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11 test del Dna
di un bimbo
in
gestazione

1997

Si scopre che
dalla placenta, alcuni
frammenti del Dna
del bimbo

1:Dna fetale

& mescolato
con quelio

della madre:
distinguerii

& difficife. - Per capire
la differenza tra
Dnamaterno e fetale ",
¢ stato fatto il
confronto con il Dna
del padre

. entrana in circolo

[IDnagianellapancia
cosi sapremo1l destino

del bimbo chenascera
Unsupertestper 3000 malattie genetiche

nel sangue
. della madre .-

ELENADUSI

A LETTURA totale del Dna
— croce e delizia della me-
dicina del nuovo millennio
— sie applicata finora agli adulti.
Da oggi invece anche un bimbo
nell’'utero potra conoscere dalla
primaall'ultimaletteraquelcheé
scrittonel suogenoma. Genitorie
medicisperano di ottenere infor-
mazioni sulla salute del feto e di
escluderela presenzadicirca tre-
mila malattie di origine genetica.
Ma I’aspetto paradossale di que-
sti studi & che il bambine, ancor
prima di nascere, si trovera a co-
noscere quali malattie potrebbe-
rorischiare di farlo morire.
Dallalettura completa del Dna
infatti & possibile ricavare (anche
seinmaniera poconitidaperora)
informazionisulla predisposizio-
ne a malattie cardiovascolari, tu-
mori, disturbi neurologici. La ri-
cercacheoggivieneportataavan-
ti dalla University of Washington

"Finoal -
13%

- la percentuale di Dna
trovato nel plasma
della madre che
in realtd appartiene
al bimbo

Laricercaéstata avviata
daunauniversitd americana

Possibile leggere
I Dna del feto
supertest

per Jmila malattie
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j La
nuova fecnica -

Con il supertest
bastera un prelievo .
lel sangue della madre;
per leggere l’intero

Dna det
bambino

di Seattle sui bimbi in gestazione

Laricexrcaviene
poriata avanti
dalla University
of Washington
di Seattie

permetteraquindidi individuare
non solo problemi come triso-
mie, anemiamediterranea, fibro-
sicistica,sordita (possibilegia og-
gigrazieall’analisidelliquidoam-
niotico o dei villi coriali). Macon-
sentira anche, per la prima volta,
diottenerelamappatotaledelge-
noma dell'individuo che verra.
Per conoscere il Dna completo
diunfetononservenemmenoar-
rivare dentro l'utero. Nel sangue
diuna donna in gestazione infat-
ti sono stati scoperti nel 1997 i
frammenti del Dna del figlio.
Questi piccoli filamenti di mate-

la lettura dell’intero
Dna del bambino
permettera di identiflcar
3.000
malattie
B\  genetiche .

riale genetico riescono a uscire
dalla placenta ed entrano in cir-
colazione nel corpo della madre.
Sono piccole tessere incomplete,
eanziché essere confinati nelnu-
cleo delle cellule (dove di solito il
Dna si trova) questi piccoli tranci
di cromosoma vagano liberi nel
sangue. «Si tratta di frammenti, &
vero. Ma sono tanti. E noi siamo
certi di ricavare con un singolo
prelievodisangueunaquantitadi
Dnasufficienteamettereinsieme
I'intero puzzle del genoma del fi-
glio» spiega Mario Ventura, il bio-
logo dell’'universita di Bari che ha

collaborato allo studio di Science
Translational Medicine.

Le analisi del Dna fetale prele-
vato dal sangue dellamadre sono
state usate in passato anche per
esami molto piir semplici della
letturacompletadelgenoma.«Da
circaundecennio—spiegaMario
Campogrande, uno dei padri del-
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ladiagnosiprenatale ed exprima-
rio al Sant’Anna di Torino — si
studia questa tecnica per indivi-
duareletrisomie13,18e21 oaltre
malattie genetiche specifiche di
cui si sa che i genitori sono porta-
tori. Mal’esame non & mai passa-
to dalla fase sperimentale alla
pratica corrente, perchélasua af-

fidabilita & bassa. Eancora diffici-
le infatti distinguere il Dna fetale
da quello dellamadre».
Iricercatori diSeattle hannori-
soltol'impasseguardandoalcon-
tributo del padre. Meta del Dna
del figlic infatti arriva dallo sper-
matozoo.Sedall’ analisidelmate-
riale genetico del sangue si ottie-
ne un mix della madre e del bim-
bo, dal confronto conl'vomo—e
attraverso calcoli assai complica-
ti—ladifferenza éemersainma-
niera chiara. 1l profilo genetico
che & stato ottenuto a Seattle ap-
partiene a un bimbo testato alla

18esima settimana digestazione.
Dopelasuanascita, unframmen-
to di Dna & stato sequenziato con
letecnichetradizionalieconfron-
tatoconquelloelaboratodurante
la gravidanza. I due combaciava-
no in maniera molto precisa: al
98,1%. Ed & possibile che quando
i costi scenderanno — attual-
mente la lettura completa del ge-
nomacostaattornoai 10miladol-
lari—il sequenziamento del Dna

del neonato diventi uno deirega-
li pii1 gettonati per il nascituro.
«Ma non facciamoci illusioni —
mette in guardia Bruno Dallapic-
cola, genetista e direttore scienti-
fico del Bambin Gest1di Roma—
leggere le informazioni del Dna
non vuol dire saperle interpreta-
re. Abbiamo macchine di poten-
za incredibile, cuila nostra capa-
citd dicomprensionenonriescea
stare dietro». Per Campograndeil
nuovo test ha un vantaggio im-

I setodi
Amnivcentssi
studia g

alerigle

portante: «Basta un prelievo di
sangue. Questo esclude il sia pur
minimo rischio di aborto che si
accompagna agli esami tradizio-
nali. Ma avere a disposizione il
Dnacompletopone problemieti-
cidel tutto nuovi».
Perilmomento sono tremilale
malattie genetiche note causate
da una sola mutazione del Dna e
quindidiagnosticabiliconquesta
tecnica (piudifficile eidentificare
i problemi causati da mutazioni
contemporanee). «Ma ci aspet-
tiamo — aggiunge Ventura — di
scoprire grazie ai nuovi dati ma-
lattie di cui prima non sospetta-
vamol'esistenza.

iesame viene fatio

conun prelievo di
sangue escludendo
irvischi di guelli
tradizionali

ogni 100 parti
amniocentesi
prelievi di villi
coriali
fetoscopia

oltre il 40%

delle analisi pre-nas
sono effettuate :
da donne

con pit di 40 anni

Fonte: rapperto Cedap 2009

Le malatliv pit diffuse

e analisi pre-nascita

“Siammo corltidi

materiale, a

vinscive, con poco

rvicostruire il puzzie
genetico del Bglio™

11 Dnagianellapancia
costsapremoildestino
delbimboche naseerd

Estratto da pag. 25




