Annex: Cartes de discussio

Chen Chiang-Su

Deficiencia.visual

En Chen Chiang-Su, és un home de 61 anys que pateix una
malaltia hereditaria anomenada amaurosis congenita de Leber
(ABL). La malaltia afecta la retina, provocant una greu
deficiencia visual que comenca en els primers mesos de vida i
esta causada per una mutacio del gen CEP290. S’ha aprovat un
tractament experimental que consisteix en injectar als ulls dels
pacients (concretament a les cetlules de laretina) un tractament
a base de la tecnica CRISPR per corregir la mutacié. En Chen
Chiang-Su vol participar en lUassaig del tractament
experimental.

PREGUNTA

e Tenint en compte les implicacions etiques del cas,
consideres adequada lUedicié del genoma sollicitada?
Exposa arguments tant a favor com en contra.



https://transferciencia.fundaciorecerca.cat/docs/EHEN/Guio_docent%E2%80%93CRISPR.pdf

Aziza Talbi

Daltonisme

L’Aziza Talbi és una noia de 23 anys que pateix daltonisme. El
daltonisme és una alteracié d’origen genétic que afecta la
capacitat de distingir els colors. En concret és una variacié en la
funcionalitat d’'una o més de les tres classes de céllules
coniques de la retina, que intervenen en la visié del color,
habitualment entre el color verd i el vermell i, ocasionalment,
amb el blau. La majoria dels casos de daltonisme presenten un
origen congenit, amb transmissio lligada al cromosoma X, per
aquest motiu el pateixen més els homes (8%) que les dones
(0,5%), ja que el gen funcional en un dels dos cromosomes X és
suficient per evitar la malaltia. L’Aziza es planteja revertir el seu
daltonisme a partir de la tecnica CRISPR.

PREGUNTA

e Tenint en compte les implicacions etiques del cas,
consideres adequada l'edicié del genoma sollicitada?
Exposa arguments tant a favor com en contra.




Zac Cameron

Atrofia.Muscular.Espinal.(AME)

En Zac Cameron és un nen de 3 anys que viu al Regne Unit i
pateix Atrofia Muscular Espinal (AME). L’Atrofia muscular espinal
(AME) és un grup de malalties musculars hereditaries que
causen degeneracio i debilitat muscular progressiva. En Zac no
va arribar a gatejar, ara, amb tres anys no pot caminar ni
empassar, pero no te dificultats empassant. La principal causa
de AME és l'absencia del gen Survival.Motor.Neuron.7 (SMN7).
Quantes menys copies d’aquest gen es tinguin més severa sera
la malaltia. Un possible tractament consistiria en modificar un
gen molt similar, 'SMN2, perque produeixi la proteina que
I’SMN1 genera de manera natural.

PREGUNTA

Tenint en compte les implicacions étiques del cas,
consideres adequada ledicié del genoma sollicitada?
Exposa arguments tant a favor com en contra.




Simone iJonathan

Caracteristiques.fisiques

Simone i Jonathan sén dos esportistes d'elit. Ella és la millor
gimnasta del mon i ell és jugador de futbol america. Tots dos
tenen una carrera brillant i estan totalment entregats a les seves
carreres professionals. Després de casar-se s'han comengat a
plantejar tenir fills, pero els preocupa una cosa: l'altura dels
seus futurs fills. Simone mesura 1,42 metres i Jonathan 1,8
metres. Tot i que per a la Simone la seva algada no ha estat un
impediment professional, admet que el fet de ser baixa
l'acomplexa. A tots dos els agradaria que els seus fills fossin més
alts i estan pesant arecorrer a l'enginyeria genetica.

PREGUNTA

e Tenint en compte les implicacions étiques del cas,
¢consideres adequada l'edicié del genoma sollicitada?
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