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De per si, la genética és sindnim d’aveng, pero també de dubtes étics.
Sobretot, pel que fa a la informacié del patrimoni genétic dels individus i
la problematica vinculada a la seva confidencialitat. L'article seglent ha
volgut coneéixer I'opinié d’alguns d'ells sobre la realitzacié de tests que
permeten saber si la dona és susceptible al cancer de mama i ovari, é€s a
dir, si és portadora de la mutacio en els gens BRCA1 i BRCA2. Amb el
mateix nom, I'estudi genétic BRCA1/2 arriba a I'esfera més intima de la
persona i genera interrogants quant a la seva divulgacié i utilitzacié. Es
en aquest ultim aspecte on s’ha centrat aquest treball: influeix en la
decisio reproductiva de les persones la informacié obtinguda amb aquest
test? Els resultats indiquen que si, perd lluny de representar un
problema, els enquestats (pacients i professionals sanitaris) aposten per
'assessorament i per obrir les portes a altres opcions reproductives.

El cancer de mama i d'ovari hereditari es majoritariament consequéncia de la transmissio
hereditaria de mutacions en els gens BRCA1 i BRCA2. La probabilitat de transmetre una
mutacié a la descendéncia és del 50% i es coneix que una de les principals raons per realitzar
I'estudi genétic és saber si els fills estan en risc.
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L'objectiu del seguent treball ha estat analitzar I'opinid sobre decisions reproductives dels
individus que es realitzen I'estudi genétic de BRCA1/2 al nostre entorn, sobre la realitzacié de
tecniques de reproduccio assistida en portadors de mutacié de BRCA1/2, i sobre la utilitzacié del
diagnostic prenatal i preimplantacional entre personal sanitari.

Es van incloure 89 individus previ a lI'estudi genétic de BRCA1/2. El 39 % va opinar que
decidirien tenir fills independentment del resultat de I'estudi genétic i el 12% va opinar que
decidiria no tenir fills en cas de ser portador d’'una mutacié a BRCA1/2. Quaranta-dos persones
(55%) varen contestar que considerarien la possibilitat del diagnostic prenatal en cas de rebre
un resultat genétic positiu i el 48% opinava que consideraria la possibilitat del diagnostic genétic
preimplantacional. Per ultim, el 23% opinava que considerarien la possibilitat d’adoptar nens en
cas didentificar-se una mutacié. Pel que fa a l'opinid sobre I'ética de les técniques de
reproduccié assistida en aquesta sindrome, el 78% i el 64% dels individus opinava que era étic
oferir diagnostic prenatal i diagnostic preimplantacional, respectivament, a individus portadors
d’'una mutacié a BRCA1/2.

Per altra banda, el 58% i 61% dels professionals de la salut enquestats estaven a favor d’oferir
diagnostic prenatal i diagnostic genétic preimplantacional en les sindromes de predisposicio
hereditaria al cancer, respectivament. Un 92% es van mostrar a favor de que els pacients
rebessin informacié adequada sobre les diferents opcions que hi ha per no transmetre una
predisposicié genética al cancer en les unitats de consell genétic en cancer familiar.

En conclusio, els resultats suggereixen que I'estudi genétic de BRCA1/2 pot influir en la presa de
decisions reproductives dels individus a qui s€’ls identifica una mutacié. Per tant, les possibles
consequencies de l'estudi genétic de BRCA1/2 en la vida reproductiva haurien d’estar
incorporades i ser discutides en el procés d’assessorament genétic; i els professionals haurien
d’'informar als seus pacients sobre les opcions disponibles per no transmetre la susceptibilitat
genética al cancer.
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