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Una revolucion desbocada. Los test genéticos se imponen en Espaia sin control ni organizacion oficial. En

2()61 sc réali aron rB 4s de 35.000 pruebas de mas de 100 enfermedades, segin un estudio

financiado por la Comision Furopea. El
udio critica la falta de legislacion, la dificultad para enviar pacientes de una unidad a otra y la falta de protocolos uniormes.

La desordenada revolucion de los test geneticos

Un informe encargado por la Comisién Europea revela la falta de coordinacion entre los centros

RAFAEL MENDEZ
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Madrid
{ idente de la Fun-
, dacién Hipercolestero-
s lemia Familiar, Pedro
 Mata, ¢s tajante: “En
Aol Lo era de la penética,
los médicos nos movernos de la
medicina intervencionista a la
medicina predictiva™. Mata, jefe
asociado de Medicina Interna de
la Fundacion Jiménez Diaz de
Madrid, ha desarrollado un test
para predecit la hipercolesterole-
mia familiar, una enfermedad de-
bida a} fallo en un gen que dispa-
ra e} nivel de colesterol. En Espa-
fia afecta a unas 90.000 perso-
nas, aunque menos de un tercio
estan diagnosticados.

Bsie test se afiade a lag 214
priebas que en 2001 se utiliza-
ban en Fapaiia para diagnosticar
el riesgo de padecer mas de un
centenar de enfermedades de ori-
gen gendtico, segin un estudio
encargado por la Comisién Euro-
pea al lnstituto de Prospectivas
Tecnologicas de Sevilla. En total
se realizaron mas de 35.000 anali-
sis, A ¢stos hay que afladir los
75.000 cariotipos (el estudio de
los cromosomas de un feto o un
embrion) que se realizan al afio,
segun la Asoclacion Espafiola de
Genética lumana. La foto no cs
fija, la revolucién de ios tests ge-
néticos estd en marcha y cada
afio hay mas disponibles en el
mercado. £l jefe de Citogenética
del Centro Nacional de fnvestiga-
ciones Oncologicas, Juan Cruz
Cigudosa, sefiala que en los Glti-
mos cineo afios “se ha producido
un avance espectacutar”.

£l informe, el primere en entre-
garse de los que ta Comision en-

“Estamos pasando
de la medicina
intervencionista a la
medicina predictiva”

4 autor det estudio es
Jost Ramon Rueda, de la Vniver-
sidad det Pais Vasco. *Nos encon-
tramos con que cada hogpital ha-
ce o8 Tesls que cree convenientes,
Muchos de los centros lo hacen
por razones de investigacion y el
programa no tiene continaidad,
No existe un registro centraliza-
Aoy Unos centros no saben 1o que
estan haciendo los demas, asi que
aungue un hospital tenga un pa-
ciente con una s cha, no saba
adonde enviarlo™, sefiala Rueda.

El informe apunta mas lagu-
nas: no existen normas de acredi-
tacion oficiales, no existe regula-
¢idn, no existen protocolos de ac-
Luaeion estandarizados y no exis-
o procedimiento armonizado
de consentimiento informado. Pa-
ra Victor Volpini, representante
en Espana de ta red de Calidad
Europea de Genética Molecular,
“Ius‘; tests han surgido sin organi-
Zacion™. Y explica: " Hay centros
que no autorizan el envio de
muesiras fuera de su comunidad.
Asi que tienen que mantar un Ja-

Los genetistas piden una especialidad propia

R. M., Madrid

El jefe de Citogenética del
Centro Nacicnal de
[nvestigaciones
Oncoldgicas, Juan Cruz
Cigudosa, sefiala que sélo
Espafia Grecia y Bélgica
carecen de la especialidad
médica oficialmente
reconocida-de genetista.
“Pero Grecia lo aprueba
a finales de este afio y
Bélgica s6lo permite
analisis genéticos en ocho
centros que tiene
regulados”, matiza.

La lucha por una
especialidad es una de las
constantes de la

Asociacion Espaitola de
Genética Humana, que
sefiala que los genetistas
cualificados son
fundamentales para
realizar e interpretar los
tests genéticos. Cigndosa
afirma que mas de la
mitad los tests genéticos
se hacen sin consejo
genético.

El consejo genético
consiste en explicar al
paciente y a sus familiares
cuéles son los posibles
resultados y las
implicaciones, interpretar
el resultado y aconsejar al
paciente como puede

prevenir la enfermedad.
. Cigudosa sedala: “He
. visto 2 mujeres a las que
i se ha recomendado
abortar por un cariotipo
en el que aparecia un
cromaosoma con una
mutacion que no supone
ningin problema”.

El informe de la
Comisién Europea sefiala
que no existe un modelo
de consejo genético y que
no en todas las consultas
se hace. L Unica
legistacion es el Convenio
de Asturias de Bioética,
ratificado por Espafia en
1999, que dice que las

haran con un

“apropiado”

Genoma de la

sefaja que Espaia

CIcd una Comision
ministe

Francesc Palau,
; Instituto de Biome:

i pruebas predictivas se
asesoramiento penchico
arlos Maria Romeo !
‘asabona, director de fa
Chtedra de Detrecho y
Universidad de Deusto,
deberia regular esios Lesis:
“Después de la firma del
convenio, ¢l Gobicrno

tal, peco dejo de
funcionar enseguida”.

CHL

i de Valencin, del CSIC,

s tie i Connsion
- Nacional de
Ispecialidades Meédicas
blnguee fa lormacion de
especialista vin MIR. “Lo
podria hacer cualquier
meédico, bidlogo o
¢ farmacéutico con und
formacton en un hospiial.
Se trata de hacer fo
mismo que con las demis
especiilidades”
Actualmente, el 54.6%
e los que realizan
analisis son bidlogos; ¢l
20,30, medicos, y ¢l
9.24%,, farmacéuticos. La
Asocincion Espanola de
© Genduea Humana afirma
Gue ¢l 69,57% de los
protestonales no se han
sometido a una
espectatizacion

boratorio, que tarda dos afios y
cuesta mucho dinero, cuando en
dos meses podria tener el resulta-
do enviando la muestra a otro cen-
tro. Bl paciente, mientras tanto,
esperando”. Preguntado por este
diario sobre si tiene previsto regu-
lar los tests genéticos, el Ministe-
rio de Sanidad no ha respondido.

Teresa Pampols, del Instituto
de Bioquimica Clinica de Barcelo-
va, explica que lo ideal no es que
todos los centros hagan todos los
andlisis, sino “que se creen centros
de referencia coordinados a los
que se puedan enviar pacientes des-
de toda Espaiia™. Volpini coincide
y sehala: “Los andlisis son muy
caros y poco [(recuentes, asi que
hay que concentrar muestras™, El
precio de cada analisis esta alre-
dedor de 240 euros, pero en gene-
ral es mas rentable prevenir la

enfermedad y tratarla que hacer-
lo después de que golpee. El infor-
me sefiala que el 95% de los tests
se financian con fondos piiblicos.

El origen de la enfermedad pue-
de estar en un fallo en un solo gen,
en cuyo caso son enfermedades
muy raras en la poblacion, pero
con un jmpacto enorme en una
familia. Entre éstas estan la hemo-
cromatosis (hace que el hierro se
acumule en distintos érganos), la
flbrosis quistica (afecta a las glan-
dulas que producen secreciones
eXIernas y causa un espesamien-
to del moco y la obstruccién de
los conductos que lo transpor-
tan) o el sindrome del cromoso-
ma X fragil (trastornos neuro}o-
gicos y retraso mental), Estas tres
enfermedades estan entre las mas
diagnosticadas en Espaiia.

Otro tipo de andlisis se hace u

los canceres hereditarios. En casi
todos los tipos de cineer, cotre un
5% y un t0% de los casos ticnen
un fuerte componente heredita-
rio, La deteccion es mas comptica-
da porque hay varios genes impli-
cados. El presidente de ta Socie
dad Espaitola de Oncologia, Anto-
nio Antén, explica que ¢l diagnos-
tico genético permite decirle a una
mujer con antecedentes que liene
una aita probabijlidad de padecer
un cancer de mama mny agresivo.
“Hay que explicarle a la mujer
qué puede hacerse una mastec-
toniia preventiva, someterse a revi-
siones periddicas o tomar un lata-
miento. En este caso hay que ajus-
tar bien el diagnastico: es muy gra-
ve aconsejarie 4 alguien una mas-
tectomia preventiva™, dice Antén.
Las enfermedades mas comu
nes, como las cardiovaseulares, i

diabetes o la ohesidud, ticnen
mbién a fuere componente
gendlico. Lo que ocure es que no
dependen de uno, sina de varios
o nichos genes y los factores am-
bieat: On iy Importanies.
ali que “en la fista de
. enfermedades mas analt-
zadas figura ¢l Alzheimer. pero fu
mayor parte de 1os casos de Al
Zheimer iene un origen multicau
sal Iis evidente (ue tene interes
en mvestigacion, pero no estd cla
o para que o estudian algunos
centros”, Solo of 5% de tos casos
de Alzheimer corresponden al de-
nominado  Alzheumer  {amilia
1 [()l’l“?l preecoy e Sl[e](f ait-
recer entie los 40 y los 50 anos, v
que en las famias en gue estd
presente Ja mutacion penélica res-
ponsable, cansa la muerte de la
mitad de sus niembros,




