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Jaio aurreko diagnostik_oaren
gorakada nabaria

Amaia Bengoa Alonso

Farmazian Lizentziatua eta Irufieko Bideko Ama Ospitaleko Genetika Zerbitzuko ikertzailea.

Ume batek, jaiotzen denetik
hiltzen den arte, hainbat arazori
egin behar dio aurre. Baina jaio
aurretik ere arazoak pairatu ahal
ditu, hala nola gaixotasun
genetikoak eta jaiotzetiko
anomaliak. Azken horiek gero
eta garrantzi handiagoa ari dira
hartzen osasun-sailetan,
haurren erikortasun- eta
heriotza-tasa handia eragiten
baitute. Beraz, oso garrantzitsua
da jendeak jakitea zer aukera
dauden anomalia horiek
umetokian bertan detektatzeko.

FETUAK IZAN DITZAKEEN ANOMALIAK DETEK-
TATZEKO, Nafarroan, Aholku Genetikoa-
-Jaio aurreko Diagnostikoaren Egi-
taraua (AG-JD) sortu zen 1995ean.
Egitarauaren helburu nagusia da jaio-
tzetiko anomaliek eta gaixotasun
genetikoek eragindako elbarri-kopurua
murriztea, bikoteei argibide objektibo
eta zehatzak emanez, arrisku handiko
haurdunaldietan jaio aurreko diagnos-
tikoa eginez eta Jaiotzetiko Anomalien
eta Eritasun Hereditarioen Erregistroa
sortuz, AG-JDren ebaluazio jarraitua
egin ahal izateko.
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Jaio aurretiko
diagnostikoa

Jaio aurretiko kontsulta genetikoa egin
ahal izateko zenbait baldintza bete
behar dira; esate baterako, amak hogei-
ta hamabost urte edo gehiago izatea.
Jakina da zenbait gaixotasun genetikok
erlazio zuzena dutela amaren adinare-
kin, adibidez, Down-en sindromeak;

emakume horiek emakume gazteek
baino askoz arrisku handiagoa dute
Down-en sindromedun ume bat izate-
ko. Bestalde, bikotearen beste seme-
-alabaren batek anomaliak izan baditu,
familian herentziazko eritasunen bat
badago edo amak fetua kalte dezakeen
sendagairik hartu badu, orduan, haur-
dunaldia arrisku handikotzat joko dugu.
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Jaio aurretiko diagnostikoa egiteko baldintzetako bat amagaiak 35 urte baino gehiago
izatea da.

Kasu horietan, bikoteak aukera du
AG-JDren kontsultara joateko. Kon-
tsultan, familiaren historia medikoa eta
beste proba batzuen emaitzak aztertu
ondoren, komeni bada, fetuaren diag-
nostiko genetikoa egiteko aukera
eskaintzen du medikuak. Diagnostiko
horren bidez fetuaren akats kromoso-
mikoak hauteman daitezke.

Halaber, hogeita hamabost urte baino
gutxiago duten emakumeek bi aukera
dituzte: Odolaren Behaketa Biokimikoa
(OBB) egitea eta fetuaren ekografiak
egitea. OBBarekin kromosomekin lotu-
ta dauden irregulartasun batzuk, adi-
bidez, Down-en sindromea eta biz-
karrezur bifidoa —bizkar-hezurraren
malformazioak— pairatzeko arriskua
kalkulatzen da.

Horretarako, hiru datu hartzen dira
kontuan: amaren odolean neurturiko
alfafetoproteina (AFP) eta gonadotro-
pina korionikoa (HGC) hormonaren
kantitatea; amaren adina; eta fetuaren
garondoko tolesaren neurria. Izan ere,
AFPak behera eta HGCak gora egiten
duenean fetuak Down-en sindromea
izateko arrisku handiagoa dago. Bes-
talde, HGCren maila baxua Edwards-en
sindromearekin erlazionatuta dago, eta
AFParena, berriz, bizkarrezur bifidoare-
kin. Fetuaren garondoko tolesa fetuari
ekografia bat eginez neurtzen da;
3 mm baino handiagoa bada, arazoren

“duela hamar urte,
35 urte baino
gehiago izan eta
haurdun zeuden
emakumeak % 16
Ziren. Gaur egun
ehuneko hori
bikoiztu egin da”

bat izateko aukera gehiago du fetuak,
besteak beste, Down-en sindromea,
Turner-en sindromea edota bihotzeko
gaixotasunak.

OBBan edo ekografian anomaliaren
bat ikusten denean, amagaiari abisa-
tzen zaio, nahi izanez gero kontsultara
joateko. Han, fetuaren diagnostiko
genetikoa egiteko aukera ematen dio-
te, aurreko probetan ikusitako irregu-
lartasunak egiaztatzeko.

Kontsulta honetara etortzeko arrazoi
nagusia amaren adina izaten da.
Nafarroan, adibidez, 6.000 kontsulta-
tik gora egin dira 1995etik 2003ra, eta
horietatik 4.000 baino gehiago ama-
ren adinagatik izan dira. Baina OBB
positiboek eta ekografietan detek-
tatutako anomaliek ere garrantzi
handia dute, kontsulten % 20ren zioa
izaten baitira.

Odolaren Behaketa Biokimikoak aban-
taila asko ditu. Garrantzitsuena, ama-
ren odolean egiten dela, eta ez du
eraginik fetuan; beraz, abortua gerta-
tzeko arriskua saihesten da. Horrexe-
gatik gero eta emakume gehiagok
aukeratzen du proba hau egitea. Adi-
bide gisa aipatzekoa da, 1995ean
Nafarroan haurdun zeuden emaku-
meen % 24k egin zuela proba eta
2003an % 68k. Baina desabantaila
batzuk ere baditu. Probaren sentikor-
tasuna % 63 da, eta horrek esan nahi
du kasuen % 37an, emaitza negatiboa
izan arren, umea Down-en sindro-
mearekin jaio daitekeela. =

1000 7
900 ¢
800
700 7
600

.
Kontsultak -
500

300 7

Kontsultak / Amniozentesiak
.

200

100

1995 1996 1997 1998 1999

Jaio aurreko
3500 diagnostikoaren
- gorakada, Nafarroan,
= i 1995etik 2003ra.
73000
o : _.-'"
o~
4 A
+ 2500
."'...
+Amniozentesiak

’ 2000

-]

0

(<]
+ 1500
1000
500

M } 3 Lo
2000 2001 2002 2003

ELHUYAR. 206. zK.

43



-kopuruan edo kromosoma horien
egituran aldaketak daudenean, erita-
sun genetikoak edo anomaliak gerta
daitezke. Esate baterako, Down-en
sindromea dutenek 21. kromosomaren
hiru kopia izaten dituzte bi beharrean;
hori dela eta, Down-en sindromearen
kariotipoa ‘47 XX (edo XY) + 21’ da.

35 urtetik beherako gero eta amagai
gehiagok egiten dute OBBa; beraz,
emaitza positibo gehiago dago, eta,
ondorioz, FDG gehiago egiten da. Eta,
bestetik, haurrak lehen baino beran-
duago izaten ditugunez, geroz eta
gehiago dira, proportzioan, proba hau
egin dezaketen emakumeak: lehen
amagai guztietatik % 16 ziren 35 urte-
tik gorakoak; eta orain, % 25 baino
gehiago. Gainera, FDGa egiteko era-
bakia hartzeko orduan ere aldaketa

“fetua}’en nabaria izan da. Egitaraua hasi zenean,
w diagnostiko arrisku handiko haurdunaldietan ema-
g genetikoa akatsik kumeen erdiak baino ez zuen baiezkoa
; bek voba d ematen, eta egun ia denek aukeratzen

2 gZ e op 0_ Z a, dute proba egitea.

= aina arrisKkua

ekar dezake FDGarekin, Down-en sindromea ez
sindromeaDd(mI:r;:E f etuarentzat” ezik, beste irregulartasun kromosomiko

21. kromosomaren
hiru kopia izaten
dituzte bi beharrean.

asko ere ikusten dira, esate baterako,
sexu-kromosometako irregulartasunak.
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Hain zuzen ere, sentikortasun-maila
baxu hori da jaio aurreko diagnosti-
koaren akats nagusia, eta 35 urtetik
beherako emakumeetan edo eta arris-
ku berezirik ez duten haurdunaldietan
ez da beste probarik egiten osasun-
-zerbitzu publikoetan. Arazoa gaindi-
tzeko, beste proba biokimiko batzuk
aztertzen ari dira, eta denborarekin
hobekuntzak egotea espero da.

Fetuaren diagnostiko
genetikoa

Anomalia kromosomikoak detektatze-
ko beste proba bat Fetuaren Diagnos-
tiko Genetikoa (FDG) da. Fetuaren
kromosoma-irudia edo kariotipoa defi-
nitzea da proba honen helburu nagu-

OBBarekin ez bezala, proba honekin
fetuaren diagnostiko genetikoa zuze-
nean egiten da, eta, horrenbestez,
akatsik gabekoa da. Hori du abantaila
nagusia. Baina proba hau egin ahal
izateko, fetua zaintzen duen likido
amniotikoa (amniozentesia) edo fetua-
ren inguruko beste egitura-zati bat
hartu behar dira, eta horrek arriskua
ekar dezake fetuarentzat. Arrisku-
-maila faktore askoren araberakoa da:
amaren adina, teknika burutzen duen
pertsonaren esperientzia, etab.

Arlo horretan ere, gorakada handia
izan da azken urteotan. Batetik,

1995-2003 epean, 1.000 kariotipotik
seik honelako irregulartasunen bat
agertu dute: 45X, 47XXY, 47XXX edo
47XYY. Sexu-kromosometako irregu-
lartasunek ez dituzte beti kalteak era-
giten. Kariotipo hau duten pertsona
asko hainbat urte bizi dira ezer igarri
gabe, baina zenbait eragozpen ere izan
ditzakete, esate baterako, atzerapen
mentala eta antzutasuna.

Edwards-en sindromea eta Patau-ren
sindromea ere 0so ugariak dira. Triso-
mietan, kromosoma bat sobran dago,
hiru kopia izaten dituzte bi beharrean
(Down-en sindromean 21. kromosoma,
Edwards-en sindromean 18.a eta
Patau-ren sindromean 13.a).

Haurdun dauden emakumeen parte-hartzea

AG-JD egitarauan

6.000
sia. Zenbait kasutan, kromosomak ez
. . 5.000
ezik, gene berezi batzuk ere aztertzen
dira. 4.000 - Haurdunaldiak

Pertsona arrunten kariotipoak 46XX
(emakumezkoena) eta 46XY (gizonez-
koena) dira. Zenbakiak kromosoma-
-kopurua adierazten du eta letrek
sexua definitzen duten kromosoma-
-parearen izaera. Eta kromosoma-
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AG-JD egitarauan kontrolatutako
haurdunaldiak
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Geroz eta gehiago
dira jaio aurretiko

Hirukoiztuta dagoen kromosoma zen-
bat eta handiagoa izan, orduan eta
anomalia garrantzitsuagoak ditu umeak,
eta, beraz, hiltzeko aukera gehiago
ditu. Horrexegatik, Patau-ren sindro-
mea dutenak jaio eta azkar hiltzen dira,
eta Edwards-en sindromearekin jaio-
takoek ere gutxitan irauten dute urte-
bete. Down-en sindromea dutenak,
aldiz, 21. kromosoma oso txikia denez,
urte asko bizitzeko gai dira.

Erregistroa martxan
Jaiotzetiko anomalia horiek guztiak
aztertu eta herentziazko eritasunen
epidemiologia ikertzeko, proiektu bat
jarri zen martxan 2003ko ekainean
Nafarroan: Nafarroako Jaiotzetiko
Anomalien eta Eritasun Hereditarioen
Erregistroa (NJEEHE). Erregistro hori
balio handiko baliabidea da, eta hari
esker gaixotasun horien etengabeko
ebaluazioa egin ahal izango da.

Erregistroan, jaiotzetiko anomaliaren
bat duten Nafarroako jaioberriak eta
bizirik jaiotzen ez direnak biltzen dira.
Orain arte 823 kasu bildu dira. Horrek
% 1,36ko prebalentzia adierazten du,
baina jakin badakigu jaiotzetiko ano-
malien prebalentzia altuagoa izaten
dela, % 2-5 ingurukoa. Beraz, oraindik
lan asko egin beharko da Nafarroako
kasu guztiak biltzeko. Hori izango da
proiektuaren hurrengo urteetako hel-
buru nagusia.

Baina orain arte bildutakoarekin ere
ondorio asko atera daitezke. Esate

ll
i

diagnostikoa |

egitea erabakitzen i
duten bikoteak.

A. BENGOA

baterako, noiz atzematen dira jaiotze-
tiko anomaliak eta herentziazko erita-
sunak? Gehienak, % 37 umea jaiotzen
den unean bertan ikusten dira, baina
% 34 jaio aurretik atzematen dira. Gai-
nerakoak umearen bizitzan zehar
detektatzen dira. Urtebete egin aurre-
tik % 18 eta urtea bete ondoren % 11.

“jaiotzetiko
anomalia eta
herentziazko

eritasunen % 34 jaio
aurretik detektatzen
dira eta % 37 umea
jaiotzen den unean
bertan”

el

AG-JD egitarauaren helburu nagusia
bigarren zenbakia handitzea da, hau
da, ahal den eta anomalia gehien jaio
aurretik detektatzea, horiek bikotean
eta, oro har, gizartean dituzten eragin
tamalgarriak murrizteko.

Adibide gisa Down-en sindromearen
kasua aipatuko dugu. AG-JD egitaraua
hasi aurretik, 1986-1994 epean, Na-
farroan 67 ume jaio ziren Down-en
sindromearekin; gutxi gorabehera,
10.000 jaiotzatik 15 kasu. Egitaraua
hasi ondoren, aldiz, 1995-2003ko epean,
57 jaio dira (10.000 jaiotzatik 12).

Urtez urte Down-en sindromearekin
jaiotako umeen kopuruak gora edo
behera egin dezake, baina, jaio aurre-
ko diagnostikoa egiten denetik, joera
beheranzkoa da. Gainera, Down-en
sindromearekin jaio direnen artean,
kasuen % 40 inguruan amak 35 urte
baino gehiago zituen, eta, beraz, hala
nahi izanez gero eskura zuen jaio
aurreko diagnostikoa egiteko aukera.

Alde horretatik esan beharra dago
jaio aurreko diagnostikoen eskaera
gora doala, oso azkar gainera. Ama
izateko adina geroratzeko joera dela
eta, batetik, eta, bestetik, haurdun
dauden emakumeen pentsamoldea
aldatzen ari delako; gero eta gehia-
gok hautatzen dute diagnostiko gene-
tikoa egitea. I
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