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0. =Introducci6

El fet de que en la mateixa branca de la meva familia a les darreres generacions es
produissin varies defuncions per una mateixa causa i en edats al voltant dels cinquanta
anys, fa pensar que potser aquesta afeccié i altres son hereditaries, és a dir, que
augmenti la probabilitat de morir “jove”, per la mateixa causa que els predecessors. Com
que la genética és un tema que trobo molt interessant i em picava la curiositat en la
questio descrita anteriorment, vaig decidir fer el treball sobre si les patologies letals sén

innates o no.

Per corroborar o desmentir la hipotesi, de que algunes patologies tenen un elevat
percentatge de component hereditari, s’han buscat les causes de mort en totes les meves
branques familiars, des de [linici d’enregistrament d’aquestes dades, I'any 1870, fins
l'actualitat, per poder calcular la freqiéncia en que es trobaven a la meva familia i
comparar-la amb la freqiéncia de la mateixa mort a tota la provincia de Lleida. Es
compara amb dades de la provincia de Lleida i no amb altres més globals com podrien
ser les de tot Catalunya o les del pais, donat que la manera de viure, (treball, alimentacio,
relacions, etc.) és més similar a la de les persones estudiades (totes elles vivien en sis
comargues dins la mateixa provincia de Lleida) i poder minimitzar les diferéncies de la

influencia ambiental en les malalties.
Per aconseguir aquestes dades, s’ha seguit el seglent procés:

-Anar als arxius diocesans, el de Solsona i el de la Seu d’Urgell i diverses rectories, per
buscar dins les partides de bateig i defuncié, el nom de cada persona, que aniria formant
I'arbre genealdgic i 'any de la seva mort, la causa no, ja que habitualment el rector que
omplia la partida de defuncioé inscrivia a tothom: “defuncié per causa natural’. Aquesta
seria la primera dificultat en la recopilacié d’'informacié, ja que s’esperava que la causa de
mort constés a la mateixa partida i aixi tenir tota la informacié localitzada en només un

document per persona.

-Per tant es va haver d’anar al registre civil de I'ajuntament de cada localitat on residia
cada individu, per trobar la causa de la seva mort. Per avancar feina, en les visites a cada
un dels 13 ajuntaments implicats, es portaven anotats els noms i les dates de les
defuncions buscades als arxius que s’han explicat més amunt, on s’haurien de trobar les
dades dins un periode de quasi 150 anys. Alla, va sorgir la segona dificultat: els registres

civils d’Oliana, i Bellcaire d’Urgell, es van cremar durant la guerra civil, aixi que una
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branca sencera i part d'una altra van quedar sense dades. A part, moltes defuncions
trobades als arxius diocesans no es trobaven a I'ajuntament corresponent, per aquest
motiu es va perdre una altra branca. Amb totes les dificultats es van poder aconseguir

112 causes de mort aprofitables per I'estudi, distribuides en 6 arbres, un per cada besavi.
El treball esta distribuit de la segiient manera:

-En primer lloc, s’hi presenta el context historic, és a dir, la manera de viure de les
persones des de la segona meitat del segle XIX fins I'actualitat per poder contrastar el
factor ambiental. Aquest apartat inclou, el paper del govern de la sanitat que va promulgar
lleis per millorar el seu estat deficient, el pluralisme médic on s’expliquen els diferents
professionals en la sanitat: el metge, el cirurgia, la infermera i el practicant, el farmaceutic,
el veterinari i metges subalterns que no es basaven en la rao sin6 en la credibilitat de la
gent. També inclou un apartat amb I'assisténcia medica, és a dir, les diferents institucions
gue es dedicaven a la sanitat com els hospitals, els dispensaris i la visita a domicili. Un
altre punt, tracta sobre la salut al mén rural on s’inclou: I'alimentacid, les condicions de
vida reals, la visio dels professionals i el mite del moén rural saludable (totalment falg).
L’estudi d’aquests factors és molt important ja que permet saber les possibles causes de
la doléncia per la qual ha mort la persona estudiada i aixi juntament amb la comparacié

de les frequencies, saber si la malaltia és hereditaria o no.

-En segon lloc s’exposa la genética, per saber la manera amb que la informacié genética
passa d’'una generacid6 a una altra i també aprendre sobre el funcionament dels
pedigrees. Aquest apartat inclou: qué és la genetica?, qué és I'heréncia?, qué és un
cromosoma?, les malalties hereditaries, i el consell genétic i la genética clinica que conté
informacid sobre: el consell genétic, la historia clinica i construccié de I'arbre genealdgic i
calcul del risc de recurréncia i genética de poblacions i finalment, del risc del pretest a la

informacié molecular .

-En tercer lloc, sabent el funcionament dels arbres genealogics, s’han creat els pedigrees
i s’han classificat les causes de mort mitjangant colors en vuit tipus: malalties infeccioses
(verd), cardiaques (vermell), reumatiques (marrd), neurologiques (blau), de Ilaparell

digestiu (taronja), per vellesa (rosa) i dades inexistents o inconcloents (blanc).

-Finalment, amb els arbres construits el seglent pas va ser l'estudi de les dades
obtingudes per determinar si la causa de mort és deguda a factors ambientals, genétics, o

es tracta de l'atzar. Aquest va esdevenir el tercer problema ja que un estudi fent servir
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uns processos i unes dades com els utilitzats en el present estudi no s’havia realitzat mai,
per tant no hi havia res escrit que pogués servir d’orientacié. Per resoldre-ho, 'ajuda de
diferents consellers genétics i metges va ser essencial ja que van orientar el procés a
seguir, que com s’ha apuntat, consistia en calcular les freqiiéncies de cada causa de mort
a la provincia de Lleida, i comparar-les amb les frequéncies obtingudes a larbre

genealogic.

Les frequéncies de la provincia de Lleida es van calcular dividint el nombre de defuncions

de la mateixa causa i la mateixa franja d’edat entre el nombre de defuncions totals.

Les frequéncies de l'arbre es van calcular dividint el nombre de morts de la mateixa causa

i la mateixa franja d’edat entre el nombre de defuncions totals de 'arbre.
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1. -Context historic

Ens centrarem en I'época i el lloc de les causes de mort que van des de 1870 fins
I'actualitat en un medi rural, es contemplara la manera de viure de la gent d’aquell temps i
el funcionament de la sanitat en aquell territori, ja que és on tenien I'habitatge la totalitat
dels integrants de l'estudi. En el gairebé segle i mig estudiat s’han produit canvis
constantment en la legislacié sanitaria que no sempre han suposat una millora. Per aixo
sembla convenient incloure aquest primer apartat per entendre millor les diferents
malalties que podien esdevenir la causa de mort de totes i cadascuna de les persones
estudiades.

1.1 -El paper del govern en la sanitat
El govern va tenir un paper important en la sanitat ates que era el que decidia les
diferents lleis que havien de millorar la salut de la poblacié, perd que en molt casos no

s’arribaven a posar en funcionament.

El govern liberal va proclamar I'any 1855 la “Ley de Sanidad” que establia la creaci6 de
juntes de sanitat a nivell central, provincial i local. A aquestes juntes els mancaven oficials
gualificats i no rebien suport economic per poder donar un sou als seus membres. Per
aguests motius aquesta llei no va tenir gaire incidéncia. Es va intentar reformar per fer-la

més factible, pero la modificacié no va fructificar.

No es van introduir noves modificacions en I'ambit sanitari fins 37 anys després. El 1892
es va introduir la figura de linspector de sanitat, on I'inic que va fer el govern va ser

traspassar als municipis la responsabilitat de tenir cura del sistema sanitari.

Amb la crisi colonial de finals de segle i els nous moviments regeneracionistes, la sanitat
publica es va posar en dubte. Els experts van advertir que la sanitat necessitava reformes
ja que estava en un estat lamentable. En la poblacié rural la mala situacio encara era meés

tangible ja que hi mancaven els serveis i equipaments més essencials.

A principis del segle XX es va comencar a instaurar un sistema de salut publica. La
primera llei destacable és la “Instruccion General de Sanidad (IGS)”, aprovada el 1904
gue va actuar de tres maneres: primerament, introduint politiques executives coordinades
a nivell provincial, dirigides per la “Direccion General de Sanidad”, en segon lloc, creant

un organ consultiu, recolzat per les juntes de sanitat locals i provincials, i finalment, es
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van reintroduir els inspectors de sanitat que no havien funcionat amb la llei de sanitat
anterior, del 1892. La seva funcié era controlar i supervisar la sanitat publica. A més la
IGS també es comprometia a regular la salubritat i I'atencié sanitaria a nivell local és a dir,
vetllar per les malalties infeccioses, fomentar bons habits de salut, millorar els habitatges,

campanyes de vacunacié i desenvolupar estadistiques sanitaries.

A causa de l'ampli ventall d’atribucions, els inspectors no sempre van poder assolir
completament la seva tasca degut a la manca de pressupost. Per aquest motiu, el 1909
es va crear la “Brigada Sanitaria Central”, per poder combatre les malalties infeccioses.
El 1914 es van reorganitzar diverses institucions per crear l'Instituto Nacional de Higiene
que serviria per modernitzar la sanitat publica i establir diversos centres d’higiene a tot
Espanya durant la deécada seglent. Com s’observa, les actuacions estaven
majoritariament destinades a solventar i prevenir malalties infeccioses i desenvolupar
campanyes de salut i higiene per conscienciar a la poblacié que una malaltia es pot evitar
mantenint uns habits saludables. Tot i que s’anaven promulgant diferents lleis i duent a
terme campanyes de conscienciacio, 'ambit rural quedava en un segon pla, atés que la

principal preocupacio eren les ciutats, on hi havia una major concentracié d’habitants.

El 1910 es va crear la primera legislacié especifica per al mon rural (Inspeccién de
Sanidad del Campo (ISC) regulada dins de la Direccidbn General de Agricultura) amb la
voluntat de que I'Estat s'ocupés de mantenir la higiene i la salubritat del sol, el subsol i
'aigua de les comarques i els terrenys rurals. Tot i la bona voluntat de millorar la situacié
al camp, la llei va ser derogada el 1918. Encara que tingués una breu existéncia, va ser
una llei forca productiva, ja que la seva tasca anava dirigida cap als problemes que més
preocupaven (paludisme, I'estat de les aigles potables i I'alimentacid). Aquell mateix any
el govern de Maura va decidir clausurar '|SC que havia aconseguit crear consciéncia en

la lluita contra la malaria o paludisme.

Per saber els progressos, el govern enviava als ajuntaments uns questionaris que
tractaven diversos temes pero eren tant complexos que gairebé mai rebien resposta. Per
altra banda, els inspectors també havien de fer informes sobre les problematiques més
freqlients a cada zona pero, per manca de temps o per dificultats en arribar al lloc que

s’havia d’observar, s’acabava per no fer-los, igual que els qlestionaris.

Malgrat la clausura de I'ISC a qué ens hem referit, pocs anys després, a mitjans de la
década del 1920, es van dur a terme exitoses campanyes antipaludiques, traslladades

sobre tot al mon rural, perd aquest cop sota la direccié de la “Fundacié Rockefeller”.



3
Patologies letals; innates? _-

Aquesta associacié provinent d’America, va iniciar un acord de cooperacié amb el govern
espanyol el 1922, en que l'associacié es comprometia en enviar un expert en salut
publica per valorar la sanitat d’Espanya i el govern es comprometia a crear un programa
de beques per als estudiants nord americans. L’estudi pactat ( realitzat entre 1924 i 1926)
que es basava en una analisi bastant completa que contenia estudis sobre 'administracié
central, provincial i local, dotaci6 tecnoldogica, personal, estadistiques
demograficosanitaries... Va concloure que la sanitat espanyola estava molt endarrerida
respecte altres paisos europeus, descuidada i a molts dels seus membres els faltava la
preparacid necessaria per complir correctament la seva funcid, els equipaments dels
centres eren moderns perd no s'utilitzaven amb regularitat. La Fundaci6 va influir en la

millora sanitaria.

Poc abans del 1920 es van anar creant en algunes provincies per iniciativa d’alguns
inspectors de sanitat, les anomenades “Brigades Sanitaries Provincials”, que s’havien
d’encarregar de la sanitat en cada zona (conseqientment, també de la sanitat rural que
havia de rebre un impuls per poder solventar les malalties infeccioses). L’any 1921 hi va
haver una R.O. (reial ordre) per la que es va decidir consolidar les Brigades ja en
funcionament i crear-ne de noves alla on no n’hi hagués cap. Funci6 que correspondria a
mancomunitats d’ajuntaments (semblant a les comarques) que s’haurien de crear per

aguesta finalitat.

Aquestes Brigades, com a tals van durar fins el 1925, quan es va aprovar “I'Estatuto
Provincial’, que va obligar a totes i cadascuna i de les diputacions provincials a que
creessin un “Instituto Provincial de la Higiene” que s’havia de basar en la fusié de tots els
organismes sanitaris que funcionessin a nivell provincial (brigades sanitaries, laboratoris
d‘higiene, instituts de vacunacio, ...) sota la direccid de I'Inspector Provincial. A les
provincies on no funcionés cap organisme dels esmentats, I'lPH s’havia de crear partint
de zero. Les funcions d’aquesta nova institucio eren: I‘epidemiologia i desinfeccid, analisis

cliniques, higiénigues i quimiques, vacunacions i estadistica.

El 1925 es va inaugurar la “Escuela Nacional de Sanidad” per poder preparar millor els
inspectors provincials. El 1927 va garantir la independéncia dels inspectors respecte els
governadors civils en els temes relatius a les epidemies. A més, el 1929 es va instituir el
“Departament d’Estadistica Sanitaria” per poder donar solucié a la manca d’institucions

gue haguessin considerat I'estadistica sanitaria sistematicament.

10
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Durant la segona republica es va experimentar un intens ritme de noves iniciatives
sanitaries: es va establir un sistema jerarquitzat amb centres primaris (atenci6 médica i
medicina preventiva mitjangant campanyes), secundaris (prevencio i atencié sanitaria,
maternal i infantil, salut escolar, vacunacio, odontologia i oftalmologia, campanyes contra
la tuberculosi i altres malalties que afectaven especificament a la poblacié rural, a més,
supervisaven i recolzaven els centres primaris) i terciaris (coordinaven els primaris i
secundaris i fomentaven campanyes de medicina preventiva, tenien material de laboratori
sofisticat). Durant el bienni conservador republica es va mantenir el sistema jerarquitzat,
tot i que es va alentir el ritme de la seva aplicacié. Amb l'esclat de la Guerra Civil es van

paralitzar totes les reformes i millores iniciades els ultims anys.

Posteriorment a la guerra civil, durant la dictadura de Franco, es creen un seguit de lleis.
El 1942 es va aprovar el “Seguro por Enfermedad”, en que els treballadors mantenien el
sou mentre estaven malalts. Es va presentar com un tema sanitari en que es tractava
d’ajudar a prevenir la transmissio de malalties en hores de treball, pero de fet era un tema
politic: amb aquesta mesura es volia compensar, ni que fos minimament, I'absoluta falta
de qualsevol altre dret dels treballadors. Entre el 1963 i el 1974 s’introduia la seguretat
social, en la que tothom tenia accés a sanitat gratuita, esdevenint aquesta, la reforma

més important en la historia de la sanitat espanyola .

Des de la caiguda del régim franquista el canvi més important ha estat el traspas de
competéncies sanitaries a les autonomies, cadascuna de les quals ha gestionat aquest
ambit de la manera que ha considerat més convenient. Aixi el sistema sanitari s’ha anat
modernitzant per assolir una sanitat publica de qualitat, perd amb diferéncies importants

entre les autonomies.

Concretament a Catalunya, la Generalitat va impulsar una sanitat de molt alt nivell técnic.
A més, per raons politiques es va potenciar especialment la sanitat en I'ambit rural. Com
que d’altra banda, i a I'igual que a la resta de I'Estat Espanyol, la sanitat és universal, és a
dir, tothom hi té accés (nacional o estranger, resident o no resident, turistes i transeunts,
etc) es pot afirmar que a les darreries del segle XX principis del XXI, a la provincia de
Lleida hi havia probablement la millor sanitat del mén. Ara ja no és aixi: aquestes
caracteristiques comportaven un elevat cost que a la llarga, i sobretot amb la crisi, ha

demostrat ser insostenible. El sistema ha entrat en un clar procés de degradacio.

En conclusid, la sanitat espanyola estava endarrerida respecte altres paisos, a aquest

endarreriment cal sumar-hi uns anys meées perqué les millores arribessin al camp i s’hi

11
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fessin efectives. No va ser fins a mitjans de la década de 1920, que gracies a I'ajuda de la
Fundacié Rockefeller i institucions internacionals, el panorama sociosanitari no va
comencar a agafar la forma de la resta dels estats moderns, preocupant-se de la salut de
la poblacid, incloent la de les arees rurals.

1.2 -El pluralisme medic

El concepte de pluralisme médic, és I'existéncia d’'una gran varietat de professionals al

servei de la salut, en aquest cas al mon rural.

El pluralisme meédic va funcionar i es va desenvolupar hi intervingués I'Estat o no. Tot i
aixo, el govern espanyol, com s’ha vist en I'apartat anterior va donar un impuls decisiu a
la modernitzacié de la medicina i la sanitat (segona meitat del segle XX). Contrariament al
que molta gent pensa, el camp no va ser un desert medic, sense metges o altres tipus de

professionals sanitaris.

1.2.1 -El metge:

El col-lectiu per excel-lencia en el mén de la medicina era el metge qualificat, la formacié
del qual era la més complerta i disposava d’un estatus social i laboral més elevat.
Aquesta figura va ser la que es va acabar imposant, en detriment d’altres que exercien la
medicina a un nivell no professional que van ser cada vegada més desplacats a principis
del segle XX. Els doctors obtenien la formacié a les universitats, per aixo tenien meés
prestigi que altres professions sanitaries, a més, els metges, es van anar especialitzant al
llarg del segle XIX i XX. Respecte al metge rural, aquest gaudia d’'una certa notorietat,
tant des d’'un punt de vista professional com personal. Aquest reconeixement era el que li
permetria exercir un cert paper en la presa de decisions en assumptes sanitaris que
afectessin el municipi o la regié. Tot i aixd a finals de I'’Antic Régim (a finals del segle
XVIII) el metge no era I'opcié prioritaria. Es possible que el pacient acudis primerament a
algun curandero o semblant, ja fos per causes economiques o per comoditat (diagnostic

més proper i rapid).

Aquest fet es va anar abandonant al llarg del segle XIX, fins quedar practicament obsolet
en el proxim segle, en un nou panorama on metges i hospitals van esdevenir el monopoli

de la salut fins i tot al mén rural.

El nombre de doctors era molt variable d’'un lloc a un altre, per exemple, el 1851, la

relacié entre doctors i poblacié a Catalunya era d’'uns 1500-2000 habitants per metge una
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dada gens menyspreable si hi afegim el nombre daltres professionals (exposats

posteriorment). Actualment a la provincia de Lleida n’hi ha 270 per metge.

El pagament al servei del metge era un sistema de “conducta” (a molt llocs també
anomenat “iguala”) regular, normalment anual, en que la familia entregava una quota fixa
en diners 0 en espeécies. Aquest ultim tipus de pagament era el més frequient doncs en
alguns indrets rurals la monetitzacié era molt reduida. A la major part del territori la
espécie més utilitzada era el blat, per I'estabilitat del preu. La “conducta” era un sistema
de pagament utilitzat a Catalunya i Valéncia que es conservava de l'antiga Corona
d’Aragé i estava bastant estés al mon rural, on va perdurar moltes décades després que a
les ciutats s’extingis. Hi havia dos tipus de “conductes”: les comunes, financades per
institucions locals de les quals se’n beneficiaven les families més humils, i les privades,
que es negociaven directament entre el doctor i la familia. A vegades es produien
impagaments que portaven a judicis, per aixd les autoritats intentaven evitar aquestes

situacions regulant I'is d’aquestes “conductes” privades.

A la década de 1920 el sou dels doctors contractats pels ajuntaments va ser establert
entre 1250 i 3000 pessetes (7,51-18,03 euros) amb un sobresou d’entre 125 a 300
pessetes (0,75 a 1,80 euros) si el metge formava part dels inspectors de sanitat. Aquest
sistema mixt tenia algunes complicacions ja que moltes families pageses pagaven la
“conducta”, que era la part del sou que pagaven al metge, en espécies, a causa de la
pobresa generalitzada de la major part de la pagesia, a més, alguns ajuntaments també
tenien problemes per pagar als doctors. Van ser aquests casos els que van portar a la
gairebé desaparici6 de la “conducta”, primer a les ciutats i després a la ruralia.
Actualment encara hi ha metges que cobren amb conducta pel fet d’oferir al pacient la
possibilitat de visitar-lo a la consulta privada. El sistema de conductes va suposar un
aveng per la societat que va tenir una major accessibilitat a I'atenci6 médica pero als
metges els va suposar un obstacle ja que sovint tenien dificultats per cobrar el sou de

I'ajuntament, guanyat amb la feina feta.

1.2.3 -El cirurgia
Els cirurgians, que s’encarregaven de les operacions, també eren un gran col-lectiu, que
tenia una funcio i estatus professional molt similar al dels metges, per aguest motiu es

van unificar els estudis al 1827 on la cirurgia seria una especialitzacié de la medicina.

1.2.4 -Lainfermera i el practicant
Altres titulats importants en la sanitat eren la infermera i el practicant, la seva funcio era

molt important ja que havien d’ajudar a contrarestar la falta de doctors. Per ajudar al
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desenvolupament de la salut publica, d’'abast social. La feina de la infermera atribuida
historicament a la figura femenina, consistia en realitzar cures de poca dificultat als
pacients i auxiliar el metge en les seves tasques. El practicant es tractava d’'un home i
gaudia de major reconeixement professional doncs hi havia una plaga de practicant
titular, que no tenia la infermera. Les dones, pero, van poder accedir al titol de practicant
a partir de 'any 1904 gracies a un decret reial. Els practicants acompanyaven al metge i
podien actuar en cas d’emergéncia o abséncia del metge, a més també es podien

encarregar d’algunes visites rutinaries i subministrar medicaments prescrits pel doctor.

1.2.5 -El farmaceutic

Un altra professio important en el camp de la sanitat era la de farmaceutic, abans
anomenat apotecari, sobretot despres del descobriment dels antibiotics. La practica
d’aquest professional sempre ha tingut diverses vessants, la de venedor i fabricant de
medicaments que, a part de coneixements en “estratégia de marqueting” per poder
vendre, també suposava una alta coneixenga dels seus productes, fabricats per ell mateix
sovint al laboratori annex a la farmacia i la de col-laborador del metge que prescriuria els
seus productes. També cobrava amb el mateix sistema de “conducta” que el metge. En
aquest cas, el cobrament de la conducta comportava la obligacié de I'apotecari de
proporcionar els remeis ordinaris per les malalties més comunes. En el cas de malalties
estranyes o remeis extraordinaris cobrava, a més a més de la conducta, el preu dels
productes de que es tractés. Alguns casos han durat fins fa relativament poc, com les

trementinaires a Catalunya que es dedicaven a la venda ambulant d’herbes i unglents.

1.2.6 -El veterinari

Els veterinaris també formaven part del col-lectiu de professionals de la sanitat. Per la
seva caracteristica de treballar amb animals eren els que més es trobaven al mén rural.
La seva practica es remunta als manescal-ferradors, que eren uns treballadors poc
qualificats académicament doncs no hi havia cap regulacié per als seus estudis i els
realitzaven sota el procés d’aprenentatge gremial fins el 1793 quan es va crear la “Real
Escuela de Veterinaria” a Madrid. Tenien menys reconeixement que els metges i els

farmaceutics.

La professionalitzacié de la nova veterinaria comencava a mitjans del segle XIX quan es
van crear les primeres escoles arreu d’Espanya. Inicialment els requisits académics eren
forca breus perd progressivament es va anar incrementant la duracié que va passar de
tres anys a quatre i finalment a cinc. Les competéncies, és a dir I'exigéncia académica,

també va augmentar, era la mateixa que la dels futurs metges i farmacéutics, el
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batxillerat. Es van recongixer els estudis de veterinaria com a ensenyanca superior, el
1931. Aixi, els veterinaris s’incorporarien en les juntes de sanitat amb atribucions
importants com la d’inspector de mercats vetllant per productes com la llet, el peix i la
carn. Una altra funcié important dels veterinaris estava relacionada amb coneixements
més amplis en patologies i bacteris que havien de lluitar contra les malalties contagioses

d’origen animal anomenades epizodtiques.

A Catalunya, a principis del segle XX, el nombre de veterinaris va augmentar molt
respecte el nombre de manescal-ferradors que anaven disminuint, 482 veterinaris contra
86 ferradors. Aquest fet, no significa que els veterinaris estessin exempts del rudimentari
art de ferrar, sind que havien de realitzar aquesta tasca per poder sostenir-se

econdmicament. Tot i que el 1917 se’'ls va prohibir ferrar, ho seguien fent “d’amagatotis”.

1.2.7-El metge subaltern

Els metges subalterns eren professionals sense titulacié com llevadores, col-locadors
d'ossos, barbers-cirugians, metges de banys, litotomistes i xarlatans que “curaven” amb
meétodes alternatius. Es tractava d’un col-lectiu bastant estés, ja que davant una malaltia
la idea del pacient no era acudir exclusivament a un metge, sind que podia triar entre

moltes opcions.

Una d’aquestes professions era la de llevadora: la seva funcié principal era assistir al
part, perd també s’encarregava de fer un seguiment de 'embaras (quan s’apropava el
part sempre havien d’estar preparades per quan se les necessités). Facilitaven el
naixement del nadé (si era necessari amb olis o0 greixos), tenien prohibit utilitzar forceps o
altres utensilis, en cas de complicacions havien de demanar ajuda a un cirurgia o
obstetre. Un cop el nadd ja havia nascut, havia de tallar el cordé umbilical, rentar el
nounat i comprovar el seu estat de salut. A continuacié havia de netejar el coll uteri de la
mare i guarir hemorragies o esquingaments. Les llevadores no gaudien d’'una posicid
social gaire elevada, conseqgiientment el seu sou també era baix i només els servia com a
complement salarial i havien de compatibilitzar aquesta feina amb altres. El seu
aprenentatge consistia en la practica quotidiana al costat d’'una altra llevadora molt més

experimentada, a vegades inclus era una dona del poble sense formacio.

A un nivell més baix i també inclos en la medicina subalterna trobem professions de

naturalesa molt diferent. Es basaven en la credulitat dels pacients i la supersticié. A tots
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ells se’ls solia anomenar curanderos. Els exposats a continuacio tot i formar part d’aquest
col-lectiu eren bastant empiristes (basats en la practica).

-Els col-locadors d’ossos que solien ser pastors que en conéixer 'anatomia del
bestiar van aprendre a fer aquestes petites operacions.

-Els barbers/cirurgians que a part de tallar cabells feien petites operacions i també
eren dentistes.

-Els metges de banys que atribuien propietats curatives a l'aigua, feien banys
d’aigua freda i calenta, tallaven els cabells, arreglaven calls i duricies resumint, feines
relacionades amb el procés d’higienitzacié de I'época. També aplicaven sangoneres per
realitzar sangries que “purificaven” la sang. El 1816 Ferran VIl va crear un decret en el
gual es professionalitzava aquest col-lectiu per poder posar els principals balnearis
espanyols sota la direccié d’'un metge capag d’analitzar I'aigua i obtenir millor resultats en
la clinica hidrologica.

-Els litotomistes que extreien calculs de la bufeta, mitjangcant un procés bastant

doloros.

A banda dels “curanderos empiristes” també n’hi havia altres basats exclusivament en
creences com ara els xarlatans (venedors ambulants) que venien olis i antidots com a
anics, pero la majoria eren estafadors. Els xarlatans van decaure molt amb el
desenvolupament de la ciéncia i la farmacia. També hi havia altres guaridors basats en la
espiritualitat i el mistic com ara:

-Els endevinadors que encertaven el mal del pacient i sabien com guarir-lo, amb
oracions o preparacions d’herbes, també curaven la torticoli i eliminaven berrugues.

-Els il-luminats que feien marxar “I'esperit maligne” que causava la malaltia.

-Els oracioners que guarien mitjangant oracions a sants o astres que havien
d’haver nascut el Dijous Sant.

-Els saludadors que guarien mitjangant l'alé i la saliva malalties com la rabia
també havien d’haver nascut amb unes condicions especials com ara haver nascut a les
dotze de la nit de Nadal o ser el seté germa del mateix sexe de la mateixa mare.

Els curanderos van anar perdent forga a finals del segle XIX amb l'aveng de la ciéncia i la
medicina, perdien credulitat, i la poblacié6 va comencar a sentir-los-hi animadversio,
preferien anar amb un professional amb titol. Tot i que van perdre forga mai van arribar a

desapareixer, inclus se’n conserva a algun en I'actualitat.
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1.3 -L’assisténcia médica
En aquest apartat s’exposa com eren els centres que cobrien la sanitat de la poblacié, les

caracteristiques de I'atencio a domicili i les seves particularitats en la medicina rural.

1.3.1 -Els hospitals

Els hospitals eren els centres sanitaris per excel-lencia, pero no els Unics, estaven situats
en ciutats grans. Els hospitals rurals, estaven situats majoritariament en pobles grans o
fins i tot ciutats mitjanes, I'expressio “rural” es referia als pacients de les proximitats rurals
d’aquella ciutat. La disponibilitat de metges feia possible que poguessin oferir atencio

domiciliaria, cosa que feia més accessible la sanitat a la ruralia.

A Espanya la institucié hospitalaria es mostrava en tres formes diferents entre els segles
XVIIi XX.

-L’hospital del segle XVIII era un hospital d’Hospici que atenia als pobres i
desemparats, era un hospital basat en la caritat, on les institucions religioses hi jugaven
un paper molt important. Un exemple serien els hospitals d’Oliana, Organya i Ponts
actualment convertits en consultori.

-Amb les desamortitzacions, disminuia el capital de I'església, perqué I'Estat els hi
expropiava, per aixd aquest tipus d’hospitals van anar desapareixent per donar lloc, ja al
segle XIX, a un segon tipus financat per institucions estatals i donacions. Aquest tipus
d’hospital es basava més en la cura i en disminuir les molésties dels malalts que no pas
de guarir-los. La infermera va esdevenir la principal protagonista d’aquests centres. Els
principals pacients d’aquests hospitals formaven part de les classes més humils ja que no
podien pagar un metge ni inscriure’s en una societat de socors mutu. Aixo va fer que la
poblacié veiés els hospitals de beneficéncia com una avantsala de la mort, en part pel
tipus de pacients pero també per la deficiéncia de les condicions higiéniques, deficiéncies
arquitectoniques i la ubicacio del
pacients sovint sense aillar dels
afectats amb malalties contagioses.
Per aquest motiu la major part de la
poblacié del segle XIX rebutjava
latenci6 hospitalaria i preferia
latencid  domiciliaria.  Aquesta

situacio va canviar a finals del segle

XIX i principis del XX quan [Hospital de 1919, a Barcelona

'hospital, progressivament, va
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esdevenir un lloc de formacio i adquisici6 de coneixements cientifics. La prioritat del
metges ja no era alleujar el dolor sind diagnosticar i guarir. El nombre d’infermeres va
disminuir i va augmentar el nombre de metges titulats. Les condicions higiéniques també
van millorar, gracies a la nova teoria microbiana de contagi de malalties. Aquest fet seria
el precursor de I'Hospital jerarquitzat que apareixeria més tard.

-Al segle XX ja trobem I'hospital jerarquitzat amb les caracteristiques de I'hospital

de beneficeéncia més modern.

Els consultoris rurals van comencar a sorgir a mitjans del segle XIX, basats en la
beneficéncia. Eren bastant petits, disposaven d’'una dotzena de llits i estaven dirigits per
un doctor format en un ambit general de la medicina, és a dir un metge sense cap
especialitzaci6. El darrer quart de segle van augmentar en gran mesura i va seguir en
auge durant el proxim segle. Els ja creats es van haver de modernitzar i ampliar. També
necessitaven de major dotacié técnica a nivells d’equipament perque pretenien atendre
completament els seus pacients tots els problemes de salut, per aixo el cost de mantenir-
los va augmentar i es van intentar combinar amb l'atencié privada i amb el pagament
d’aquests serveis. La voluntat d’aquests centres era conservar la seva part d’hospital de
beneficéncia per aixd no es va substituir un sistema per un altre siné que es van intentar
acoblar. Tot i que no es poden comparar amb els hospitals de les grans ciutats, tenien el
material estrictament necessari. Un canvi important seria 'ampliacié dels edificis amb la
creaciod de noves zones destinades al tractament de malalties contagioses i la instal-lacié

de quirofans, amb el material necessari per realitzar operacions quirdrgiques.

1.3.2 -Els dispensaris

A un nivell inferior respecte dels hospitals trobariem els dispensaris, que son centres
especialitzats en tractar una malaltia en concret. Durant el primer ter¢ del segle XX arreu
de I'Espanya rural es va intentar fundar una xarxa de dispensaris destinats a malalties
contagioses que afectaven a un gran percentatge de la poblacié. Els més habituals al
mon rural eren els antituberculosos, els antiveneris, els antitracomatosos, els antipaludics
i centres de lluita contra la mortalitat infantil. La construccié de dispensaris es va veure
impulsada amb les reformes de la Segona Republica on la xarxa de dispensaris
passarien a formar part dels centres primaris. Els dispensaris estaven dirigits per els
Instituts Provincials d’Higiene que passarien a ser els centres terciaris de I'administracio
republicana. Aquests centres eren gratuits ja que volien arribar a tota la poblacié per
poder fer un diagnostic rapid i limitar 'expansié de la malaltia. Una altra funcié dels

dispensaris era aportar coneixements basics per prevenir malalties a la poblacié. Fins a
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finals del segle XIX, amb I'establiment de conductes amb les families i les associacions
de socors mutu que en aquella epoca emergien, no es va poder garantir una assistencia
sanitaria que abastés gran part de la poblaci6 de manera que es pogués assumir

economicament.

1.3.3 -La visita a domicili

El metge rural sovint s’havia de desplacar fins al pacient. Molts territoris de la provincia de
Lleida eren dispersos, amb moltes masies rurals més o menys llunyanes, aixo feia que el
metge hagués de viatjar de casa en casa. Aquest tipus d’atencio feia que les families i el
metge tinguessin una relacié més estreta. El mitja de transport que el doctor solia utilitzar
era el cavall o la mula, que era I'iinic mitja de transport disponible fins a principis del segle
XX, quan va arribar la bicicleta. Amb el progressiu desenvolupament de la locomocié
motora, alguns doctors van poder adquirir un vehicle motoritzat, d’aquesta manera el
temps invertit en els desplagaments disminuia considerablement. No obstant moltes
masies encara restaven aillades de les carreteres i principals camins, per aixd depenent
de l'estat i del mitja de transport el metge no podia fer la totalitat del trajecte amb un sol

vehicle.

1.4 -La salut al mén rural

La preséncia de professionals de la salut en diferents ambits i nivells, va assegurar una
cobertura medica acceptable. Ara bé, la preséncia de personal sanitari garantia realment

una vida saludable a la poblaci6 rural?

1.4.1 —-L’alimentacié

Els habits alimentaris els marcava la classe social. Els camperols cuinaven usualment
amb olla i cuina de llenya, amb preferencia per apats caldrics que els permetessin suportar
la duresa de la feina al camp: escudelles, porc si es podia, peix barat com el bacalla o
arengades, llegums, verdures collides a I'hort, sobretot la patata i la col, cargols, bolets del
bosc, etc. La dificultat per conservar els aliments feia que I'alimentaci6é no fos gaire variada.
La millora del sistema agroalimentari de produccié i comercialitzacié va permetre diversificar
la dieta ja que els productes no es deterioraven amb tanta facilitat i ja no eren perillosos per al

consum huma.
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1.4.2 -Condicions de vida reals

La resposta a la pregunta de la introducci6 és clarament un no. Les condicions
higiéniques de I'entorn rural eren forca deficients, cosa que preocupava als metges
higienistes. Tal com apuntaven alguns professionals, “I'estat de salut” de la societat entre
els segles XIX i XX era el d’'un organisme malalt i degenerat, cosa que va portar als
experts a parlar del problema sanitari d’Espanya. Sota aquestes circumstancies, els savis
en materies d’higienisme van reaccionar rapidament i es van capficar per alguns aspectes
deficients de la sanitat al mén rural. Malgrat la preocupacié dels experts i els metges en
aguest temes, les males condicions higiéniques seguirien regnant als entorns rurals fins a
principis del segle XX quan la societat espanyola va comencgar a canviar la seva manera
de pensar gracies a les teories regeneracionistes. Aquest regeneracionisme aplicat a la
higienitzacio, es va dirigir per una banda a I'educacio, que pretenia un ensenyament
enfocat en una millor higiene doméstica i publica, per l'altra pretenia una millora sanitaria
dels espais, tant publics com privats. Aquesta pretensié de millora dels espais va fer que
sorgis una nova disciplina, 'enginyeria sanitaria, basada en I'higienisme i I'enginyeria que
va portar a un nou enfocament de les millores en les condicions d’habitatge i llocs publics
i d’oci influit per les noves normes de la bacteriologia. Aquesta nova disciplina va suposar
la incorporacio progressiva de noves figures professionals com enginyers i arquitectes, al
servei de la higienitzacié de I'arquitectura, una millora necessaria sobretot al mén rural ja
que en les ciutats s’havia fet uns anys abans. Alguns experts assenyalaven com a
principals causants de la mala situacié de la sanitat espanyola a dos factors: la incultura i
la falta de moralitzacié de la poblacié que portava a unes males condicions de vida, i la
inactivitat de les autoritats governamentals. Aquests entesos, també van centrar 'atencié
en la demografia, cosa que no els va ser facil degut a 'escassetat de fonts estadistiques.
L’any 1920 van taxar la natalitat mitjana en un 30,5%. i la de mortalitat mitjana en un 20%eo.
Aquestes taxes superaven les de la majoria dels paisos europeus. Si es mira les dades
per edats, s’observa que entre els 0 i el 5 anys el percentatge de mortalitat és molt alt,
aixo significa que hi havia una elevada taxa de mortalitat infantil. En el mateix periode
estudiat, les dues taxes van ser significativament més baixes a la ruralia, aquesta situacié
s’'invertiria en els seguents anys. D’altra banda, les malalties infeccioses com a causa de
mort apareixien amb un paper destacat, considerat excessiu per la majoria d’higienistes
espanyols de I'época, per aix0 a les décades de 1920 i 1930 es van realitzar campanyes

sanitaries dedicades exclusivament a aquestes malalties i a fundar dispensaris.
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1.4.2.1 La preocupacio6 higienista per I’'arquitectura:
Aquestes dades demografiques,
certament preocupants, van portar a
dures critiques contra les condicions dels
habitatges de la ruralia que no complien
els requisits minims d’habitabilitat. Les
cases presentaven problemes al seu
interior, estaven mal distribuides,
s’amuntegaven persones en espais petits
i tancats i la qualitat deficient de tota

I'edificacio. Tot i aix0, el fet que contribuia

notablement a [I'empitjorament de les
o ) Un carrer de Cervera, es pot observar el seu mal
condicions de vida a una casa rural era la |estat

convivencia d’animals i families en un mateix edifici, les males olors passaven a la
vivenda i els habitants les havien de respirar. El mal estat de l'interior dels habitatges era
extensiu a l'estat dels carrers, camins i altres llocs publics. Davant d’aquest problema,
completament estés, es va proposar una solucio: totes les edificacions rurals havien de
ser sotmeses a un reglament social i a un sanejament de l'aigua, els lavabos que si no
n'hi havia s’havien de construir, la bruticia i els estables, la casa on s’habitava havia

d’estar separada dels animals i finalment, el pou havia de ser cobert.

A banda dels habitatges privats, I'enginyeria sanitaria de principis de segle XX també es
va preocupar per l'arquitectura publica al moén rural. Aquesta ja havia estat present a les
ciutats on la morfologia s’havia anat transformant, fent millores urbanistico-sanitaries. La
seva extensié al mén rural no es faria fins a comengaments del mil nou-cents. Els
principals equipaments creats van ser escoles, mercats, cementiris i sobretot,
escorxadors, a més es va millorar la xarxa de subministrament d’aigues i el clavegueram.

La col-laboracié entre arquitectes, enginyers, metges i veterinaris va ser necessaria.

Els escorxadors van ser un focus d’atencid dels higienistes entre la segona meitat del
segle XIX i el primer ter¢ del segle XX. El 1859 el rei va fer una llei en que obligava a
realitzar les operacions relacionades amb la manipulacié d’animals als escorxadors, a
més, el procés havia d’estar supervisat per l'inspector de carns, que havia de ser un
veterinari qualificat. No obstant, durant les proximes décades, aquesta llei no es va fer
efectiva del tot, tenint en compte el costum, forca arrelat, de fer la matanca del porc,
practica que realitzaven les families al seu domicili, que va alarmar als experts. A més,

les condicions de molts escorxadors no eren adequades, per la qual cosa I'enginyeria
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sanitaria regeneracionista hi va dirigir I'atenci6. Entre les directrius de construccio, es
troba la necessitat de ventilacio, de disponibilitat d’aigua per a la neteja, evacuacio
d’aigles residuals, grans naus que proporcionessin espais amplis i, si era possible,
pavellons diversos per a cada procés, des de la matanga fins I'especejament. Per raons
higiéniques s’havia de trobar allunyat dels nuclis urbans pero per raons de conservacié de

la carn, tenint en compte el seu transport tampoc podia ser una distancia excessiva.

Les escoles eren un altre tema d’interés per I'enginyeria sanitaria, ja que normalment
estaven en males condicions, en moltes ocasions, situades en soterranis d’edificis
destinats a altres usos. La seva importancia residia en I'educacio, pilar fonamental de la
nova societat que volien construir, es volia una joventut més culta, a la que també calia
ensenyar valors morals higiénics, per aixo I'escola havia de donar exemple. Per aquest
motiu I'escola havia de ser senzilla, caracteritzada per la seva funcionalitat, tant interior
com exterior, havien de tenir finestres amplies per on entrés la claror, a una altura
considerable. Les escales també havien de ser amplies i s’havien d’evitar sempre que fos
possible, per als més petits. La ubicacié d’aquest edifici havia de ser un lloc assolellat i
relativament apartat d’altres edificis. A Catalunya, on primer la Mancomunitat i després la
Republica, es va donar un impuls a la creacié d’escoles per tot el territori catala, amb

especial consideracié del mén rural.

Els cementiris també s’havien de millorar. La principal preocupacié sobre els cementiris
era que molts encara es trobaven massa a prop dels nuclis de la poblacié, i a més no

complien unes bones condicions de salubritat.

1.4.3 -La visio dels professionals: les topografies mediques

Les topografies mediques van sorgir a la segona meitat Fm

del segle XVIII i van proliferar durant segle XIX, centrant-
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de gran importancia, per poder arribar fins I'arrel del problema de la sanitat. A Catalunya
se’n va realitzar un gran nombre. Van demostrar que les condicions de vida reals estaven
molt allunyades dels proposits higienistes, especialment al mén rural al llarg de tot el
segle XIX i durant els primers anys del XX. Tot i aix0 els higienistes seguien pressionant
els governs locals perqué promulguessin ordenances municipals referents a sanitat i

intentessin millorar les condicions de salubritat.

1.4.4 -El mite del mon rural saludable

Crida I'atencid, un cop vist I'estat real de les condicions de vida al mon rural, que en
alguns sectors de la societat encara persistis la idea que el mén rural conservava millors
condicions higiéniques que les ciutats. Si bé aquest fet podria haver estat cert en els
primers anys de la industrialitzacié en que les ciutats eren nuclis insalubres, els governs
il-lustrats i més tard els liberals, van treballar en la millora dels nuclis urbans descuidant
completament les condicions de vida de la ruralia. Per tant, a mesura que passa el segle
XIX, la vida a les ciutats es torna més saludable que al camp. Els higienistes, a finals dels
segle XIX ja advertien que la tendéncia havia canviat, perd les seves veus no van arribar
a totes les classes socials, apareixent aixi, el mite del moén rural saludable. Aquest mite
estava molt estés per les classes burgeses i mitjanes de les ciutats. Amb aquest
pensament, la burgesia va comencar a estiuejar als pobles del mén rural, on creien que hi
havia unes condicions benévoles com el sol, I'aire pur, i aigles salutiferes, sobretot a les
vil-les amb balnearis. Aquestes classes reproduien al camp els mateixos avengos i luxes
de que gaudien a les ciutats que, de cap manera existien entre els habitants locals els
quals eren considerats estranys i inferiors. Als llocs més popular per I'estiueig d’aquests
burgesos, com ara Camprodon, Puigcerda o Viladrau es van crear ciutats-jardi, passejos,
fonts... S’hostatjaven en hotels i balnearis que estaven molt lluny de tenir les mateixes

condicions higiéniques que tenien a les masies.
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2. Genetica

La genetica, tot i que no anomenada d’aquesta manera, s’ha utilitzat des de la prehistoria
per millorar els cultius i el bestiar mitjangant cria selectiva. En els dos darrers segles hi ha
hagut molts avencos i la genetica és dels estudis que ha agafat més forca per la seva
gran importancia, tant en salut com en millora de productes. En aquestes investigacions
s’ha descobert que moltes malalties ens venen en néixer (sén hereditaries). En aquest

apartat s’hi exposa com funciona la genética.

2.1 -Qué és?
Es una branca de la biologia que estudia els fendmens de I'heréncia i la variacio, és a dir
estudia la manera amb que els descendents adquireixen els caracters dels progenitors i

com es produeixen variacions entre individus dins una mateixa espécie.

2.2 -Qué és I’herencia?
L’heréncia és el conjunt de cromosomes i els gens que s’hi contenen, que s’han heretat

dels pares i es transmeten als fills.

Els cromosomes es classifiquen en 23 parells (46 cromosomes), als 22 primers se’ls
anomena autosomes i son iguals en homes i en dones, el parell 23 se 'anomena
cromosoma sexual, sén diferents en homes i en dones ja que sbén els que determinen el
sexe. La dona té dos cromosomes sexuals XX i 'home en té un X i un altre Y. El nombre
de cromosomes s’ha de mantenir constant de generacié en generacié ja que un individu
només pot heretar 23 cromosomes de cada progenitor (han de sumar 46) en el moment
de la fecundacié. Tota cél-lula procedeix sempre de la particio d’'una cél-lula en dues
cel-lules filles, aixi que quan es forma el zigot aquest és divideix successivament fins que
es forma un individu. Per mantenir constant el nombre de cromosomes o reduir-lo a la
meitat, es disposa de dos tipus de divisions cel-lulars: la mitosi i la meiosi. La diferéncia
entre els dos tipus de divisié cel-lular es basa en la forma en que es reparteixen els
cromosomes (material hereditari) en el moment de la divisio. En la divisio cel-lular per
mitosi les dues cél-lules filles resultants sempre tenen el mateix nombre de cromosomes
gue la cél-lula mare de la qual procedeixen. En canvi la divisié cel-lular per meiosi, el
nombre de cromosomes no es manté constant sin6é que es redueix a la meitat, aixi al final
de tot el procés cada cél-lula filla té la meitat del nombre de cromosomes que la cel-lula

original. Per tant, a partir de cél-lules de 46 cromosomes agrupats en 23 parells es
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formen cél-lules que només tenen 23 cromosomes, és a dir amb un exemplar de cada
parell. Aquest tipus de divisi6 només es utilitzada per les cél-lules germinals (cél-lules de
l'ovari i el testicle), encarregades de mantenir constant el nombre de cromosomes de
generacio en generacio. La cél-lula inicial que té els 46 cromosomes es divideix i a partir
d’aquesta es formen dues cél-lules. Aquestes dues cél-lules abans de separar-se es
reparteixen els cromosomes a parts iguals i cadascuna d’elles s’emporta un cromosoma
de cada parell. En haver-se repartit els cromosomes entre elles, cada cél-lula només té
23 cromosomes, és a dir, un de cada parell. Durant aquest procés les cél-lules germinals
van madurant fins a convertir-se en gametes (0vuls i espermatozoides). En la dona,
després de cada divisié meidtica, una de les dues cél-lules resultants desapareix perque li
déna el seu contingut alimentari de reserva a l'altra perqué en cas de ser fecundada,
pugui sobreviure fins implantar-se a I'uter. El resultat final és que cada mes la dona
genera un ovul portador d'un cromosoma sexual X, que pot ser fecundat per qualsevol
dels milions d’espermatozoides que van a trobar-lo, dels quals un 50% és portador del
gen X i l'altre 50% és portador del gen Y, per tant, el fet de ser un nen o una nena depén
de I'home ja que té els dos tipus d'espermatozoides mentre que la dona que té dos

cromosomes X sempre aporta un ovul amb un cromosoma X.

2.3- Qué és un cromosoma?

Un cromosoma €és una estructura molt complexa
composta de proteines i ADN (acid desoxiribonucleic:
compost per bases nitrogenades, sucres i fosfats).
L’ADN té forma bicatenaria és a dir dues cadenes en
que els nucledtids d’'una cadena es complementen
amb els de l'altra. Les bases nitrogenades sén quatre:
la guanina i la seva complementaria, la citosina i
ladenina i la seva complementaria la timina. La
successié d’aquestes bases forma un missatge

codificat, amb tots els gens, aquest missatge es

desxifra a l'interior de cada cel-lula. Podriem comparar

la forma de 'ADN amb una escala de caragol, els [Estructurade’ADN

esglaons (bases nitrogenades) estan formats per
parelles de guanina i citosina o bé d’adenina i timina, la barana esta formada per sucres i
fosfats. Quan a nivell cel-lular es necessita algun gen (que esdevindra una proteina), les

dues cadenes d’ADN se separen en el punt especific on comenga, i es copia el gen de N
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principi a fi. Aquesta copia del gen s’anomena ARN missatger. Durant aquest procés de
duplicacid, les guanines s’han aparellat amb citosines i a la inversa, pero, 'adenina en
comptes de fer-ho amb timina, ho fa amb una nova base anomenada uracil. Quan s’ha
acabat la duplicacié, 'ADN torna a tancar-se i la copia d’ARN missatger surt del nucli i es
dirigeix cap al citoplasma, on els ribosomes el traduiran. Els ribosomes tradueixen 'ARN
mitjangcant 'ARN de transferéncia que transporta aminoacids, aquests aminoacids que
'ARN va transportant es van unint fins formar una proteina que determinara com han
d’actuar i organitzar-se totes les molécules del nostre cos (sucres, greixos, ADN, ...). El
missatge de 'ARN esta escrit en un codi trimer, és a dir, cada tres bases es determina un
aminoacid. Aquest conjunt de tres bases

s’anomena coddé. Com que tenim quatre Brin ARN messager (ARNm)
G' 4

parelles de bases (guanina, Ccitosina, AT Tol.A A 0 6 o ‘m

adenina i uracil), en total s'obté 64 ceu

combinacions possibles de codons que ARN de transfert (ARNt)

- Ribosome

poden determinar els 20 aminoacids que

formen les proteines que determinaran la :‘,ffﬂi

formacio i el funcionament dels organ I
ormacio i el funcionament dels organs de d0co6 de TARN

nostre cos.

La informacié dels gens continguda als cromosomes, es porta dues vegades (una
heretada de la mare, i laltra, heretada del pare), perd cada cromosoma de cada
progenitor conté la mateixa informacié que I'altre, perd amb les variables propies de cada
individu. Per exemple, les instruccions del color d’ulls les rebem per partida doble, es
poden expressar les dues, 0 només una, ja que malgrat tenir les dues, 'una domina sobre
I'altra, com passaria amb el gen d’ulls marrons i el gen d’ulls blaus, només s’expressaria
el gen d’ulls marrons. Cada gen amb la mateixa informacié que l'altre (en aquest cas

color d’ulls) s'anomena al-lel.

2.4 —Les malalties hereditaries

La nostra heréncia esta continguda dins els gens dels cromosomes que no son
estructures rigides, siné que s6n mutables, cosa que els permet interaccionar amb el
medi ambient, adaptant-s’hi gracies als seus propis mecanismes d’evolucio i reparacio.
Qualsevol canvi defectués que afecti el cromosoma en nombre, estructura, contingut o

expressio podra ser motiu de malformacions i de malalties.

Aixi la causa d’un defecte congénit (innat) pot ser:
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-Cromosomica: Quan el cromosoma esta alterat en nombre o estructura.

-Mendeliana: Quan l'alteracié afecta els gens (el contingut dels cromosomes).

-Mitocondrial: No tota I'heréncia ni els gens es troben a 'ADN del nucli. N'hi ha
una petita quantitat que es troba als mitocondris (organuls de la cél-lula encarregats de la
respiracio cel-lular, que es troben fora del nucli, al citoplasma).

-Multifactorial: Quan la malaltia o defecte és resultat de l'accié conjunta de
diversos gens i la interaccié d’aquests amb els factors ambientals.

-Ambiental: El que causa la malaltia és extern a l'individu. En aquest cas es
produeixen alteracions en el fetus motivades per I'exposicid6 materna a certs factors
ambientals durant 'embaras com ara el consum de certs farmacs, certes drogues (legals

o il-legals), i certes malalties virals com la sida o la varicel-la.

Per poder diagnosticar malalties, el primer que necessitem saber és qué les ha originat.
Una vegada tinguem aquesta orientacié diagnostica elegirem d’entre totes les técniques,

la més apropiada per confirmar el nostre diagnostic i actuar en conseqiiéncia:

-Problema cromosomic: Es necessiten
tecniques per poder realitzar estudis
cromosomics. Aquests estudis permeten
valorar el nombre de cromosomes, la seva
estructura (que no li falti ni li sobri cap tros
de cromosoma) i si la diferent informacio

esta ocupant el lloc que li pertoca. Per

realitzar aquest estudi hi ha diverses il ay

Cariotip (conjunt de cromosomes) mostrat amb

técniques, les més utilitzades (per el baix Ia tecnica del bandatge multicolor

cost i la senzillesa) son les que permeten

veure tots els cromosomes alhora en blanc i negre amb un patr6 de bandes que permet
identificar-los, aquestes técniques s’anomenen: técniques citogéniques. Altres,
aparegudes més recentment s'anomenen técniques de citogenética molecular, n’hi ha
moltes classes, perd una caracteristica comuna és la utilitzacié de color, una d’aquestes
tecniques es coneix com a bandatge multicolor. Una altra técnica apareguda recentment
és la "QF-PCR”, que permet descartar alteracions cromosomiques que puguin involucrar
els cromosomes del parell 13, 18, 21, X, Y, entre les 24 i 72 hores, s'utilitza amb
embarassades. L’Us d’'unes o altres técniques ha de ser a criteri del metge i del laboratori
(altament especialitzat pel suport informatic car i personal qualificat) que les realitzi, ja

que a vegades s’utilitzen com a complement per poder concloure un diagnostic.
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-Problema mendelia o mitocondrial: L’error es troba a la informacié que contenen els gens
dels cromosomes que hi ha al nucli o bé a 'ADN dels mitocondris. Per al diagnostic

s’utilitzen técniques bioquimiques o moleculars.

-Problema multifactorial: En aquestes malalties hi contribueixen molts factors, tant
genetics (factors predisposants) com ambientals. En aquest cas s’aplicaran diferents

proves per intentar orientar I'origen i fer un diagnostic.

-Problema ambiental: Es localitza I'agent causant i es prenen les mesures oportunes per

eliminar-lo o reduir-lo.

2.5 -Consell genetic i genética clinica

Les malalties genéticament determinades o relacionades amb I'heréncia, objectiu de la
genetica clinica, representen en l'actualitat un important grup. En aquests darrers anys
s’han descobert moltes patologies d’origen genétic, consequentment, les questions
referents a la genética que un metge s‘ha de fer pel diagnodstic, s’han incrementat. Per
aquest motiu, I'exploracié genética en medicina és un pas important que no es limita
solament a les malalties hereditaries, sind a totes aquelles que d’alguna manera estan
relacionades amb alteracions del material genétic, siguin congenites o adquirides. Quan
es parla d’exploracié genética es fa referéncia a la utilitzacié de tots els mitjans
disponibles per diagnosticar la malaltia i que inclou la historia clinica amb tots els
antecedents familiars i personal, I'examen fisic i examens complementaris (com

bioquimics, hematologics, analisis de imatge, cariotip o analisis d’ADN).

2.5.1 -Consell genétic

Es un acte médic que tracta els problemes relacionats amb I'aparicié o risc de repeticié
en una familia de malalties genéticament determinades. Essencialment, és un procés de
comunicacio entre el pacient i/o la seva familia i els professional responsable de dur-lo a
terme. El consell genétic té com a finalitat la prevencié primaria y la prevencié secundaria
de la malaltia motiu de la consulta. Les indicacions de la malaltia poden ser:
malformacions congeénites, cromosomopaties, malalties mendelianes o de mecanisme
poligénic multifactorial, retras mental, trastorns del desenvolupament sexual, trastorns
hematooncologics, exposicid6 a mutagens i consanguinitat. Els objectius prioritaris del

consell genetic s6n fonamentalment, ajudar a l'individu o familia a comprendre els fets
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médics, el risc d’aparicio, repeticid o recurréncia del quadre patologic, entendre les
opcions possibles pel tractament, i per ultim, escollir la linia de conducta i actuar d’acord
amb ella. Resumint, I'objectiu és donar informacié suficient perqué el malalt o la seva

familia, adequadament informats, prenguin la decisié que considerin més oportuna.

2.5.1.1 -Etapes del consell genétic
El procés inclou una seéries d’activitats prévies:
1- Establir o confirmar el diagnostic.
2- Determinar el tipus d’heréncia per el que és essencial fer un arbre genealodgic.
3- Calcular el risc de repeticié o recurréncia.
4- Detectar possibles portadors (individus amb gen en heterozigosi que en el
moment de ser explorats estiguin sans).
5- Comunicar al pacient i a la familia la probabilitat de recurréncia.
6- Informar sobre les opcions de tractament.

7- Proporcionar informacié sobre les opcions reproductives.

2.5.2 -Historia clinica i construccié de I’arbre genealogic

L’avaluacio de la historia clinica i I'arbre genealdgic s6n molt importants ja que permeten
coneixer els antecedents familiars, gestacionals i personals. En concret, ens interessa
saber dades familiars de varies generacions que permetin detectar anomalies. També és
important conéixer 'edat de comencament de la malaltia dels diferents membres, I'edat
dels pares, I'existéncia de possible consanguinitat i la possible existéncia d’avortaments.
Cal recordar que les malalties o malformacions de causa genética poden presentar-se en
diferents graus de gravetat, en ocasions pot ser tant baixa que es confongui amb la
normalitat. Per aquest motiu és d’interés una correcta exploracié dels familiars quan es
sospiti d’'un mecanisme genétic encara que la historia familiar aparegui com a negativa.
També cal recordar que un factor ambiental repetit en varies gestacions (farmacs,
infeccions, malaltia materna, etc), algunes malalties d’origen multifactorial i la preséncia
d’alteracions cromosomiques equilibrades en els progenitors poden simular un quadre

genetic fals, conegut com mendelisme fals.

2.5.2.1 —L’arbre genealogic

Els simbols utilitzats per construir l'arbre genealdgic o pedigree estan establerts
internacionalment. S’aconsella recollir dades de tres generacions o més. Les diferents
generacions es numeren amb nombres romans (I, Il, 1ll,...) i els membres de cada

generacio s’identifiquen amb nombres arabs. L’obtencié d’un bon arbre genealdgic pot
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donar una orientacié etiopatogénica,
especialment quan es tracta de

malalties mendelianes amb
caracteristiques de transmissié ben
establertes. L’arbre genealodgic ajuda
també a descobrir altres membres
afectats i a detectar possibles
portadors. Tot i aixd s’ha de tenir en
compte els seglients punts, que
podrien dificultar la identificacié d’'un

patré d’heréncia:

parella i parents

generacions

mascle femella
fenotip § ti "
a estudiar enotip normal

parella

mascle
n fenotip
normal
v femella
fenotip descendents

a estudiar

ordre de W

naixement

individus de la
mateixa generacid

Els simbols més utilitzats per construir I’arbre
genealdgic.

a) les families actuals s6n poc nombroses

b) el pacient pot ser I'inic afectat

c) I'expressivitat del gen pot ser variable

d) hi pot haver mutacions de novo, és a dir que no hagin sigut heretades, que

s’hagin produit en el mateix pacient

e) la malaltia pot estar modificada per efecte d’altres gens o de factors ambientals

f) I'imprinting gendmic (expressié de certs caracters és diferent si la informacié

prové d’'un progenitor o un altre), la disomia uniparental (heréncia dels dos

cromosomes homolegs d’un progenitor i cap de l'altre), el mosaicisme germinal

(només es té la mutacio a les cel-lules germinals, per tant les malalties genetiques

no s’expressen) i les mutacions mitocondrials no segueixen patrons mendelians.

g) Un mateix quadre clinic pot obeir a gens diferents (heterogeneitat genética).

2.5.3 -Calcul del risc de recurréncia i genetica de poblacions

Per poder calcular els riscos de
transmetre una malaltia hereditaria és
necessari coneixer el genotip de cada
membre. En molts casos el genotip es
pot deduir del fenotip, especialment
en casos d’heréncia dominant. En els
casos familiars i amb un bon
diagnostic, resulta relativament senzill
calcular els riscos de recurréncia pels

familiars més proxims. Ara bé, el

uéncia al-lelica de I'al-lel mutant

iéncia al-lélica de I'al-lel normal

(p+q=1)
~ \\. \ .-"/ \‘-..
[ o ) +| @ =1
»\/ : \]4/
Freqiéncia nci Fregiiéncia
d’individus idividt d’in L
homozigotics heterozigots portadors

arectats no arectats

Llei de Hardy-Weinberg

calcul del risc que una parella té de transmetre una malaltia recessiva a la descendencia
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no és possible quan es desconeix el genotip d’'un dels dos membres. En aquests casos,
la genética de poblacions té una aplicaci6 médica directa, ja que permet calcular el risc
de ser portador a partir de la incidéncia de la malaltia a la poblacié. El principi fonamental
de la genética de poblacions és la llei de Hardy-Weinberg.

Per demostrar aquesta llei suposarem que p és el nombre d’al-lels mutants del total
d’'al-lels de la poblacioé i que g és la frequéncia al-lelica de I'al-lel normal (1 és el total per
tant: p + q = 1). En agafar un al-lel a l'atzar del pool d’al-lels de la poblacié tindriem una
probabilitat p que fos mutant (suposant que la poblacié fos gran). La probabilitat de que
dos al-lels consecutius agafats del pool d’al-lels de la poblacié fossin els dos p seria de
p - p = p°>. Es important adonar-se de que en agafar dos al-lels del pool d’al-lels de la
poblacié és el mateix que agafar a un individu de la poblacio, ja que cada individu té dos
al-lels possibles en cada gen autosomic. Per tant, la probabilitat de que un individu sigui
heterozigot és 2pq (pg + gp) i la probabilitat de que sigui homozigot normal és de g°. Per
tant la suma dels tres tipus d’individu (p? + 2pg + g? ha de ser igual a 1 ja que
representen la totalitat de la poblacio. La freqiéncia al-l€lica de l'al-lel mutant i de I'al-lel
mutant pot calcular-se per malalties autosomiques recessives a partir de la freqiiéncia

poblacional de la malaltia (q = 1-p).

També és possible determinar p i g de forma molt més precisa, genotipificant una mostra
de diferents individus de la poblacié general. Per exemple, a través d’aquest procediment
ha estat possible establir que a Espanya un de cada 17 individus és portador del gen
responsable de I'hemocromatosi i un de cada 1100 sén homozigots afectats. Amb
aguesta informacié resulta facil establir riscos de recurréncia. Per exemple, el calcul del
risc de recurréncia per la descendéncia d'un home afectat d’hemocromatosis (homozigot
per I'al-lel mutant) unit amb una dona de la que desconeixem el seu genotip es faria de la
segiient manera: 1 - 1/17 - 1/2 = 1/34. Es a dir, I'1 correspon a la certesa de que I'afectat
transmetra un dels seus dos al-lels mutants a la descendéencia 1/17 és la probabilitat de
que la dona sigui portadora i 1/2 és la probabilitat de que, en cas de ser portadora,

transmeti I'al-lel mutant a la descendéncia.

2.5.4. -Del risc del pretest a la informacié molecular

Coneixer els riscos i probabilitats és Util ja que pot ser orientatiu per un individu concret,
pero la tendéncia actual és determinar amb certesa el genotip de cada individu a través
d’estudis moleculars. Amb un coneixement precis del genotip és possible (en molts
casos) establir una prevencié que eviti 'aparicié de la malaltia. Centrant-nos en I'exemple

de hemocromatosi, abans de I'analisi molecular, ha estat possible establir les probabilitats
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del pretest pels diferent membres. Si només es tingués aquesta informacié s’hauria de fer
un seguiment (analitiques) de per vida als individus amb risc, per iniciar en tractament
tant aviat com existissin indicis de possible afeccié. Després de la genotipificacié queda
clar que existeix (en aquest cas) un sol individu potencialment afectat al que se li ha de
realitzar un sistema de prevencid. Inclis en el cas de malalties per les que no existeix
tractament preventiu, la informacié molecular també resulta molt més util que només els
riscos del pretest, ja que permet escollir entre diverses opcions reproductives i de
prevencid. Aguesta situacié es déna en algunes malalties neurodegeneratives que amb
freqliéncia es deuen a l'expansié de determinats trinucleodtids. Solen sol-licitar-lo els
familiars del pacient que desitgen saber si en un futur desenvoluparan la malaltia. Que el
sol-licitant sapiga que desenvolupara la malaltia pot ajudar a prendre decisions futures,
perd té importants repercussions psicologiques, per aixd la seva practica només es
realitza seguint una série de criteris: s’ha de ser major d’edat, que el risc tedric sigui d’'un
50% i ser un individu psicologicament estable, fet que ha d’estar confirmat per un

professional competent.
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3. -Pedigrees

Com s’ha vist en l'apartat anterior, els pedigrees sén molt importants per poder veure un
patré d’heréncia. En aquest apartat hi ha els diferents arbres que s’han pogut construir,
anant primer als arxius diocesans per construir 'arbre amb noms i dates, i després anant

als diferents ajuntaments per buscar la causa de mort.

S’ha fet un arbre per cada besavi, per tant n’hi hauria d’haver vuit, perd dos branques ha
estat impossible trobar-les ja que alguns ajuntaments tenen els registres anteriors a 1939
cremats a causa de la guerra civil. Altres tampoc s’han pogut trobar perqué a l'arxiu
diocesa hi constava que el lloc on havien mort era aquell poble pero a I'ajuntament no hi

constava acta de defuncio.
Per fer els pedigrees s’ha buscat la informacio6 en diversos llocs:

-Pedigree Villar6-Nor6: A I'ajuntament de Vilanova de I'Aguda, al d’Oliola i a I'arxiu

diocesa de la Seu

-Pedigree Carles Prat: A l'ajuntament de Vilanova de I'Aguda, al de Montornés de

Segarra, al de Bellcaire d’'Urgell i a I'arxiu diocesa de la Seu d’Urgell.

-Pedigree Torra-Caballol: A I'ajuntament de Vilanova de I’Aguda, al de Biosca, al de Pinell

del Solsonés, a I'arxiu diocesa de la Seu d’Urgell i al de Solsona.

-Pedigree March-Vilella: A I'ajuntament de Gualter, al jutjat de Solsona, a I'arxiu diocesa

de la Seu d’Urgell i al de Solsona.

-Pedigree Torrent Roca: A I'ajuntament de Bassella, al de Castellar de la Ribera, a I'arxiu

diocesa de la Seu d’Urgell i al de Solsona.

-Pedigree Feliu-Coromina: A l'ajuntament d’Olius, al d’Oliana, al jutjat de Solsona i a

I'arxiu diocesa de la Seu d’Urgell i al de Solsona.

Els arbres no estan fets de la manera usual en que cada arbre només es tracta una sola
malaltia, siné que s’han englobat totes en el mateix arbre i amb diferents colors perquée

guedés més clar.
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3.1 —Pedigree Villar6-Noro

O

3.1 -Pedigree Villaro

O

_Antonio -Mariangela -Bonaventura -Paula Vi-
Villaré Farré Sorribes laginés
-7 -7 -7 -68 anys
7 ] -7 -"cancer
estémac”
1 2 3 4
-Mariana  -Jaume -Joan -Francisco -Margarita -Isidre -Ramon  -Bonaventura -Maria
Villaré Villard Villard Villard Sorribes  Sorribes  Sorribes  Sorribes Sorribes
-85anys -73anys -52anys -78 anys -80anys -39anys -39anys -88anys -80 anys
-“vellesa” -"glomerulone- -"pneumd- -"hernia -"infart de -“vercla” -7 -“alzheimer” -“vellesa’
fritis pos—tes-  nia” inguinal est- miocardi”
1 tretococica 3 rangulada 5 P - 8 9
-Dolors -Joan -Maria -Cecilia -Bonaventura _perce -Domingo -Antonio
Villaré Villaré Villaré Villaré Villaré Villaré Villaré Villaré
-? -? -68 anys -1870-7  -83 anys -34 anys -54 anys -65 anys
-? -? -'infartde -7 -"ictus” —~“tuberculosi - cancer -"infart de
miocardi” pulmonar”  ronyé” miocardi”
1 2 3 4 ] 6 7 8
-Bonaventura -Salvador -Jaume
Villaré Villaré Villaré
LLEGENDA -4 anys -Zranys -7
-“cremades  -"xarampié” -7
de 2n grau”
1 2 3
Homes: D Dones: O
Aparell |:
Cancer: Digestiu: M. neurologica No hi ha .
dades: -Antonit
Villard
-9 anys
M. Cardiaca: . M. Infecciosa: M. Reumatica . Vellesa broncc_
pneumd
1
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"

3.1 -Pedigree Villar6-Noro

O

Paula Vi- -Salvador -Maria -Antoni -Francisca
aginés Nord Roqué Gadnau Pinés

68 anys -68 anys - -7 -85 anys
“cancer -"hepatitis” -? -7 -"vellesa”
istomac”

4 5 6 7 3
-Bonaventura -Maria -Jaume -Francisca -Josepa -Ramon -Bautista -Antonia
Sorribes Sorribes Noré Gadnau Gadnau Gadnau Gadnhau Gadnau
-88 anys -80 anys -66 anys -? -? -79anys -48 anys -65 anys
-"alzheimer”  -"vellesa” -ictus” -? -? -“vellesa” -"Reumatisme -"infart de

cronic” miocardi”
8 9 10 11 12 13 14 15
J0 -Antonio -Francisca
Villaré Noré
3 -65 anys -69 anys
r -"infart de -"abces
miocard” cerebral”
8
9
-Salvador -Jaume -Ramona -Francisco -Rosa
Villaré Villaré Villaré Villaré Carles
-27 anys -? -41anys -50 anys -86 anys
-“xarampid”  -? -"ictus” -“infart de -“parada cardio
miocard” -respiratoria”
2 3 4 5 P
-Antonio -Josep -Ramon -Salvador -Dolors
Villaré Villarod Villaré Villaré Torra
-9 anys -4 anys -50 anys -71 anys -Actualitat
“bronco- -"tifus” -“infart de -"ictus”
pneumdnia miocardi”
1 2 3 4 3

O

O

11

Iv

11
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3.2. —Pedigree Carles-Prat

3.2 -Pedigree Carles-

@ O

-Mateu -Maria -Josep -Magdalena
Prat Gadnhau Escola Ribera
-? -86 anys -7 -7
-? -’parada -7 -7
cardio-
respiratoéria
1 1 3 4
-Magdalena -Dolors -Ramon -Josep -Jaume -Rosa -Bonaventura -Maria
Prat Prat Prat Prat Prat Escola Escola Escola
-68 anys -? -65anys -62anys -48 anys -69 anys -? -73 anys
- -? -“infartde -“ictus”  -“pheumsdnia’ -“infart de -? -7
“alzheimer” miocardi” miocardi”
1 2 3 4 5 6 7 8
-Joan -Ramon  -Maria - Francisca -Pere -Josep -Jaume -Dolors
Prat Prat Prat Prat Prat Prat Prat Prat
-73 anys -7 -15 dies -7 mesos -7 -81 anys -86 anys -?
-"hemorragia -7 -"prematura” -"Bronquitis” -7 -"pheumodnia” -"vellesa”  -?
interna/
prostata”
1 2 3 4 5 6 7 8
-Josep -Amalia -Samuel
Carles Carles Carles
LLEGENDA -?2 anys -J 00 anys -?0 anys
-"alzheimer” -’vellesa -"vellesa
Homes: D Dones: O 1 2 3
Aparell
Cancer: Digestiu: M. neurolagica No hi ha
dades: -A
Vil
-9
M. Cardiaca: . M. Infecciosa: M. Reurnitica . Vellesa bi
pn
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"

1.2 -Pedigree Carles-Prat

O

F

—O

Q I

\Vlagdalena -Josep -Raimunda -Antoni -Monica
libera Carles Cera Bonet Queraltd
? -82 anys - 60 anys -72 anys -80 anys
? -"infart de -“cremades -"alzheimer” -“vellesa”
miocardi” de 2n grau”
4 5 6 7 8
O H
-Maria -Ramon -Maria -Coloma -Esteve
Escola Carles Bonet Bonet Bonet
-73 anys -33 anys -95 anys -6 anys -21 anys
-7 -"gastrohe- -"arterio- -7 -"Iinflamacio”
patitis crénica esclerosi”
8 9 10 11 12
é ) 11}
-Dolors -Josep
Prat Carles
H -? -82 anys
v -7 -"vellesa”
8 9
d) @ 6 [ ] N
-Amalia -SBamuel -Concepcié -Maria -Rosa -Francisco
Carles Carles Carles Carles Carles Villaré
-100 anys -90anys -62anys -7 -86 anys -50 anys
-"vellesa” -"vellesa” -"cancer  -“alzheimer’ -“parada -"infart de
coll” cardio- miocardi”
2 3 4 5 respiratoria” 6 7
v
-Antonio -Josep -Ramon -Salvador -Dolors
Villaré Villaré Villaré Villaré Torra
-9 anys -4 anys -50 anys -71 anys -Actualitat
“bronco- -"tifus” -“infart de -“ictus”
pneumodnia miocardi”
1 2 3 4 3
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3.3. —Pedigree Torra-Caballol

3.3 -Pedigree Torra-Caba

O —

-Onofre -Francisca -Jaume -Antonia -F
Torra Ingla Folch Busquets G
-7 -7 -? -55 anys -7
-7 -? -? -’bronquitis” -7
1 2 3 4
-Paula -Josep -Ramon -Pere -Bonaventura  -Antoni -Jaume -Maria
Torra Torra Torra Torra Folch Folch Folch Folch
-72 anys -7 -72 anys -66 anys -68 anys -29 anys -61 anys -29 anys
-ictus” -7 -"bronco-  -"alzheimer” -"infart de -"cancer -"cancer -hemorragia
pneumonia miocardi” colon” estémac” per abort”
1 2 3 4 3 6 7 8
-Teresa -Ramon -Rosa -Onofre -C
Torra Torra Torra Torra G
-79 anys -77 anys -19 anys -65 anys -7
-"arterio- -"infart de -"pneumonia” -"infart de -7
esclerosi miocardi” miocardi”
1 2 3 4
-Ramon -Pere -Salvador  -Mari:
Torra Torra Torra Torra
-77 anys -76 anys -67anys -82a
LLEGENDA " .
-7 -"bronguitis” -’infartde -"alzt
miocardi”
Homes: D Dones: O 1 2 3
Aparell
Cancer: Digestiu: M. neurcldgica No hi ha
dades:

M. Cardiaca: . M. Infecciosa: . M. Reumatica . Vellesa
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3.3 -Pedigree Torra-Caballol

40

-

AQ

11

-Antdnia -Pere -Maria -Jaume -Teresa
Busquets Caballol Arceda Colilles Serch
-55 anys -? -7 -74 anys -7
-’bronquitis” -? -? -"ictus” -?
4 5 6 7 8
Jaume -Maria -Joan -Maria
olch Folch Caballol Colilles
31 anys -29 anys -? -7
‘cancer -hemorragia -7 -7
stdbmac” per abort”
7 8 9 10
-Onofre -Dolors
Torra Caballol
-65 anys -7
-’infart de -?
miocardi”
4 5
-Pere -Salvador -Maria -Carme -Mercé -Isabel -Jaume -Adela
Torra Torra Torra Torra Torra Torra Torra March
-76 anys -67 anys -82anys -80anys -79anys -95 anys -82 anys -86 anys
-“bronquitis” -"infartde -“alzheimer” -“grip” -“alzheimer” -“vellesa”  -“bronquitis” | -"cancer
miocardi” pit”
2 3 4 5 6 7 |87 9
-Salvador  -Dolors -Salvador
Torra Torra Villaré
-62 anys -Actualitat  -71 anys
-“tumor -“ictus”
cerebral’
1 2 3
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3.4. —Pedigree March-Vilella

O

3.4 -Pedigree March-Vilella

O

-Joan -Teresa -Pere -Maria -Francist
March Solé March Puigpinds Vilella
-? -? -? -? -?
-? -? -? -? -?
1 2 3 4 5
-Josep -Cecilia -Josep March -Paula -
March March -70 anys March '
-88 anys -? -"bronco- -?
-"arterio- -? pheumabnia” -? -
esclerosis’ (
1 2 3 4
-Pere -Josep -Dolors
March March Vilella
-? -70 anys -74 anys
-? -"cancer -"infartd
estomac” miocardi
1 2 3
-Joan -Maria -Adel
March March Marc
-15 dies -28 anys -86a
LLEGENDA -"nefritis” -"infart de -“car
miocardi”
Homes: D Dones: O 1 2
Aparell
Cancer: Digestiu: M. neuroldgica No hi ha
dades: -5
Tc
-6
M. Cardiaca: . M. Infecciosa: . M. Reumatica . Vellesa ;61
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"

3.4 -Pedigree March-Vilella

Han®

®

-Maria -Francisco -Rosa -Francisco -Rosa
Puigpinds Vilella Colom Farras Isanta
2 ) -7 -? -75 anys
) -? -? -? -"infart de
miocardi”
} 4 5 7 8
B n
Josep March -Paula -Josep -Josepa -Rosa -Francisco
70 anys March Vilella Farras Farras Farras
“bronco- -7 -85 anys -67 anys -7 -47 anys
neumodnia” -7 -"miocarditis -"cancer -7 -"ictus”
cronica cdlon”
_| 3 4 5 6 7 8
111
sep -Dolors -Maria
rch Vilella Vilella
anys -74 anys -90 anys
ancer -"infart de -"arterio-
Smac” miocardi” esclerosi”
2 3 4
v
-Joan -Maria -Adela -Jaume
March March March Torra
-15 dies -28 anys -86 anys -7
-"nefritis” -"infart de -"cancer pit” -?
miocardi”
1 2 3 — 4
v
-Salvador -Dolors -Salvador
Torra Torra Villaré
-62 anys -Actualitat -71 anys
="tumor -ictus”
cerebral”
1 3

41



: :
Patologies letals; innates? =

3.5. —Pedigree Torrent-Roca

3.5 -Pedigree Torrent-
-Miquel -Maria -Joan -Gertrudis
Torrent Codina Plana Prat
-? -7 -? -?
-? -7 -7 -7
1 2 3 4
-Antonia -Josep -Miquel -Josepa -Maria -Pilar -Joan -Rosa
Torrent Torrent Torrent Plana Plana Plana Plana Plana
-65 anys -90 anys -60 anys -? -73 anys -? -64 anys -56 anys
-"gastro- -"parada -? -? -’infart de -? -"parada cardio -"pneumoni
enteritis” cardio- miocardi” -respiratéria”
1 2 3 4 5 6 7 8
-Josepa -Maria -Joan
Torrent Torrent Torrent
-10 anys -40 anys -41 anys
-“bronquitis” -"gastro- -“infart de
enteritis” miocardi”
1 2 3
-Joan
Torrent
LLEGENDA -2mesos
-"pheumonia
Homes: D Dones: O 1
Aparell
Céancer: Digestiu: M. neurologica No hi ha .
dades: -Maria
Torrent
-2 anys
M. Cardiaca: . M. Infecciosa: . M. Reumatica . Vellesa rr?:g;go-
1
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3.5 -Pedigree Torrent-Roca

— O O

-Gertrudis -Domingo -Isabel -Francisco -Josepa
Prat Roca Roca Tomas Guardia
-7 -7 -7 -? -?
-7 -7 -? -? -?
4 5 6 7 8
|
-Joan -Rosa -Josep -Maria
Plana Plana Roca Tomas
-64 anys -56 anys -7 -7
-"parada cardio -"pneumonia” -7 -7
-respiratoria”
7 8 9 10
-Maria
it Roca
yS -7
tde -7
-di
4

—0

-Joan -Josep -Dolors
Torrent Torrent Esquerré
-2 mesos -82 anys -7
-"pheumonia” -"Infart de -7
miocardi”
1 2 3
|

-Maria -Francisco -Joan -Elvira -Pere -Lourdes

Torrent Torrent Torrent Torrent Torrent Feliu

-2 anys -74danys -83 anys -80anys -76anys -Actualitat

“espleno- -"arterio-  -"hemorragia -"cancer” -"cancer

megalia” esclerosi” interna” esdfag”

1 2 3 4 5 6
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3.6. —Pedigree Feliu-Coromina

O

3.6 -Pedigree Feliu-Coi

O

-Joan -Rita -Josep -Anna Maria
Feliu Santpons Pejoan Alsina
-? -? -7 -?
-? -? -7 -?
1 2 3 4
-Miquel -Pere -Cecilia
Feliu Feliu Pejoan
-80 anys -76 anys -80 anys
-"miocarditis” -"pheumonia”’ -“ictus”
2 3
-Francisco -Carme -Jaume -Maria -Joan -Joan
Feliu Feliu Feliu Feliu Feliu Feliu
-7 -? -21 anys -? -? -50 anys
-7 -? -"pheumdnia” -7 -? -"cancer”
1 2 3 4 5 6
-Josep -Jog
Feliu Felit
LLEGENDA -17 anys -0d
-"febre -me
tifoide " néix
Homes: D Dones: O 1
Aparell No hi ha
Cancer: Digestiu: M. neurologica dades o s6n
inconcloents: -MQHTSE
Feliu
-actuali
M. Cardiaca: . M. Infecciosa: . M. Reumdtica . Vellesa ‘(!83)
cancel
1

o
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6 -Pedigree Feliu-Coromina

O

"

O

nna Maria -Joan -Miguela -Pere
sina Coromina Aymerich Balletbd
-7 -7 -7
-7 -7 -7
4 5 6 7
-Josep -Rosa -Maria
Coromina Balletbd Balletbd
-? -79 anys -78 anys
-? -"parada cardio -"encefalitis
-respiratoria cronica”
4 5 6
-Joan -Paula -Josep -Lluis -Joan
Feliu Coromina Coromina Coromina Coromina
-50 anys -78 anys -2 anys -7 -67 anys
-"cancer” -ictus -"costipat” -7 -"miocarditis”
6 7 8 9 10
-Josep -Joana -Joan -Bonaventura
Feliu Feliu Feliu Codina
-17 anys -0 dies -58 anys -86 anys
-"febre -“morta al -"trencament -“vellesa”
tifoide ” héixer” delfel”
1 2 3 4
| |
-Montserrat -Josep -Lluis -Lourdes -Pere
Feliu Feliu Feliu Feliu Torrent
-actualitat -32 anys -actualitat -Actualitat -76 anys
(83) -"accident (75) -"cancer
“cancer transit” -"tumor esofag”
1 2 3 4 5

O

-Paula
Ginebrosa
-?

-?

II

111

v
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4. -Comparacio de la frequéncia esperada i la frequéncia

observada

Per comprovar si la causa de mort és hereditaria o correspon a factors ambientals, s’ha
comparat la freqiiéncia esperada i la freqiéncia observada. La frequéencia esperada, és la
freqliencia a la provincia de Lleida I'any 1993. S’ha fet de la provincia de Lleida per fer
una comparacié amb el minim error possible, ja que els components dels pedigrees sén
tots d’'aquesta regid, on la major part de la poblacié viu a la ruralia igual que els
components del meu arbre. S’ha triat 'any 1993 perqué era 'any més proxim a la mitjana
dels anys de les defuncions, per disminuir I'error que provoca l'evolucié en la sanitat i la
manera de viure, que s’ha vist al context historic. Resumint, el fet de calcular la
freqlieéncia esperada amb dades de la provincia de Lleida I'any 1993, s’aconsegueix que

els factors ambientals quedin més equilibrats amb els dels pedigrees estudiats.

El calcul s’ha fet per franges d’edats i s’ha comparat la freqliéncia esperada (provincia de
Lleida) amb la freqliéncia observada (arbre genealdgic). Per saber la freqiéncia s’ha
realitzat diferents calculs. S’ha buscat el nombre de defuncions en total, en el cas de la
provincia de Lleida totes les de I'any 1993 que s6n 3730. Sabent totes les morts s’ha
dividit el nombre de casos de cada causa i edat entre el nombre total de defuncions.
D’aquesta manera se sap el percentatge de causa de mort per edat que representa.
Aquestes freqléncies s’han comparat amb altres anys per comprovar que no canvien
massa, per tant I'error no és tant gran, ja que es podria considerar tots els anys com si
fossin iguals. Les frequéncies de I'arbre s’han calculat de la mateixa manera, perd en
aquest cas el nombre total de defuncions era 112 i en comptes de fer-ho d’un sol any s’ha

fet de I'arbre sencer.

S’estudia la frequéncia de mort per cancer, per ictus, per atac de cor, i finalment, per
malaltia cardiaca, que inclou lictus, I'infart de miocardi, I'arteriosclerosi, etc. La mort per
ictus i per infart de miocardi, a part d’estar incloses en les malalties cardiaques, també
s’han estudiat per separat per saber si tenen una causa ambiental o hereditaria, per
poder saber si el causant d’aquestes és el mateix en els dos casos i, consequentment,
també en les malalties del cor. S’ha triat aquestes causes perqué son les meés

nombroses.
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La mort per malaltia infecciosa tot i ser una de les més nombroses no s’ha estudiat
perqué com s’ha vist en el context histdric era una causa molt comuna fa un segle a
causa de la falta d’higiene. Actualment amb les millores que hi ha hagut en la sanitat, no

és una causa de mort molt comuna, per tant no s’estudiara.

4.2 -Frequéncia de mort per ictus

Franja d’edat Frequéncia a la provincia Frequencia familia
de Lleida Villar6 -Torrent
0-4 anys 0% 0%
5-14 anys 0,027% 0%
15-24 anys 0,027% 0%
25-34 anys 0,08% 0%
35-44 anys 0,08% 0,89%
45-54 anys 0,16% 0,89%
55-64 anys 0,56% 0,89%
65-74 anys 2,06% 3,57%
75-84 anys 6,4% 2,68%
+ 85 anys 4,98% 0%
Total 14,374% 8,92%

En la comparacio de frequéncies de la taula s’observa que la familia Villar6-Torrent té un
menor percentatge total de morts per ictus. Tot i aixd, s’observa que el percentatge en
edats més joves és major en 'arbre que en la provincia de Lleida, aixd ens porta a pensar
gue es tracta de una causa hereditaria ja que si fos per causa ambiental sembla que
hauria de ser un percentatge més alt, per0 en edats més avancades ja que els factors
ambientals es van acumulant i normalment necessiten molts anys per arribar a fer un
efecte en I'organisme. Si fos una causa aleatoria, €s a dir que no hi hagués cap factor (ni
ambiental ni hereditari) que hi influis, les freqiéncies haurien de ser iguals a tota la regio i
a l'arbre, ja que les freqiiéncies a la provincia no formen part de cap familia siné que es
pot considerar gent agafada a I'atzar, per tant, si en I'arbre fossin iguals significaria que

també es tracta de 'atzar el causant de la mort.
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4.3 —Frequiencia de mort per infart de miocardi

Franja d’edat Frequéncia a la provincia Frequencia familia
de Lleida Villar6 -Torrent

0-4 anys 0% 0%

5-14 anys 0% 0%

15-24 anys 0% 0%

25-34 anys 0% 0,89%

35-44 anys 0,08% 0,89%

45-54 anys 0,16% 1,79%

55-64 anys 0,94% 0%

65-74 anys 1,93% 8,93%

75-84 anys 2,49% 4,46%

+ 85 anys 0,99% 0%

Total 6,59% 16,96%

En aquesta comparacidé, s’observen unes freqiéncies més altes en l'arbre que en la
provincia de Lleida. Aquests resultats porten a pensar que l'infart de miocardi és degut a
factors ambientals, ja que les frequencies a la familia Villar6- Torrent sén més altes, pero
no com en el cas de lictus que eren més altes en edats més joves, sind que les
frequéncies son més altes en totes les franges d’edat. Es considera ambiental perqué el
causant de la mort és acumulatiu, és a dir que amb el pas dels anys, el factor ambiental
causant de la malaltia, com podria ser I'alimentacié o I'exercici fisic, es va acumulant al
cos. Per exemple una dieta rica en greixos saturats, causa colesterol, per aixo, al cap de
molts anys de consumir aquest tipus de greixos, el colesterol es va acumulant dins les

arteries fins a ser el causant de la mort.

4.4 -Frequéncia de mort per malaltia cardiaca

Franja d’edat Frequéncia ala provincia FreqlUéncia familia
de Lleida Villar6 -Torrent

0-4 anys 0% 0%

5-14 anys 0,027% 0%

15-24 anys 0,027% 0%

25-34 anys 0,08% 0,89%

35-44 anys 0,188% 1,79%

45-54 anys 0,375% 2,68%

55-64 anys 1,7% 1,79%

65-74 anys 4,9% 15,18%

75-84 anys 11,1% 10,71%

+ 85 anys 8,82% 6,25%

Total 27,217% 39,29%
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En aquesta taula es compara la freqiéncia de totes les malalties cardiaques en els
pedigrees i la provincia de Lleida. S’observen uns resultats molt similars als de lictus on
les freqiiéncies s6n més elevades en edats més joves a la familia Villar6-Torrent. Aquest
fet significa que la causa de les malalties cardiaques és hereditaria. Si es tractés d’'una
causa ambiental, les freqléncies s’observarien més elevades, perd no en edats més
joves, sind proporcionals a la frequéncia esperada. Per altra banda, també es pot
observar que els resultats de l'ictus i les malalties cardiaques en general, no s’avenen
amb les de linfart de miocardi, aixo significa que el causant de linfart és diferent a la
resta de malalties del cor. El fet que es digui que les malalties cardiaques son
hereditaries no significa que les causes ambientals no tinguin cap importancia, ja que es
tracta d’'una malaltia multifactorial en que hi influeixen tant els factors ambientals com la
genetica. Per tant, si es porta una vida saludable, amb una dieta equilibrada i forca

exercici fisic, es pot contrarestar notablement la causa genética

4.4 —Frequencia de mort per cancer

Franja d’edat Frequéncia ala provincia FreqUéncia familia
de Lleida Villar6 -Torrent

0-4 anys 0% 0%

5-14 anys 0,08% 0%

15-24 anys 0,13% 0%

25-34 anys 0,24% 0,89%

35-44 anys 0,72% 0%

45-54 anys 1,5% 1,79%

55-64 anys 4,05% 3,57%

65-74 anys 7,43% 2,68%

75-84 anys 8,33% 3,57%

+ 85 anys 2,73% 1,79%

Total 25,21% 14,29%

S’ha demostrat en estudis realitzats recentment que la causa del cancer, és
majoritariament a I'atzar, és a dir que no influeixen factors ambientals ni geneétics. En
aquesta comparacio s’observa que les frequéncies de Lleida i les de I'arbre genealdgic
son forga diferents ja que les freqiéncies de la familia Villar6-Torrent s6n molt més
baixes. Aquest fet, probablement és degut a que el percentatge que faltaria per tenir unes
frequiéncies similars a les esperades, forma part de les malalties cardiaques, (si es sumen
les frequéncies de malaltia cardiaca i de cancer en I'esperada i 'observada, el resultat és
molt similar) és a dir, per causes genétiques els components de I'arbre és van morir per

una causa cardiaca aixi que ja no van deixar lloc a que I'atzar actués.
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5. -Conclusions

En el cas de l'ictus i les malalties cardiaques en general, les freqiéncies del pedigree sén
més altes en edats més joves, aquest fet significa que es tracta d’'una causa hereditaria ja
que si es tractés de latzar les frequéncies esperades (provincia de Lleida) i les

observades (pedigree) haurien de ser iguals.

En el cas de linfart de miocardi les frequencies s6n molt més altes al pedigree, perd
mantenint una proporcid amb les esperades, és a dir, no s’han produit en edats més
joves com en el cas anterior. Aix0 significa que és tracta d’'una causa ambiental, ja que

els factors ambientals s6n acumulatius, per aixd es produeixen en edats més grans.

El factor causant de lictus i l'infart de miocardi és diferent ja que en el primer cas es

tracta d’'una malaltia hereditaria perd el causant de l'infart es considera ambiental.

En el cas del cancer no es pot extreure cap conclusié en concret, ja que en tenir les
malalties del cor amb una proporci6 més elevada provoquen una distorsio en la

frequiéncia del pedigree que fa que sigui una frequiéncia molt més baixa que la esperada.

Per poder estar més segurs dels resultats hauria anat bé tenir més dades al pedigree, o
realitzar el mateix estudi en alguna altra familia, el problema és que als ajuntaments

només es poden mirar la causa de mort de la partida de defuncié d’un familiar propi.

En resum, podem treure l'interrogant a la pregunta inicial: patologies letals; innates?, per
convertir la pregunta en una afirmacio, aixo si, en només alguns casos com l’ictus i les

malalties cardiaques en general.
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