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A la meva esposa M" Assumpcio
A les meves filles: Assumpcio, Teresa i Anna

Als meus nets: Marta i Pau






Si no puedes hacer el bien,
al menos no hagas dafo.

Hipocrates






Diagnostic prenatal dels defectes congenits.
Consideracions etiques i legals des del punt
de vista d’un obstetre

Excellentissim Senyor President.

Molt illustres senyores i senyors académics.
Dignissimes autoritats.

Benvolguts familiars, amics i companys.

Senyores 1 senyors.

Quant es comenga una tasca sempre ho fas amb illusid i
amb 1’esperanga d’aconseguir els maxims encerts possibles en el
desenvolupament d’aquesta, perd he de ser sincer, en cap moment
vaig pensar quan vaig acabar lameva Llicenciatura de Medicina, I’any
1971, que un dia en els finals ja de la meva trajectoria professional,
estaria aqui en la que va ser la sala de dissecci6 del Dr. Gimbernat
de la Reial Académia de Medicina de Catalunya, fent un discurs
davant de tots vostes illustres académics, que son la representacio
més valuosa, tant cientifica com humana, de la nostra professio, per
demanar-los en la meva condicié d’Académic electe que m’acceptin
per ocupar un lloc entre vostes.

Aquest acte constitueix per mi el més alt honor que puc rebre,
ja que I’Académia representa la maxima consideracio cientifica
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entre les institucions consagrades al cultiu del coneixement, inclus
per sobre de la Universitat 1 de I’Escola. Pero he d’acceptar que si
aixo ha estat possible, no és gracies tan sols a la feina desenvolupada
al llarg de la meva vida académica 1 professional, sind a I’ajuda de
moltes persones que han estat al meu costat que m’han estimulat en
la formaci6 continuada 1 m’han ajudat durant tots aquests anys de la
meva carrera. En concret he de donar les gracies a la meva familia
per la seva dedicacio6, als mestres 1 professors per la transmissio dels
seus coneixements i exemple 1 per ultim a tots els companys i amics
per estar sempre al meu costat. A vostes Sres. 1 Srs. Academics els
he de donar les gracies més respectuoses per la seva benevoléncia
en acceptar-me, almenys a presentar la meva candidatura i molt
especialment als meus padrins Profa. Carmen Gomar i Prof. Evaristo
Feliu 1 molt especialment al Prof. Xavier Iglesias Guiu que ha
acceptat respondre al meu discurs.

En més d’una ocasié he comentat utilitzant un simil politic que
per les meves venes hi ha majoria absoluta de sang procedent de les
terres de Lleida, no en va tres dels meus avis procedien de la Segarra
1 de I’Urgell. He viscut la meva infantesa i joventut entre Barcelona
1 Agramunt, mén que segur molts consideraran curt d’horitzons pero
que ha arrelat fortament amb la meva forma de ser i m’ha donat valors
imprescindibles per la vida. En Wilfred Martins, un dels fundadors
de I’Europa actual afirma que tots nosaltres ens emportem una mica
de la nostra joventut cap a la maduresa. Ell que era fill de granger 1
per tant criat en una granja diu: “pots treure un noi de la granja, pero
mai treuras la granja de dins el noi” Les arrels serveixen per saber
d’on vens 1 han de servir per congixer cap on vas. Per aixo el meu
primer record és pels avis 1 pares malauradament ja traspassats i als
que dec molt en la meva ensenyanca. Comparteixo 1’afirmacio de
Disraeli quan diu que en la formacié d’una persona influeix tant el
caracter com I’educacio.

De molt jove vaig tenir la sort de conéixer a la M* Assumpcio,
la primera i Unica novia que després ha estat la meva esposa. Ella
ha estat el pilar fonamental de la meva vida, ha sigut un incentiu
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constant en la feina, ha suportat les meves abséncies, temporades
d’estudi, mal humors per oposicions, i ha pujat a les tres filles,
donant-les I’amor i I’afecte que jo a vegades no he pogut.

El meu agraiment també a les meves filles que han estat el
verdader motor de la meva existéncia i a les que lamento no haver
pogut dedicar tot el temps que es mereixien. A I’Assumpcid, a la
Teresa i a I’ Anna els hi agraeixo la seva pacieéncia 1 el seu estimul 1
als nou arribats Carles 1 Enric, per mi dos fills més, els hi demano
que segueixin aquest mateix exemple. El meu record més afectuds
per la petita Marta, que ha estat [’inica persona que m’ha fet tancar
un llibre i per en Pau amb qui en un futur proxim, si Déu ho vol,
podré tornar a jugar a pilota. Els dos son per ara el somni més preuat
de l‘avi.

Després de cursar el batxillerat i el curs preuniversitari en el
Col-legi del Sagrat Cor dels Pares Jesuites, vaig iniciar I’any 1965,
els estudis de la llicenciatura de Medicina en la Facultat del carrer
Casanova. Van ser anys dificils, amb revoltes estudiantils, vagues
freqiients, tancaments de la Facultat, perd que gracies a Professors
com el Prof. Sanchez Lucas, llavors dega, en Prof. Ruano, en el seu
primer any com a Catedratic d’Anatomia, i els Profs. Vidal Sivilla,
Pumarola, Garcia Valdecasas que exercia de Rector de la Universitat,
en Fernandez Cruz, en Cruz Hernandez, Pinol, Azoy, Gil Vernet,
Casanova, Pera, Gibert Queralt6 i altres vam poder aprendre les
bases imprescindibles de la ciéncia medica per a després cada un de
nosaltres poder fer 1’especialitat desitjada.

La meva formacié en I’obstetricia i la ginecologia, sempre
s’ha desenvolupat a 1’Hospital Clinic, primer com alumne intern
amb el Prof. Emili Gil Vernet, després a la seva mort va ocupar la
catedra el Prof. V. Conill Serra que va marxar a I’Hospital de San
Pau quan encara jo no havia acabat I’especialitat. Es va fer carrec
de I’escola professional el Prof. J. Gonzalez Merlo amb el que vaig
estar fins a la seva jubilacié que va coincidir amb la meva marxa a
I’hospital de Sant Joan de Deu, I’any 1990. Durant aquest periode es
van incorporar a les tasques docents del Servei els Profs. X. Iglesias
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Guiu procedent de Zaragoza i el Prof. J.A. Vanrell Diaz. De tots
ells vaig aprendre molt, no sols del que era 1’objectiu primordial
que era I’especialitat, sind com a persones dedicades a la medicina,
cada un amb les seves caracteristiques, pero tots ells impregnats
d’un humanisme que va calar molt fort en la meva persona. Puc dir
que ells van ser per mi, auténtics mestres recollint el concepte de
Marafion Cabello quan diu que mestre €s el que sintetitza, classifica
1 ordena els coneixements 1 sobretot entusiasma. Professors n’hi ha
molts, perd mestres pocs, ells ho van ser per mi.

Aquests anys van estar molt moguts en 1’Hospital Clinic, com-
panys que com jo també vaig fer més tard, deixaven el servei per
ocupar catedres i carrecs de responsabilitat en altres centres 1 que et
servien per marcar el cami que havies de seguir, Els Profs. Esteban
Altirriba, Gamissans, Cabero, Ausin, Calaf, Balaguerd, Miralles, Pe-
rez Picafiol 1 en Balasch que va aconseguir la Catedra, en el mateix
Hospital Clinic.

No puc oblidar als companys que estaven en el servei i dels
que amb el contacte diari de la vida hospitalaria tant em van ajudar:
La Dra. Caba, la meva primera cap de guardia, els germans Gil
Vernet, els Drs. Faus, Tarrats, Yscla, Gomez, Pujol Amat i la Dra.
Trias, després els Drs. Fortuny, els dos germans Cararach, Puig
Tintoré, Sentis, Cortes, Castells, Abril, Hernandez els germans
Ribas, Lejarcegui, Mimo, Pahisa, Carreras, Espuiia, Puerto, Duran i
als meus companys de promocid de I’especialitat: Benito, Miralles,
Marti F16, Zan6n, Viguer, Carreras i Garcia Calderon i possiblement
me’n deixo algun que prego que em disculpi. Amb en Esteban Davi la
meva relacid ha estat més personal, primer perque junts vam decidir
fer els cursos que sobre Perinatologia i Oncologia es feien organitzats
per la European School of Perinatal Medicine i la European School
of Gynecology Oncology and Breast Cancer que ens van servir per
acreditar-nos a nivell europeu i aixi actualitzar la nostra formacid
de forma continuada i ens permetia coneixer diferents escoles i
hospitals d’Europa, el que ens va donar nous coneixements i a estar
al dia de que es feia en altres llocs, en un moment en que la medicina
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a Espanya comencgava a créixer, després problemes més personals
ens han unit amb una amistat que es manté al marge de la medicina.

L’any 1990 vaig ocupar la direccio del Servei d’Obstetricia
1 Ginecologia de I’Hospital Sant Joan de Déu, amb I’encarrec de
convertir-lo, conjuntament amb el prestigios servei de Pediatria, ja
existent en aquells moments, en la referéncia assistencial i docent
materno-infantil de la Residencia dels Princeps d’Espanya i1 del
Campus de Bellvitge de la Universitat de Barcelona. Alli em vaig
trobar ja amb obstetres 1 ginecolegs formats com els Drs. Santo-
ro, Garcia Simén, Massd, Borras, Callejo, Vela, Escofet, Campos
fill 1 la Dra. Mir6 1 junt amb les incorporacions posteriors d’altres
companys i companyes, com els Drs: Amat, Boguiia, Cabré, Gémez
Roig, Gonzélez Nuiiez, Gonzalez Bosquet, Marimon, Salvador, Fer-
rero, Esteve, Garcia—Penche, Sabria i Rodriguez Morante i la colla-
boracié de tots els metges residents 1 assistents que durant aquests
anys han estat amb nosaltres i1 sense oblidar el personal de matrones
1 infermeria 1 a la nostra secretaria Cati Hidalgo, ens han permes fer
un servei del qual ens sentim orgullosos.

No puc oblidar, durant aquesta etapa del meu aprenentatge als
Drs. Figuls Porta, i Ernest Cabré i posteriorment en Lluis Cabre¢,
amb els que vaig treballar al finalitzar la Llicenciatura, primer com
a instrumentista i després ja com a ajudant. D’ells vaig aprendre una
medicina més practica, sens dubte menys teorica, perd també molt
necessaria per la practica assistencial.

Per ultim no vull deixar de recordar a tots els meus amics,
d’infantesa i joventut, els amics de jocs, d’anhels i confidéncies
compartides, els de les Festes Majors. Els meus amics ja de madure-
sa, de moments d’esbarjo, de viatges, de compartir illusions i penes.
L’autentic amic és el que coneixent tot de tu, continua sent el teu
amic (KD. Cobair).

Concepcion Arenal va dir que el millor homenatge que es
pot fer a una persona es imitar-la i aixo és el que he intentat fer en
el transcurs de la meva vida, treure el millor exemple de la meva
familia, mestres, professors, companys i amics. Gracies a tots.
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Em correspon ocupar el lloc que ha deixat vacant el Prof.
Joaquim Barraquer 1 Moner, persona d’una excepcional qualitat
humana, aixi com un extraordinari metge, cientific i docent, virtuts
dificils de glossar en unes poques paraules.

El Prof. Barraquer ha estat la tercera generaci6 de la nissaga
que s’inicia amb el seu avi, el Prof Josep Antoni Barraquer Roviralta,
primer catedratic d’oftalmologia de la Universitat de Barcelona, I’any
1915 que té continuitat amb el seu fill Ignasi Barraquer i Barraquer
que en ’any 1941, funda el Centre d’Oftalmologia Barraquer i
posteriorment I’institut Barraquer, pioner en la recerca i docencia
oftalmologica, no només a Espanya sin6 arreu del mon.

A la seva mort es fan carrec del Centre els fills Josep Ignasi
Barraquer Moneo, que posteriorment es trasllada a Bolivia on ha
desenvolupat tota la seva feina i en Joaquim que es queda a Barcelona
dirigint el Centre i fent-se carrec de la catedra de Cirurgia ocular
de la Universitat Autonoma des de 1970. Uns anys després crea el
primer banc d’ulls per tractar la ceguera.

El seu treball assistencial, cientific i docent queda reflectit
en nombroses publicacions, se li reconeixen més de 400 articles
publicats en revistes de I’especialitat i innumerables participacions
en llibres, reunions 1 Congressos, principalment en el camp de la
cirurgia de les cataractes i del glaucoma.

Ha estat president de la Societat Espanyola d’oftalmologia.
Doctor Honoris Causa d’11 universitats de tot el mon. Membre
honorari de 40 associacions cientifiques 1 de 52 entitats mediques

Entre altres aportacions al mon de 1’oftalmologia se li ha de
reconeixer la importancia del descobriment de 1’acci6 litica d’un
ferment pancreatic, denominat alfa-quimiotripsina que aplicat sobre
la zonula provoca en pocs minuts una zonulosis que facilita en gran
manera 1’extraccio de la cataracta.

El seu amor per la doceéncia el va portar ha posar en
funcionament el microscopi operatori biocular que no sols millora
el camp quirurgic del cirurgia, sind6 que permet als estudiants de
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I’especialitat viure les intervencions com si 1’estiguessin fent ells
mateixos.

Pero sens dubte la seva caracteristica més especial era la seva
humanitat, la reconeguda proximitat que tenia amb els malalts. Els
seus deixebles, els metges que s’han format en la seva escola tots
recorden que sempre repetia unes paraules atribuides al seu pare
“tracta al malalt com t’agradaria que et tractessin a tu” que reflecteix
no sols la seva bonhomia, sin6 també la seva dedicacié complerta a
I’oftalmologia,

Com he dit en un principi, resulta dificil definir la personalitat
tant humana com cientifica del Prof. Barraquer, perd com a resum
voldria recorda les seves paraules pronunciades en aquesta Reial
Academia no fa gaires anys, quan diu: “L’especialitat de 1’oftalmo-
logia és la meva manera d’ajudar a les persones, perd també és el
meu plaer. No penso jubilar-me mai, perqué la meva feina m’apassi-
ona”. La vida i la seva mort sobtada li van donar la ra6.

Gracies Prof. Joaquim Barraquer i Moner pel seu exemple
com a persona i com a metge.
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JUSTIFICACIO DEL TEMA

Ben segur que molts de vostes es preguntaran el perqué he
escollit aquest tema per una ocasié tan assenyalada. Podria donar
diferents raons, pero voldria centrar-me especialment en una i és la
necessitat, al meu entendre, d’incorporar la reflexié etica 1 també
juridica, en el desenvolupament de la medicina i de la sanitat en
general. Cada vegada percebem amb més rotunditat el ja famds
axioma que no tot el que técnicament es pot fer, eticament s ha de fer
1 en aquest context la nostra especialitat t¢ molts punts de conflicte
en especial els que es relacionen amb 1’inici de la vida humana.

Quant I’any 1979 el Prof. André Helleger comenca a dirigir
el Joseph and Rose Kennedy Institut sobre el dialeg bioctic,
introdueix la discussio ¢tica en temes de reproduccié humana, des
de la contracepcid a 1’avortament passant per 1’us de les técniques
de la reproducci¢ assistida, en aquells moments en el seu inici, perd
ja preveien I'influencia que aquest debat tindria en el futur. Un
dels pioners en aquest treball i membre d’aquell Institut va ser el
jesuita 1 ginecoleg. P. Francesc Abel, membre també¢é d’aquesta Reial
Académia i que va ser la persona que més em va ajudar a introduir
unitats, com las de Reproducci6 Humana, Diagnodstic Prenatal 1
Contracepcid dins de 1’organigrama del servei hospitalari de Sant
Joan de Déu, amb I’aprovacio dels germans de la Ordre Hospitalaria
de Sant Joan de Déu responsables de I’Hospital, després de no poques
reunions i a partir d’aqui ja vaig quedar incorporat al Comiteé d’¢tica
assistencial (CEA), de I’hospital, fins a ’actualitat.

Aquest va ser el meu primer contacte seridés amb la bio¢tica,
pero no I’ultim, En la meva condici6 primer de vicepresident i després
de president de la Societat Espanyola de Ginecologia i Obstetricia
(SEGO), vaig rebre I’encarrec dels méus companys de representar a
la societat cientifica en les converses amb els respectius ministeris
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de I’estat espanyol en la discussid dels diferents projectes de llei que
sobre la interrupci6 voluntaria de ’embaras s’han anat produint en
els ultims anys. He de reconeixer que la comunicaci6 entre aquests
politics 1 les nostres comissions no ha estat molt fertil, pero si que
hem intentat introduir el debat sobre I’inici de la vida humana, tema
que considerem important per la redaccid, no sols d’aquestes lleis
sind també per tots els temes relacionats amb la reproduccio assistida
1 la medicina regenerativa. En aquests moments ja com a expresident
continuo tenint 1’encarrec de seguir buscant aquest dialeg.

Es important no confondre 1’ética médica amb les distintes
formes de moralitat que té una societat pluralista com la nostra que
inclou diferents lleis, religions, tradicions i cultures. (/).Els principis
1 les virtuts etiques es deuen entendre per aplicar a tota la societat en
general i en el nostre cas als metges en particular, sense importar les
seves creences religioses o espirituals. (2).

El futur augura cada vegada més problemes. L’home cada
vegada es sent més amo de la ciéncia i de la técnica, Cada vegada es
vol opinar més sobre com néixer i com morir. Les noves técniques
de la reproduccié humana, el desenvolupament de la genética, la
possibilitat d’arribar al fetus, ens obliga a una continua reflexio
¢tica, moral 1 inclus legal. La ciéncia diu en J. Dausset, Premi Nobel
de Medicina de I’any 1980 deu ser sempre ¢tica, perque ha d’estar
sempre al servei de la vida 1 en general al servei de I’home.

Des del punt de vista legal, en primer lloc la meva presidéncia de
la Societat Catalana, i després de la Societat Espanyola, conjuntament
amb la meva collaboraci6 en el Servei de Responsabilitat Civil dels
Collegis de Metges de Catalunya, m’ha permes coneixer i veure la
progressiva evolucidé de les denuncies, reclamacions i demandes
que es fan en relacio a aquest tema i viure de prop la reaccié dels
professionals de I’Obstetricia davant aquests requeriments.
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DEL OBS-STARE A LA MEDICINA FETAL

No ¢és possible descriure ’historia de 1’obstetricia de forma
que sigui representativa del que ha ocorregut en tot el mon de forma
simultania i al llarg de I’historia. Fins a dates molt recens la mare era
la pacient a qui cuidar i I’embrid i el fetus eren un element accessori,
era classic I’aforisme que una bona assisténcia a la mare millorava els
resultats neonatals, sense tenir en cap moment present que 1’embrid
1 el fetus podien tenir una patologia en si mateix i en res depenent
de la mare.

La Medicina i la Cirurgia han progressat al llarg dels segles,
perd no aixi 1’Obstetricia, el motiu el tenim que busca en la idea
classica que la malaltia representava un castig i per aquesta rao la
seva cura estava en mans de sacerdots-metges o bruixots, mentrestant
que I’embaras i els parts es consideraven fets naturals i per tant es
deixa en mans de les mateixes dones que es constitueixen en les
primeres llevadores. Es diu en bon sentit que la medicina és religiosa
1 I’obstetricia laica.

Ha estat en 1’altim segle on han tingut lloc els grans avengos
dins de I’obstetricia, en primer lloc formalitza’n, de forma conjunta
els obstetres 1 neonatolegs, els fonaments 1 els objectius de la
Medicina Perinatal com I’estudi del desenvolupament i evolucié de
I’embrio 1 del fetus fins a la posterior adaptacié del nado a la vida
extrauterina, considerant per aquest fet els primers 28 dies de vida.
Pero dins d’aquesta diriem subespecialitat, una part important esta
dedicada exclusivament al fetus, el que ha donat origen a la dita
medicina fetal.

En I’época coneguda com de la pre-obstetricia tots els fets
passaven en la solitud de la partera que inclis es descriu que es
retirava apartada de la seva tribu, quan considerava que el part era
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proper, afeixin aixi al risc del mateix part, el perill de I’entorn, inclos
de ser atacada per animals que acudien a I’olor de la sang.

Alguns autors havien fet aportacions en el terreny de
I’obstetricia des d’Hipdcrates fins a Avicena, perd donat que els seus
escrits estaven en llati, grec o en arab, la majoria eren dipositats
en les biblioteques dels monestirs i convens i1 la seva lectura i
coneixements estaven sols en mans dels savis de 1’época que eren
habitualment els clergues a qui corresponia transmetre els avengos
de la medicina en general.

L’obstetricia com a “arte de partear”, s’inicia quan una
altra persona acompanya i ajuda a la partera en aquest fet tan
transcendental, €s la persona que protegeix i cuida, tant de la mare
com del nado, aquest “esta al costat de”, és el que es coneix com a obs-
stare 1 dona nom a la nostra especialitat. (3). Aquest coneixements
de les acompanyants o cuidadores, sempre dones es transmetia de
generacio en generacid d’una forma oral 1 aixo va constituir durant
molts anys la base i fonamentacié de 1’obstetricia. Es descriu que en
certes ocasions molt assenyalades o en families o personatges molt
influents, ’home podia tallar el cord6 umbilical, perd com un fet
excepcional (4).

Poques referéncies hi ha 1’estat i cura del fetus en les époques
més antigues. S’acceptava la preséncia i I’existéncia d’una vida dins
de I’ter matern i res més. Aixi si ens remuntem al Nou Testament
i en concret a I’Evangeli de Lucas en el passatge que fa referéncia
a la visita de Maria a la seva cosina Isabel embarassada d’en Joan
Baptista, per comunicar-li la seva gestacio, el relat diu “Acontecio
que cuando Elisabet oy¢ la salutacion de Maria, la criatura salté en
su vientre y Elisabet fue llena del Espiritu Santo i exclam6 a gran
voz y dijo: jBendita ti entre las mujeres y bendito el fruto de tu
vientre”. (5).

Apesar que I’art d’atendre a la gestant i a la dona de part sorgeix
com una branca de la medicina, aquesta atencio estava reservada
com hem dit a les dones del poblat o de la tribu, amb més experieéncia
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1 més tard a les matrones, els homes no participen en el part i sols hi
ha poques referencies a actuacions mediques entre elles destaca la
de Sorano d’Efeso, (98 — 138 dC) dit “el pare de I’obstetricia” que
descriu la versi6 podalica o maniobra de girar el fetus quan no podia
sortir 1 traccionar-lo pels peus, perd sempre en fetus ja morts o en
situacions limit i que morien en aquesta maniobra. Es a dir, era una
actuacid en benefici matern.

En ’edat mitjana es relata que hi va averar un metge nomenat
Dr. Watt que va atendre a una dona de part i perque no fos reconegut,
ho va fer vestit de dona, pero el mal resultat d’aquesta atencio, aixi
com la preseéncia d’altres dones en el part, van descobrir i denuncia
I’engany i1 aquest metge després d’un judici va ser condemnat a morir
a la foguera. No va ser fins a finals del segle XVII que es va permetre
I’actuacid dels metges especialment als cirurgians a atendre a alguna
dona amb problemes.

Sens dubte, correspon a Ambroise Paré (1510 — 1590), les
aportacions que permeten a I’obstetricia a ser considerada com una
especialitat de la medicina, amb la creacidé d’una sala de maternitat
dins del Hotel Dieu de Paris, amb la introduccié d’una formacio te-
orica a les matrones d’aquells temps i principalment amb la redaccio
d’un tractat d’Obstetricia que contenia la descripci6 de totes les ma-
niobres conegudes en 1’¢época, per I’extraccid fetal.

Es en el segles XVI i XVII quant es produeix el que diriem una
exaltaci6 de la familia i per tant s’incrementa ’interes per la dona i
el nen i conseqiientment s’inicien les especialitats de 1’obstetricia 1
la pediatria 1 secundariament de la ginecologia, és per aixo que els
metges 1 els cirurgians es comencen a interessar per I’obstetricia,
pero sense introduir-se en ella

Les primeres aportacions d’interes en relacio al coneixement de
la fisiologia fetal tenen lloc en el segle XIX quan el metge internista
Lejumeau de Kergadarec, 1’any 1821, va detectar per primera vegada
el batec cardiac del fetus, encara dins del claustre matern 1 es van
comengar a considerar distintes possibilitats diagnostiques. La més
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espectacular en aquella eépoca va ser la d’en Mayor quant va aprecia
un doble batec, amb freqiiencies diferents 1 que li va permetre fer un
diagnostic de sospita d’un embaras de bessons.

La primera eépoca sols va ser d’observacio i senyal de la vitalitat
del fetus, 1 veure com reaccionava enfront diferents circumstancies,
després ja es va comencar a coneixer la fisiopatologia de la resposta
cardiaca fetal 1 aquest fet va permetre estudiar amb bastant exactitud
I’estat del fetus intrauteri. Els estudis de la freqiiencia cardiaca
fetal 1 la seva relacio amb I’evolucid del part i principalment amb
la dinamica uterina son realitzades per Hon i principalment per en
Caldeyro Barcia, en els anys 1950 -60 i juntament amb ’estudi de
la bioquimica fetal, descrita per Eric Saling, es defineix ’estat de
benestar fetal, perd principalment el llavors anomenat patiment
fetal, situacié que comporta ja lesions en moltes circumstancies
irreversibles en el fetus 1 nou nat. L’any 1957 en Ian Donald aplica
la técnica del sonar dels vaixells a la medicina i més en concret a
I’estudi del fetus, naixent 1’ecografia. Més tard en Doppler aplica
tots aquests coneixements en 1’estudi hemodinamic del fetus i la
placenta i aixi es dota a la Medicina Perinatal de la possibilitat de
comengar ¢l seu cami cientific.

L’ obstetre francés Claude Sureau va dir en aquests moments, ja
en la segona meitat del segle XX, “S’ha passat de la situacié del fetus
valorat com un objecte, a la del fetus valorat com un subjecte”. (6).
Aquest subjecte des del punt de vista meédic ha de ser considerat com
un pacient i aqui s’inicia el primer esbods del qué actualment en diem
Medicina Perinatal, en la que s’incorporen també els Neonatolegs i
que podriem definir com I’estudi del creixement i desenvolupament
de I’embrid i fetus 1 de la seva adaptacio a la vida extrauterina.

El mateix Sureau en la mateixa publicaci6 diu de forma molt
encertada que “el futur del fetus, e inclus les seves propies necessitats
mediques comencen en aquest moment 1 aixd comporta també 1’inici
de les responsabilitats de I’obstetre”. Responsabilitats que inclouen
totes les vessants mediques, etiques, sociologiques i en ocasions
també¢ legals.
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El coneixement del batec fetal i les seves variacions que es
produien com a resposta o adaptacié a diferents condicions o cir-
cumstancies maternes, comporten la introduccié de dos conceptes
dins de I’obstetricia desconeguts fins aquells moments. El primer
citat per Depaul, (6). En el sentit de la responsabilitat que adqui-
reix I’obstetre de modificar la seva actitud quan aprecia una alteracio
d’aquesta mena, que més endavant es convertira en la necessitat de
fer inclis una cesaria, si es sospita que aquesta modificacié de la
freqiiéncia cardiaca fetal és senyal d’una circumstancia patologica.
Aix0 comporta un intervencionisme obstétric molt superior sense
tenir I’evidencia cientifica precisa per justificar-la legalment, pero
més a més comporta un segon factor molt important i és el plante-
jament que fan els obstetres de 1’¢época quan se’n adonen que mit-
jangant 1’auscultacio6 sols de la freqiiencia cardiaca fetal millora la
morbi-mortalidad neonatal i llavors es plantegen la necessitat de fer
una auscultacid fetal sistematica 1 seguida en totes les gestacions
1 parts. En aquest moment la Medicina Perinatal queda instaurada,
gracies a la proposta d’Ermelando Cosmi I’any 1988 1 reconeguda a
partir del Congrés Mundial de Tokio I’any 1991, quan en Caldeyro
Barcia, Saling 1 Sakamoto van signar la constituci6 de I’ Associacio
de Metges Perinatolegs que inclou obstetres i neonatolegs, amb un
plantejament de prevencio 1 de conducta activa que en moltes ocasi-
ons comporten actuacions, anteriorment no previsibles.

A partir d’aquestes aportacions, i intercs per congixer el que li
passava al fetus va anar en augment pero d’una forma molt lenta, ja
que es considerava amb gran seriositat el concepte d’inviolabilitat de
la cavitat uterina. No va ser fins a 1’aparicié de I’ecografia, que ens
va permetre per primera vegada veure i poder estudiar al fetus d’una
forma precog 1 integra dins de I’uter 1 considerar la seva evolucio
1 creixement durant tota la gestaci6é i aqui podem considerar que
neix la medicina fetal 1 una part molt important d’ella com ¢és el
diagnostic prenatal de les anomalies congenites i la necessitat de
fer un seguiment de forma sistematica, com un test de cribratge del
benestar fetal, dins del control habitual de la gestacio.
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En I’aula del Dr. Gimbernat de la Reial Académia de Medicina
de Catalunya, va tenir lloc el dia 25 de maig de I’any 2005, I’acte
de constituci6 de la “International Academy of Perinatal Medicine”
organ creat dins de la Wold Association of Perinatal Medicine,
amb I’objectiu de ser un lloc d’estudi, reflexid, dialeg i promocid
de la medicina perinatal. Catalunya 1 Barcelona han estat sempre
capdavanteres en la Medicina Perinatal.

L’any 1990 s’inicia el projecte “Genoma Humano” financat i
dirigit en gran part per investigadors d’Estat Units i del Regne Unit, el
que permet que I’any 2000 en Craig Venter descrigui la seqiiencia del
genoma huma format per aproximadament 30.000 gens, la majoria
ja identificats i dels que comencem a congixer el seu funcionament.

Avui en dia hem de considerar les aportacions de la genética
comunade les parts de la ciéncia medica que més ha avancgat i que més
aportacions ha fet a I’obstetricia, principalment en el coneixement de
moltes de les malalties que afecten I’embrid 1 al fetus (7).

Aquests coneixements ja permeten fer un diagnostic preim-
plantacional i ja hi ha treballs molt avancats de diagnostic preferti-
litzacio, per tant, és facil que en el proxims anys ja haguem de parlar
d’un pas més enlla dins de la subespecialitzaci6 que sera la medicina
genctica fetal.

1. Concepte de defecte congenit.

Des de la segona meitat del segle passat, s’ha considerat la
salut com un dret fonamental del ser huma. La salut és sens dubte
un reflex del desenvolupament de la societat 1 aixi els estats amb
un nivell economic més elevat, aportant dades de morbi-mortalitat,
en el nostre cas materno-infantil, cada vegada més baixes 1
progressivament en descens. Al mateix temps la continua evolucio
dels progressos cientifics ha permes canviar per millorar, els objectius
de la denominada salut materno-infantil. Com diu en Schopenhauer
“la salut no ho és tot, pero sense ella tota la resta no €s res”.
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Aquest canvi de prioritats ha permés que deixéssim com a
superades, perd no oblidades, les classificacions de risc obstétric
que consideraven diferents aquelles gestants que per alguna
circumstancia social, laboral o de salut havien de tenir controls i cura
de la seva gestaci6 d’una forma més estricta que la resta. Avui en
dia es preconitza el control sistematitzat i protocollitzat de tota dona
gestant, aixi com també una atenci6 determinada en el moment del
part, respectant el posicionament personal de la dona, sempre que
sigui raonablement acceptable, davant d’aquest fet tan transcendental
de la vida, com és el de tenir un fill. Aquelles dones que presenten
alguna patologia logicament tindran una atencié més especialitzada
d’acord a aquesta.

Els defectes congenits en general, constitueixen la primera
causa de la morbi-mortalitat perinatal e infantil en tots els paisos del
nostre entorn, per tant sobn un objectiu a diagnosticar 1 si cal tractar
en totes les dones embarassades, independentment que tinguin o no
factors de risc

L’OMS, en els diferents Comités de Treball dels anys 1970,
1975 1 1982, va introduir diferents definicions fins que en 1’any
1992 (8). Va determinar el defecte congeénit com tota anomalia del
desenvolupament morfoldgic, estructural, funcional o molecular,
present en el moment del naixement (o que es pot manifestar més
tard), extern o intern, familiar o esporadic, hereditari o no, unic o
multiple. Amb aquesta definicio, neix el concepte de diagnostic
prenatal que inclou totes aquelles mesures encaminades a descobrir
un defecte congénit de I’embrid 1 del fetus.

Des que I’OMS, va fixar com un dels objectius prioritari, en
el control obstetrics, el detectar els possibles defectes congenits s’ha
comprovat la importancia dels mateixos i aixi a Europa es considera
que un 25 % dels casos de mort neonatal son deguts a anomalies
congenites 1 segons la mateixa OMS (9). Cada any neixen en el
moén un total de 3 milions de fetus amb alguna malformaci6é major,
el que generara que mig mili6 d’aquests nounats moriran ja en els
primer dies de vida i els altres o0 moren més tard o sobreviuen amb
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complicacions majors. Estudis de poblaci6 molt amplis fixen que
en els paisos desenvolupats la prevalenca d’anomalies congénites
majors ¢és d’un 2 — 3% de tots els nascuts vius, mentre que en els
paisos subdesenvolupats arriba fins a un 7%.

Dins del defectes congenits poden considerar diferents etio-
logies que ens obligaran a disposar de diversos mitjans diagnostics.
Aixi els defectes congenits quantitativament més importants son les
malformacions estructurals en els diferents organs, aparells o siste-
mes de I’organisme del fetus aixi com algunes deformitats que apa-
reixen ja des dels primers moments de la vida intrauterina. Aixo ho
presenten d’un 2 a un 3 % dels nadons pero representen el 60% de
tots els defectes congenits.

En segon lloc troben les malalties hereditaries mendelianes
que estan presents en un 1,5 % de tots els nounats 1 representen el
25% de tots els defectes congenits i per Gltim pero no per aixo menys
importants tenim les anomalies cromosomiques que es troben en un
0,5% de tots els fetus i1 son responsables del 12% de tots els defectes
congenits.

Com es pot comprendre les etiologies també son diferents i
d’aquesta manera les mutacions genétiques es presenten en un 10
— 20 % de totes les anomalies fetals. 1 de cada 200 nounats tenen
una alteracio d’origen cromosomic (0,5 %) . Pero si considerem els
avortaments espontanis en el primer trimestre de la gestacio troba-
rem que en un 35 — 40 % dels mateixos hi ha una alteracié cromo-
somica. Aquest percentatge és molt superior practicament del 80%,
quant I’avortament espontani, es produeix abans de les 7 primeres
setmanes de I’embaras.

No es poden descartar les causes ambientals com a causa de
certes alteracions o defectes congenits. Hem de considerar les infec-
cions maternes aixi com certes malalties croniques, la contaminacio
ambiental, els tractaments farmacologics o radioactius les drogues
socials 1 les convencionals, 1 per Gltim sempre ens quedaran casos on
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no hem aclarit la causa i considerarem com deguts a raons multifac-
torials o causes mixtes.

Hem de retrocedir en el temps per trobar la primera referen-
cia cientifica relacionada amb el diagnostic prenatal dels defectes
congenits la hauriem de situar en el segle XIX, en concret en I’any
1866, quant en Langdon Down (70), va descriure que els nounats
que presentaven el fenotip relacionat amb el mongolisme es tenien
que relaciona amb una edat avancada de la mare, en aquells mo-
ments no hi havia cap altre mitja de possible diagnostic. Per aquesta
rad i en honor i reconeixenca d’aquesta aportaci6 a aquests infants es
denominen portadors de la Sindrome de Down.

Correspon a Nettie Maria Stevens, el descobriment del siste-
ma XY dels cromosomes, treballant en I’equip d’Edmund Beecher
Wilson, va definir que en I’espécie humana existien dos tipus d’es-
permatozoides, uns que contenien el cromosoma X i quant fecunda-
ven un ovul donaven a lloc una femella i els espermatozoides amb
un cromosoma Y, que eren els que produien un mascle. En aquest
moment sobre un camp important i apassionant dins del mén de la
citogenetica i de ’embriologia. Perd en estudis posteriors en el camp
de la zoologia i conjuntament amb el bioleg Thomas Hunt Morgan
va demostrar que aquest fet no sols era propi dels humans sin6 que
també es produeix en moltes especies animals que a partir d’aqui es
converteixen en els models experimentals que permeten progressar
de forma important en tots aquests coneixements.

Un fet important succeeix coincidint en el temps dins de les
aportacions cientifiques en el mon i és quan en 1956, Tijo i Levan
(11) descriuen el nimero exacte de cromosomes de 1’espécie huma-
na, pero €s sens dubte I’estudi de Jerome Lejeune 1’any 1959 (12),
metge genetista frances, reconegut com un dels pares de la genética
moderna, que descriu que els nadons amb un fenotip de la sindrome
de Down, tenen un cromosoma somatic 21 supernumerari. A par-
tir d’aqui els obstetres inicien els estudis de recerca per aconseguir
mitjans diagnostics, per tenir la possibilitat de fer cultius cellulars
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amb amniocits o cetules trofoblastiques o més endavant fetals, per
obtenir el cariotip del fetus.

Les uniques proves diagnostiques per aconseguir material per
fer cultius cellulars eren I’amniocentesi que a pesar de ser descrita per
en Schatz I’any 1882, no va ser sistematitzada per la practica clinica
fins a I’any 1952 per en Bevis i és I’any 1967 quan en Jacobson i
Bartes comencen a utilitzar-la en el diagnostic prenatal dels defectes
congenits, precisament en aquelles gestants de més de 35 anys.

La biopsia corial per obtenir c¢tules trofoblastiques apareix
més tard en I’any 1982, descrita per autors xinesos amb [’unica
finalitat de cong¢ixer el sexe del fetus, per indicar un avortament en
el cas de ser femella.

Aquestes proves, ambdues invasives comporten un risc fetal
no menyspreable. El risc de pérdua fetal després de I’amniocentesi
en el segon trimestre de la gestacio es fixa en un 0,5% ¢és a dir 1
fetus de cada 200 gestacions estudiades. Les taxes de perdues fetals
després d’una biopsia corial soén superiors a les de I’amniocentesi,
diriem que un 1%.

Aquest risc no menyspreable de perdua de fetus absolutament
normals, junt amb qué I’nic objectiu del diagnostic prenatal era la
possibilitat de la interrupcid de 1’embaras, va comportar un primer
problema etic molt important i és la divisié6 d’opinions en I’ambit
de la societat, per una banda els metges 1 parelles que davant aquest
plantejament refusen el diagnostic prenatal i altres que accepten el
risc 1 ’objectiu, per tenir una maxima certesa, de no tenir un fill amb
una cromosomopatia.

Marc Jamoulle (13), ha introduit el concepte de prevencio
quaternaria fent referéncia a circumstancies com la que expliquem
¢és a dir que les mesures sanitaries de diagnostic o tractament que
produeixen més complicacions que beneficis cal evitar-les

Afortunadament els coneixements cientifics avancen i ha en
permes fer una aproximacié a un diagnostic prenatal dels defectes
congenits sense necessitat de fer proves invasives de forma inicial.
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Pero amb una selectivitat i especificat baixa per I’amplia variabilitat
individual en si mateixos 1 en les diferents etapes de 1’embaras.
L’any 1972 dos autors en Brock i en Sutcliffe (14), varen descriure
nivells elevats d’alfafetoproteina en el liquid amniotic del fetus
que presentaven defectes oberts del tub neural i dos anys més tard
en Wald 1 en Brock (15), evidénciaren que aquests nivells elevats
d’alfaferoproteina, varen confirmar aquesta aportacio i la van ampliar
en els defectes per atresia del tub digestiu. Curiosament en Merkatz
(16, 17), van descriure que nivells baixos d’alfafetoproteina tan en
el liquid amniotic com en el sérum de I’embarassada coincidien
amb fetus amb la sindrome de Down. Podriem dir que aixi naixia
I’estudi dels marcadors bioquimics pel diagnostic prenatal dels
defectes congenits que tanta importancia han tingut pels programes
de cribratge a I’inici de la gestacio.

Sens dubte ha estat I’ecografia descrita per lan Donald, aplicant
els coneixements obtinguts durant la primera guerra mundial amb el
sonar dels vaixells, la técnica que ens ha aportat més coneixements
en relacio al creixement i desenvolupament del fetus intrauteri ens
ha permes una utilitzaci6 sistematica 1 no invasiva en 1’estudi fetal
durant tota la gestacio. A més en els tlltims anys la millora en I’imatge
1 els coneixements en 1’hemodinamica del fetus, gracies a 1’efecte
Doppler, ens ha permes, no sols poder diagnosticar malformacions,
deformacions o disrupcions fetals sin6 també disposa de marcadors
ecografics indirectes de possibles cromosopaties, com 1’abséncia
o hipoplasia de I’os nasal del fetus a les 14 setmanes, o inclus la
mesura de les orelles fetals que ens poden orientar cap al diagnostic
d’una patologia fetal.

L’ecografia és la técnica que ens ha aportat no sols més
coneixements en relacié al creixement i desenvolupament del fetus
intrauteri, sind la que ens ha permes una utilitzacid, sistematica i no
agressiva en I’estudi fetal durant tota la gestacid. Pero també ha existit
controversia quant a la sensibilitat de I’ecografia en la deteccio de les
anomalies fetals, Levi S, (18), ha publicat un meta-analisi sobre 36
estudis 1 amb un total de 900.000 fetus estudiats on la sensibilitat

31



global per la deteccié d’anomalies fetals sols per I’ecografia era del
40 % amb una variabilitat del 13 al 82%. L’estudi RADIUS d’EE.
UU (19), trobava resultats semblants. L’estudi EUROFETUS fet al
mateix temps en Europa, va descriure resultats millors (20), amb
una taxa de sensibilitat diagnostica del 73% 1 aix0 es va justificar
per tres raons: primer la uniformitat en la setmana de realitzaci6 de
I’ecografia (setmanes 18 a 22), segon es va fer en 100 hospitals d’alt
nivell 1 en tercer lloc per personal qualificat, per tant el problema
no era tant de la teécnica sind de la interpretacid de la mateixa i de
I’utillatge emprat.

En ’actualitat la millora en la resolucid dels equips ecografics
1 la introduccid de I’ecografia transvaginal junt amb ’aplicaci6 del
Doppler, permeten un estudi no sols morfologic, sin6 també funcional
del fetus, durant el primer i segon trimestre de la gestacio i valorar
alguns trets fenotipics i funcionals que sense ser malformacions, son
més freqlients en els fetus aneuploides que en els euploides, son els
que diem marcadors indirectes d’anomalies fetals, 1 es diferencien
en marcadors de primer trimestre i marcadors de segon trimestre.
També poden diferenciar-se en funcié que siguin quantificables en
forma de variables continua amb una distribucié gaussiana (com els
marcadors bioquimics) o bé que siguin favorables qualitativament
en forma de variables dicotomiques, és a dir present o absent.

Tot el descrit de forma simple fins ara és per explicar que el
diagnostic prenatal dels defectes congeénits es realitzi en 1’actualitat
per grups multidisciplinaris, que participem no sols obstetres o
ginecologues, sind que cal la collaboracio activa de: genetistes,
bioquimics, ecografistes, bidlegs, sense oblidar en més d’una ocasio
la necessitat de recorrer als psicolegs essencialment en diagnostics i
decisions complexes.

A partir dels anys 90, existeix un acord mundial d’introduir el
diagnostic prenatal en tots els protocols d’assisténcia a I’embaras,
especialment en els paisos més desenvolupats. Pero la realitzacio
d’esquemes combinats en aquells anys comportava sensibilitats d’un
65% a un 70% de diagnostics provables, amb una taxa de falsos
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positius d’un 5%, que calia confirmar mitjangant proves més espe-
cifiques, com I’amniocentesis o la biopsia corial que eren les que
donaven el diagnostic de certesa perd eren i sén proves invasives
amb una certa agressivitat, deguda a la mateixa técnica i1 a I’habilitat
del professional que la realitzava i aixi s’acceptava un risc de per-
dua de fetus normals de un 2 a un 4%, que actualment ha disminuit
a un 0,5%, el que traslladat a xifres d’s habitual vol dir la perdua
per ’aplicacid estricta del protocol d’1 de cada 200 fetus, provable-
ment sense cap patologia, sobre els que es realitzaven les proves, el
que suposava ja no sols un problema medic, sin6 també deontologic
1 especialment étic i1 legal, amb el logic rebuig que sobre aquests
protocols es feia per sectors importants de la societat 1 sobretot, per
collectius lligats a la Església.

Estudis molt ben dissenyats a EE.UU com el FASTER trial
(21) ien Europa denominat SURUSS trial (22) i per la Fetal Medical
Foundation. (23). Ens permeten preveure que en un futur bastant
proper es podra seleccionar aquella poblacio tributaria d’estudi,
sense necessitat de fer un cribratge poblacional, aixo és gracies
que I’ecografia sistematica que es fa a tota dona embarassada en el
primer trimestre ens dona ja informacié de marcadors morfologics
1 funcionals que ens permet una seleccid fetal molt acurada i per
tant reduir de forma important el nimero d’exploracions agressives
1 amb risc fetal que cal fer.

Afortunadament se segueix treballant en aquest camp 1 ja
esta molt avangada la possibilitat de disposar d’altres marcadors
bioquimics com: I’antigen trofoblastic invasiu (ITA), la proteina
basica eosinofilica, la metaloproteasa i altres marcadors ecografics,
com la hipoplasia de ’os nasal, els estudis Doppler de diferents
vasos sanguinis i inclis la mesura de la longitud de les orelles del
fetus (24).

El futur és encara més esperancador, per un costat els estudis
gengtics han fet un progrés molt important en tots els camps i aixi
avui en dia és possible detectar ADN fetal fora del propi entorn
del fetus. Disposem d’estudis de deteccié de I’ADN fetal lliure en
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sang materna o formant part de cellules fetals que circulen durant la
gestacio junt amb les de la mare e inclus s’ha detectat ADN fetal, en
secrecions del coll uteri. Aquest nou tipus de cribratge que es coneix
amb ’anacronic NIPT (Non invasive prenatal testing), s’implantara
en uns anys provablement completant o substituint el cribratge
actual.

El descobriment en I’any 1997, per en El 1 collaboradors. (25)
de la preseéncia de ADN fetal circulant per sang periférica materna va
obrir la possibilitat de realitzar diagnostics prenatals sense necessitat
d’utilitzar técniques obstetriques invasives. La primera determinacid
que logicament es va fer va ser el diagnostic del sexe del fetus (26)
1 a partir d’aqui s’han anat incorporant noves possibilitats diagnosti-
ques amb I’objectiu que aquest tipus de diagnostic acabi substituint
al diagnostic prenatal convencional invasiu. Perd no podem encara
considerar aquest tipus de diagnostic com a definitiu en el cribratge
poblacional, donat que hi ha diferents limitacions com so6n les cro-
mosomopaties maternes no diagnosticades, mosaicismes materns o
fetals que poden altera els resultats de les analisis.

En els ultims anys els estudis genétics han fet un progrés molt
important en tots els camps 1 aixi avui en dia es possible detecta
ADN fetal, fora del propi entorn del fetus, sense necessitat d’envair
el seu territori. Disposem d’estudis de deteccio de I’ADN fetal 1liure
en sang materna o formant part de c¢llules fetals, que com ja sabiem
circulen durant la gestacio, juntament amb les de la mare, e inclus
s’ha detectat ADN fetal en la secrecid del coll uteri de I’embarassada,
no sempre de forma constant. Aixo0 permet albira un futur molt
prometedor de poder fer un estudi citogenétic complet del fetus amb
una simple analitica de sang a la mare.

Laincorporacio de les tecnologies genomiques i més en concret
dels microarrays d’hibridacié genomica comparada (array-CGH),
permeten diagnostics citogenctics dirigits a la deteccio 1 analisis de
cromosomopaties relacionades amb el guany o la pérdua de material
gengtic (27).
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La utilitzacié de I’array-CGH en el camp del diagnostic pre-
natal, de forma sistematica en el diagnostic poblacional ja ha estat
considerat per alguns autors. (28, 29), pero la seva indicaci6 es re-
serva en aquests moments per aquella poblaci6 d’alt risc. Les apor-
tacions de D’Amours G (30) i Bui TH (31) evidencien la possibi-
litat d’ampliar el camp d’utilitzacio, pero els costos economics en
aquests moments encara no ho fan possible. Per tant en 1’actualitat
la indicacid es reserva en tots els casos de risc 1 en aquells casos que
I’especialista ho consideri oportu. Aixi i tot actualment el nombre
de procediments invasius gracies a aquestes noves aportacions s’ha
reduit entre un 50 — 70%.

Aquest nou tipus de cribratge que es coneix amb 1’anacronic
NIPT (Non Invasive Prenatal Testing), no esta encara implementat de
forma programada en cap pais del mon, si ho esta en fase experimental
en alguns territoris concrets i alguns hospitals de referéncia. Aixi per
exemple en el King’s College Hospital de Londres s’ha definit ja una
guia clinica d’actuacié que s’endevina que sera el que s’implantara
arreu del mon, en el qual mantenint el cribratge combinat del primer
trimestre s’indica el NIPT quant existeix un risc per sota 1’1:2500
1 es reserven sols les proves invasives quant el risc és superior al
1:100, el que limita considerablement el nimero d’exploracions
invasives 1 per tant el risc de pérdues de fetus normals, inclis tenint
en compte que I’evidéncia de 1’exactitud del NIPT avui en dia, no
esta suficientment demostrada i en els casos que aquest surti positiu,
per qualsevol alteraci6 del cariotip, també s’indica una amniocentesi.
Les ultimes xifres conegudes d’aquest protocol, manifesten una taxa
de deteccid del 99%, amb una taxa de falsos positius del 0,1%, pero
sols per trisomies, per la resta el nimero encara és molt baix per
comengar a treure conclusions. La FIGO. (32), corrobora aquest
protocol i recomana que tots els paisos i inicialment els hospitals,
I’ofereixen a la poblacié gestant.

L’any 1990 el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de
la Salud de Espaiia, va aprova els continguts basics del Programa
Nacional de Salud Materno-infantil. Establint com un subprograma,
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consensuat amb totes les Comunitats Autonomiques, la prevencio i
el diagnostic de tots els defectes congenits.

En aquest programa s’ha prioritzat la prevencié primaria,
adequant models d’alimentaci6 recomanada durant la gestacio,
d’aportaci6é de suplements vitaminics com 1’acid folic, el risc per
I’edat materna, el risc genctic, les malalties croniques de la mare,
aixi com els trastorns immunitaris i1 derivats dels habits de vida de
la dona gestant. Aixi mateix s’han consensuat protocols o guies
cliniques d’actuacio per realitzar d’una forma sistematica, el cribratge
1 diagnostic inicial dels trastorns congeénits 1 malformacions fetals, a
totes les gestants.

La medicina preventiva es caracteritza per poder facilitar
una intervencié anticipadament, perd logicament amb I’objectiu
d’aconseguir un millor pronostic i un benefici pel pacient, pero cal
sustentar 1’actuacié medica amb proves i evidéncies cientifiques.
No es pot admetre una intervencid preventiva sense disposar de les
proves necessaries. Com diu Fernandez Torrente. (33). La prevencid
no pot gosar d’immunitat a la critica a I’hora de demostrar els seus
beneficis i per aixo cal definir una ética de la responsabilitat que
exigeix valorar les conseqliencies socials de les informacions i les
mesures que s’adopten pel bé dels ciutadans i de la societat en el seu
conjunt

En Espanya i en Catalunya esta implementat el cribratge amb
marcadors bioquimics i ecografia en el primer trimestre de I’emba-
ras, de forma sistematica a tota dona gestant, el que ens ha permes
no sols millorar els diagnostics, sin6 reduir en un 70% la realitzacio
de proves invasives. Aquest cribratge s’aplica entre les setmanes 8 i
13. Els seus principals avantatges son 1’elevada sensibilitat i la pre-
cocitat que ens permet coneixer les gestacions d’alt risc. Aquest cri-
bratge es té que oferir a totes les gestants, independentment de 1’edat
materna. D’existir algun factor de risc preconcepcional que faci re-
comanable la realitzaci6 d’una técnica invasiva, 1’execucio prévia
del cribratge, a pesar que sigui opcional, es recomanable donada la
informaci6 que proporciona.
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Podem veure en aquest apartat que les consideracions étiques
fetes en un moment 1 amb una base solida ha plantejat possibilitats
de millora i a partir d’un dialeg, entre els diferents estaments que
conformen el collectiu multidisciplinari preocupat pel tema del
diagnostic prenatal dels defectes congenits ha portat a una millora
molt important de la metodologia i al mateix temps a la possibilitat
de resoldre des del punt de vista de la ciéncia, els problemes étics
que la seva aplicacio sistematica comportava.

No podem oblidar des del punt de vista étic, quins sén els
objectius del diagnostic prenatal dels defectes congenits, i en concret
el de la interrupci6 voluntaria i legal de I’embaras, que invalidaria
a un percentatge important de la poblacid, tots aquests avencos
cientifics. Avui en dia podem afirmar que també s’ha progressat de
forma important amb el tractament intrauteri del fetus, tant des del
punt de vista medic com quirurgic, més a més que el coneixement
d’una patologia determinada del fetus estudiada intrauter comporta
en moltes ocasions un canvi en l’assisténcia obstetrica en benefici
fetal 1 un tractament neonatal precog que evita moltes complicacions
1 seqiieles greus del nado 1 posteriorment de la persona adulta. Aixi
per exemple, una cardiopatia com la transposicio de grans vasos, el
fet de coneixer-la en el moment del naixement 1 per tant programar
una assisténcia immediata, comporta una disminucio6 de la mortalitat
del nounat d’un 35% a un 5%.

11. L’estudi de I’embrio. Diagnostic preimplantacional

Les possibilitats actuals de la genetica ens permeten precisar
amb bastant exactitud el genoma d’un €sser viu, és a dir, és factible
obtenir molta informaci6 genetica d’un embri6 huma 1 aixo ens a
obert un nou cami amb que previ un diagnostic, poder modificar amb
enginyeria genctica, la dotacidé d’un embrid per evitar la presencia
o transmissio d’una malaltia greu, pero també ens fa factible crear
embrions, amb caracteristiques determinades, com les d’escollir
el sexe del futur fill, o disposar d’embrions amb un perfil genetic

37



determinat per salvar un germa que té una malaltia greu 1 poder
facilitar-li, ceéllules mare com a tractament, son els dits embrions
terapeutics. Amb tot aixo la ciéncia s’acosta a un terreny summament
relliscos, on esta en joc la mateixa naturalesa del ser huma i fins 1 tot
de la vida.

Cal diferenciar de forma molt clara el que és 1’analisi genétic
en la practica clinica que té com objectiu el diagnostic clinic o la
prevencié d’una malaltia personal o familiar amb possibilitat de
transmetre 1 per tant aixo comporta un consell genétic. Altre aspecte
¢s la investigacid genctica que busca genera nous coneixements, per
tant els requeriments i obligacions €tiques, son molt diferents en els
dos aspectes. (34)

Les malalties genctiques constitueixen la tercera causa en
mortalitat infantil en la Comunitat Europea 1 son 1’explicacié del
50% de les morts en menors de 15 anys. En Espafia les malalties
genetiques afecten un 5 per mil de la poblacio.

L’analisi genetic preimplantacional és 1’estudi de I’ADN
d’embrions humans pocs dies després de la fecundaci6 i abans de la
implantaci6, sense alterar la possibilitat que després aquest embriod
sigui transferit i es desenvolupi amb normalitat, el que si prejutja
¢s que ’embri6 estigui obtingut a partir d’una fecundacié assistida.
(35)

Lestudi preimplantacional pot tenir dues finalitats, la diag-
nostica €s a dir determinar si aquell embri6 té una alteracié cromo-
somica que podem presumir que desenvolupara una malaltia greu
posteriorment 1 una segona finalitat que és la de cribratge, ¢és a dir,
determinar la normalitat d’un embrid per fer una implantacio del mi-
llor, depreciant la resta. La justificacio cientifica de realitzar aquestes
tecniques €s que entre el 0,6 al 6% dels nounats presenten anoma-
lies més o menys greus en el cariotip i el 60% dels avortaments es-
pontanis de les primeres setmanes de gestacid presenten alteracions
cromosomiques. Es considera que el 10% dels espermatozoides i el
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20% dels ovocits tenen anomalies cromosomiques, augmentant el
percentatge conforme avancga 1’edat de la persona. (36)

Avui en dia a més el diagnostic preimplantacional ens permet
la possibilitat de diagnosticar la transmissio, a partir dels progenitors,
d’alteracions cromosomiques que ocasionaran amb relativa certesa
una malaltia greu, al llarg de la vida del futur ser, son les denominades
malalties prosenquimatiques, com pot ser un cancer de mama o
ovari, a una filla d’'una mare que ha patit la malaltia i té una mutacid
BRCA-1 0 BRCA-2.

L’existéncia en I’historial familiar de persones amb alteracions
gengtiques €s un motiu de preocupacio respecte a la possibilitat de
transmetre els gens responsables de la patologia als descendents.
Per aixo les persones amb aquests antecedents o aquelles que han
tingut un fill amb alguna patologia d’aquest tipus i que tenen davant
seu el risc de transmetre aquesta alteracié a un futur fill, tenen el
dret de demanar assessorament genétic i de sollicitar un diagnostic
preimplantacional.

En aquest sentit el Comite de Bioctica de Espaia (Informe del
Comité de Bioética de Espariia sobre el consejo genético prenatal.
2015). Fixa pel referit assessorament genctic prenatal les segiients
indicacions:

* Quan un dels pares o un familiar proper té una malaltia
hereditaria o un defecte genctic de naixement.

* Quan els pares o un d’ells ha tingut un fill amb una malaltia
genética.

* Quan hi hagut un resultat cert d’una sindrome de Down, en
una prova prenatal de rutina.

* En el cas que la mare hagi tingut avortaments espontanis
de repeticio de causa desconeguda o fills que han mort poc
temps després de néixer sense causa aparent o tenen una
deficiéncia mental inexplicable.
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* Quan la mare ha estat exposada a agents teratogens o
mutagens.

* En cas de consanguinitat dels pares.

Aquest tipus de diagnostic esta acceptat en Espafia a partir
de I’aprovacié de la Llei 14/2006 del 26 de maig sobre técniques
de Reproduccio assistida. Aquesta llei diu per la seva justificacio
que ofereix la possibilitat de seleccionar entre els ovuls fecundats
en processos de reproducci6 assistida aquell embrié que no tingui
el gen anomal 1 per tant doni origen a un nad6 sa, no portador de la
malaltia, ni amb possibilitats de tenir-la. La llei especifica encara
més 1 diu que aquestes malalties han de ser d’aparicid precog i de
les que no existeix un tractament efectiu. En els estudis actuals es
considera que aquesta técnica té un percentatge d’error d’un 5 a un
10%, per tant inclus acceptant que I’embri6 implantat és normal, cal
fer també¢ un diagnostic prenatal invasiu és a dir, una amniocentesi o
una biopsia corial, per descartar aquests casos.

Com podem apreciar la dita medicina fetal que s’esta implan-
tant en el nostre quefer diari de 1’obstetricia, ja té un apartat molt im-
portant, que es diu “medicina genetica” i altres la denominen “medi-
cina genomica”, que t¢ una finalitat més preventiva que curativa i té
un gran futur des del punt de vista cientific, 1 aixd comporta moltes
linies de recerca amb embrions que després es destrueixen. Tot aixo
que té un gran interes cientific també t€ una serie d’implicacions
sobre tot etiques que ha promogut que ja certes institucions, com la
mateixa European Society of Human Reproduction and Embriology
(ESHRE), demanessin a I’OMS que es treballes en 1’elaboracié d’un
estatut de I’embrio, per veure quin son els seus drets.

La primera qiiestio des del punt de vista bioetic que hauriem
de discutir es en quin moment I’embri6 es converteix en persona
humana 1 per tant adquireix els drets, de ser tractat com a tal. Exis-
teixen logicament en una societat plural posicionaments molt dife-
rents, inclas diriem extrems, uns que ens diuen des del moment de la
concepcio 1 altres que no es persona mentre estigui dins del claustre
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matern. Considero que no es pot imposar una ¢etica de maxims, sino
que es deuen buscar uns minims €tics compatibles 1 que garanteixin
la convivéncia entre tots. (37)

Existeix evidénciacientifica, aportada pels estudis embriologics
recents que el desenvolupament de I’embrid és un procés orientat
cap a una progressiva diferenciacié i adquisici6 de complexitats,
sense retorn possible i amb una continuitat, gradualitat, coordinacio 1
autonomia. La mateixa Académia Pontifica per la Vida (38), accepta
que “‘el embrion es un ser de la espécie humana, individual que tiene
como finalidad el desarrollo a persona humana i tiene capacidad
propia para realizar este desarrollo”. La discussio ¢€s a partir de
quin moment es desenvolupa aquesta autonomia, i sembla haver-hi
acord que pot ser en dos moments, al inici de la implantacio, és a dir
uns set dies després de la concepcid o al final de la propia, uns 18
dies després també de la concepcio, quan s’inicia la neurulacio.

Les actuals teories epigenctistes del desenvolupament inicial
del ¢sser huma han debatut aquestes dues possibilitats. Els que
defensen la primera opcio es basen que aquest es el moment que
es donen les condicions minimes indispensables per assegurar la
possibilitat de creixement 1 desenvolupament de I’embrié. Abans de
la implantaci6 poden produir-se fusions de dos embrions, donant lloc
a quimeres o bé divisions totals d’un embrio. La segona opci6 ¢€s la
que esta adquirint cada vegada més forga, es el defensat per ’ESHRE
(European Society for Human Reproduction and Embriology) que es
basa en estudis biologics i genétics que mostren que el programa
genetic del zigot sol, no €s suficient per constituir I’embrid i necessita
els estimuls, la majoria hormonals, procedents de la mare pel seu
progrés 1 desenvolupament. En aquest sentit es diu que 1’embrid en
aquesta fase anterior no es pot entendre com una persona humana,
pero si com un projecte de persona humana.

La Constitucio Espanyola en el seu article 15 afirma “ todos
tienen derecho a la vida” 1 aquesta afirmacidé ha estat interpretada
que cal protegi no sols la vida de totes les persones nascudes, sind
també dels no nascuts. El Tribunal Constitucional posteriorment
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els anys 1985 1 1999, ha matisat dient: “la vida no es una realidad
hasta el inicio de la gestacion (implante del embrion en el utero de
la madre), en consecuencia no se puede hablar de aborto si no hay
gestacion en curso, no puede haber abortos de embriones in vitro, ni
tampoco intrautero antes que el embridn se implante”. En una altra
sentencia diu “El nasciturus no es titular del derecho fundamental a
la vida, aunque constituye un bien que ha de ser protegido”.

D’aquest procés d’estudi parteixen les denominacions consen-
suades dins del moén cientific 1 legal de preembrié o millor embrid
preimplantatori que ¢s el terme acceptat per la legislacio espanyola,
per fer referéncia a aquells embrions que en els processos de repro-
ducci6 assistida i1 en fase de blastocist, han estat crioconservats o
vitrificats, per posteriors transferéncies.

Aquesta discussio ja es va establir en la legislacio espanyola
quan es van desenvolupar les lleis 35/1988 que tractava de les
tecniques de reproduccid assistida, aixi com en la modificacié que
es va fer posteriorment i que es va publicar com a llei 45/2003 i per
ultim en la llei 14/2006 actualment vigent des d’agost del 2011. En
aquestes lleis s’utilitza el terme d’embrid preimplantatori que neix a
partir de I’informe Warnock, fet per un grup d’experts en el Regne
Unit a petici6 del seu Parlament I’any 1974 i publicat ’any 1978, en
rao de les discussions mantingudes en I’elaboracié 1 promulgacio de
una llei d’educacio per a nens i nenes deficients.

Es considera que I’etapa embrionaria acaba en el moment que
aquest ha desenvolupat des del punt de vista anatomic, totes les es-
tructures cerebrals que li permetran una vegada adquirit el funciona-
ment adequat poder disposar de les capacitats de consciéncia i rela-
cio, propies de la persona humana. Des del punt de vista cronologic
aixo vol dir voltant la setmana 10 de I’embaras. En la literatura me-
dica es dona un marge més ampli i aixi es diu de les setmanes 8 a 12.
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II1. Seguretat i complicacions de les proves diagnostiques.
Cribratge

El concepte de cribratge de poblacions per la deteccid
d’anomalies o malalties consisteix en 1’aplicacié sistematica de
mitjans que permetin seleccionar entre els individus aparentment sans,
aquells amb major risc de patir una malaltia. No s’han de considerar
doncs, les proves que es realitzen com a mitjans diagnostics, sind
com a mitjans de seleccio.

Per ser considerada I’aplicabilitat d’un test de cribratge, s’han
de complir determinades caracteristiques establertes per I’OMS,
entre les que hem de destacar les segiients:

» La malaltia o alteraci6 a detectar, t€ que ser causa de morbi-
litat o mortalitat significativa.

+ Existencia de possibilitat de realitzar proves de certesa de la
malaltia que a partir del cribratge tingui una alta possibilitat
de sospita.

* Les anomalies a diagnosticar han de tenir un alt index de
prevalenga dins de la poblacio.

 El test de cribratge ha d’haver estat validat, acceptat per la
poblacid, ser de facil accés i realitzacio i tenir un cost pro-
porcionat al benefici obtingut.

+ Fiabilitat acceptable, mesurada en termes de sensibilitat 1
especificitat elevades.

Dins de la practica clinica, tenim que diferencia en el diagnos-
tic prenatal dels defectes congenits dos etapes diferents. En primer
lloc el diagnostic de sospita que es té quant es detecta en les explo-
racions ecografiques o analitiques la preséncia de signes indirectes
d’alteracions fetals ¢és a dir en el que constitueix el diagnostic de
cribratge d’alt risc que comporta passar a la segona fase per tenir un
diagnostic de seguretat o millor de maxima certesa 1 que fins aquest
moment requereix la realitzacié d’una prova invasiva que comporta
un risc de pérdua d’un fetus normal 1 aqui sorgeix un primer pro-
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blema étic. Fins a quin punt podem prendre el risc d’interrompre
una gestacio normal, a partir d’'una actuacié meédicament correcta,
sols per resoldre el dubte que aquell fetus pot estar afectat d’algun
defecte congenit?.

Les aportacions en els ultims anys de marcadors bioquimics
en el serum de la dona embarassada, com la beta subunitat lliure de
I’hormona gonadotrofina coridnica, la proteina A associada a I’em-
baras, 1’estriol no conjugat, ’acetilcolinesterasa i tltimament I’inhi-
bina, cada una determinada en moments diferent de 1’embaras aixi
com els marcadors ecografics morfologics com la preséncia del plec
nucal o I’abséncia de 1’os nasal 1 inclis mesures funcionals com la
pulsatilitat del flux sanguini en el ductus vends, els indexs de pulsa-
tilitat en el territori venos fetal i la preséncia de regurgitacié a nivell
de la valvula tricuspide, ens ha permes elaborar uns protocols de cri-
bratge combinat, amb els dos tipus de marcadors que han comportat
una reduccid molt significativa de la necessitat de practicar proves
amb risc de perdua de fetus normals. Aixi: el cribratge combinat de
primer trimestre (11-13 setmanes de gestacid), té actualment una
taxa de deteccid de defectes congenits superior al 82% amb una taxa
de falsos positius menor del 3% i el cribratge de segon trimestre (15
a 18 setmanes), percentatges iguals. Pero si fem el cribratge dit inte-
grat, és a dir primer i segon trimestre la taxa de deteccio6 és superior
al 94% 1 la taxa de falsos positius es manté inferior al 3%.

El principal desavantatge que tenen els procediments de cri-
bratge de les anomalies congenites €s que no tots els fetus afectats
es poden detectar, a pesar de les elevades taxes de sensibilitat amb
baixes xifres de falsos positius, fet que els futurs pares han de ac-
ceptar, 1 aixi s’eviten nombroses reclamacions judicials. Les proves
invasives fetes de forma sistematica i universal, ens permeten di-
agnosticar amb certesa no sols les trisomies autosomics, i les aneu-
ploidies lligades al sexe, sind també les deleccions o duplicacions
cromosomiques 1 els mosaicismes. Ara bé aixo de realitzar-se sobre
una poblacioé no cribrada préviament o no reconeguda de risc, com-
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portaria una perdua de fetus normals que no és acceptable des de cap
punt de vista, ni medic, ni €tic, ni moral.

Ens centrem inicialment en ’ecografia que ens permet el di-
agnostic d’anomalies correlacionades amb el desenvolupament pre-
natal 1 que avui en dia merces als avengos tecnologics de 1’imatge
i de I'interpretaci6 de la dita ecografia funcional ¢s a dir de I’estudi
hemodinamic mitjancant técniques de Doppler ens permet una molt
bona aproximacio a la realitat de 1’estat del fetus.

L’ecografia ens permet diagnosticar i diferenciar quatre pato-
logies diferents que de forma resumida diriem son:

* Malformacions, entenen per tals els defectes morfologics
d’un organ o part d’ell o d’una area del cos resultant d’una
alteracio en el desenvolupament intrinsec del fetus, les
malformacions sempre tenen lloc des dels periodes inicials
del creixement embrionari. Alguns autors fixen les primeres
nou setmanes de gestacio. (39).

* Deformacions. Es refereix a anomalies de la forma o
posicionament del cos causades per forces mecaniques.
Aquests mecanismes poden ser intrinsecs o extrinsecs al
fetus. Solen produir-se en la primera meitat de I’embaras
que ¢€s quan el creixement fetal es produeix amb una major
rapidesa. La diferenciacio se sol solucionar, mitjangant una
actuacio medica o inclus espontaniament en un 90% després
del part. (40).

* Disrupcions, entenen per tal els defectes morfologics d’un
organ o part d’ell, resultant d’un desglossament o una in-
terferéncia en el normal desenvolupament d’un procés. La
disrupcid €s un esdeveniment esporadic.

« Displasia. Es un terme nou que fa referéncia a una alteracio
en l'organitzacio cellular dels teixits que ocasiona una
alteracio morfologica. Si afegim el terme dismorfologica,
ens referim ja a una desorganitzacid tissular molt més
amplia. (47).
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Hem de considerar que I’ecografia és el millor mitja diagnos-
tic que disposem, principalment per ser incruent i no perjudicial ni
per la dona, ni pel fetus i que per tant es pot realitzar des de I’inici
de embaras 1 repetir-la les vegades que la considerem necessaria,
perd hem d’acceptar que té una seguretat, basada en 1’estudi de la
sensibilitat 1 especificitat, no total i pot produir un alt grau d’ansietat
a la parella i en especial a la dona embarassada. Es molt important
al nostre entendre informar a I’embarassada les limitacions de 1’eco-
grafia 1 que no es poden detectar totes les alteracions o malformaci-
ons del fetus i I’altra preocupacio €s la del diagnostic positiu fals, cal
informar que aixo és possible.

En un estudi realitzat a Canada (42), s’accepta que el 54,9%
de les dones manifestaven no haver rebut una informaci6 adequada i
entenedora i un 37,6% no estaven assabentades que I’ecografia podia
no diagnosticar de forma correcta una malformacié6 fetal.

Els estudis EUROFETUS i RADIUS (19,20) que ja hem men-
cionat anteriorment posen en evidéncia que els resultats també depe-
nent de I’utillatge utilitzat 1 especialment del grau de capacitacio del
metge que realitza I’ecografia. Per tant dos conceptes han de sorgir
de I’exposicid de les dades que disposem en I’actualitat: primer la in-
formacio critica a la dona embarassada del que representa 1’ecogra-
fia perque pugui prendre les decisions que consideri oportunes i en
segon lloc limita aquestes ecografies de diagnostic prenatal a centres
1 persones capacitades per desenvolupar-les correctament. (43, 44).

Amb la recent introducci6 del Doppler s’han considerat algu-
nes aportacions relacionades a modificacions hemodinamiques que
s’associen a aneuploidies fetals, principalment a trisomies autoso-
miques, aixi per exemple anomalies de la freqiiéncia cardiaca fetal,
s’han explicat per alteracions en el desenvolupament neurologic em-
brionari, amb desequilibri en la regulacié simpatica o parasimpatica,
per presencia de cardiopaties o per manifestacions d’una insuficién-
cia cardiaca en fase inicial. (45).
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La valoracié conjunta de la translucéncia nucal mesurada
entre les setmanes 11 — 13 1 les alteracions de la freqiiéncia cardiaca
fetal, tenen una sensibilitat del 75% per les trisomies. L’aspecte més
important d’aquests estudis €s que en poblacions de risc hauriem de
ser sotmeses a proves invasives, la mesura del plec nucal dins de la
normalitat, associat a un patrd normal de freqiiencia cardiaca fetal,
té una probabilitat d’un 99,2% que el fetus sigui cromosomicament
normal.

Altres parametres com I’augment de la resisténcia en ’arteria
umbilical en mesuraments precocos o les alteracions del flux del
ductus venos, s’associen amb percentatges no menyspreables de
trisomies. (46.47).

En P’actualitat la millora en la resolucio dels equips ecografics
1 la introducci6 de I’ecografia transvaginal junt amb 1’aplicacié del
Doppler, permeten un estudi no sols morfologic, sindé també fun-
cional del fetus, durant el primer i segon trimestre de la gestacio i
valorar alguns trets fenotipics i funcionals que sense ser malformaci-
ons, son més freqiients en els fetus aneuploides que en els euploides,
constituint els que diem marcadors indirectes d’anomalies fetals, i es
diferencien en marcadors de primer trimestre i marcadors de segon
trimestre. També poden diferenciar-se en funci6 que siguin quantifi-
cables en forma de variables continua amb una distribucio gaussiana
(com els marcadors bioquimics) o bé que siguin valorables quali-
tativament en forma de variables dicotomiques, ¢s a dir, present o
absent.

En referéncia als marcadors bioquimics en sérum matern,
que es van comencar a utilitzar I’any 1972 per en Brook 1 cols (8),
van descriure que valors elevats d’alfa fetoproteina en el segon
trimestre de I’embaras, coincidien amb defectes oberts del tub neural
1 posteriorment en Merkatz (16), va demostrar que valors per sota
de la normalitat es relacionaven amb la sindrome de Down. Tot aixo
va comportar que s’estudiessin nous marcadors, mencionats ja amb
anterioritat, tant pel primer trimestre, com pel segon.
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La utilitzacié d’aquests marcadors per si mateix, no aporten
moltes possibilitats de diagnostic, essencialment per les desviacions
individuals. El calcul del risc s’efectua d’acord a la data estimada
d’inici de la gestacid (primer dia de I’tltima gestacid) 1 utilitzant una
formulacié matematica implementada dins d’un programa informa-
tic. Els quocients de versemblanga o probabilitat ens informen més
sobre la possibilitat que es tracta d’una gestacié afecta, que d’una
no afecta. El pes matern, la preseéncia d’una diabetis tipus I, el taba-
quisme, aixi com si s’han utilitzat mitjans de reproducci6 assistida o
els antecedents de gestacions amb defectes genctics, son factors que
influeixen en el resultat final.

Estudis posteriors de Spencer, Brambati i Wald (48,49,50,51),
van posar en evidéncia que el primer trimestre de la gestacio la va-
loracié de la PPAP-A (Pregnancy Associated Placental Protein A),
juntament amb la fraccio lliure de la beta hCG, tenien un major valor
predictiu que els marcadors del segon trimestre i si afegim 1’edat ma-
terna la sensibilitat arribava a un 65% amb un 5% de falsos positius.

Els parametres bioquimics del primer trimestre, associats a la
mesura ecografica del plec nucal, els marcadors ecografics hemodi-
namics 1 indirectes de cromosomopaties, ens permet en el moment
actual disposar d’un cribratge en el primer trimestre d’alta fidelitat,
amb una disminucié important de la necessitat de realitzar proves
invasives com I’amniocentesi o la biopsia corial.

La necessitat de disposar de proves invasives per fer el diag-
nostic de certesa €s el que en més d’una ocasi6 ha originat discussi-
ons importants en la programaci6 sistematica a totes les gestants del
cribratge dels defectes congénits, aixi ens referirem a les dues proves
més empleades com son 1’amniocentesi i la biopsia corial.

El risc de perdua fetal després de I’amniocentesi en el segon
trimestre de la gestacid es fixa en un 0,5% ¢és a dir 1 fetus de cada
200 gestacions estudiades. Aquestes perdues tenen diferents causes,
com son el gruix de les agulles 1 del material empleat, la quantitat de
liquid que s’extreu per fer 1’analisi, la possibilitat d’infeccid intra-
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amniotica i com no I’habilitat del professional que fa el procediment.
Avui en dia el risc per lesionar la placenta o punxar el cord6 o el fe-
tus és practicament nul al poder realitzar la técnica sota control eco-
grafic. Les perdues de liquid que referix alguna pacient després de
I’amniocentesi no té massa importancia, ja que un 90% d’aquestes
embarassades tenen posteriorment una evolucié normal de la ges-
tacio, aixi com les que presenten una pérdua hematica per genitals.

Cal tenir en compte dues complicacions com a conseqiiéncia
de I’amniocentesi en un grup determinat de dones, que son la trans-
missio de patologies virals, per tant s’ indica evitar aquesta técnica en
dones amb serologies positives a hepatitis B 1 C i amb una infeccio
per HIV, i en segon lloc la realitzacié d’una amniocentesi pot com-
porta una petita, pero perillosa transfusié fetomaterna que comporti
problemes d’isoimmunitzacio, per tant es recomanable que després
de fer aquest procediment a la dona Rh negativa, se 1i administri una
immunoglobulina anti-D.

Les taxes de pérdues fetals després d’una biodpsia corial son
superiors a les de I’amniocentesi, diriem que la majoria de treballs
diuen que el doble, és a dir unl %, pero la biopsia corial comporta
per bibliografia, la possibilitat d’aparicid d’altres patologies, com les
deformitats o mancances de parts de les extremitats del fetus. (52).
Dos desavantatges es fixen en la biopsia corial, en primer lloc és
I’existéncia d’un 1% de mosaicisme placentari que existeix normal-
ment 1 per tant es pot tenir un diagnostic falsejat que requerira una
amniocentesi posterior, i en segon lloc el fet de no poder fer estudis
bioquimics, ni infecciosos amb el teixit placentari, el que si que es
pot fer amb I’amniocentesi.

Podem veure en aquest apartat que les consideracions étiques
fetes a un procediment o a una teécnica, plantejades des d’un punt
de vista de considerar possibilitats de millora, i a partir d’un dialeg
entre els diferents estaments que conformen el collectiu preocupat
pel tema del diagnostic prenatal dels defectes congenits ha portat a
una millora molt important de la metodologia i al mateix temps a la

49



possibilitat de resoldre des de la ciencia, els problemes étics que la
seva aplicaci6 sistematica comportava.

1V, Objectius del diagnostic prenatal. El fetus com a pacient

El Prof. J.A. Abrisqueta, (53), membre del Consell Superior
d’Investigacions Mediques 1 especialista en etica medica, va afirmar
I’any 2006 que “‘el diagnostic prenatal, t& com a finalitat conéixer
les caracteristiques genétiques del fetus, aixi com possibles mal for-
macions i posar a disposici6 de la parella la informacid necessaria
perque puguin decidir si desitgen o no, porta a terme una interrupciod
voluntaria de 1’embaras. Freqiientment serveix per tranquillitzar a
la mare enfront de ’angunia d’engendrar un fill mal format i tam-
bé poder provocar un avortament”. Aquesta manifestacié no es pot
mantenir en el moment actual.

No podem amagar que darrere del diagnostic prenatal dels
defectes congenits moltes persones creuen que sols pot averi la
proposta, si les proves aixi ho indiquen de plantejar la possibilitat
d’una interrupcid voluntaria 1 legal de I’embaras, motiu pel qual
alguna parella emparant-se en el principi d’autonomia i d’acord amb
les seves creences, refusa ja el diagnostic prenatal 1 en aquest punt
crec que és molt important que el professional que informa i aconsella
a aquesta parella tingui uns coneixements cientifics 1 etics molt clars
per ajudar a fer una eleccio correcta. Molta d’aquesta informacio és
dificil d’assimilar per la poblacid en general 1 es recorre en massa
ocasions a la fredor de I’estadistica per centrar la importancia d’un
cas en concret.

La persona que aconsella té I’obligacié de comunicar els
resultats de manera objectiva respectant la confidencialitat i el secret
professional. El consell ha de ser informatiu 1 basar-se amb les dades
mediques relatives a la malaltia o patologia detectada, al diagnostic
1 al seu grau de fiabilitat i a les possibles opcions terapeutiques, no
es pot sols informar com a uniques possibilitats o el seguiment de
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I’embaras o la interrupcid d’aquest, cal parlar de les alternatives
del tractament fetal, del postnatal i de les situacions que es troben
les families i els afectats per aquesta patologia en la vida futura.
Cal considerar que des del punt de vista ¢tic, la finalitat perseguida
¢és ’assessorament 1 per complir amb aquest objectiu cal donar la
informacié més completa 1 comprensible possible perque els pares
puguin decidir amb total llibertat. (54,55).

El Codi de Deontologia Médica Espatfiol, publicat el juliol del
2011, en el seu article 54.1 diu “las pruebas prenatales realizadas con
fines preventivos, diagnosticas o terapeuticas, vendran precedidas
de una exhaustiva informacioén a la pareja por parte del médico
especialista, incluyendo el valor predictivo de la prueba, fiabilidad
de la misma, i en caso de enfermedad genética cual es la repercusion
en el feto i en su futura descendencia”.

Davant de tot aix0 hi ha un posicionament de la pacient o de la
parella al “dret a no saber”, basant-se en el fonament de I’autonomia
de les persones per evitar un dany en la seva integritat psicologica,
la dona gestant es pot negar que se li practiqui qualsevol prova de
diagnostic prenatal, pero la legislacio actual ho considera un dret
relatiu donat que el coneixement fa referéncia a terceres persones i
per la hipotesi que coneguda la patologia. Aquesta tercera persona,
tingues la possibilitat de ser tractada. (art 9,1 de la Ley de Autonomia
del Paciente 41/2002)i basant-se en el principi de beneficéncia
del fetus o nounat, es pot exigir que la dona permeti la realitzacio
d’aquestes proves.

Si estudiem les dades que en successius anys ens faciliten amb
objectius diferents els Centers for Disease Control (56,57,58,59) és
evident que en EE.UU des de 1915 fins a 1997, la mortalitat infantil
ha experimentat una disminucid progressiva, perd la contribuciod
percentual de la mortalitat per anomalies congenites s’ha anat
incrementant, sent en ’any 1995 aproximadament d’un 22 - 25 %
dels nascuts vius. El mateix succeeix a Europa, en els paisos que
disposen d’aquest control.
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Treballs de cost/benefici no sols en ’aspecte econdmic sind
també social realitzats per Chung CS (60) 1 per Main DM. (61), po-
sen en evideéncia que els nivells de mortalitat postnatal, anomalies
neurologiques després de seguiments fins a 7 anys, deficits psicolo-
gics 1 requeriments de cirurgies majors per la correcci6 de malforma-
cions, podrien disminuir fins a un 15 —20% d‘haver fet una correcta
prevenci6 i un diagnostic de moltes d’aquestes anomalies a temps
que permetessin una actuacié medica precog. Aixo €s el que es de-
nomina en la medicina actual “risc possiblement modificable d’una
patologia”. L’estudi de Main (61), més a més senyala 1’existéncia
d’un nombre elevat de divorcis, per sobre de la mitja en matrimonis
que tenen fills portadors d’una malformaci6 greu. L’estudi esta fet en
pares de fills amb una espina bifida.

En un principi i a partir de la Declaracié Universal dels Drets
Humans I’any 1948 s’afirmava amb rotunditat que el primer dret
d’una persona era el dret a néixer que més a més era ratificat per
I’Església, el que donava una forca moral important a aquesta
afirmacié. Uns anys més tard el Consell de les Nacions Unides en
una reuni6 celebrada a Ginebra amb preséncia d’un representant del
Vatica en concret I’arquebisbe Silvano Tomasi, va acceptar que els
infants en general, sense precisar a partir de quin moment s’inicia la
vida humana, tenen els mateixos drets fonamentals que una persona
adulta 1 tenen la mateixa dignitat que aquesta, per tant han de ser
tractats com a tals.

En el preambul de la Declaraci6 i de la Convenci6 dels Drets
dels Nens estableixen que el nen per la seva falta de madures fisica
1 mental necessita proteccid i cures especials, inclus la deguda
protecci6 legal, tant abans com després de néixer.

En aquest moment sorgeix la famosa pregunta dins del mén
obstetric de: Is the fetus a patient? (el fetus es un pacient?), que cul-
mina després de nombrosos debats principalment ¢etics dient: The
fetus as a patient. (el fetus és un pacient), (62, 63), i per tant ha de
ser considerat com una persona, tenint entre altres el dret a la salut,
al diagnostic de les seves alteracions i cal posar a la seva disposicio
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totes les mesures cientifiques que tingui la medicina no sols perque
neixi, sind perque neixi bé o almenys amb les millors garanties pos-
sibles 1 de tenir una qualitat de vida posterior el més acceptable pos-
sible, comparada amb la resta de la societat, aqui neix des del punt
de vista etic 1 moral la medicina fetal, que té una gran importancia
avui en dia en la presa de decisions donat que en aquests moments
davant de moltes anomalies diagnosticades en el fetus, ja tenim for-
¢a arguments per no sols parlar de la interrupcio de I’embaras, sind
d’oferir als pares altres solucions, com son els canvis en el maneig
de ’embaras, per exemple adequant el moment i la forma del part a
les condicions fetals i que el naixement sigui atés en un lloc que es
pugui assistir al nounat de la forma més correcta 1 rapida possible.
A més a més, avui en dia tenim coneixements de la possibilitat de
poder portar a terme actuacions mediques /o quirargiques intrauter
amb exit. Per tant la interrupcié de I’embaras ja no es I’nica al-
ternativa que en molts casos podem oferir als pares, acceptant que
malauradament encara hi ha patologies sense solucio.

L’any 2000, en primera instancia i després en I’any 2006, en
el Tribunal Suprem de Paris va tenir lloc un judici i una senténcia
que també ha tingut forta influencia en molts posicionaments i en
lleis i normes que s’han desenvolupat posteriorment i és la coneguda
Senteéncia Perruche, on es diu que existeix el dret a no néixer, si no
es compleixen unes condicions minimes de qualitat de vida. Aquesta
senténcia obre un cami cap a un objectiu desconegut, el que es
diu en termes legals “perjudici d’haver nascut”. A partir d’aquesta
senténcia s’obre dins de la societat en general un enfrontament de
posicionaments molt important, ja que mentre I’avang cientific en
aquest terreny €s evident i obre noves perspectives per un diagnostic
molt més fiable i tractaments inicials més eficagos, a I’altre costat ens
trobem amb una part de la societat que defensa per sobre de tot, els
sistemes de llibertats, 1 davant del minim risc de tenir un nadé amb
alguna alteracido que perjudiqui la seva qualitat de vida, prefereix
la interrupcid d’aquest embaras i1 per tant passen del diagnostic a
I’eliminacio del fetus, sense donar-li cap possibilitat de tractament
1 en alguna ocasi6 sense confirmaci6 de certesa del diagnostic,
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per aixo0 considero cada vegada més necessari el debat bioétic per
intentar compatibilitzar 1’¢tic, el just i el legal.

La Dra. Marina Lalatta (64), en un seminari donat en la Uni-
versitat Carlos III de Madrid, considera que amb aquesta senténcia
s’introdueix en el debat un nou concepte que ¢és el de la discriminacio,
entenent per tal que en els casos on és permes fer un plantejament te-
rapeutic, sigui modificant la conducta obsteétrica o un tractament me-
dic o quirtrgic del fetus, en moltes ocasions aquest es desigual per
individues amb una mateixa patologia 1 dins d’'una mateixa societat,
ja sigui per raons diferents com poden ser econdmiques, socials i
d’accions subjectives dels mateixos progenitors, que des del punt de
vista ¢tic representaria 1’eleccié de conductes, possiblement basades
en codis morals legitims, pero no idéntics i que comporti una desi-
gualtat d’oportunitats en un fetus en relacié amb un altre, en concret
dit d’una altra manera, una vulneracio6 del principi etic de la justicia
1 possiblement del principi de beneficéncia.

En Espaia resulta evident que aquest efecte de la discrimina-
cio s’esta vivint en el diagnostic de fetus amb sindrome de Down,
donat que la pressi6 social i la informacid moltes vegades poc actu-
alitzada sobre aquesta sindrome, fa que en moltes ocasions sembli
que el diagnostic prenatal dels defectes congenits tingui com a Gnic
objectiu la deteccio d’aquesta patologia i I’eliminacio6 d’aquells fetus
que tinguin aquesta anomalia cromosomica, aixi segons la Revista
Espaiiola d’investigacio 1 informacié sobre la Sindrome de Down,
(65), reconeix que el 85% de diagnostics de trisomia 21, en fase pre-
natal acaben en un avortament.

Cal afeixir també en aquesta discussio, els corrents d’opinio
feministes, amb diferents posicionaments, unes que consideren que
en aquest debat s’instrumentalitza a la dona, al seu cos i a la seva
maternitat, mentres que unes altres consideren que I’oportunitat de
ser informades i mantenir la seva capacitat de decidir comporten una
reafirmacio de la figura de la dona i una oportunitat posterior de
reivindicar la llibertat de la mateixa en aquests temes. El posicio-
nament dels diferents corrents feministes €s molt heterogeni (66).
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I per tant en I’actualitat poc valorat, pero cal tenir en compte evitar
realitzar judicis morals per 1’eleccié que hagi considerat una emba-
rassada després de ser correctament informada i ella haver pogut fer
una reflexid serena.

Per valorar de forma certa els resultats d’un programa de cri-
bratge prenatal cal considerar en primer lloc la universalitat de la
seva implantacid 1 cal oferir-lo a totes les dones gestants, dins del
control normal de la gestacio, com aixi es reconeix en els protocols
de la SEGO i en les normes d’ Assisténcia a la dona gestant tant de la
Conselleria de Salut de la Generalitat de Catalunya, com del Minis-
terio de Sanidad 1 Consumo per a tot I’estat espanyol. Una referéncia
d’aquesta implementaci6 és la de Peral Camacho (67) que fixa en
’actualitat una cobertura del 95,11 % pel cribratge de primer trimes-
tre, en el conjunt de 1’estat espanyol.

En xifres no oficials, pero recollides de grans hospitals es con-
sidera que en I’any 2012, van néixer en Espanya aproximadament
1700 fetus amb defectes congenits greus no diagnosticats, resultat de
pacients que no acceptaven el diagnostic prenatal, per raons perso-
nals o de gestants que iniciaven el control de la gestacidé massa tard,
també de pacients que per raons de cobertura sanitaria i essencial-
ment economiques, no es van fer el cribratge i cal dir-ho també per
errors medics. (68).

L’ OMS (Proposed International Guidelines of Ethics Issues
in Medical Genetic Services. Ginebra 1997) ha proposat uns prin-
cipis etics en que s’ha de basar el diagnostic prenatal, precisament
per poder realitzar aquesta universalitzacio en la seva realitzaci6 que
es fonamenten en els referents ¢tics descrits per Beauchamp TL 1
Childress JM. (69), coneguts amb el nom de “prima facie” i que vé-
nen a complementar en 1I’aspecte de la medicina clinica i assistencial
als que un any abans s’havien descrit com Informe Belmont per la
investigacio clinica 1 que son: principi d’autonomia, justicia, benefi-
cencia i no maleficéncia.
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En aquest sentit ’OMS recomana:

a. Necessitat de donar als pares tota la informacid que es
disposi, d’una manera entenedora i el més amplia possible
perqué¢ puguin prendre la decisid que considerin més
convenient (principi d’autonomia), per decidir les proves
que es volen fer, la fiabilitat diagnostica de cada una d’elles
1 també¢ del risc en el cas que fos necessari aplicar una prova
invasiva.

b. Cal valorar positivament els beneficis que pots oferir en cas
d’una patologia o alteracio del fetus, per obtenir la maxima
millora en el seu pronostic. (Principi de beneficéncia).

c. Evitar proves innecessaries i establir la proporcionalitat
entre el risc d’una prova i I’aportacio de la mateixa en el
diagnostic. Cal disposar d’un pla o protocol per aplicar les
proves necessaries i en el seu moment precis. No es pot des
del punt de vista deontologic realitzar una prova invasiva a
peticio dels pares si no hi ha una indicacié medica. (Principi
de no maleficéncia).

d. El metge ha de regular la distribuci6 de recursos 1 la
proporcionalitat del propis. (Principi de justicia).

En aplicacié d’aquests principis i dins del marc del Servei
d’Obstetricia 1 Ginecologia de I’Hospital de Sant Joan de Déu,
hem considerat necessaris precisar, uns requisits per indicar i fer el
diagnostic prenatal a totes les nostres gestants i son:

- Informacio.

- Pla 1 seleccio de proves de forma individual, Des d’una
perspectiva ¢tica, les técniques principalment invasives,
poden presentar dubtes entre les possibilitats diagnostiques
1 els riscos en realitzar-les. No es poden oferir técniques
invasives com a primera i unica possibilitat de diagnostic
prenatal.

- Técnica correcta en el cas de realitzar proves invasives.
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- Control de qualitat.

Posem molt interés en la informacié que considerem ha de ser:
amplia, entenedora, as¢ptica, evitant la confrontaci6 ideologica, amb
visio de futur en referéncia al nad6 i no demanar conclusions de
forma immediata, si la gestant o la seva parella tenen dubtes. Cal
informar bé en el sentit de la necessitat de fer-ho en benefici del fetus
i per aix0 la informacio ha de ser verag i objectiva, no es tracta tant
del que es diu, sin6 com es diu, com manifesta el Prof. Ciril Rozman
en el seu discurs d’ingrés en aquesta Académia (71).

Es necessari reconéixer que hi ha posicionaments, entenc que
minoritaris que no accepten el cribratge prenatal, raonant que tota
prova de despistatge, en medicina té com a objectiu diagnosticar una
malaltia en una fase presintomatica o no clinica, per oferir un trac-
tament precog i el diagnostic prenatal de les anomalies congeénites
pot comportar, al no disposar d’aquest tractament, un avortament
voluntari. Aquest és per exemple, el posicionament de la moral ca-
tolica que en la seva instruccié Donum Vitae diu clarament “Si el
diagnostico prenatal respeta la vida i la integridad del embrion i del
feto humano i se orienta hacia su custodia o hacia su curacion la res-
puesta es afirmativa, en el caso contrario no debe realizarse”. Aquest
posicionament finalista de 1’Església va ser donat I’any 1987, quan
com hem dit amb anterioritat, la medicina i en concret 1’obstetricia,
no aportava alternatives a la situacid fetal, perd avui en dia no és
aixi 1 acceptant que encara tenim deéficits en les possibilitats de trac-
taments, hi ha moltes patologies que el fet de con¢ixer-les abans de
néixer millorara de forma considerable els resultats posteriors, aixi
per exemple una cardiopatia freqlient com ¢€s la transposicié de grans
vasos, en cas de tenir el diagnostic en fase prenatal, la mortalitat
postnatal és del 2% i en el cas de no con¢ixer la patologia del nad6
passa a ser del 35% 1 el mateix succeeix amb les seqiieles de la ma-
laltia que si es coneix és d’un 5% i en cas contrari del 32%. Per tant
considerem que cal fer una reflexio de la situacié actual i modificar
aquest mandat.
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En el cas de les malalties genétiques es quan menys tractaments
es poden oferir als pares, pero inclis en aquests casos ¢s important
coneixer la seva existéncia, ja que a moltes d’elles s’associen
malformacions congenites (cardiaques, renals, Ossies, etc.) i1 la seva
resolucid precog¢ millorara de forma considerable la qualitat de vida
posterior. En aquest sentit ja I’any 1999 Monsefior Elio Sgreccia.
Vicepresident de la Pontificia Académia para la Vida, va afirmar “si
el objetivo del diagnodstico prenatal de las anomalias congénitas es
buscar una calidad de vida aceptable, es un objetivo valido i positivo
1 debe ser recomendado, teniendo en cuenta las dimensiones de
la persona, tanto en el ambito fisico, como psicoldgico, social o
espiritual”. Entenem que 1’augment de coneixements, aixi com de
possibilitats d’oferir al fetus una prevenci6 o uns tractaments cada
vegada més eficagos, va canviant en general els posicionaments etics
1 morals de la poblacié en general, a una major acceptabilitat del
diagnostic prenatal.

Considero que respecte a metges, no ens €s possible situar-nos
en cap dels posicionaments, que tenen com a base una ¢ética moral
o religiosa, o una ¢tica social o materialista. Quant actuem com a
professionals de la medicina, hem de respectar tota forma de pen-
sament raonat i fonamentat que tingui la pacient. Hem de dialogar,
individualitzar, buscar en cada cas la solucié que es consideri més
valida €ticament, tenint sempre present les dimensions fonamentals
de la persona. Els posicionaments personalistes, excloents, no com-
pleixen al meu entendre el principi basic de 1’ajuda, de la solidaritat 1
potser ni inclus el de la fraternitat. Les decisions mediques es prenen
per persones que ens hem de regir per codis cientifics, morals, €tics
i legals i no per influéncies ideologiques. Cal respectar el pluralisme
moral que hi ha en la societat.

El metge com a persona individual pot recorrer a la seva
llibertat de consciéncia segons 1’article 16 de la Constitucié Espafiola
de I’any 1978, que li permet refusa la realitzaci6 d’una actuaciod
medica que vagi en contra de la seva moral i no posi en risc la vida
del malalt, pero no pot refusa el dret que té el pacient a ser informat
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correctament d’una técnica o dels resultats d’aquesta, per tant tenim
I’obligacié d’informar sempre 1 fer-ho des de la imparcialitat, encara
que la decisio dels pacients no sigui la desitjada per nosaltres, el que
no estem obligats a acceptar-la.

V. Principi d’autonomia de la mare vs principi de beneficéncia
del fetus.

La missi6 del metge, en aquest cas 1’obstetra, davant el di-
agnostic dels defectes congenits es aconseguir un equilibri entre la
proteccid de I’embrid 1 del fetus, perd respectant els drets de la dona
embarassada. Els avencos dels coneixements cientifics, en el diag-
nostic dels defectes congenits 1 també en el terreny de les possibi-
litats de realitzat tractaments medics 1 quirargics han contribuit al
desenvolupament d’una cultura popular que identifica als fetus com
a ¢ssers independents de les seves mares, a les que estan lligats du-
rant la gestacio sols pel cordd umbilical.

L’obstetra ha d’assumir en aquest cas una ¢tica de la respon-
sabilitat és a dir fer propostes avalades per I’evidencia cientifica. La
prevencid €s una anticipacio en el diagnostic que ha de ser segur,
raonable, equitatiu 1 sensat i1 el que considerem més important el
respecte als principis etics de I’autonomia, beneficeéncia, no malefi-
ceéncia 1 justicia.

Classicament, s’han plantejat diferents disjuntives, molt ben
referides pel Comité de Bioetica de Catalunya (72), sobre aquest
binomi autonomia materna i benefici fetal: Hi ha un dret absolut de la
mare sobre la vida del fetus? El fetus té drets per ell mateix? Aquests
drets son diferents segons I’edat gestacional i la viabilitat fetal? Quin
paper i capacitat d’influéncia té el pare, en el cas de no compartir la
decisio de la mare?... Algunes d’aquestes qiiestions encara estan per
resoldre, si és que tenen una resposta universal.
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El fetus, d’altra banda, seria la part incompetent, necessitada
de tutela (72). Si el dret a la vida és un deure maxim, eticament 1
legalment, el fetus té¢ aquests drets? No tothom esta d’acord sobre
aquest punt.

El concepte ¢tic del fetus com a pacient €s essencial per la
practica medica de la medicina fetal dins de 1’obstetricia a establir si
un fetus es pot considerar un pacient, implica congixer si aquest té un
estat moral independent és a dir, si té capacitat de consciéncia i rela-
ci0, com hem dit amb anterioritat i a partir de quin moment adquireix
aquestes qualitats propies d’una persona humana, aixd comporta una
discussio molt profunda per part d’aquells que consideren que el fe-
tus té un estat moral independent des del moment de la concepcid o
de la implantaci6 a altres que considerant que el fetus mentre esta
dins de I’uter no adquireix mai aquest estat. Entremig hi ha tots els
posicionaments possibles. (73,74).

La gran quantitat de procediments diagnostics que es poden
oferir en benefici fetal i que poden comportar la necessitat d’apli-
car posteriorment mitjans terapéutics que permetin a aquest fetus ser
una persona sana en el futur, pot comportar un enfrontament entre la
que diriem unitat materna i la unitat fetal, pero al mateix temps hi ha
una dualitat materno-fetal. El fetus és un ésser perque esta dotat de
una naturalesa dotada de vida; €s un individu perque t¢ individuali-
tat o caracteristiques propies, té drets como ¢és el beneficiar-se dels
avengos de la medicina, pero el problema és que els drets del fetus
estan subordinats als drets de la mare.

Entenem que el respecte a la voluntat i a les decisions dels pa-
cients €s un principi fonamental dins de la nostra tasca assistencial
i I’autonomia personal és una forma desenvolupada de la llibertat
individual. Per tant vida i Ilibertat son complementaries. El criteri
de llibertat és necessari per a la presa de decisions. En el cas de les
decisions durant I’embaras també hi ha un principi de corresponsa-
bilitat parental, és a dir el pare ha de ser escoltat i ha de prendre part
en la presa de decisions.
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Rebutjar una actuacié medica no desitjada és un exercici de
llibertat 1 un dret dels pacients explicitat tant en la Llei General de Sa-
nitat (LGS 1986), com en el Conveni del Consell d’Europa de 1997
1 contemplant en la Llei Basica d’autonomia del pacient 41/2002.

Aquestes lleis estableixen el marc ¢tic-legal de la relaci6 assis-
tencial, essent a través del CI on els pacients consenten o rebutgen
una proposta diagnostica o terapéutica.

Si bé tot dret té uns limits, aquests no poden ser arbitraris i, en
el cas del dret al rebuig d’una prova diagnostica, els limits es troben
en els requisits que té tota decisio humana: comprensio, llibertat i
capacitat per decidir. Els professionals assistencials, a part d’estar
disposats a respectar la decisio del pacient, deuen assegurar-se que
la persona que la prengui no sigui victima de coaccid, ni d’excessiva
influéncia, ni de desconeixement o falta de comprensié de la situacio
i de les conseqiiencies que esta a punt d’afrontar.

Sempre cal considerar individualment les decisions sobre el
rebuig al diagnostic 1 al tractament. Separant les que tenen una co-
heréncia personal, malgrat no coincidir amb els criteris cientifics, de
les que es prenen amb un procés insuficient de valoraci6 dels riscos,
de les alternatives i de les conseqiiéncies.

Pero en el cas que ens ocupa el beneficiari no és la mateixa
pacient sind que ¢és el fetus, a pesar que les proves s’hagin de fer a
través de la mare. Entenc que la gestant aqui pren una “decisio per
substitucio” i s’entén que la decisio de la mare es fonamenta amb
allo que ella creu que és millor pel fetus 1 aixo és més facil d’en-
tendre quan la determinacid és per realitzar un tractament pero és
més complexa quan €s per realitzar una prova diagnostica, aquest
¢és el cas de les funiculocentesis o les biopsies fetals, on al marge
del risc essencialment pel fetus no li podem assegurar una certesa
diagnostica total. La llei de I’autonomia del pacient (41/2002) no fa
referéncia al fetus 1 en la modificacio feta recentment (llei 26/2015),
que modifica el sistema de proteccid de la infancia i I’adolescencia,
intenten posar en clar, el concepte de menor madur, perd continua
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sense fer cap referéncia a la proteccio del nasciturus, a pesar que la
Constitucid espanyola del 1978, diu que ha de ser protegit, perod no
s’ha elaborat cap articulat marcant prioritats i limits.

Aquest principi d’autonomia de la mare s’enfronta amb el
principi de beneficéncia fetal, entés com 1’obligacié d’assegurar el
benestar del mateix actuant positivament, identificant la malaltia o
patologia fetal amb una visi6 de millorar el pronostic maximitzant els
beneficis que es poden obtenir. Aquest principi de beneficéncia, és a
dir, intentar fer el millor pel fetus, s’ha de balancejar amb el principi
de no maleficéncia, és a dir no fer el mal, per tant minimitzar el dany
sempre que sigui possible, eliminant les causes que puguin afectar-
I’hi. En el cas que ens ocupa, ho hem d’aplicar a la necessitat de
realitzar proves innecessaries 1 d’establir una proporcionalitat entre
la importancia de la prova que es realitza i el dany que pot produir.

En aquest equilibri entre els diferents principis étics, es basa
la posici6 actual de la majoria de Societats Cientifiques que en les
seves Guies d’actuacio clinica o assistencial, també conegudes com
a protocols, insisteixen en la necessitat d’implementar el cribratge
universal abans d’indicar o fer una prova invasiva, L’actuaci6 accep-
tada i realitzada durant molt de temps d’indicar una amniocentesi a
una gestant per un factor de risc en moltes ocasions minim, o inclas
per seguretat o per disminuir I’angoixa de la parella avui en dia esta
totalment desaconsellat i en cas que hi hagués un problema en el fe-
tus podria estar legalment, al marge que ¢ticament penat. (75).

D’aquesta manera el diagnostic prenatal dels defectes
congenits que cal oferir en el marc d’un servei de salut, ha de ser
accessible a tota la poblacio i ha de ser respectuds amb les decisions
de la dona i també¢ de la parella una vegada que aquesta deixi rebut
tota la informaci6 adient. Cal informar bé en el sentit de la necessitat
de fer-ho en benefici del fetus i per aixo la informacio ha de ser verag
1 objectiva. La dona ha de con¢ixer les conseqiiencies que la seva
decisi6 tindra sobre ella, perd principalment sobre el fetus i ha de
conéixer les alternatives existents. Es necessari que totes aquestes
qiiestions quedin perfectament aclarides i siguin reflectides en la
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historia clinica i detallades en el consentiment informat que tant és
d’acceptacid, com de rebuig de 1’actuaci6 medica proposta. (Llei
41/2002 Ley basica reguladora de la autonomia del paciente i de
derechos i obligaciones en materia de informacion i documentacion
clinica)

VI. Consegqiiéncies i conductes davant els errors del diagnostic
prenatal.

La responsabilitat professional del metge €s 1’obligacio d’ac-
tuar sempre segons la lex artis inherent a la seva professio, dotant la
seva actuacio de la diligencia deguda. El professional té 1’obligacio
de posar els seus coneixements al servei de la persona que sollicita
la seva atencid. (76).

Es evident que el diagnostic prenatal dels defectes congénits
no té una fiabilitat del 100%, com no la té cap prova en medicina,
pero en alguns casos com els que estem considerant, aquest defecte
o error en el diagnostic pot tenir unes conseqiiéncies importants.
Per tant 1 a partir de ’abans comentada senteéncia Perruche, es va
obrir un camp de demandes legals per no haver diagnosticat amb
total precisio una alteraci6 fetal que ha comportat no sols problemes
juridics, sino reflexions etiques importants sobre el posicionament
del fetus dins de I’estructura social.

Pero hem de considerar que amb anterioritat a aquesta senten-
cia ja existien dues formes juridiques que cobrien aquest aspecte. En
concret la denominada “Wrongful life”, que podriem traduir com
de “vida injusta”, referint-se a aquelles demandes que interposa el
mateix nado al personal meédic per haver nascut, quant el correcte
per la malformacio o anomalia cromosomica que pateix hauria d’ha-
ver estat avortat. La segona figura juridica €s la “Wrongful birth”,
o “naixement injust” que correspon a la demanda interposada pels
pares, també contra el personal medic, per haver tingut un fill amb
una discapacitat que els hi afectara tota la vida.
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Aquestes accions juridiques plantegen la possibilitat que
la vida mateixa pot ser considerada com un mal, pero el que hem
de considerar, és la necessitat d’implementar el cribratge dels
defectes congenits a totes les dones gestants 1 aixi oferir les diferents
possibilitats de tractaments medics o quirurgics al fetus o al nounat,
pero hem d’acceptar que en més d’una ocasio s’haura de plantejar la
possibilitat de I’avortament terapéutic. (77).

Moltes preguntes ens poden sorgir d’aquest debat. Esta clar i
¢s evident que un metge ha d’assumir la responsabilitat de no haver
pres les mesures necessaries en forma i temps de desenvolupar un
diagnostic, és a dir en el cas que ens ocupa de no haver ofert a la
pacient la possibilitat d’unes proves de cribratge en el primer trimes-
tre de I’embaras 1 a partir d’aqui aplicar el protocol assistencial que
correspondria d’acord als resultats obtinguts, pero el que no queda
ni molt menys tan clar, és que el metge ha d’acceptar la decisi6 dels
pares, quan a partir d’un diagnostic prenatal d’una malformacié o
alteracié cromosomica i en moltes ocasions sense tindre el coneixem
suficient de la importancia de 1’alteracio que té aquell fetus, ha de
collaborar en I’eliminaci6é d’aquest, és a dir acceptar la legislacio
que corrobora el dret a no néixer, sin6 és en unes condicions ade-
quades, el que abans hem nomenat “prejudici d’haver nascut”. Ens
hauriem de preguntar qui fixa el grau de discapacitat o minusvalide-
sa que marca el limit entre qualitat de vida o no 1 amb quins criteris.
Un altre tema que sorgeix ¢€s quan es sollicita per resoldre aquesta
minusvalidesa una quantitat economica, com a reparacio d’aquesta
incapacitat, encara que en els textos legals es digui que aquesta apor-
tacid econdmica €s per resoldre la carrega financera que comporta a
la familia, la discapacitat d’aquest fill per ells no desitjat.

A partir de la senténcia Perruche, en Franca es va revisar
la jurisprudencia en aquest tema i es va concloure a nivell de la
Assemblea Nacional francesa que els fetus i els nadons no podien fer
reclamacions, ni demandes, pero si els pares. El mateix esta acceptat
i s’esta fent als Estats Units.
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A Espanya, el Tribunal Suprem, ja té una senténcia I’any
1977, és a dir abans del cas Perruche favorable a uns pares que varen
denunciar a I’equip metge per tenir un fill amb la Sindrome de Down,
després de fer una amniocentesi amb un resultat de normalitat.
L’estimacié de la demanda es basa en el naixement d’un “ser”
(aquest és el nom que s’utilitza en la senténcia), amb les deficiéncies
propies de la sindrome de Down i en contra de la voluntat de la mare
que havia manifestat no acceptar un fill amb aquestes alteracions i
que per I’error esmentat en I’amniocentesi, no va poder optar a un
avortament voluntari. La reparaci6 va ser de cinquanta milions de

pessetes.

L’any 2004, un cas semblant en la Comunitat Valenciana d’una
dona de 39 anys, que el metge d’acord amb les seves conviccions,
no li va demanar cap prova pel diagnostic prenatal, tot acceptant
que tenia un risc més alt que la resta de la poblacid, per 1’edat de la
concepcid. Realment va néixer una nena amb la Sindrome de Down
1 va haver de pagar 150.000 euros per reparar el dany causat a la
familia justificat en la senténcia per: “el profundo dafio moral asi
como el gran desasosiego e intranquilidad por el nacimiento de este
hijo”.

Aquestes senténcies comun altre d’un cas semblant del Tribunal
Suprem de 1’any 2010, consideren que 1’avortament és un dret de la
dona i que I’'impossibilitat de realitzar-lo ha de ser indemnitzat. Hem
de considerar que el Tribunal Suprem estableix que la dona no tindra
mai que demostrar que la seva voluntat en un cas d’aquests seria la
d’interrompre la gestacio, sind que per aquest tribunal és suficient
que se I’hagi privat de la possibilitat de poder-ho fer.

Cal tenir present que aquestes senténcies son anteriors a la
Llei Organica 2 /2010, dita “Llei sobre la salut sexual 1 reproductiva
i de la interrupci6 voluntaria de I’embaras” on es considera una pos-
sibilitat d’avortament sense justificaci6 fins a les 12 setmanes (llei
de terminis), 1 quan hi hagi una alteracié evident i manifesta en el
fetus la decisio es pot prendre fins a la setmana 22, model semblant a
I’alemany. Hem de tenir present que en aquells moments en 1’ambit
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assistencial, es prioritzava el cribratge del segon trimestre 1 a més
I’ecografia morfologica s’indica en les setmanes 18 — 20, 1 ja existia
un antecedent legal en una senténcia de la sala del Civil del Tribunal
Suprem del 19 de juny de 2007, que diu “el derecho a abortar por
causas eugenesicas, el podra realizar la mujer hasta las 22 semanas
de gestacion”.

La deduccido que podem extreure d’aquests posicionaments
juridics és que és millor no haver nascut que estar discapacitat, es
pot arribar a concloure que la vida, amb una discapacitat, t¢ un valor
menor, donat que causa un dany moral i un patiment a la familia i
a tu com a persona, una gran frustracié al no poden realitzar plans
de vida valuosos. Aquest nou plantejament ha creat una altra figura
juridica que té gran implicacio dins de les responsabilitats del metge,
en concret de 1’obstetre i €s el concepte de “dissatisfied life” o “vida
no satisfactoria”.(77).

S’ha de acceptar que existeixen casos quant 1’alteracio o la
minusvalidesa es greu o molt incapacitant que podria ser certa,
pero habitualment aquestes decisions es prenen per minusvalideses
minimes i en més d’una ocasi6é sense con¢ixer que podria passar
en cas de deixar desenvolupar-se aquella persona. Tots coneixem el
cas de persones invidents, que desenvolupen de forma manifesta el
sentit del tacte i de I’oida i porten una vida molt digna, potser inclus
més que altres que tenen els sentits ben conformats.

Des de la perspectiva de moltes associacions de discapacitats
s’expressa la por que aquestes noves tecnologies serveixen per es-
tigmatitzar a aquelles persones que tinguin alguna minusvalidesa i
que la societat sigui menys tolerant amb elles. L’organitzaci6 Inter-
nacional de Personas Discapacitadas (DPI) de Europa va celebrar
una reunio a Solihull (Regne Unit) a principis de I’any 2000 fent
constar en la declaracio final: els prejudicis sobre la qualitat de vida
1 la negaci6 al dret d’igualtat que es veuen sotmesos els discapaci-
tats en la societat actual. Demanen que es disminueixi la pressi6 a
les dones per eliminar durant la gestacio als fetus que puguin néixer
amb una incapacitacio, i que els governs es preocupin per dotar a les
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families que tenen un discapacitat del suport economic necessari per
que aquest pugui desenvolupar una vida el més semblant possible a
la normal. Acaben demanant que es lluiti en pro de la vida i no re-
colzant lleis per facilitar I’eliminaci6é d’aquest fetus i reclamant que
la possibilitat de tenir un fill discapacitat, no sigui una consideracid
legal per avortar.

En aquest sentit la Convencion sobre los Derechos de las
Personas con Discapacidad (CRPD) del 2006, dins de la 76°
sessio Plenaria de les Nacions Unides (78) en el preambul diu: la
discriminacié contra qualsevol persona segons la seva discapacitat
¢s una violacio a la dignitat i al valor inherent com a persona humana
En D’article 10 recorda que cada esser huma té el dret inherent a la
vida i I’estat ha de prendre les mesures necessaries per assegurar el
gaudi de les persones amb discapacitat amb una igualtat amb la resta
de persones.

En aquest mateix sentit el setembre de 1’any 2011 el Comite de
I’ONU, encarregat de vigilar el compliment de la Convenci6 va fer
una seriosa adverténcia a Espanya a proposit de la Llei sobre la inter-
rupci6 de I’embaras senyalant en el seu apartat I1I A, 18 “El Comité
recomienda al Estado parte (Espafia) que suprima la distincién hecha
en la ley 2/2010 en cuanto al plazo dentro del cudl la ley permite que
se interrumpa un embarazo por motivos de discapacidad exclusiva-
mente”. (79). ( Committee on the Rights of Persons with Disabilities
6th session. (19-23 September 2011)

Pero la realitat és que aquestes demandes es generalitzen i
¢s facil que aparegui en aquest camp una medicina defensiva, en
la que I’obstetra davant la seva indefensi6 legal que avui en dia té
davant la judicatura, s’inclini per posicionaments més favorables
a I’avortament. Fins ara el metge quant practicava un diagnostic
prenatal no tenia més que una obligacido de mitjans, perd a partir
d’ara té també una obligaci6 de resultats.

La responsabilitat civil del metge €és un dels camps més fruc-
tifers dins de les reclamacions o demandes civils i amb un futur més
complex, ja que el que ha comengat per demandes per minusvalidesa

67



en el naixement i de qualitat de vida posterior es pot estendre fins a
les caracteristiques de la mort d’una persona, ¢és a dir del tema que
avui coneixem com a mort digna.

Hi ha una consideracié de molt interes feta per Burns TA.
(80), quant afirma que en cap de les consideracions que es fan en
les figures juridiques del wrongful life o birth, el metge no ha tingut
cap responsabilitat en la causa, el fetus des de la concepcid estava
ja condemnat a la malformaci6 o malaltia genética, el problema del
metge ha estat no fer el diagnostic correcte o no donar la informacio
adient als pares. Aquest és un tema per un interessant debat.

Per tot aixd €s molt important tornar a insistir en la necessitat
t’exigi que el metge, 1’obstetra en aquest cas, tingui una formacio
cientifica 1 assistencial adequada per actuar i aconsellar a la dona
gestant durant 1’embaras, i més especialment en circumstancies
complexes com les que estem fen referéncia. Fet molt important
en aquests moments que existeixen nombroses corrents d’opinid
sobre que cal fer i que no en el curs de la gestacid, minimitzant el
control de la dona embarassada, justificant-se que la gestacid no és
una malaltia, fet que és cert fins que no hi ha una patologia i no
podem oblidar que la primera missi6 del metge és la prevencié. Cal
concloure que el diagnostic prenatal dels defectes congenits €s una
practica obligada a efectes legals 1 étics per tota dona embarassada 1
¢s ella, segons el principi d’autonomia del pacient, [’inica que es pot
negar que li facin les proves pertinents.

Cal també una informacié justa i adequada al cas quant es
tingui un diagnostic, perque la parella pugui prendre una decisio
adequada i per aix0 el metge responsable o els que poden intervenir,
tenint en compte la patologia del fetus, han de donar una informacio,
que com hem dit anteriorment ha de ser amplia, aséptica i amb visio
de futur, respectant la decisié que la parella decideixi i per aixo és
molt important que I’obstetre que informa coneix-hi a la perfeccio
les possibilitats de tractament intrauteri que té aquell fetus i si ell
no esta preparat per realitzar-los, coneix-hi la referéncia d’una altra
persona o equip que ho pugui fer. Per tant cal insistir que no es legal,
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ni ¢tic la autolimitacid que un professional per falta de coneixements
o manca d’actualitzaci6 d’aquests, limiti la capacitat de decisi6 dels
progenitors d’un fetus amb un defecte congenit.

VII. L’objeccio de consciéncia és un dret del metge

El concepte d’objeccié de conscieéncia entén la negativa de
realitzaruna comesa professional que és juridica o administrativament
exigible, adduint raons morals o de consciéncia. L’objeccié de
consciéncia té una motivacid personal, individual i el que realitza
una objeccid no pretén la derogacidé de la llei, sind simplement
que se I’eximeixi del compliment d’aquesta, aixé és una diferéncia
fonamental amb la desobediéncia civil. (Constitucio Espanyola, de
1978, article 16,1)

Una llei podra agradar o no, podras estar d’acord amb els teus
principis 1 creences o no, pero €s exigible la seva acceptacio, per
aconseguir una convivencia justa 1 pacifica.

Els metges han d’acceptar com no pot ser d’altra manera, les
lleis emanades del Parlament, perd sempre s’han de sotmetre al valor
superior de la llibertat de consciencia de cadasqun. L’Objecci6 de
consciéncia és un dret fonamental i irrenunciable.

Els experts en Bioctica consideren una diferéncia entre
“conflicte de consciéncia” 1 “rebuig per consciencia”. Aquesta
segona acceptacidé comporta I’objeccié de consciéncia, mentre que
la primera comporta una actitud de dilema o problema ¢tic que cal
treballar, madurar i que la seva aplicaci6 pot tenir diferents matisos.
Aixi en el tema de la interrupcio voluntaria de I’embaras, un metge
pot ser objector a llei de terminis, perd no ser-ho a la interrupcié per
una malformacio fetal, 1 encara es pot matisar si la malformacio es
greu o no.

L’objeccio s’ha lligat en moltes ocasions a principis essenci-
alment religiosos, essent cert que de forma habitual es aixi, hi ha
ocasions que 1’objeccid es pot fer per altres principis. Aixi el primer
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cas d’objeccid de consciencia que es té referéncia historica, és el
mencionat en el primer llibre de I’Exode, quan el farad d’Egipte, ha-
via d’afrontar un conflicte demografic: els descendents d’en Jacob es
multiplicaven més rapidament que els egipcis autonoms i el monarca
veia un perill imminent per al seu poder i adopta una politica clara-
ment malthusiana, ordena que les llevadores egipcies abandonessin
en el riu Nil, tots els nens hebreus al néixer, perd dues llevadores
Xifra 1 Pua, van fer objeccid, perod no els hi van acceptar els seus
raonaments i elles no varen complir estrictament 1’ordre 1 deixaven
viure als nadons hebreus, quant les autoritats els hi demanaren ex-
plicacions, sobre la seva actuacid, elles contestaren amb astlicia que
les dones hebrees eren més valentes 1 les cridaven sempre després de
parir i els nens ja no hi eren.

L’objector ha de tenir la conviccid que el coneixement que
exigeix la llei o norma és eticament incorrecte 1 va en contra dels
seus principis €tics o morals, perd també entén que no pot imposar
els seus convenciments a altres persones 1 per aixo sollicita que es
respectin els seus convenciments com ell es compromet a respectar
els dels altres, sense entrar en una situacié d’enfrontament, ja que es
parteix del mateix punt de vista, que la consci¢ncia de cada persona
no ¢s infallible i per tant cal admetre el principi del dubte fins 1 tot la
possibilitat de canvis teus o de la modificacio de la llei o norma i per
tant el plantejament ¢tic o moral davant el mateix.

Des del punt de vista d’una ¢€tica racional, es considera que tot
individu ha de respondre en primer lloc davant la seva propia cons-
ciéncia i actuar d’acord amb aixo, pero quant el tema es trasllada a
I’ambit juridic, la resposta no ¢és tan facil, donat que hi ha un conflic-
te d’interessos, en moltes ocasions, entre el dret del metge a seguir la
seva consciencia i el dret del pacient a rebre una determinada presta-
ci0 sanitaria, que com ¢és el cas que ens ocupa, s’ha concretat en un
dret de la dona i en un futur immediat, ho podra ser en temes com el
de la llei de la mort digna. Legalment el principi que es determina a
partir de ’aplicacid de la llei €s que cap pacient es pot veure perju-
dicat per I’objeccio de consciéncia del metge.
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El Tribunal Constitucional ha tingut un posicionament canvi-
ant, com diu el Catedratic de Dret Constitucional Prof. Navarro Valls
€s una situacio de “Big Band Juridic”, des de la senténcia 53/ 1985,
quan afirma “La objeccion de conciencia forma parte del contenido
esencial de la libertad ideologica i religiosa”, és a dir la considera
un dret fonamental de la persona, fins a les ultimes senténcies que
diu és un dret constitucional perd autonom és a dir, subjecte a pon-
deraci6 en cada cas individual.

L’objeccid de consciencia, sols es refereix a principis etics,
morals o filosofics de la persona i per aix0 es aplicable a tots els
ambits en que aquesta persona desenvolupa el seu treball public o
privat. S’ha d’exigir al metge objector de consciencia, responsabili-
tat en el seu posicionament i coheréncia en 1’aplicaci6 de la mateixa
objecci6. No es pot acceptar una objeccio pel simple fet de rebutjar
una major carrega assistencial o d’evitar fer una tasca no desitjada.

No fem referéncia a 1’objeccio cientifica, de quant un metge no
esta d’acord a un protocol o guia clinica imposada dins d’un servei o
organitzacio sanitaria. Entenc que aquest €s un tema d’ambit intern
que cal discutir des del punt de vista de les evidéncies cientifiques.

El metge per defensar la seva posicio ha de coneixer que el
Codi Deontologic del Col-legi General dels Metges d’Espanya en el
seu article 9.3 diu: que aquell metge que fa objeccid a una actuacio6
medica determinada davant d’un pacient, té I’obligacié d’informar
del seu posicionament, aixi com facilitar al referit pacient, tota la
documentaci6 necessaria i precisa per ser atés per un altre company,
i de cap de les maneres pot interrompre, ni entorpi la decisi6 del pa-
cient, que ha pres lliurement, després d’una informacié acurada, és
el principi legal al qual hem fet referéncia amb anterioritat.

Aix0 comporta dos altres temes: En primer lloc que els serveis
hospitalaris, principalment dels hospitals publics i també en la seva
mesura els privats, no poden fer objeccido com a tals, sind6 que han
de facilitar sempre un facultatiu que actui en defensa dels drets del
pacient o tenir un conveni de collaboraci6 amb uns altres centres
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o professionals per cobrir la seva negativa assistencial. La doctrina
legal actual insisteix que es considera superior el dret del ciutada a
les consideracions etiques i/0 morals que es puguin fer en un centre
sanitari determinat, sempre que estigui dins d’un marc public o en
collaboraci6 amb el marc public.

El Ministeri d’Igualtat en el expedient n® 154, diu textualment:
“se debera clarificar el ejercicio de la objeccion de conciencia que
en ningun caso podra ser invocado por los centros sanitarios i no
debe considerarse como obstaculo para el acceso de las mujeres
a la interrupcion voluntaria del embarazo, correspondiendo a las
autoridades sanitarias velar en todo momento por la efectividad de
dichas prestaciones.”

El segon punt és: I’obligacié d’informar al malalt, la possi-
bilitat manifestada de fer el metge una objeccid de consciéncia da-
vant del fet de no donar una informacié que es derivara una actuacio
contraria a la seva ¢tica o moral. En aquest punt hi ha acord que la
informacio que ha de rebre el pacient sempre ha de ser veridica, am-
plia, entenedora i ideologicament aseptica, pero el punt de debat és
sobre qui ha de donar aquesta informacid. Recentment a I’ Audiéncia
de Malaga s’han produit dues senténcies contradictories: una Magis-
trada va sentenciar que un metge es podia negar a assessorar a una
pacient donat que d’aquesta informaci6 es derivaria, molt probable-
ment, una interrupci6 de I’embaras, decisio contraria a les creences
del metge, pero al mateix temps un altre magistrat es manifestava
en sentir contrari en un altra senténcia: concloia el dret del pacient
de ser informat pel mateix metge que I’atés €s un dret superior a les
creences del metge.

La llei sobre la Salut Sexual i Reproductiva diu que els
professionals que poden fer objeccio de consciencia son sols aquells
que estan directament implicats en la interrupcié voluntaria de
I’embaras, és a dir, I’obstetra que realitza 1’acte en si, la llevadora
o infermera de quirdfan i I’anestesista, perd la norma entén que el
mateix metge que informa ¢€s el que practica I’acte de I’avortament
i aixo no és la realitat de la practica diaria. El nou Codi Etic de
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I’Organitzacio Médica Colegial, en el seu article 55, indica amb
rotunditat que el metge no pot ser objector de consciéncia a la
informacio i per tant tot metge esta obligat a informar al pacient.

Per ultim manifesta que pels ginecolegs la mateixa FIGO
(Federacié Internacional de Ginecologia 1 Obstetricia), en el seu
Manual de Recomanacions Etiques de I’any 2009 diu: “ El respeto
a la autonomia de los médicos, significa que no debe esperarse
que ningun médico aconseje o practique un aborto en contra de
su conciencia personal. Su carrera profesional no debe verse
perjudicada por este motivo i concluye con la obligacion de este
médico, de referir a las mujeres a colegas suyos que en un principio
no se opongan a la interrupcion del embarazo”.

Unes linies més enlla conclou “Ni las administraciones publi-
cas, ni las sociedades cientificas, ni los miembros de los equipos de
salud responsables, tienen derecho a imponer sus criterios religio-
sos o cultuales, relativos al aborto sobre las personas cuyas actitu-
des difieran de las suyas ““ (81)

Entenc que tots aquests punts conflictius s’haurien d’haver
evitat, mitjancant el dialeg precis amb un just i necessari debat,
intentant arribar al consens que reconec dificil, per no dir impossible,
per posicions molt inamovibles en els dos extrems ideologics, pero
considero, basant-me en el marc del Dret Internacional, que I’objeccio
de consciéncia és un dret del metge, perd hauria de ser 1’excepcio,
més que la norma. Sempre es diu que quan una llei ocasiona un
elevat nombre de situacions on I’objeccio és la norma, en un principi
¢s una llei mal formulada i en referéncia a la quual jo conec i més
m’hi he referit, com és la de la interrupcid voluntaria de I’embaras,
el mateix Ministeri d’Igualtat, avui desaparegut, acceptava xifres de
més de 100.000 casos conflictius a 1’any.
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EPILEG

Els avengos cientifics en la medicina actual, comporten en
molts casos la necessitat d’aplicar uns posicionaments étics i legals,
poc treballats 1 per tant amb escassa experiéncia en el terreny
assistencial.

En la meva presentacio en cap moment he volgut mostrar-me
com un coneixedor, ni molt menys com un expert en bioctica o en els
aspectes legals de la medicina, sin6 que la finalitat de 1’exposicid, ha
estat fer una reflexio des del punt de vista d’un metge en concret d’un
obstetre, que ha dedicat part important de la seva tasca professional
a I’assisténcia de la dona gestant 1 del seu embaras 1 plantejar els
dilemes que dins el camp de 1’¢ética i de la legalitat, es pot troba i a
partir d’aqui, demanar humilment que s’estableixi un dialeg entre
gtica, justicia i ciéncia, en aquest camp, tan important com es el del
diagnostic prenatal dels defectes congeénits.

Senyores i senyors Academics. He dit.

Moltes gracies.
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Discurs de resposta llegit per I’Academic

DR. XAVIER IGLESIAS 1 GUIU

Sr. President de la Reial Académia de Medicina de Catalu-
nya (RAMC), Senyores i Senyors Académics, autoritats, familiars,
amics 1 companys, Senyores 1 Senyors.

Es un gran honor i satisfaccié poder contestar, en nom de
I’ Académia, al Dr. Josep M? Lailla i Vicens, al seu discurs d’entrada
com a Academic d’aquesta casa per dues raons principals, la primera
perque es tracta d’una persona que té merits més que suficients per
formar part d’aquesta Corporaci6 i la segona perquée conec al Dr.
Lailla des de fa molt de temps havent estat un membre destacat del
nostre Departament d’Obstetricia i Ginecologia de la Facultat de
Medicina de la Universitat de Barcelona i1 del Servei de la mateixa
especialitat dins de I’Hospital Clinic de Barcelona. Aquesta relacio
de tants anys ha teixit una amistat sincera entre la seva persona i la
meva.

El Dr. Lailla nasqué a Barcelona I’any 1948, fill de pare gine-
coleg i de mare llevadora; feu el Batxillerat al Col-legi dels Jesuites
del carrer Casp i acaba la llicenciatura en Medicina i Cirurgia a la
Universitat de Barcelona 1’any 1971 amb premi al millor expedient
de la llicenciatura dels anys 1965 a 1971. Especialista en Ginecolo-
gia i Obstetricia per I’escola professional de la Universitat de Barce-
lona a I’Hospital Clinic (1971-1975).

Doctor en Medicina i Cirurgia, I’any 1976, per la Universitat
Autonoma de Barcelona amb la Tesi titulada: “Prediccio del patiment
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fetal, mitjancant I’estudi del medi intern fetal” amb la qualificacid
d’Excel.lent Cum Laude per unanimitat.

Fou professor Associat a la Catedra d’Obstetricia i Ginecologia
de la Facultat de Medicina de la Universitat de Barcelona, des de
1976 a 1982.

Professor Titular per oposicié d’Obstetricia 1 Ginecologia des
de 1983.

Catedratic d’Obstetricia i Ginecologia de la Facultat de Me-
dicina de la Universitat de Barcelona des del mes de Juny de I’any
2001.

Respecte a la formaci6 assistencial la feu a 1’Hospital Clinic,
com he dit abans, passant a metge Adjunt al mateix hospital des
de 1975 a 1983. Les guardies eren complexes 1 recordo que un dia
em crida perqué arribava una dona des de fora de Barcelona amb
una hemorragia postpart que no podien aturar. Quasi sense pols
vam poder fer-1i una lligadura de les arteries Hipogastriques 1 aixi
I’aconseguirem remuntar.

Va ser nomenat Cap Clinic a I’hospital Germans Trias 1 Pujol
el 1983 pero no en prengué possessio, ja que es va anar de Cap de
Servei d’Obstetricia i Ginecologia a I’hospital Universitari Sant Joan
de Déu on hi romandra fins I’any 2014 on passa a exercir com a
Consultor Senior d’aquella Institucio.

Pel que fa a I’aspecte docent 1 d’investigacid ha dirigit 23 cur-
sos de postgrau, ha dirigit 17 Tesis Doctorals i 14 cursos de Doctorat.
Ha estat convidat a participar en 35 cursos de Doctorat com a docent
i en 21 masters nacionals i internacionals; tamb¢ ha participat com
a collaborador en 39 llibres de I’especialitat. Es co-editor del llibre
“Obstetricia”, 5* edicio, editorial Elsevier, Masson, 2006 i la 6* edi-
ci6 del 2013, preparant actualment la 7* edici6. Ha publicat un total
de 221 articles, 152 en revistes nacionals i1 69 en revistes internacio-
nals. Ha participat en nombrosos congressos, reunions i simposiums,
94 dels quals han estat fora d’Espanya.
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En quant al capitol de premis n’ha rebut 14.

Es de destacar en el seu curriculum els carrecs representatius
especialment el de President de la Sociedad Espafiola de Ginecologia
1 Obstetricia (SEGO) en el periode 2011-2015 de la que ja en va
ser Vice-President des del 2003 al 2011. Es President d’Honor de la
SEGO i medalla d’Honor de I’especialitat. Ha estat també President
de la Societat Catalana d’Obstetricia i Ginecologia (SCOG) del 2001
al 2004. Fou President del comité organitzador del XXX Congreso
Nacional de la SEGO cel-lebrat a Barcelona el mes de Juny del
2009. Ha representat a Espafia en diverses Assemblees generals de
la FIGO (Federacio Internacional de Ginecologia i Obstetricia) en
diferents ciutats arreu del mén. Es membre Corresponent per eleccio
d’aquesta Reial Académia de Medicina de Catalunya des de ’any
2010. Fou també President de la Comisién Nacional de la nostra
especialitat des del 2014 fins al Juny del 2015.

Dedicaré aquesta part a alguns comentaris al discurs d’entrada
seguint el manament que he rebut del Sr. President d’aquesta Corpo-
racio. El tema triat és molt ambicids, és de rabiosa actualitat i amb
un gran ventall no ja de mateéries, sind de disciplines on entren evi-
dentment els fonaments cientifics pero també els aspectes morals, re-
ligiosos 1 legals. En el seu epileg, el Dr. Lailla assenyala que: “...els
avengos cientifics en la medicina actual comporten, en molts casos,
la necessitat d’aplicar posicionaments ¢tics 1 legals poc treballats 1,
per tant, amb escassa experiencia en el terreny assistencial”. Aquest
camp canvia d’un dia per I’altre amb nous coneixements, alguns dels
quals poden no ser definitius a I’hora d’assentar-se com a dogmes.

A partir dels anys 90s, hi ha un acord mundial d’introduir el
diagnostic prenatal en tots els protocols d’assisténcia a I’embaras
perd aix0 comportava, aleshores, sensibilitats diagnostiques baixes
amb taxes de falsos positius que calia confirmar amb proves més
especifiques. Afortunadament el futur és esperancador, ja que
els estudis genetics han fet un pas molt important i avui dia, per
exemple, es pot detectar I’ADN del fetus fora del mateix entorn fetal,
permetent un nou tipus de cribatge conegut per NIPT (Non Invasive
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Prenatal Testing) que probablement substituira el cribratge actual tal
com es diu en el discurs.

L’estudi de I’embrid també és tractat en aquest discurs i ens
permet diagnosticar alteracions cromosomiques que amb tota segu-
retat desenvoluparien una malaltia greu en el nou €sser, perod aques-
tes investigacions podrien topar de front amb el camp de I’¢tica en
la manipulaci6 dels embrions. Per tant aqui tenim un punt conflictiu
que s’ha de resoldre.

Les aportacions en els ultims anys de marcadors bioquimics en
el sérum de la dona embarassada, aixi com dels marcadors ecogra-
fics morfologics, estan permetent elaborar uns protocols de cribratge
combinat que han comportat una reduccidé molt significativa de la
necessitat de practicar proves amb risc de peérdua de fetus normals,
cosa totalment inacceptable.

S’ha dit, també, que la persona que aconsella en aquestes situ-
acions ha de comunicar els resultats de manera objectiva respectant
la confidencialitat i el secret professional, perdo donant la informacio
més completa i comprensible perque els pares puguin decidir en total
llibertat a 1’hora de prendre una decisié que pugui afectar el fetus. Es
important recalcar que les decisions mediques s han de regir per co-
dis cientifics, morals, ¢tics 1 legals i no per influéncies ideologiques.
No ens podem deixar portar per les nostres propies creences que per
altra banda poden ser ben legitimes.

Hi ha també un apartat sobre 1’objeccié de consciéncia com
a dret del metge. Esta clar que els metges han d’acceptar les lleis
emanades dels Parlaments, perd sempre s’han de sotmetre al valor
superior de la llibertat de consciencia de cadasci. L’objeccio de
consciéncia, tal com es diu en el discurs, és un dret fonamental i
irrenunciable. La doctrina legal actual insisteix que el dret del ciutada
es considera superior als condicionaments étics i/0 morals que es
puguin fer en un centre sanitari determinat, sempre que estigui dins
d’un marc public o en collaboracié amb un marc public. Les lleis
ciutadanes s’han de complir 1 si el centre no té el personal idoni per
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fer la tasca encomanada, aleshores no ens podem rentar les mans
1 deixar de fer la feina per motius d’objeccid (cas molt clar quan
es tracta de la practica d’un avortament legal); hem de resoldre el
problema derivant la persona a un altre lloc. Tampoc no s’hi val a
objectar a practicar un avortament legal en una institucid publica
quan la mateixa persona ho feia en una de privada tal com ho he vist
jo mateix.

En conclusié i a la vista del curriculum de 1’aspirant i del seu
discurs que acabem d’escoltar prego al Sr. President tingui a bé
admetre al Dr. Josep M? Lailla i Vicens com a nou membre de la
nostra Corporacio. He dit.
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