudi a les dones i només en el cas de trobar alteracions
d'interes en elles s'oferira la participacié de la parella a I'estudi.

La participacio en l'estudi comptara amb els passos seglents:

Es fara una primera visita d'assessorament genétic previ a la prova per explicar
—l' tota la informacio relacionada amb l'estudi i recollir I'arbre familiar.

Les participants ompliran una enquesta relacionada amb l'estudi abans de Ia
2‘ prova.

3 S'extraura una mostra de sang per obtenir 'ADN.

Se seguira el procediment de laboratori estandard de seqUenciacio, analisi de
4- dades i redaccié d'un informe.



Es fara una segona visita d’'assessorament genétic posterior per a la valoracio
5 dels resultats. Si s’han trobat variants d'interes, s'oferira la participacid de la
parella a I'estudi.

Els participants ompliran una segona enquesta relacionada amb l'estudi
6- després de la prova.

En cas de coincidir com a portadors d'alteracions relacionades amb la mateixa

7. malaltia els dos membres de la parella, es considerara que la parella té un risc
genetic més alt que la poblacié general i es valoraran diferents opcions
reproductives.

En aquest procediment hi poden participar especialistes en formacio, que actuaran
sempre sota la supervisio d'un o una genetista especialista responsable.

Queé passa si tenim un risc genetic reproductiu
iIncrementat?

Hi ha diferents opcions per evitar la malaltia a la descendéncia, inclos:

Fecundacio in vitro » .
: - : . - Donacié de gametes o 5
Diagnostic prenatal amb diagnostic genetic ) Adopcid
) . embrions
preimplantacional

També es pot optar per seguir un embaras natural i fer un seguiment exhaustiu precog.

Totes les decisions sén valides, cada parella i familia té dret a triar aguella que més
s'adapti a les seves possibilitats, valors i principis.

Per a més informacio

’

Si estas interessat/da o tens dubtes,
contacta amb nosaltres:
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