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Diagnostico prenatal

Nno mMvasivo.

menos

riesgo y mas precoz

El analisis del ADN fetal en la sangre de la
madre evita tener que hacer una biopsia

RAFAEL PEREZ YBARRA, Madrid
a sangre de las embara-
zadas permite detectar
anomalias cromosdmi-
cas fetales no solo rela-
cionadas con la madre

sino también con el padre. La téc-
nica mas habitual para hacer di-
cho andlisis es la biopsia de co-
rion, “un método mvasivo que su-
pone un cierto resgo para ¢l feto”,
asegura Carmen Ramos, del Servi-
cio de Genética de la Fundacién
Jiménez Diaz (Madrid), Ahora,
gracias al diagndstico prenatal no
invasivo, basado en muestras de
sangre periférica de la madre, “po-
demos evitar que el feto corra ries-
pos innecesarios, ademis de hacer-
lo antes de la décima semana de
gestacion”, afirma.

La informacion del ADN fetal
én la sangre materna permite anali-
zar todo tipo de mutaciones rela-
cionadas con el padre, segmentos
de ADN que unicamente se en-
cuentran en el feto, etcétera. Co-
mo asegura Carmen Ayuso, “las
mutaciones de origen paterno son
importantes porque ¢l padre pue-
de ser portador de enfermedades
como la corea de Huntington o la

distrofin mioténica”. Asi, “si el fe-
to es un varon, podemos determi-
nar los genes que pusden estar pre-
senies en el cromosoma Y™,

Ayuso, responsable del citado
servicio de Genética, explica que
ha ido cambiado el tipo de enfer-
medades que pueden beneficiarse
de los sistemas de diagnostico pre-
natal no invasivo. *Inicialmente es-
tuban enfocados a las enfermeda-
des cromosomicas, como el sindro-
me de Down, mientras que ahora
se estin estudiando las enfermeda-
des mendelianas”,

Las nuevas técnicas se centran
en dos lineas de investigacion prin-
cipales. En primer lugar, ¢l diagnds-
tico de mutaciones paternas en el
ADN fetal a partir del primer o
segundo trimestre de pestacion.
“Hemos hecho muchos andlisis pa-
ra anomalias como la enfermedad
de Huntington, la fibrosis quistica
o patologias retinianas Ahora po-
demos afirmar que el diagnostico
es abjetivo, aungue debemos verifi-
caﬂncn un mayor namero de ca-
sos”, explica Ramos

Ademas, es posible realizar el
diagndstico del sexo del feto en fa-
ses muy tempranas. “El diagnosti-

co del sexo fetal se hace a partir de
la semana 15 mediante técnicas de
imagen como la ecografia, o por la
biopsia de corion a partir de la
décima semana”, sefiala Ramos
l..amwﬁamamj-unmrgmdu
error hastante importante ¥ su in-
terpretacion la debe hacer un ex-
perto, mientras que la biopsia de
COoron es una técnica invasiva que
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conlleva un cierto riesgo para el
feto, Dicho método ofrece un diag-
nastico directo y se emplea actual-
mente para todas las enfermeda-
des ligadas al sexo, como la distro-
fia muscular o las globulinemias.

Las investigadoras subrayan
que con la deteccion en ADN fe-
tal, ademis de que se cvitan los
riesgos de la biopsia, se puede ha-

cer el diagndstico antes de
la décima semana,

Esta metodologia, una
vez validada, se podria em-
plear como complementa-
rig @ la biopsia corial, se-
gin Ayuso. Antes a los pa-
cientes con anlecedentes
de hijos con distrofia
muscular de Duchenne o
con hermanos o familiares
portadores de hemofilia o
de gammaglobulinemia se
les citaby en la semana déci-
ma ¥y se¢ les practicaba una
biopsia corinl. Ahora, ex-
plica Ayuso, “se hace me-
diante la deteccion de
ADN fetal en sangre perifié-
rica de la madre; asi, si es
nifia, no hay que hacerle
una biopsia corial, como
pasaba antes, Si es nifio si-
gue siendo necesarin la
biopsia para identificar la
mutacion, porque hay un
50%% de probabilidad de
que el varon sea afecto™.
De esta forma. afirma Ayu-
80, se evila en un gran ni-
mero de gestantes el riesgo
de la biopsia cotial que se
asocia con perdidas fetales

Una de las ventajas de

de cualquier anali-
sis rutinario realizado entre la sép-
tima v la décima semana de emba-
razo, La tecnica s6lo se aplica en
thlmuns:lmmmmda,pﬂrluquﬂ
las gestantes con esta indicacion
no son muchas®™, segin Ayuso. Asi
pues, no seria necesario que se im-
planten en todas las unidades de
genética, sino que “mas bien ha-
rian falta centros de referencia”,
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