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¢ Adids a la temida amniocentesis?

EL PROYECTO ANGELAB, QUESE ESTA DESARROLLANDO, PRETENDE CONSEGUIR DIAGNOSTICAR, CON UNA FIABILIDAD DEL 99 %,
CUALQUIER ENFERMEDAT GENETICA DEL FETO SIN TECNICAS INVASIVAS, A TRAVES DE LA SANGRE DE LA GESTANTE

Por Dolores Vazquez

na de las preocupaciones a
la cue se enfrentan las emba-
razadas es la salud de sus

bebés y, en los tltimos afios, se ha
apostado por mejorar las t3cnicas

de diagndstico prenatal ccn el obje- -

tivo de camseguir esta informacién
sin arriesgar la propia gestacion. Las
técnicas cue se utilizan pam saber
esos datos se dividen en invasivas y
no invasivas. Si las primeras suponen
un mayor riesgo para el feto, tamkién
aportan ura mayor fiabilidad sotre su
resultado, siendo las mis udlizadas
la extraccion y andlisis del liquido
amniéticc alrededor de la semana
15-16 (ammniocentesis) y la biopsiz de
vellosidad corial, en la semana 12 de
gestacién. Son pruebas que se rzco-
miendan cuando la edad ma-erna es
supeérior z los 38 afios, exist=n ante-
cedentes familiares préximaos de
enfermedades cromosdmicas, ccmo
el sindrorre de Down, hallazgos anor-
males en la ecografia o aparece un
riesgo elevado en el triple screering
bioquimico del primer trimestre.
Frente a ellas, en los dltinmos afios
la investigacion ha ido encaminada a
conocer el riesgo de malforrracicnes
que puede tener un feto con -écn-cas
no invasivas e igual de fiables. A esta
blisqueda se ha sumado ceciente-
mente Espafia, con un proyeczo ccmu-
nitario denominado Angel ab —acrod-
nimo de A New GEnetic LABorarory
for non-irrvasive renatal diagncs.s—,
presentad> en diciembre v que =sta
coordinado por el centro de investi-
gacioén gu-puzcoano IK4-Ike-lan.
Con él s= busca alcanzar un sistzma
con el 99 % de fiabilidad, que no se

EQUIPO DE ULTRASONIDOS

ha conseguido hasta el momento con
una prueba de estas caracteristicas,
y tiene como objetivo «identificar el
ADN del feto contenido en la sangre
de la madre para, analizando una sola
gota de esta, conocer si el futuro bebé
“padece alguna enfermedad genéticay,
explican.

«En la sangre de una mujer emba-
razada hay un 7% del ADN del feto.
Cuando desarrollemos este sistema,

extraeremos el ADN fetal de la sangre
materna y entonces realizaremos ‘el
analisis genético. Con esta familia de
sistemas diagndsticos detectaremos
y diagnosticaremos sindromes tris6-
micos, como el Down, pero también
detectaremos la fibrosis quistica, la
acondroplasia o la beta-talasemia. Asi,
gracias a los sistemas AngeLab se
podran detectar varias enfermedades
genéticasy, explicaba Jestis M. Rua-

D LATECNICA

En la amniocentésis, el
especialista introduce
una aguja hueca en

el a través del vientre
materno hasta llegar
al ttero, de donde se
extrae una pequena
cantidad de liquido
amniético para su
posterior analisis

=Fluido AMNIOTICO

FETO

no-Lépez, responsable del proyecto
AngeLab. Once millones de euros
es la inversion para desarrollar esta
técnica con el que se pretende, por
una parte; evitar el «impacto social»
que suponen los problemas asociados
a los diagndsticos invasivos, como
puede ser el riesgo de pérdida fetal,
¥, por otra, también un abaratamiento
de los costes. Desde IK4-Tkerlan, se ha
anunciado que «el precio sérd mucho
mas barato que las actuales técnicas
invasivas, pero también méas barato
que las actuales técnicas no invasivas».

Polémica en Alemania por una nueva prueba

na empresa alemana Lif2Co-
l I dexx, comenz6 a comercia izar
el pasado verano unz técaica
a través de analisis de sargre. Un
método cue cuenta con ¢l rectazo
de la Federacién Internaciomal de sin-
drome de Down por consid=rar que
este test facilita la «eugenesia» y: por
tanto, no protege el derecho a la vida
de estas personas. Las mujeres emba-
razadas d= Alemania, Austr:a, L-ech-
tenstein y Suiza pueden ya saber con
“este método si su hijo tiene sincrome
de Down. La nueva prueba, depomi-
nada PraenaTest, se realizz a mujeres
con 12 o s semanas de gestacidn. La
compaiifa defiende su sistema: «Esta
técnica puede salvar la vica de hasta

700 nifios solo en Alemania, que son
los abortos al afio por complicaciones
tras andlisis invasivos». Pero desde
la asociacién Down Espaifia recuer-
dan que €esta nueva prueba, a la que
podran someterse todas las mujeres
embarazadas y no solo aquellas con
mas riesgo de que su feto tenga pro-
blemas, no es infalible. De hecho los
resultados solo son vélidos al ana-
lizar la trisomia 21, pero no detecta
otras alteraciones genéticas menos
frecuentes que también pueden pro-
ducir esta anomalia. Por eso insis-
ten en advertir de que se informe
a los pacientes detalladamente de
que un resultado negativo no puede
descartar totalmente un sindrome.

Aunque esta técnica lleva implantada
en EE. UU. desde hace unos meses, ha
sido en Alemania donde la polémica
ha sido m4s fuerte hasta desatar una

-batalla legal. De hecho, el delegado
" para los discapacitados del gobierno

federal, Hubert Hyppe, denuncié la
«incompatibilidad» del test con el
marco normativo actual del pais ger-
mano. Sin embargo, el estado fede-
rado de Baden-Wiirttemberg, sede
de la empresa, dio su visto bueno a
la comercializacién. En Espafia, las
asociaciones de discapacitados se
preparan para obligar a la empresa a
cumplir con una serie de recomenda-
ciones basadas en una detallada poli-
tica de informacion. «Llevamos afios

solicitando que los padres alo que se
anuncia que su hijo tendra sindrome
de Down reciban una informacién
completa. Que conozca experiencias
de otros padres. Para evitar que su
opinién se base sobre prejuiciosy,
explica Agustin Matia, gerente de la
asociaciéon Down Espafia. Y es que
les preocupa que los padres tomen la
decisién de abortar por falta de cono-
cimiento «Nos preocupa el uso euge-
nésico que tiene el nuevo método.
Ademis de la falta de informaciony.
Y es que desde la asociacién no se.
oponen a PraenaTest como avance
desde un punto de vista del diagnés-
tico y, en todo caso, creen que seri
una prueba para la-sanidad privada.
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José 'M!'Garcia'('.onsuegra [ Especialista en Obstetricia y Ginecologia y técnicas de diagndstico prenatal]

«Sabiamos que esas
técnicas eran el futuro»

osé Manuel Garcia-Consuegra
(Avilés, 1965), experto en ecogra-
fia obstétrica y técnicas d= diag-
Ostico prenatal, es médico adjunto
del servicio de Obstetricia y Gine-
cologfa del Chuac y director e esa
misma 4rea en la corufiesa Clinica
Segrelles. Junto al doctor Lago puso
en marcha, hace afios, un preyecto
de deteccién de hematies fetales en
sangre materna, que finalmente no
pudo continuarse por falta de medios.

«Era una inquietud que tenfamos y
sabiamos que era el futuro», remarca.

—<¢Se plantea que una prueba como
el AngeLab supondra un menor
coste?

—Es dificil valorar el coste de los
reactivos, pero si supondr4 un menor
riesgo para la gestacién, porgue las
técnicas invasivas actuales, ]a amnio-
centesis y la biopsia de vellasidad
corial, tienen un 0,5-1 % de pérdida
fetal tras el procedimiento. El ootener
sangre materna y poder investigar por
este medio las anomalias genéticas

y cromosdmicas es un gran avance.

—éCudl es el riesgo del analisis de
la sangre de la madre?

—El problema hasta el momento, son
los falsos positivos y negativos, sobre
todo en madres que han tenido una
gestacidn anterior, al estimarse que
estas células pueden llegar a persistir

~ hasta 7 afios tras un parto o aborto

e inducir a confusién. Los técnicos
tienen recursos para discriminar
estos errores, pero hay que tener
en cuenta que estamos hablando de
medicina y no hay ninguna prueba
exacta. Por el momento, lo més fiable
que tenemos es cultivar células

" fetales (amiocitos) disueltos en el

liquido amnidtico.

—éCuadles son las principales dife-
rencias de la amniocentesis y la
biopsia? ’

—La amnjocentesis es la norma y es
mas sencilla. La biopsia de vello-
sidad corial suele hacerse cuando
hay alta probabilidad de que el nifio
padezca alguna alteracién, la ven-

Garcia Consuegra ejerce en el Chuacy en la Clinica Segrelles | CESAR QUIAN

taja de esta es que se realiza tres

. O cuatro semanas antes, por lo

que el diagnéstico es mas precoz
y beneficioso para la mujer si deci-
diese interrumpir el embarazo.

. —¢El retraso de la maternidad ha

aumentado este nimero de prue-
bas?

—Todo lo contrario, antes la criba
solo era la edad, se hacian cuando
la madre pasaba de los 35. Hoy se

han reducido en gran medida gra-
cias al test de cribado del primer
trimestre en el que se analizan tres
sustancias, que, combinadas con
la medicién ecografica del pliegue
nucal, nos calcula el riesgo de que
el feto tenga una cromosomopatia.
Ante un riesgo bajo se desaconseja
realizar una amniocentesis, porque
el riesgo de pérdida fetal seria muy
superior. .
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