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 Diagnosi sull’ovocita. O marketing dei desideri? 


di Andrea Galli 

 Il genetista Bruno Dallapiccola commenta la notizia della nuova tecnica che permetterebbe di non ricorrere alla diagnosi preimpianto sull’embrione E ricorda l’importanza di una informazione corretta: l’alta percentuale di errori, lo scarso numero di gravidanze e la grande invasività rendono la diagnosi preconcepimento una realtà lontana dalle aspettative indotte 

Bruno Dallapiccola, ordinario di genetica medica all’Università 'La Sapienza' e direttore scientifico dell’Istituto Mendel di Roma, non si è scaldato più di tanto leggendo sui giornali del risultato raggiunto dal biologo Francesco Fiorentino, direttore del laboratorio Genoma, e dal direttore del centro di procreazione assistita dello European Hospital, Ermanno Greco. Ossia una diagnosi, per evitare la trasmissione di malattie ereditarie, direttamente sull’ovocita, e non sull’embrione. 
 Professore, sembra che lei non la consideri una grande novità. 
 «La diagnosi del globulo polare – una formazione che compare al momento dell’ovulazione e che racchiude specularmente il Dna dell’ovulo – ha una storia molto lunga. Esistono esperti a livello mondiale – penso al gruppo guidato da Yuri Verlinski a Chicago – che hanno fatto centinaia di queste diagnosi negli ultimi anni». 
 D’accordo, ma non resta una via promettente, che evita la 
 manipolazione dell’embrione? 
 «Dipende. Tenga presente che in genere chi fa la diagnosi del primo globulo polare, che è un gamete, fa poi ugualmente una diagnosi del secondo globulo polare, cioè la prima cellula dell’embrione, più la diagnosi preimpianto vera e propria sempre sull’embrione. Questo per un motivo molto semplice: l’alta percentuale di errore insita nella tecnica. Tanto che anche i maggiori esperti consigliano poi una diagnosi sui villi coriali, nel primo trimestre di gravidanza, per avere un responso meno inaffidabile». 
 Lei dunque sostiene che nella prassi non cambierebbe molto da diagnosi sull’embrione a diagnosi sull’ovocita? 
 «Io dico che senza dubbio una tecnica che interviene su un gamete è più accettabile di quella che interviene sull’embrione. Però attenzione: non si può far passare un messaggio illusorio per tante coppie, del tipo: 'è arrivata la soluzione alla trasmissione delle malattie genetiche'. Né bisogna nascondere alle donne l’invasività e gravosità di tutti questi procedimenti, a fronte di risultati spesso aleatori». 
 In concreto, cosa vuol dire? 
 «Sull’invasività: gli esperti di diagnosi molecolari su malattie derivate dalla mutazione di un singolo gene dicono che per aver un ovocita 'funzionale' è necessario scartarne altri nove.
  Bisogna ottenerne almeno una decina, quindi. Sui risultati aleatori: il globulo polare non è altro che l’immagine speculare di quello che sta poi nel nucleo, e viceversa. Però ciò non è sempre tassativo, perché nella divisione cellulare esiste un fenomeno, la 'ricombinazione', che produce un alto tasso di errori, anche del 50%. Sappiamo poi che le gravidanze precedute da queste manipolazioni hanno un tasso di successo inferiore a quelle con fecondazione in vitro 'normale'.
  Non abbiamo dati ancora sufficientemente numerosi, ma per avere un’idea pensiamo ai risultati resi noti nel gennaio 2007 dalla European Society of Human Reproduction: su 20 mila embrioni concepiti in vitro e sottoposti a diagnosi preimpianto ne sono 'nati' 521, ovvero solamente il 2,6%». 
 Si trattava di diagnosi preimpianto sull’embrione, comunque. 
  «Sì ma, le ripeto, vorrei essere sicuro che chi fa la diagnosi sul globulo polare poi non fa nient’altro... Io ho un po’ di dubbi, pensando a quello che dice oggi la letteratura scientifica. Non dimentichiamoci poi che l’accuratezza della diagnosi molecolare fatta sul nucleo ha un livello medio di erroneità del 4%.
  Inoltre, abbiamo un rischio di patologie indotte dal successivo concepimento in vitro che è dodici volte superiore rispetto al concepimento naturale». 
 Cautela anche su questa pista, allora? 
 «Vorrei non essere frainteso.
  Dobbiamo essere seri anche e soprattutto nel modo in cui comunichiamo alla gente queste notizie. L’anno scorso l’Oecd, Organizzazione per la cooperazione e lo sviluppo economico, ha ribadito un concetto fondamentale: ogni test genetico deve essere preceduto e seguito da una consulenza genetica vera e propria. Bene: se un genetista medico facesse con una sua paziente una valutazione accurata, complessiva, di tutti gli aspetti di cui le ho accennato, vorrei vedere quante donne troverebbero interessante un approccio diagnostico di questo tipo.
  Infine mi lasci dire una cosa sulla malattia che è stata oggetto del monitoraggio con la diagnosi sul globulo polare, ovvero la sindrome di Charcot-Marie-Tooth». 
 Prego. 
 «È una sindrome a cui corrispondono condizioni fisiche diverse, ma si può dire che in moltissimi casi essa permette una qualità di vita eccellente. Io ho a che fare con diversi casi di Charcot-Marie-Tooth ogni anno: sono in grande maggioranza persone che hanno una vita relazionale, di coppia, e anche riproduttiva del tutto normale. Non li vedo come candidati a una diagnosi preconcepimento o preimpianto». 
 Ci si chiede se almeno il rischio dell’eugenetica con la diagnosi del solo ovocita sia scongiurato.
  Lei cosa risponde? 
 «In apparenza sì, nel senso che qui non c’è un embrione scartato. Ma la cautela in questo campo non è mai troppa».
  

