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XAVIER PUJOL GEBELLI
BARCELONA

“Mai havia vist tants diners i tant
d’interés per’estudi de lasindrome
de Down”. La cita, literal, és de Di-
ana Bianchi, investigadora i exper-
taendiagnosticiterapies prenatals.
Bianchitambé és directorade'Ins-
titut de Salut Infantil i Desenvolu-
pament Huma dels Instituts de Sa-
lut (NIH) dels Estats Units. En no-
més dos anys, el seu centre ha pas-
sat de 30 a 90 milions de dolars de
pressupost, una part considerable
dels quals s’estan destinant a pro-
jectes de recerca relacionats amb
elsefectesdelatrisomia21. Esadir,
amb tenir un cromosoma de més,
tres enlloc de dos, en la parella que
correspon al cromosoma 21. L’aug-
ment de pressupost per a I'estudi
d’aquest trastorn geneétic, assegura
Bianchi, és generalitzat al seu pais.
“Peranosaltres és unagran oportu-
nitat”, continua. I 'oportunitat s’es-
tatraduint en noves aproximacions
de recerca que tenen com a ultim
objectiu que els afectats per la sin-
drome de Down, en tota la seva di-
versitat, assoleixin una integracio
plena en la vida quotidiana.

Lafita, per més que amolts els pu-
gui semblar llunyana, o bé impossi-
ble, és cadavegadamésaprop. “L’ex-
pectativa de vida ha passat dels 25
als 60 anys en poc més de dues deca-
des”, explica Jesus Florez, catedra-
tic emerit de farmacologia ala Uni-
versitat de Cantabria. “I la discapa-
citat intellectual s’ha reduit forca
punts”. Amés delamilloraenl’aten-
cié medica, Fldrez atribueix el gran
canvi a I’escola inclusiva, a la inte-
gracid laboral “amb el suport ade-
quat”iala “dignificaci6” dels afec-
tats. “Fa 25 anys no n’hi havia cap
capag de llegir, i avui llegeixen gai-
rebé tots”, diu a tall d’exemple.

Bianchi i Florez van participar
en el congrés mundial de la Tri-
somy 21 Research Society fet re-
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Els centres especialitzats
estan ampliant lainversié
ilesviesderecerca

centment al CosmoCaixade Barce-
lona. Eren 360 investigadors de tot
el moén que van exposarles grans li-
nies de recerca que,amés de procu-
rar millores tangibles en el diaa dia
dels afectats per la trisomia, estan
convertint la sindrome en un “mo-
del d’estudi” per aunes altres pato-
logies freqiients en la nostra soci-
etat. Mara Dierssen, neurobiologa
al Centre de Regulacié Genomica i
presidenta del congrés, ho explica
amb poques paraules: “Hi ha molts
gens al cromosoma 21 que partici-
pen en d’altres patologies, com al-
gunes formes de leucemia, de tu-
mors solids, immunodeficiéncies,
cardiopaties o ’Alzheimer”.
Estudiant les persones amb sin-
drome de Down s’estan entenent

LLa ciencia aposta
per les persones amb
sindrome de Down

Nous estudis genetics, farmacologics i d’'integracio
social anticipen una vida plena als afectats

Una nena afectada per la sindrome de Down jugant amb bombolles de sabd. cerry

millor altres patologies. “Estem ve-
ient que la incidéncia de cancer és
molt més baixa que en la poblacié
general”. Segurament, indica, per-
qué “hi ha un factor de protecci6”
encara no identificat.

Els avencos no només s’estan
produintal’horad’afrontarelrepte
de la qualitat de vida i la integracid
de les persones amb sindrome de
Down, siné també en les proves di-
agnostiques prenatalsien lacapaci-
tat cientifica d’influir en el desenvo-
lupament abans que lacriaturanei-
xi. Al seu laboratori, Bianchi esta
desenvolupantunanovatécnicadi-
agnosticabasadaenl’analisid’ADN
que és capac de detectar la trisomia
21 en una gota de sang.

També dissenya un assaig clinic
per avaluar si’apigenina, un com-
postnatural que es troba en vegetals
comestibles com el broquil, els espi-
nacs i també als citrics i a la cama-
milla, pot tenir algun efecte positiu
administrat en les primeres etapes

Patologies

Investiguen també per qué les
persones amb sindrome de
Down tenen menys cancers

del desenvolupament. “En models
animals hem vist millores cogniti-
ves quan administrem el compost
en letapa prenatal”. Segons s’ha
vist, millorala memoria.

Altres compostos, com el que as-
saja Dierssen a partir d’'una catequi-
nadel te verd, o d’altres investiga-
dors amb la fluoxetina i més com-
postos, presenten millores cogniti-
ves importants: per exemple, en la
parla i en ’aprenentatge de les
persones amb sindrome de Down.

El repte de I'Alzheimer

Els problemes més freqiients per als
afectats son les cardiopaties, les in-
feccions i algunes formes de leuce-
mia que en general tenen bon pro-
nostic. Si hi sumem les millores en
I’atencid i la integracio social, com
diu Florez, la qualitat de vida de la
persona “és satisfactoria”. Pero hi
hal’Alzheimer. “En la sindrome de
Down hi ha un envelliment preco¢
i sovint és dificil diagnosticar un
Alzheimer quan hi ha discapacitat
intellectual”. El desenvolupament
de noves técniques psicometriques
com les presentades al congrés hi
ajuden, perd com passa amb tota la
poblacid, encara no hi ha cura.

La proposta més agosarada és la
que hapresentat Li-Hue Tsai, inves-
tigadora del MIT de Boston. Apli-
cant leds a una determinada fre-
qiiéncia a nivell auditiu o visual ha
comprovat unamilloraenlasincro-
nitzacié neuronal, de maneraque es
produeix una mena de rescat cogni-
tiu en Alzheimer. Pero aix0 passa
amb models animals. Tsai ja prepa-
ra un assaig clinic amb humans. El
potencial com a terapia no invasiva
és enorme no només en sindrome
de Down, sind també per a poblacid
general afectada d’Alzheimer. m



