la Repubblica

Data
Pagina

Foglio

25-01-2011
42/43
1/4

Messo a punto a Hong Kong un esame che individua nel plasmamaterno

il Dnadelfeto e #x
dellasindrome di Down. La nuova analisi

.cheélacaisa

i conunaricercasu 753 partorient

Untestdel sangue
manda mpensione
‘amniocentesi

ARNALDO D’AMICO

n test sul sangue materno “made in China” manda
in pensione 'amniocentesi. Attualmente, il prelie-
vo di liquido amniotico & consigliato (e gratuito in
qualche paese come il nostro) per le donne sopra i
35 anni di eta. Tra breve questo nuovo test, visto il
basso costo el'assenza di rischio di aborto, potreb-
beessereestesoatutteledonneindipendentemen-
tedall’etaerelegarel’amniocentesiapochicasi. Un
ribaltamento totale delle linee guida seguite finora.

La rivoluzione sta nelle nove pagine del primo
numero di quest’anno del British Medical Journal
(I'articolo & all'indirizzoweb in alto destra della pa-
gina) dove un pool di 24 ricercatoriin 13 ospedalie
universita di Amsterdam, Londra e perlopiu di
Hong Kong riferiscono il loro ampio studio. In sin-
tesi:all'universitadiHongKongeéstatamessaapun-
tounaversioneancorapitiraffinatae potentedeite-
st genetici tipo Next Generation Sequencing (Ngs)
che in poche ore decodificano i tre miliardi di “let-
tere” diunDnaumanocontroidueannirichiestidal
testdiprimagenerazionedidieciannifa, quellocon
cui Craig Venter svelo la prima mappa del genoma
umano. [Itestpoiestatoverificatosu753 partorienti
cinesi ed europee. Risultato: amniocentesi, villo-
centesietestgeneticohannolastessacapacitadiin-
dividuare la trisomia 21, la causa della sindrome di
Down, che &la principale preoccupazione che por-
taafarel’amniocentesi.

Ma senza il rischio (I'uno per cento) di aborto
connesso aamniocentesi e villocentesi perché il te-
st riesce a ripescare nel sangue della madre il Dna
del feto e ad analizzarlo. Nulla a che vedere, infine,
col Tritestche, misurando alcune proteine fetalinel
sangue materno, fornisce solo una percentuale di
probabilita che il feto sia un Down. La versione
commerciale dello Ngs utilizzabile dagli ospedali
dovrebbe essere pronta in un paio dianni.

«E una ricerca rivoluzionaria e la sua pubblica-
zione era stata preceduta da alcune indiscrezioni
circolanti da mesinel nostro ambiente — dice Giu-
seppe Novelli, ordinario di Genetica umana, presi-

de di Medicina e direttore del Centro di genetica
medica all'Universita Tor Vergata di Roma — Di-
mostra concretamente che I'impiego del test ren-
derainutile il 90% delle oltre centomila amniocen-
tesi che ogni anno in Italia si praticano, quasi sem-
pre per scoprire la trisomia 21».

La validazione del test & stata realizzata recupe-
randoneivariospedalilecartelleclinicheeilsangue
di 753 donne incinte (in molti ospedali si conserva-
no i prelievi dei degenti proprio per fare ricerche)
chesi eranosottoposte ad amniocentesi o villocen-
tesi perchéin etaavanzata (media 35,6 anni), quan-
do il rischio di mongolismo 21 sale sensibilmente.
Infattile mappe cromosomiche avevano svelato 86
casi di trisomia 21, poco pil1 di una gravidanza su
dieci. I campioni di sangue poi sono stati spediti a
varilaboratori, tuttiall'oscuro deirisultatidelle am-
niocentesi, dotati della nuova tecnologia Ngs. In
sintesi si tratta di una sofisticata apparecchiatura
con il sistema di analisi molecolare del Dna, un
computer perl’elaborazione deidatibiologicieuna
connessioneInternetperil confrontodellesequen-
ze diDnadecodificate conidatabase internaziona-
lidove sono memorizzate le sequenze di Dna uma-
no disponibili. In poche ore la macchina sforna le
sequenze genetiche del Dna della madre, di quello
delfeto passatonelsangue maternoedelnumerodi
geni collocati nel cromosoma 21. Quando ne trova
il triplo nel Dna del feto vuol dire che questo ha tre
cromosomi 21, invece dei due che normalmente vi
devonoessere. Il confronto conle mappe cromoso-
miche prodotte con amniocentesi e villocentesi ha
datoil cento per cento di coincidenze.

«Abbiamogiaavviatolavalidazionedeltestperle
altre trisomie, pil1 rare — scrivono i ricercatori a
conclusionedelloroarticolo—Malapossibilitapit1
interessante che siapre e quelladi eseguire sul Dna
delfetorecuperatonelsangue maternoitest pertut-
tele malattie ereditarie».
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AMNIOCENTESI

E’ un preltevo i i uudo
amniotico per di agnost;cara
-anomalie cromosomiche
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ROBERTA GIOMMI*

SE | CONTROLLI
IMPONGONO
UNA SCELTA

uando una coppia

aspettaun

bambino segue un
protocollo di monitoraggio
dellagravidanzache
prevede appuntamenti
diagnostici e di controllo. E
possibile sapere lo
sviluppo, seguire le
evoluzioni, scoprire
eventuali imperfezionio
problemi, avere
informazioni sul sesso. Le
tradizioni popolari del
nostro paese raccontano
come in passato si
cercasse diindovinare il
sesso del nascituro,
spesso leggendo segnalli

dettati dalla trasformazione

del corpo materno. La
salute dei bambini, la
possibilita diintervenire in
fretta per proteggere il loro
benessere, il problema
degli handicap non
avevano risoluzione se non
allanascita. Oggisi
possono avere queste
informazioni nei primi mesi

e si puo per legge prendere

decisioni, compreso
I'aborto terapeutico. Ogni
decisione comporta
liberazione dal rischio, ma
anche la creazione diuna
responsabilita forte che
pud determinare sensi di
colpa, riflessi sulle
gravidanze successive e
sul rapporto di coppia.
Oggi vivere la gravidanza
serenamente & una
garanzia portata daun
protocollo medico che
tutela, ma rende il periodo
fortemente sottoposto a
controlli. Il parto & investito
da forti valenze di scelta,
sul dibattito se debba
essere naturale, non
naturale, creativo o
conservatore. Nello stesso
tempoil fatto cheil
bambino/a e isuoi
problemi compaiano da
subito, comporta anche

che si chiami in giocoil
padre, che diventa
protagonista insieme alla
madre di scoperte e
decisioni. | fenomeni
psichici e relazionali indotti
dal crescere della
competenza scientificae
dalla semplificazioni di
alcuni esami o dalla
possibilita di avere notizie
in modo meno invasivo
possibile, facilitano la
presa in carico della madre
e del padre rispetto al
futuro. Ogni decisione
determina una presadi
responsabilita non facile
che ha bisogno di
accompagnamento.
*‘www.irf-sessuologia.org
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per avere figli sani

uandoil test Ngssaradisponibileanche per
le altre anomalie cromosomiche pili rare,
I'amniocentesisaraevitabilenel95%deica-
si. Restano fuori, perora, altridifettideicro-
mosomirarissimicometraslocazioniemo-
saicismi, alcuni dei quali perd sono indivi-
duabili gia oggi con 'ecografia sul feto che
indirizzano all’amniocentesi. Mala consu-
lenza genetica sui genitori rimane la strada
pilt appropriata per prevenire le malattie
ereditarie», spiega Giuseppe Novelli, ordi-
nario di Genetica umana, preside di Medi-
cina e direttore Centro di genetica medica
all’'Universita Tor Vergata di Roma.

Cosa intende per

consulenza genetica
sui genitori?

«Il colloquio con uno
specialista in genetica
medica e gli eventuali
test sulla coppia in pro-
cinto di fare figli che ri-
sultino opportuni ese-

INFOGRAFICA PAULA SIMONETTI

guire».

Nonsarebbe pitirassicurante perigeni-
torieseguirelatotalitadeitestgeneticicon
l'amniocentesi?

«Potrebbe essere possibile in un futuro
non troppo lontano. Un mese fa su Science
eapparsountestsperimentale che, dasolo,
individua 476 geni-malattia diversi in po-
cheore, pariaunterzo dei test oggi pratica-
bili. Invece conlatecnologia di oggi esegui-
re anche solo cento test genetici richiede
spese e tempi enormi, incompatibili con
qualunque sistema sanitario».

Enelfrattempo, comessi possono preve-

Gruseppe Novelli, professore di geneticaumana a Roma
“Le analis1 su1 genitori sono la prevenzione migliore”

“Eccolaviapiusicura

°99

nire le malattie ereditarie?

«Laprimacosachei futuri genitori devo-
no sapere & che il tre per cento dei neonati
ha un handicap genetico grave che deriva
dalle nuove mutazioni che avvengono nel-
laspecieumana. Eunrischiomolto pitialto
chericevere una malattia genetica da geni-
tori sani. Che invece si pud prevenire conla
classicaconsulenzagenetica,ilmetodocon
cui, ad esempio, la Sardegna da regione col
record europeodicasiditalassemiaoranon
registra piliun caso».

Incosaconsiste?

«Un specialista in genetica umana, par-
lando con la coppia, ricostruisce i rispettivi
alberi genealogici e raccoglie tutte le infor-
mazioni necessarie per capire se nelle due
famiglie vi sono stati casi di malattie eredi-
tarie. Poi si passa ai test genetici mirati. Se
dal colloquio non sono emersi rischi parti-
colari si possono fare i test per alcune delle
patologie monogeniche piti frequentinella
popolazione italiana (ad esempio, fibrosi
cistica, ritardo mentale legato al sesso, ane-
mia mediterranea ecc.). Se invece sono
emersi sospetti di malattie ereditarie, siag-
giungono i relativi test. Alla fine del percor-
so si ottengono delle percentuali di rischio
precise».

Epoi?

«Inbasealrisultatolo specialistamettela
coppiain condizione di decidere se fare ul-
teriorianalisi sul Dnadel feto (conl’amnio-
centesi 0, nei paesi in cui & concesso, sul-
Pembrione da fecondazione in vitro ndr)
neiraricasiin cuilaconsulenzageneticaha
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