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La diagnosi prenatale si presenta come una assoluta novità agli albori della vita umana.

Agli albori degli anni ’60 attraverso lo studio degli amniociti, con l’aspirazione del liquido amniotico, è già possibile studiare il genoma dell’individuo. Si studia il cariotipo del nascituro e, già durante la gravidanza, si può conoscere la presenza di una alterazione della forma o del numero dei cromosomi. Questa scoperta propone una novità assoluta.

Il medico finora curava la gravidanza nell’interesse di due persone: la madre e il nascituro. Da quel momento si offre la opportunità di un nuovo modello diagnostico , introducendo un potenziale conflitto di interessi fra madre e figlio.

La barriera dell’insondabile è stata ulteriormente superata in questi ultimi anni dall’applicazione della metodica Sonar in campo ostetrico.

Nel 1983 a Milano si esegue l’aspirazione dei villi coriali sotto guida ecografica, eseguendo così la biopsia della placenta. Gli autori italiani pubblicano su Human Genetics questa esperienza, proponendo il diritto-dovere della coppia di rinunciare alla gravidanza in caso di diagnosi prenatale positiva.

Si comprende come il potere dell’uomo sull’uomo si esprime qui in tutta la sua gravità.

Il concetto “diritto-dovere” di rinuncia alla gravidanza andrebbe analizzato sul piano giuridico, filosofico, etico, politico e ,non ultimo, sul versante della psicanalisi.

Agli inizi degli anni ’90 un ricercatore romano, Mastroiacovo, segnala la comparsa di anomalie cranio-facciali e l’agenesia delle mani e dei piedi (veri casi di focomelia) nei bambini nati dopo esecuzione della biopsia placentare. Il pericolo sembra evidente se il prelievo viene eseguito fra il 55° e il 65° giorno dal concepimento. Lavori successivi dimostrano che il rischio di questi difetti agli arti superiori ed inferiori dopo biopsia placentare si riduce se il prelievo viene fatto dopo la 11a settimana. Questa osservazione suffraga l’ipotesi che il prelievo in epoca gestazionale precoce potrebbe instaurare una lesione dell’asse vascolare del villo coriale. Paradossalmente, nel tentativo di dimostrare che il bambino è sano, si rischia di provocare gravi malformazioni a carico del nascituro.

Un’altra osservazione sulla diagnosi prenatale è legata alla perdita totale di gravidanze che, secondo dati recenti basati su migliaia di casi, risulta complessivamente del 5% per la biopsia placentare e del 6,2% per l’amniocentesi precoce. Per l’amniocentesi tardiva il rischio di abortività è dell’ 1% in mani esperte e del 3-4 % quando il medico è all’inizio della sua curva di apprendimento. E’ importante distinguere tra amniocentesi precoce e tardiva perché quella precoce comporta un rischio maggiore di perdite fetali.

Per ridurre l’invasività diagnostica viene frequentemente proposto il triplo test, cioè il dosaggio combinato di 3 diverse sostanze, l’alfafetoproteina, le beta HCG e l’estriolo, presenti nel sangue materno. Introducendo nel software del computer i risultati di questi 3 dosaggi insieme ai dati dell’ecografia si ottiene un calcolo probabilistico che ha una sensibilità modesta (60% ) e un tasso di falsi positivi del 5-10%. In pratica si rileva che il bambino potrebbe avere la sindrome di Down, ma con ulteriori indagini si scopre poi che non è vero. I casi di falsa positività portano a suggerire l’impiego di una metodica diagnostica invasiva come l’amniocentesi. Quindi il tri-test calcola soltanto una probabilità, ma inducendo l’amniocentesi ripropone il rischio di perdite fetali.

All’11a settimana è possibile studiare ecograficamente la translucenza nucale del feto.

Attraverso questo studio si può ottenere un segno indiretto della sindrome di Down con una sensibilità dell’80%. Secondo la pubblicazione di Lancet si registra l’8% di falsi positivi, cioè di falsi allarmi che poi non vengono confermati dalla diagnosi mediante amniocentesi. Altri studi, che trovano in disaccordo scienziati americani ed inglesi, danno una sensibilità del 31% e una frequenza di falsi positivi del 5%. Uno studio americano dice che il test non è così sensibile e non è così specifico. Per meglio definire lo stato delle cose è stata istituita una fondazione che si chiama Fetal Maternal Foundation, la quale mediante la vendita di un software istituisce corsi formativi a pagamento per i medici e, attraverso la revisione di 50 casi registrati da ogni nuovo operatore, sorveglia l’accuratezza del test proposto per ottenere quel 80% e più di attendibilità del test.

Dobbiamo osservare che l’interesse economico e il potere scientifico vanno oltre la capacità personale di autodeterminazione. Per individuare 293 su 366 feti con sindrome di Down sono state eseguite 8.025 amniocentesi o biopsie placentari; osserviamo qui un 8% di test falsamente positivi e quindi ancora ci esponiamo al rischio di perdite fetali.

Il rischio per sindrome di Down, considerato in base all’età materna, nella donna giovane si manifesta con una probabilità su 800 gravidanze. Intorno ai 38-40 anni il rischio è dello 0,5 %, oltre il 40° anno e fino al 45° il rischio è di 1 su 36-39.

E’ possibile ridurre il numero di amniocentesi in donne a rischio eseguendo l’ecografia fra la 16a e la 18a settimana; diversi studi hanno dimostrato che l’ecografia genetica riduce la richiesta di procedure invasive poiché aumenta la consapevolezza della presenza di un’altra persona dentro di sé: la mamma vede il suo bimbo che si muove.

C’è anche un effetto psicologico che la induce a non richiedere procedure diagnostiche potenzialmente pericolose. Su 1468 pazienti giunte al counselling genetico, dopo ecografia morfologica solo il 37% richiede ancora una procedura invasiva. In questo modo si possono quindi ridurre le perdite fetali. Secondo la casistica della dott.ssa Vergani dell’ospedale di Monza, a priori 501 donne vogliono l’amniocentesi a tutti i costi ma dopo una ecografia rassicurante 85 vi rinunciano. Si deduce che l’83% rimane dell’idea di eseguire comunque il test invasivo. Di 874 donne che a priori non vogliono l’amniocentesi, dopo l’ecografia che rileva qualche anomalia, il 3% chiede di fare l’amniocentesi.

Vengono riferite discrepanze diagnostiche del 1-2% tra l’esito della diagnosi prenatale e riscontro diagnostico alla nascita. La diagnosi prenatale non rappresenta una panacèa.

Dopo amniocentesi conosciamo il numero dei cromosomi del nascituro, ma la normalità del risultato non esclude che possano esserci altri gravi problemi diagnosticabili solo dopo la nascita.

L’astensione da qualsiasi accanimento diagnostico si associa ad un rischio malformativo dell’ 1-2 %. Di converso il percorso diagnostico prenatale che utilizza le tecniche più sofisticate ammette ancora la possibilità che nasca un bambino con difetti almeno nell’ 1-2% dei casi.

Diversi lavori sulla vita prenatale studiano i comportamenti legati alle situazioni di sonno e di veglia del bambino ed hanno individuato una finestra temporale fra l’esame invasivo e la comunicazione della diagnosi prenatale alla gestante. Si tratta di una sorta di “sospensione affettiva” che il nascituro percepisce. Questa sospensione può durare alcune settimane, e questo ancora fa capire come la scienza medica ha un potere enorme sulla vita umana. La diagnosi prenatale invasiva è inutile nella maggior parte dei casi e in una piccola quota di casi è sicuramente dannosa.

L’etica non è una conoscenza astratta, ma è la valutazione delle conseguenze di un gesto.

Un tempo il medico si autorefenziava e la sua opinione non era contestabile. Oggi il medico viene valutato per le conseguenze degli atti che compie. Sempre più il medico verrà referenziato non dalla società o dallo stato, ma dal paziente che acculturandosi entra in dialogo con chi lo cura in un rapporto paritetico.

Nel caso della diagnosi prenatale questo piccolo paziente non è dotato di alcun potere contrattuale ed è costretto a subire le conseguenze di interventi diagnostici che lo riguardano in una condizione di completa sottomissione.

Il sapere medico progredisce ogni giorno ed esercita un potere sempre più forte sull’uomo. Le problematiche etiche, umane e giuridiche sono enormi e lo stato cerca continuamente di stabilire nuove leggi. La legge italiana in questo momento non è al passo coi tempi in quanto definisce aborto l’interruzione della gravidanza prima del 180° giorno. Attualmente la barriera della sopravvivenza è posta alla 22a – 23a settimana ed è possibile il recupero di individui nati prima del 180° giorno. Un tempo i bambini sotto il chilogrammo di peso alla nascita non avevano possibilità di sopravvivenza. Oggi la maggior parte di loro si salva grazie alle moderne tecniche di assistenza neonatologica.

Da quando si è cominciato a usare il surfattante per aiutare la respirazione dei prematuri è possibile salvare anche feti di 380-500 grammi. Aumentano i rischi di danno neurologico a distanza nei casi di grave prematurità. Questo introduce problematiche etiche importanti.

Proporre oggi un aborto volontario a 24 settimane espone a problemi etici e legali che vent’anni fa, agli albori della 194, non si potevano nemmeno immaginare.

Sembra tuttavia avverarsi il sogno del biologo Julian Huxley che nel 1949 affermava la necessità, per il mondo in evoluzione, che fosse controllato l’uomo dal momento del parto e anche prima e che lo Stato provvedesse sistematicamente ad eliminare tutti gli individui, tutti i feti “difettosi”.

Bisogna osservare che le tecniche di diagnosi fetali si sono sviluppate negli ultimi 30 anni in tandem con la caduta delle restrizioni legislative che riguardano l’aborto.

L’aborto rappresenta in effetti la soluzione più spesso praticata nei paesi occidentali in presenza di anomalie fetali che vengono diagnosticate entro il 2° trimestre di gestazione.

In base alla legge 194 del ‘78 in Italia l’interruzione di gravidanza è libera, cioè viene eseguita a discrezione della donna, nel 1° trimestre. L’aborto viene praticato su indicazione medica nel secondo trimestre, mentre è vietato nel terzo trimestre perché la legge afferma che non è possibile interrompere la gravidanza laddove è ipotizzabile la sopravvivenza del nascituro.

Oggi è ampiamente documentato un atteggiamento negativo dell’opinione pubblica e delle autorità in campo medico, politico e sociale nei confronti dei disabili. Infatti la prescrizione indiscriminata dei test di diagnosi prenatale è sostanzialmente tesa a selezionare feti con anomalie da eliminare attraverso l’aborto selettivo con l’intento di ridurre il numero dei disabili. L’applicazione su larga scala della diagnosi prenatale invasiva comporta sempre e comunque rischi aggiuntivi per il nascituro. Di fronte ad una curiosità infinita della madre che vuole sapere, abbiamo un feto che non vuole saperne.

Così se il feto è sano viene sottoposto a rischi aggiuntivi talora inaccettabili, se è malato frequentemente il nascituro viene eliminato. I rischi della diagnosi prenatale invasiva vengono comunemente accettati a prezzo di una rimozione: si censura l’evidenza che ci troviamo di fronte a un altro soggetto. Questo aspetto viene comunemente occultato.

Esistono in proposito numerose evidenze scientifiche: i recettori della sensibilità sulla cute dell’individuo compaiono già nella 7a settimana gestazionale. Le connessioni cortico-talamiche, importanti per la percezione a livello cerebrale del dolore e anche per tutti gli altri tipi di percezione, si realizzano fra la 20a e la 24a settimana del periodo gestazionale. Il neonato inoltre produce la sostanza P, un mediatore del dolore, e possiede una scarsa capacità di secernere endorfine, che sono sostanze naturali capaci di ridurre la sensibilità al dolore. Oggi noi sappiamo che il feto oltre la 20a settimana entra in rapporto cognitivo con l’ambiente attorno a lui. Come riporta Carlo Bellieni, pediatra neonatologo di Siena, con esperimenti in epoca prenatale, si studiano gli atteggiamenti e i movimenti del feto dentro l’utero. Si fanno ascoltare le note di un brano musicale ad un feto ecograficamente tranquillo, nella fase di sonno. Quando si propone la musica per la prima volta il nascituro comincia ad agitarsi e perde la calma. La seconda volta l’agitazione è più limitata e la terza volta il bambino si tranquillizza anche se si trova in fase di veglia attiva. Dopo la nascita, quando il bambino è agitato, si tranquillizza ascoltando lo stesso brano musicale, al pari di aver sentito il battito cardiaco materno.

Questi esperimenti documentano la capacità del feto di avere un rapporto cognitivo con il mondo che lo circonda. E’ in grado di percepire, è in grado di memorizzare, è in grado di interagire con l’ambiente anche in termini emotivi. Questo significa che il feto ha una vita psichica che oggi noi possiamo scientificamente documentare.

Se il feto dunque è dotato di un’intensa vita psichica ed emotiva allora dobbiamo riconoscere a questo individuo anche una capacità giuridica. L’individuo dotato di queste caratteristiche mentali è persona in attesa del riconoscimento di uno stato giuridico che oggi la legge ancora non gli riconosce. L’ordinamento legislativo non tutela il nascituro e noi oggi attraverso la diagnosi prenatale ne violiamo sistematicamente la privacy, la sicurezza e la vita. Quando l’ostetrico, impiegando una metodica diagnostica non invasiva come l’ecografia, individua l’agenesia di una mano, la presenza di una labiopalatoschisi o la mancanza di quattro dita, sa che la semplice comunicazione alla madre di questo dato può pregiudicare la vita del nascituro. Oggi la legge obbliga il medico a comunicare alla gestante questa informazione delicata e importante, altrimenti potrà essere perseguito penalmente e civilmente. La singolarità dell’ostetrico è dunque legata alla responsabilità di curare non uno, ma almeno due individui, contemporaneamente.

Oggi l’estensione della diagnosi prenatale sfiora l’obbligatorietà. Con la stessa semplicità con cui si chiede una glicemia o un emocromo in gravidanza, il medico tende a prescrivere la diagnosi prenatale nelle sue forme più diverse. Questa è una macchina collaudata, sicuramente efficiente e con risvolti pratici evidenti. In termini economici promuove il profitto dell’azienda pubblica o del centro privato, perché questi esami hanno un costo. In termini culturali introduce o significa una mentalità selettiva, che dal punto di vista sociale tende ad eliminare il diverso. Dal punto di vista umano genera la scomparsa del soggetto.

Esiste in medicina una sorta di diluizione della responsabilità che favorisce l’annullamento del soggetto. I diversi passaggi occultano il momento decisionale. Non si capisce dove si colloca il centro di responsabilità: un medico suggerisce di eseguire la diagnosi prenatale, la gestante decide positivamente di seguire il suggerimento recandosi da un collega che pratica l’esame (per esempio l’amniocentesi); una terza persona eseguirà la coltura degli amniociti e magari una quarta figura illustrerà il risultato dell’esame. Se la diagnosi è positiva la donna potrà decidere l’interruzione della gravidanza e un’altro medico in certi casi la esegue. Chi ha dato l’indicazione ad eseguire il test spesso non conosce tutte le figure professionali coinvolte né conosce l’esito del processo diagnostico. Attraverso questi molteplici passaggi, il soggetto scompare nella maniera più anonima, senza che nessuno ne avverta la piena responsabilità.

Dobbiamo guardarci dall’uso disinvolto della diagnosi prenatale, domandandocene il senso.

E’ per l’uomo o contro la dignità della persona umana? Quale elemento conferisce dignità a questo piccolo paziente che ancora deve nascere? E’ lo standard stabilito da una accademia, da una società scientifica o da un protocollo ecografico? è il potere che il medico esercita su quell’individuo grazie alla perfezione delle apparecchiature diagnostiche in suo possesso? la dignità di quell’individuo viene sancita da una legge dello stato?

Come afferma Giussani l’uomo non nasce tutto quanto dalla biologia del padre e della madre, nell’uomo esiste qualcosa in diretto rapporto con l’infinito, con la sorgente misteriosa di tutto: è solo questo che conferisce dignità al singolo uomo, che obbliga al rispetto, di fronte a cui non c’è potere che tenga.
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