


W washing cervicala: diagnosi prenatale non invasiva

TCCSs: Tecnica

= Indicazione O.F.
— Pericdo di esecuzione: 7a - 10a selt.
= Washing con 10 cc di sol. fiziclogica
— Analisi del campione:
* microscopia in contrasto di fase
= microscopia elettronica
+ gsirazione del DMA e amplificazicne con PCA
- Controlio FISH su. CVES

Fig. 1

Fig. 3

l2 {(SMA tipo 1): in entrambi i casi i feti non ri-
sultarono affetti. Anche in questo caso il dato
& stato confermate mediante villocentesi.

In particolare la FISH permette di rilevare
e localizzare seguenze specifiche di DNA su
preparati citologici.

Presenta il vantaggio di poter ottenere
risultati con estrema rapidita ed inoltre &
possibile marcare lo stesso campione con
pilt di una FISH-probe di diverso colore in
modo che possono essere osservate emis-
sioni puntiformi a diversa colorazione.

Mella pratica clinica la tecnica FISH utiliz-
za sonde alfoidi che marcano le zone di DNA
alfa-satelliti, sufficienti a differenziare i diver-
si cromosom|.

Attualmente, in clinica prenatale, si utiliz-
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Tabella 1 - FISH {Gen. - Apr. 95) % di corrispon-
denza.

FISH | Fase || Fase
bt Bate 03%
Y B5% 039
21 999 100%
13 100% 100%
18 5 100%

zano sonde per i seguenti cromosomi: x, v,
13, 18 e 21, che sono quelli pit frequente-
mente implicati nelle aneuploidie.

Abbiamo eseguito, presso il nostro Cen-
tro, su un discreto numero di amniccentesi
{350), un esame preliminare dei cromosomi
mediante FISH. [l metodo & mollo rapido,
necessitano solo 1 o 2 giorni e sono suffi-
cienti solo pochi ce di liquido amniotico,

Abbiamo verificato che vi & un'alta per-
centuale di corrispondenza fra l'esame ese-
quito mediante FISH e |'analisi citogenetica
classica {Tab. 1).

La FISH non pud, da sola, sostituire la ci-
togenetica classica in diagnosi prenatale,
ma talora pud essere utile nel management
di alcune gravidanze fortemente a rischio o
anche nella diagnosi rapida di esso per ma-
lattie ¥-linked.

| risultati ottenuti, seppur preliminari, indi-
cano che il prelievo transcervicale & una te-
cnica promettente che comunque richiede
ancora tempo ed esperienza perche sia ap-
plicabile su larga scala in diagnosi prenatale.
Il suo successo dipende sicuramente anche
dall'affinarsi delle tecniche molecolari come
la PCR semiquantitativa per 'analisi precoce
di aneuploidie o di alleli mutati. Attualmente,
possiamo proporre tale metodica a pazienti
a basso rischio, gualora non vi sia una ne-
cessita di diagnosi prenatale per aumentato
rischio genetico, ricordando invece la neces-
sita di ricorrere al consenso informato e di
non prascindere mai dal counselling geneti-
co,
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