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EN PORTADA

DIAGNOSTICO

EL DIAGNOSTICO PRENATAL HACE DESCENDER ESPECTACU-
LARMENTE LOS NACIMIENTOS DE NINOS CON UNAS 50 ANO-
MALIAS CONGENITAS GRACIAS A LA INTERRUPCION VOLUN-

TARIA DEL EMBARAZO. EN UN PLAZO DE 15 ANOS LA TECNO-
LOGIA PODRIA PERMITIR LA DETECCION DE 200 ALTERA-
CIONES DISTINTAS. ¢NOS DIRIGIMOS HACIA LA EUGENESIA?

Solo un 5% de las espanolas sigue los pasos
de Sarah Palin y contintia con el embarazo

VIENE DE PAG. 1/ Los nacimientos
de nifios con sindrome de Down han
experimentado una caida en pica-
do en el ltimo cuarto de siglo. La
mejora de las técnicas de diagnés-
tico prenatal y la aprobacién de la
actual Ley del Aborto han propicia-
do que en 2006 se registrase un 56%
menos de casos que en 1980. Este
descenso ha sido aiin mas drastica
en el caso de los bebés cuyas madres
son mayores de 35 anos: un 85% me-
nos. Estos datos proceden del Es-
tudio Colaborativo Espafiol de Mal-
formaciones Congénitas (ECEMC),
que no cubre todos los nacimien-
tos, pero constituye el registro mas
amplio en nuestro pais.

La razén de la mayor reduccion
entre las madres anosas radica en
que, por ser el colectivo con mas
riesgo, se les ofrece de forma siste-
matica la realizacién de una amnio-
centesis, que es la prueba diagn6sti-
ca mas certera. La mayoria de ellas
acepta este procedimiento invasivo
—que presenta un riesgo de aborto
espontaneo de entre el 0,5% y el
1%—y, cuando se detecta la ano-
malia, el 95% opta por la interrup-
cién voluntaria del embarazo.

Pepa Muruzabal pertenece al 5%
restante. No se lo penso dos veces
cuando el médico le comunicé que
su futuro hijo tendria sindrome de
Down: no interrumpiria el embara-
20. La ecografia habia mostrado una
alta probabilidad de que existiese al-
guna alteracion cromosémica, y por
eso le aconsejaron realizarse una
amniocentesis. «Aunque mi mari-
do y yo habiamos decidido no abor-
tar, preferiamos saber si el nifo ve-
nia con alguna malformacion a en-

ca—y las mejoras en los apoyos so-
ciales y en los programas de aten-
cién temprana han generado un au-
mento de su calidad de vida», afirma
Pedro Oton, presidente de Down Es-
pana. «Se habla de que en los tlti-
mos 20 afios se ha producido un au-
mento de 20 anos en la esperanza de
vida», anade.

En la actualidad viven en Espana
mas de 32.000 personas con esta al-
teracion genética cuyos portadores
tienen un cromosoma 21 de mas
(tres, en lugar de los dos normales).
Es la anomalia cromos6émica mas
frecuente. «Afecta aproximadamen-
te a uno de cada 600 recién nacidos
en ausencia de diagnostico prena-
tal», indica Domingo Ramos-Corpas,
director técnico del Grupo de Tra-
bajo de Cribado de Cromosomopa-
tias de la Sociedad Espanola de Gi-
necologia y Obstetricia.

CALIDAD DE VIDA

La interrupcion voluntaria del em-
barazo estd conduciendo «a una tasa
de uno por cada 1.000» en muchos
paises, segun Jesus Florez, asesor
cientifico de la Fundacién Sindrome
de Down de Cantabria. Este experto
reconoce que su hija Miriam, de 32
anos, nunca sera totalmente inde-
pendiente, pero anade que tanto su
salud fisica como su grado de auto-
nomia son muy superiores a las de
muchos otros jévenes.

Se han identificado anomalias
cromosomicas —también denomi-
nadas cromosomopatias— que pro-
ducen sindromes mucho mas graves
(y también son menos frecuentes),
como el de Patau o el de Edwards,

que son practicamente

incompatibles con la
vida. Otros, como el de

@ Las personas con sindrome de Down pade-
cen ciertos riesgos y problemas de salud.

@ E1 50% de ellas nace con enfermedades car-
diacas, la mayoria de las cuales son operables
gracias al avance de la cardiologia pediétrica.
® Casi el 100% presenta discapacidad intelec-

tual en mayor o menor grado.

@ Siempre se produce retraso del crecimiento.
@ Son bastante frecuentes las alteraciones de
la audicién, problemas oculares como el estra-
bismo y la apnea obstructiva del suefio.

@ Los programas de estimulacién y de atencion
temprana han mejorado considerablemente sus

habilidades y su desarrollo personal.

Down y el de Turner,
permiten una existencia
practicamente normal,
segun los padres de es-
tos ninos. De hecho, en
el caso del segundo, el
retraso mental suele ser
bastante leve.

Pero las cifras mues-
tran que el grueso de la
poblacién no lo ve asi.
«En estos momentos,
las cromosomopatias
que Vemos correspon-

terarnos tras el parto», explica. Asi
fue como nacié Miguel, que ya tiene
13 anos, cursa sexto de primaria y,
segun su madre, «es un nino muy
alegre que no da mas que felicidad.

Miguel vive en un mundo en el
que la sociedad ha aprendido a ser
mas tolerante con quienes tienen al-
guna discapacidad intelectual. Ade-
mas, su salud fisica ha mejorado sig-
nificativamente. «Los avances mé-
dicos y sanitarios —especialmente
en el campo de la cirugia pediatri-

den, sobre todo, a hijos

de madres jovenes o que
no han descartado la amniocente-
sis», senala Fernando Centeno, pe-
diatra del Hospital Universitario Rio
Hortega de Valladolid.

Antoni Borrell, responsable del
programa de diagnéstico prenatal
del Hospital Clinic de Barcelona,
apunta que esta tendencia a realizar
la prueba invasiva s6lo a partir de los
35 anos esta cambiando. «La edad
como criterio tinico no es util», ase-
vera. Hoy en dia existen marcadores
observables en la sangre de la madre

Sarah Palin sabia que su hijo iba a nacer con sindrome de Dwn. / EL'MUNDO

y hallazgos ecograficos que permi-
ten identificar a las mujeres que, in-
dependientemente de la edad, tienen
una alta probabilidad de tener un

- hijo con Sindrome de Down. En fun-
- cion de ese riesgo se realiza o no la
* amniocentesis:

Los datos del ECEMC muestran
una tendencia a la baja de naci-
mientos de nifos con la alteracion de
madres menores de 35. Sin embar-
g0, en los tltimos anos también se
observa un ligero ascenso global de-

bido a la inmigracién. La directora
de este estudio, Maria Luisa Marti-
nez Frias, sefala que las mujeres
de otros paises, ademas de tener di-
ferentes condiciones genéticas, sue-
len tardar en entrar en nuestro cir-
cuito sanitario y someterse a con-
troles prenatales.

La experta recalca el espectacular
descenso que han experimentado to-
das las anomalias congénitas des-
de 1980. «Estamos buscando el hijo
perfecton, reflexiona. No obstante,

considera que es difcil
responder a la pregun-
ta de si nos dirigimos
hacia la eugenesia
(aplicacion de las leyes
bioldgicas de la heren-
cia al perfeccionamien-
to de la especie huma-
na): «Es una cuestion
muy filoséfica. Todo
tiene su lado bueno y
malo. Los limites son
individuales».

Algo parecido opina
Maria Orera, directo-
ra médica de Labora-
torios Circagen, quien
indica que en las ulti-
mas tres décadas se ha
realizado, sobre todo,
diagnostico prenatal
de sindrome de Down,
pero la tecnologia per-
mite detectar muchas
mas anomalias. «Aho-
ra podemos identificar
50 enfermedades ge-
néticas a partir de la
amniocentesis; dentro
de cinco anos podre-
mos llegara 200y, en
15, alo mejor las abar-
camos todas», augura.
Siguiendo con este ra-
zonamiento, y tenien-
do en cuenta que la
préctica totalidad de
las mujeres decide
abortar cuando se de-
tecta una malforma-

‘ cion, cree que «puede
ser que llegue un mo-
mento en que no naz-
can ninos».

DEBATE
Evidentemente, las pa-
labras de Orera consti-
tuyen una exageracion
con fines explicativos,
pero sirven para cen-
trar el debate. ¢Quién
establece los limites?
«Las posibilidades es-
tan ahi; cada madre
tiene que decidir con
toda la informacién ne-
cesaria, que no siem-
pre la tiene», expone.

Para esta especialis-
ta, se ha perdido el ob-
jetivo primario del
diagnostico prenatal: «Hay que des-
vincularlo de la interrupcién volun-
taria del embarazo; se trata de pro-
porcionar una informacion util. Su
fin ultimo no es acabar con las en-
fermedades genéticas, ya que esto
tendria connotaciones eugenésicas».

En todo caso, el Programa de Cir-
cagen es una buena muestra del
gran avance que esta experimen-
tando este campo y de lo que estan
demandando los futuros padres. Di-
rigido principalmente a la deteccion



de la discapacidad intelectual, per-
mite identificar hasta el 50% de todos
los casos de retraso mental severo.
Para ello se emplean tecnologias
cada vez mas rapidas y fiables.

Las anomalias cromos6micas que
se observan con estos métodos pue-
den ser tanto numéricas (variacion
del nimero de cromosomas) como
estructurales (pérdida o ganancia de
fragmentos). Cuando existe un alto
riesgo, se efectiia en primer térmi-
no «un test en el que sélo se marcan
los cromosomas mas frecuentemen-
te alterados», detalla Carmen Mén-
dez, del laboratorio de genética del
Instituto Valenciano de Infertilidad.
Los resultados se obtienen en un pla-
zo de entre 24 y 48 horas. A conti-
nuacién se realiza, ya en todos los ca-
s0s, un estudio completo de los cro-
mosomas, que requiere hacer un
cultivo, por lo que tarda unos 15 dias.

PRECISION

Con las nuevas tecnologias se pue-

den hacer muchas més cosas con
mayor precisiéon. «<Hemos pasado
de técnicas manuales de baja reso-
lucién, como el cariotipo, a otras mu-
cho mas rapidas y mejores, que per-
miten detectar hasta mutaciones
puntuales de muchas regiones a la
vez» afirma Orera. Por ejemplo, el
procedimiento conocido como
MLPA ofrece la posibilidad de estu-
diar 40 regiones cromosémicas con
una muestra muy pequena de liqui-
do amniético.

El hecho de que, hoy por hoy, to-
dos estos avances estén desembo-
cando mayoritariamente en el au-
mento de las interrupciones volun-
tarias del embarazo o en la seleccién
de aquellos embriones sin alteracio-
nes para después implantarlos en
el utero de la mujer esté llevando a
los familiares de personas con dis-
capacidad intelectual a salir a la luz
con mas intensidad. ¢El sindrome de
Down desaparecera? Probablemen-
te, si esto sucede sera dentro de mu-
chos anos.

El aumento de la aceptacion social
de las personas con esta alteracion
cromosémica se ha producido de for-
ma paralela al incremento de su es-
peranza de vida y del namero de pa-
dres que deciden abortar. «Posible-
mente, el estigma social ya no es tan
fuerte, pero la ignorancia, cargada
muchas veces de exceso de caridad
y buenas intenciones, han podido
sustituirlas. Nosotros abogamos por
que se reconozca su realidad tal
como es y su papel en nuestra so-
ciedad: mucho mas plenio y con mas
posibilidades de lo que se estima
ahora mismo», sentencia el presi-
dente de Down Espana.
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Nacimientos con sindrome de Down en Espaiia
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Los limites del diagndstico genético

«&Qué debemos hacer
si una pareja infértil se
somete a un :
Diagnéstico Genético
Preimplantacional
(DGP) para descartar
una predisposicién
hereditaria al cancer
pero comprueba que
todos los embriones
estan afectados y, aun
asi, decide
transferirlos?». Wybo
Dondorp, del
Departamento de
Salud, Etica y Sociedad
de la Facultad de
Medicina de Maastricht
(Holanda), respondi6 a
esta pregunta en la

reunion anual de la
Sociedad Europea de
Embriologia y
Reproduccion Humana,
celebrada
recientemente en
Barcelona. El DGP es
un procedimiento por
el que se realiza un
analisis genético a
embriones obtenidos
por reproduccién
asistida para transferir
al utero tnicamente
aquellos libres de carga
genética asociada a
determinadas
enfermedades.

«Como el deseo
prioritario de la pareja

suele ser el de tener un
hijo, pueden razonar
que, si no pueden
conseguir un bebé libre
de la afeccion, también
les hara felices y seran
buenos padres para ese
nino aquejado de una
patologia que
inicialmente pretendian
evitar. El respeto a la
autonomia exige,

cuando menos, tomar . -

en serio esas
peticiones, incluso
aunque, a la luz de
otras consideraciones,
los médicos decidan no
acceder», asevero el
especialista en ética.

Este supuesto tiene la
peculiaridad de que se
trata de mutaciones
genéticas que indican
una probabilidad
(nunca es el 100%) de
sufrir una enfermedad,

. que ademas suele

presentarse en la edad
adulta.

Dondorp cree que el
criterid que debe
primar,es el bienestar
del nino. Por-eso, si
considera
«inconcebible»
implantar embriones
con enfermedades
graves como la fibrosis
quistica.



