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Resum

En aquest article es presenta una breu semblanca de la doctora Roser Gonzalez-
Duarte, catedratica de genética de la Universitat de Barcelona i primera dona
guanyadora del Premi Societat Catalana de Biologia a la trajectoria professio-
nal Leandre Cervera.

Aquesta semblanca fa émfasi en totes les facetes en que la doctora
Gonzalez-Duarte és un referent dins de la biologia i en les quals altres dones
de I'ambit de les ciéncies biologiques ens emmirallem: en recerca i docéncia
innovadora i rigorosa, en gestié universitaria i com a emprenedora i agent so-
cial en favor de les malalties rares, i també mentora cientifica d'altres dones.
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Roser Gonzalez-Duarte: An academic trend-setter

Abstract

This article presents a biographical sketch of Dr Roser Gonzalez-Duarte, pro-
fessor of Genetics at the University of Barcelona (UB) and the first woman to
receive the Catalan Society of Biology's Leandre Cervera Award to the Best
Scientific Career in Biology.

This brief sketch emphasizes all the facets in which she has become a ref-
erence and a model for other women working in the biological sciences as a
result of her rigorous research, innovative teaching and university manage-
ment activity, and her active involvement as a social agent in the fight against

cientifiques, Premi SCB Leandre Cervera.

Diuen que els bons docents no s’obliden mai i
que sempre et queda el record d’una frase, una
accio, una dissertaci6. Hi ha professors i profes-
sores que marquen la diferéncia, que ens des-
perten la curiositat, truquen a la nostra ment i
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4 Figura 1. Roser Gonzalez-Duarte en el
moment de crear 'empresa DBGen Ocular
Genomics, I'any 2018. Imatge extreta del lloc web
DBGen Ocular Genomics, <https://dbgen.com/
ca/equip/> (consulta: 5 desembre 2023).
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rare diseases, as well as for her mentoring of other women scientists.

Keywords: molecular genetics, DNA, genetic diagnosis, mentor of women
scientists, SCB Leandre Cervera Award.

ens donen la clau per a obrir-la al coneixement
i desplegar la nostra propia exploraci cientifi-
ca. La doctora Roser Gonzalez-Duarte (1945)
és una d’aquestes professores de la Facultat de
Biologia, a la Universitat de Barcelona (UB),
que ha deixat la seva empremta en centenars
d’alumnes, molts dels quals s’han dedicat a la
recerca en genética molecular o temes propers
influenciats per la passio contagiosa amb qué
la doctora Gonzalez-Duarte duia a terme tot
el que feia (figura 1). Em permetreu que, com
a deixeble seva, com a filla cientifica i com a
companya de reptes cientifics, us en faci una
breu semblanga, com a reconeixement de la
seva llarga carrera com a cientifica en 'ambit
de la genética, i també per a tots els que no vau
poder estar a la concessié del Premi Societat
Catalana de Biologia a la trajectoria professio-
nal Leandre Cervera 2022 (figura 2) (si voleu
escoltar la seva intervencio en agrair el guardo,
la podeu trobar a https://www.youtube.com/
watch?v=zO6ERSLIDhE). El 2023 també fou
distingida com a collegiada d’honor del Colle-
gi de Biolegs de Catalunya (CBC).

La doctora Gonzalez-Duarte és quimica
de formaci6. En acabar la carrera, la bioquimi-
ca era 'ambit que més l'atreia, i s’hi volia dedi-
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car per a fer la tesi doctoral. Tanmateix, el ca-
tedratic de bioquimica de la Facultat de
Quimica en aquell moment, el doctor Calvet
Prats, a qui va demanar per entrar a treballar
al seu laboratori per tal d’iniciar-se en la recer-
ca cientifica, no va ser capag de mirar més en-
11a dels seus prejudicis culturals encarcarats, i
li va respondre que al seu laboratori no hi en-
traven dones. A mitjans dels anys seixanta, les
dones accedien als estudis universitaris, pero
no tots els membres de la comunitat universi-
taria pensaven que la ciéncia era una professio
adient per a les dones. La bretxa de génere en-
tre estudiants i catedratics era abismal, i enca-
ra avui dia continua sent molt esbiaixada en
alguns ambits. Sigui com sigui, aquest cop de
porta i el sentiment de frustracio inicial la van
encoratjar encara meés, i, amb més determina-
cié que mai, va cercar alguna altra tematica
que U'encuriosis i motivés per a fer la tesi doc-
toral. Va trobar-se de ple amb el mén emer-
gent de les biomolécules, el DNA, 'RNA i les
proteines —en plena ebullicié després de la
publicacié de P'estructura del DNA per part de
Watson i Crick, feia poc més d’una década—,
un camp cientific més obert i en expansio, que
alhora li permetia aplicar els seus coneixe-
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ments de quimica, ser sistematica, precisa i
consistent. Aixi és com es va creuar en el seu
cami la genetica molecular, una disciplina
cientifica que no girava al voltant de la quimi-
ca, sind al voltant de la biologia. Un ambit ple
de reptes i noves idees per tal d’entendre com
els acids nucleics codifiquen la informacié ge-
nética. Una época de descobriments absoluta-
ment fascinant, en qué tot estava per descobrir
si eres valent, o metodic, o genial. El doctor
Prevosti, el primer catedratic de genética i qui
va fundar el primer departament de genética
d’Espanya, va oferir-li de fer una tesi doctoral
a cavall entre la bioquimica i la genética evolu-
tiva, una tesi interdisciplinaria sobre la varia-
bilitat genética de les poblacions naturals. Ro-
dejada de companys, doctorands i cientifics
com ella, amb els quals va aprendre i va com-
partir la illusié de dedicar-se a la recerca, s’hi
va abocar amb energia i amb passid, cercant
isoformes proteiques que permetessin compa-
rar, mitjangant similituds i diferéncies, les di-
verses especies de Drosophila amb les quals es
treballava al Departament de Genetica.

Enacabar el doctorat, la doctora Gonzalez-
Duarte va decidir sortir de la zona de confort i
anar-se’n de postdoctorat a Edimburg. No era
una decisio freqiient en aquella época. A I'inici
dels anys setanta, calia dominar I'idioma an-
glés i atrevir-se a ampliar horitzons. La va
guiar la certesa que la recerca s’estava movent
molt rapid, que sorgien noves eines per a ana-
litzar la informacid genetica, i que calia apren-
dre noves tecnologies i noves maneres de fer i
pensar. Aixi, va fer el seu postdoctorat al Reg-
ne Unit i va aprendre a seqiienciar proteines
abans que les técniques de seqiienciacié de
DNA s’implantessin. Després d’uns anys, va
tornar a la Universitat de Barcelona per obrir
noves perspectives i endegar el seu propi grup
de recerca.

No van ser anys facils. No ho eren per a
ningu, pero és que, a més, la genetica molecu-
lar té moltes despeses de consumibles, els apa-
rells i els reactius sén també molt cars. Calia
cercar finangament, tenir doctorands i trobar
la manera que tinguessin beques, perque la
ciéncia avanga exponencialment i no espera. El
seu entusiasme per la recerca cientifica innova-
dora i de qualitat explica que fos la lider del pri-
mer grup de I'Estat que implementa la seqiien-
ciacié de proteines, técnica innovadora que
ella aprengué de la seva estada postdoctoral a
Edimburg. La Universitat de Barcelona, en
concret el Departament de Genética de la Fa-
cultat de Biologia, va comengar a brillar en el
camp de la genetica molecular, i va crear esco-

14

s
VAN
iy
ML

4 Figura 2. Roser Gonzalez-Duarte, en rebre el Premi Societat Catalana de Biologia a la trajectoria
professional Leandre Cervera 2022, amb dos guardonats del mateix departament al mateix acte, Neus
Roca (finalista del Premi Societat Catalana de Biologia al jove investigador o a la jove investigadora)

i Cristian Canestro (Premi Societat Catalana de Biologia a un article cientific), que va ser doctorand seu.
Fotografia de I'autora.
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la, sempre innovant, pero amb una solida base
cientifica, i també va generar sinergies amb col-
laboradors nacionals i internacionals. Inicial-
ment, l'organisme d’estudi va ser Drosophila, i
alli estavem treballant brag a brag, entre pots
de mosca i olor de llevat, pipetes automatiques
i aparells d’electroforesi. Al seu voltant es van
agrupar molts joves investigadors que van apli-
car els nous coneixements a diferents ambits
de la biotecnologia i 'emergent genética hu-
mana, just a l'inici del Projecte Genoma Huma.
Aixi, el seu laboratori va ser el primer de tota la
facultat a clonar DNA i seqiienciar-lo, el pri-
mer a emprar la reaccié en cadena de la poli-
merasa (PCR) per a amplificar DNA, el primer
a endegar una linia de genética molecular hu-
mana, el primer a cercar gens de malalties ge-
netiques, el primer a oferir diagnostic genetic
de malalties hereditaries de la visi6, diagnostic
genetic en el qual la Roser encara esta exercint,
plenament activa... Recordo amb especial in-
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tensitat els moments de descoberta de gens
nous, a partir de la seqiiencia del genoma i dels
cDNA clonats a partir de genoteques de cervell
i de retina, picant molta pedra, perd amb la il-
lusié intacta, perqué cal destacar que el seu
grup de recerca, del qual jo he format part, va
descobrir dos gens préviament no anotats i im-
plicats en diverses malalties humanes (figu-
ra 3). A més, el seu treball ha permés associar
desenes de gens i centenars de noves muta-
cions com a causatives de malalties heredita-
ries de la retina, tema en el qual s’ha centrat els
ultims vint-i-cinc anys. Durant aquest temps,
ha promogut i implementat I'is de la seqiien-
ciacié massiva (NGS, de I'angles next-genera-
tion sequencing) per al diagnostic genetic, aixi
com I'ts de tecnologies com I'edici6 génica
mitjangant CRISPR (de 'angleés, clustered regu-
larly interspaced short palindromic repeats, ‘re-
peticions palindromiques curtes agrupades i
regularment interespaiades’) per a obtenir mo-



4 Figura 3. Roser Gonzalez-Duarte i I'autora, sopant, exhaustes, després de les sessions maratonianes
del congrés ARVO 2008 a Fort Lauderdale (Miami, EUA). Fotografia cedida per la doctora Sofia J. Araujo,
professora del Departament de Genética, Microbiologia i Estadistica de la Universitat de Barcelona.
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dels animals en ratoli. I, ja aI'dltim projecte de
recerca, ha aconseguit una beca de La Marat6
per a obtenir organoides de retina a partir de
pacients per a caracteritzar-los. Sempre amb
les tecniques més capdavanteres.

La doceéncia és una faceta académica que
la Roser ha polit i cuidat. Sempre bevent de
fonts originals, amb llibres nous de trinca i ar-
ticles cientifics acabats de publicar, la Roser
Gonzalez-Duarte va imbuir als seus estudiants
la sensacio de descobriment continu, sense
abandonar I'esperit critic i el rigor. Va ser pio-
nera a tot 'Estat pel fet de crear i implementar
noves assignatures, com la genética molecular,
seguida de I'enginyeria genética i I'enginyeria
genetica avangada. Molts dels seus estudiants
vam sentir-nos estimulats i captivats per la
seva passio i entusiasme, i hem dedicat la nos-
tra carrera cientifica a diversos aspectes rela-
cionats amb la geneética i la biologia molecular.
Sempre al capdavant, ja als inicis dels anys no-
ranta, va promocionar assignatures a nous
masters i graus, com ara la genética molecular
humana o la terapia genica, per a explicar les
bases de la informaci6 genética, la dinamica
dels elements genétics mobils als genomes
hoste, la modificacié genética i els organismes
transgenics, i, ja entrat el segle xx1, va incorpo-
rar en els estudis els avengos en I'estructura del
genoma huma o el diagnostic genétic de malal-
ties humanes i la seqiienciaci6é massiva.

Hi ha persones que s'impliquen profunda-
ment en la seva professio i, perqueé tot funcio-

ni, necessiten també implicar-se per a crear el
microambient i el macroambient cientific que
permeti als cientifics reeixir en les seves tas-
ques. La gesti6 universitaria és molts cops fei-
xuga, solitaria i incompresa per la resta de
companys. Per aixo, s’ha d’emprendre amb
anim i molta energia —qualitats que la Roser
té de sobra, i la seva tasca ha impactat en la Fa-
cultat de Biologia. Com que era impossible se-
qiienciar automaticament el DNA sense una
infraestructura adient, la Roser s’hi va involu-
crar per a poder dotar la Universitat de nous
seqilienciadors, i va ser cap dels usuaris dels
serveis de genomica dels cientificotécnics du-
rant molts anys. No ha defugit mai els carrecs
de gestio, dins i fora de la Universitat: ha estat
cap del Departament de Genética durant més
de dotze anys (en diferents époques), ha exer-
cit com a presidenta de la Sociedad Espaiola
de Genética (1994-1998), com a presidenta de
I’Agencia per a la Qualitat del Sistema Univer-
sitari de Catalunya (AQU Catalunya, 2007-
2012) i com a avaluadora durant més d’'una
desena d’anys de ’Agencia Nacional de Eva-
luacion y Prospectiva (ANEP) i’ Axencia para
a Calidade do Sistema Universitario de Galicia
(ACSUG). Menci6 especial té el seu interes per
les consideracions bioétiques de les tecniques
d’enginyeria genetica en biotecnologia i bio-
medicina, i per aixo ha sigut membre funda-
dora de la Comissié de Bioética de la Universi-
tat de Barcelona (1996) i de I'Observatori de
Bioética i Dret, i ha editat i escrit diversos in-
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formes de recomanacions bioetiques en multi-
ples temes relacionats amb la genetica.

Com a conseqiiéncia de 'interés continuat
i genui per a reconeixer i incorporar les noves
tendencies en recerca, també s’ha implicat en
la innovaci6 i la transferéncia del coneixe-
ment, i ha dirigit el primer grup a tot Espanya
que ha dissenyat xips de cosegregaci genetica
basats en polimorfismes d’un unic nucleotid
(SNP, de I'angles single nucleotide polymor-
phism), per als quals va sollicitar una patent
(escriure una patent, quan no n’hi ha cap altra
de similar, és dificil i complex, perque el llen-
guatge juridic no és igual que el cientific). I ja
en I'tltim periode de la seva carrera professio-
nal, i dedicada al diagnostic geneétic de malal-
ties hereditaries de la retina, va aconseguir
convenis molt rellevants amb 'empresa Spark
Therapeutics (desenvolupadora de I'tinica te-
rapia genica comercialitzada per a malalties
oculars), juntament amb 'Hospital de Sant
Joan de Déu, per a diagnosticar genéticament
centenars dels seus pacients pediatrics afectats
de distrofies de retina, amb I'objectiu de poder
identificar pacients potencials per a una medi-
cina de precisio, com ara la terapia genica.
L’exit diagnostic de la metodologia d’analisi de
seqilenciacié massiva, combinat amb el seu
elevat coneixement en genética humana, ha fet
que, un cop jubilada i amb més de setanta
anys, hagi cofundat i sigui directora general de
I'empresa derivada (spin-off) DBGen Ocular
Genomics. Aquesta empresa, creada el 2018,
ha diagnosticat geneticament més de mil cinc-
cents pacients de tot el mon, afectats de malal-
ties minoritaries de la visio.

Una altra activitat que Roser Gonzalez-
Duarte ha dut a terme amb determinacio és el
lideratge femeni i la mentoria de dones cienti-
fiques, sempre reivindicant 'aportacié de la
recerca cientifica de les dones i actuant, in-
conscientment, com a guia i mirall professio-
nal. Com a exemple, la majoria d’estudiants
doctorals que ha dirigit sén dones (catorze
d’un total de vint-i-una tesis dirigides), de les
quals sis son catedratiques o cientifiques amb
grup propi i vuit treballen en professions rela-
cionades amb la recerca cientifica. Aquest
compromis la va dur, el 2001, a ser membre
fundadora de I’Asociacién de Mujeres Investi-
gadoras y Tecnologas de Espana (AMIT), de la
qual va ser secretaria, a més de pertanyer al’as-
sociaci6 International Society of Female Pro-
fessionals (ISFP).

Finalment, una activitat que cal remarcar
per la gran valua social és la dedicaci6 i el su-
port continu a associacions de pacients de
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malalties hereditaries de retina de Catalunya,
d’Espanya i d’Iberoamerica, com ara I’ Asocia-
cion de Pacientes y Padres de Nifios con En-
fermedad de Stargardt (Stargardt-APNES)
d’Argentina, Retina Asturias, Retina Navarra,
I’Asociacion para Evitar la Ceguera (APEC) de
Mexic, la Fundacién Lucha Contra la Ceguera
(FUNDALUCE), I’Asociacion de Atrofia del
Nervio Optico de Leber (ASANOL), I'Organi-
zacion Nacional de Ciegos Espafioles (ONCE),
la Federacion Espanola de Enfermedades Ra-
ras (FEDER)... Des dels inicis, ha disseminat
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els resultats de la seva recerca i els ltims aven-
¢os en diagnostic i terapia, pero, a més, ha es-
mercat incomptables esforgos a explicar les
causes generiques de les malalties que afecta-
ven els pacients i les families, tant a tall indivi-
dual com en congressos d’associacions, reu-
nions i seminaris web de formacio, fent una
labor ingent de docéncia i divulgacié com a
part del retorn del coneixement a la societat,
en aquest cas, a un collectiu especialment vul-
nerable, els pacients afectats de ceguesa here-
ditaria i les seves families.
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En resum, la doctora Roser Gonzalez-
Duarte ha deixat una empremta indeleble en
totes i cadascuna de les activitats relacionades
amb la seva tasca académica: docéncia, recerca
i gestio, com correspon a una professora uni-
versitaria, pero també com a mentora i pro-
motora de dones cientifiques, com a persona
implicada en la difusié del coneixement a sec-
tors particularment vulnerables i, en els dar-
rers temps, com a empresaria, un exemple en
que ens emmirallem moltes altres dones cien-
tifiques joves. Gracies, Roser!
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