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Dos nadons neixen lliures
de cancer de colon hereditari

El pare dels petits acabava de superar un tumor

ANA MACPHERSON
Barcelona

Un nen i una nena de Girona van
néixer fa un any lliures d’una mu-
tacio genética del seu pare que
predisposa entre el 20% i el 80%
dels portadors a desenvolupar un
cancer de colon. Es coneix com a
sindrome de Lynch. El pare va te-
nir aquest cancer amb 34 anys i,
davant la possibilitat de transme-
tre als fills aquest risc, va decidir
amb la seva dona intentar una
gestacié amb embrions seleccio-
nats amb un diagnostic genétic
preimplantacional.

No és la primera vegada que es
fa. Aquesta tecnica de diagnostic
previ s’ha utilitzat amb altres can-
cers, com els de mama BRCAL,
que també es deuen a una muta-
ci6 genética que predisposa les
portadores a desenvolupar-lo. I al-
tres malalties heretables que s’es-
quiven amb les mateixes técni-
ques. Pero en aquest cas el recor-
regut dels pares ha posat a prova
una incipient xarxa d’oncolegs, ge-
netistes i experts en reproduccio
assistida -PICO de Girona, la Fun-
dacié Puigvert-Sant Pau i la uni-
tat de Biologia Molecular de la
UAB-. I també ha permés provar
simultaniament i amb les matei-
xes mostres dels embrions un do-
ble estudi genetic per identificar,
d’una banda, els que tenien la mu-
taci6 de la sindrome de Lynch, i,

LLIBERT TEIXIDO
Els participants de PICO, de la UAB i de Puigvert-Sant Pau

de Paltra, qualsevol altra alteracid
cromosomica. En fer simultania-
ment totes dues determinacions
“preteniem que els embrions que
s'implantessin tinguessin les ma-
ximes possibilitats de continuar
endavant, perqué la nostra hipote-
siés que hi ha un bon nombre d’al-
teracions cromosomiques que fan

Saber que se n’és
portador pot
evitar tenir-lo

= Dues-centes persones
vinculades familiarment
al cancer de colon here-
ditari, a la sindrome de
Lynch, una mutacio ge-
nética que predisposa a
aquest cancer i també al
d’endometri i ovari, es
reuniran dissabte amb
metges de Vall d’Hebron,
1CO i Clinic per saber-ho
tot sobre aquesta herén-
cia, com prevenir-la i per
a qué serveixen les colo-
noscopies preventives. El
de colon és el cancer més
freqiient, i entre el 5% 1
el 10% s6n hereditaris.
Per cada cas detectat, hi
ha dos o tres familiars
sense simptomes.

inviables els embrions”, explica
Joaquima Navarro, catedratica de
Biologia Cellular que dirigeix el
laboratori d’investigacié genética
de la UAB.

L’aportacid d’aquest cas per-
metra plantejar-se un futur més
precis en la implantacié d’em-

En Pembaras

van intervenir I'ICO
de Girona, la UAB i
reproducci6 assistida
de Puigvert-Sant Pau

brions. Per a la parella de Girona
ha estat un éxit del 100%. Dels 14
embrions que van aconseguir fe-
cundar in vitro, cin¢ no havien
heretat la mutacié i set no mostra-
ven alteracid cromosomica, pero
només dos complien les dues con-
dicions. I tots dos es van conver-
tir en els seus fills.

“A Catalunya hi ha unes mil per-
sones portadores sanes d’aques-
ta mutacié”, calcula Joan Bru-
net, cap d’oncologia i responsa-
ble de la unitat de consell genétic
de 'ICO a Girona. “El diagnos-
tic preimplantacional és una op-
cid, pero el que és essencial és
que hi hagi una bona informacio
per als que son portadors del
rise, perquée també es pot tenir
fills sense acudir a aquestes téeni-
ques; conéixer que tens la muta-
¢i6 permet prevenir d’una mane-
ra eficac”.

L’equip de reproduccid assis-
tida Puigvert-Sant Pau, que diri-
geix Joaquim Calaf, esta especial-
ment satisfet de la cadena d’aten-
ci6 entre institucions tan diver-
ses. “Ha estat fonamental el con-
sell genétic, la proposta de preser-
var els espermatozoides del pa-
cient amb cancer de colon i que
amb el tractament va quedar este-
ril, Pautoritzacié al nostre equip
d’aquest diagnostic genetic pre-
implantacional, la velocitat de la
doble prova al laboratori de la
UAB, la llarga experiéncia del
nostre equip per extreure cel-lu-
les sense causar més danys. I la
participacio perfectament infor-
mada de la parella”, enumera la
ginecologa responsable del pro-
grama, Ana Polo.e
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Uns bessons de Girona son els primers a
néixer lliures de cancer de colon hereditari

» Una nova tecnica aplicada per la Fundacio Puigvert-Hospital de Sant Pau va seleccionar els embrions per evitar mutacions

BARCELONA/GIRONA | ACN/DAG
M La Fundacié Puigvert-Hospital
de Sant Pau i la Universitat Auto-
noma de Barcelona han aconse-
guit per primera vegadaalmén el
naixement d'uns bessons sense
una mutacio de predisposicid al
cancer de colon hereditari que
tenia el progenitor, amb una nova
tecnica de diagnostic genétic. La
principal novetat és aquesta téc-
nica, el diagnostic genétic preim-
plantacional per a doble factor
(DE-DGP), que analitza no només
que no hi hagi la mutacié siné
també que l'estructura cromoso-
mica sigui correcta.

El pare dels bessons, de les co-
marques gironines, va ser dia-
gnosticat de cancer de colon el
2008 i després del tractament es va
iniciar la reproduccid assistida
que va donar lloc al naixement
dels bessons, un nen i una nena,
Tagostdel 2011. Aquest aveng me-
dic s'ha aconseguit en el marc
d'una collaboracié entre la Unitat
de Biologia Cel-lular i Genetica
Medica de la Facultat de Medici-
na de la UAB i el Programa de Re-
produccid Assistida Fundacié Pu-
igvert-Hospital de Sant Pau.

La fita és haver aconseguit per
primera vegada al mén el naixe-
ment d'un nads, en aquest cas dos,
sense una mutacié de predispo-
sicié al cancer de colon heredita-
ri no poliposic o Sindrome de
Lynch perd amb l'afegit que durant
el cicle de fecundacié in vitro s'ha
analitzat la mutacié responsable
de lamalaltia ila dotacié cromo-
somica completa dels embrions
evolutius. Aquesta doble analisi és
el que atorga l'excepcionalitat al
cas.

LA CLAU

COULABORACIO

Ulnstitut Catala d'Oncologia (1C0)
de Girona participa en el procés
Elresponsable de la Unitat de
: Consell Geneétic de f'nstitut
Catala d'Oncoliga {IC0O) a Girona, joan
Brunet, va explicar que el risc de pa-
tir cancer de colon si es té la mutacio
hereditaria va del 20 al 80%, i va afe-
girque entre el 5 i el 10% deis can-
cers de cdlon son hereditaris.

El progenitor dels bessons va ser
diagnosticat el 2008 de cancer de
colon i va explicar que tenia an-
tecedents de cancers digestius en
la seva familia. Es va comprovar
que tenia la mutacié de predis-
posicio a aquest tumor i se li va
proposar congelar semen seu per-
que després del tractament amb
quimioterapia i radioterapia el
risc d'esterilitat és elevat. Un cop
va haver superat el cancer, la pa-
rella va decidir iniciar un procés de
fecundaci6 in vitro per tenir fills i
van optar per la técnica DE-DGP
per evitar que el fill nasqués amb
la mateixa predisposicié que el seu
pare.

Sense alteracio geneética

A partir del 2010 es van aplicar dos
cicles d'estimulacions ovariques a
la dona que va donar com a re-
sultat 16 oocits fecundats. Final-
ment es van analitzar 12 d'aquests,
set dels quals van presentar la
mutacio i cinc no, per la qual cosa
aquests haurien estat transferi-
bles perd es va aplicar la segona
analisi, la de l'estructura cromo-

somica, i es va arribar a la con-
clusié que hi havia cinc dels 12
embrions que tenien també alte-
racions cromosomiques. Creuant
les dues analitiques el resultat
que només hi havia dos embrions
que no tenien ni la mutacié ni al-
teracions cromosomiques i van ser
aquests dos els que van ser trans-
ferits ala dona i es va iniciar el pro-
cés de gestaci6 que va donar com
aresultat el naixement d'unneni
unanenal'agostdel 2011 sense la
mutacié que els predisposa a la
Sindrome de Lynch.

El cap del servei d'oncologia i
responsable de la Unitat de Con-
sell Genetic de l'Institut Catala
d'Oncologia (ICO) de Girona, Joan
Brunet, va explicar que el risc de
patir cancer si es té la mutacié va
del 20% al 80%, depenent del tipus

-12-

LU'equip médic i de recerca que ha fet

possible el naixement dels bessons.

de mutaci6. Ha afegit que entre el
5iel 10% dels cancers de colon son
hereditaris. A Catalunya, 1'1CO té
registrats 500 casos de persones
que sén portadores de la mutacié
i és el primer cas en que s'acon-
segueix no transmetre aguesta
mutacié a través d'aquesta nova
teenica.

La técnica s'ha de millorar

La catedratica de la UAB i res-
ponsable del grup de recerca que
ha dut a terme aquesta tecnica,
Joaquima Navarro, va explicar que
el 2008 ja es va comencar a aplicar
aquesta técnica de la doble anali-
tica i que ja s'han aconseguit nai-
xements iures de malalties here-
ditaries en altres ocasions, com per
exemple en casos de fibrosi quis-
tica. Ha afegit perd que en aguest

cas la téenica s’ha millorat ja que
s'ha aconseguit escurcar el temps
en queé es realitza l'analisi cromo-
somica i es redueix el risc que
'embaras no sigui viable.

Navarro va considerar que
s'hauria d'estendre 'analisi de tots
els cromosomes per garantir que
no hi hagi alteracions i no només
d'alguns cromosomes com es fa en
alguns casos, com dones adultes
amb risc que el nadons puguin te-
nir Sindrome de Down. Va recor-
dar pero que fins ara ells han tre-
ballat amb una dotzena de casos
perd que s'emmarquen en un pro-
cés de recerca. Alguns dels riscos
d'aquesta doble analitica és que
s'han d'extreure dues cel-lules de
T'embrio i aixo pot afectar el nivell
d'exit del procés de reproduccid as-
sistida.
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