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Dalle prime applicazioni in tema di diagnosi prenatale sono trascorsi più di quaranta anni (1-2). Successivamente, l’evoluzione scientifica e tecnologica ha permesso, mediante l’amiocentesi, lo studio delle cellule sospese nel liquido amniotico (amniociti) utilizzate nella determinazione del sesso fetale, nell’analisi citogenetica per la definizione delle anomalie numeriche e strutturali dei cromosomi (aneuploidie, delezioni, ecc.) e nell’identificazione di possibili errori congeniti del metabolismo.

Lo sviluppo delle più recenti tecniche di genetica molecolare ha ulteriormente permesso di ampliare lo spettro delle malattie ereditarie e delle anomalie congenite diagnosticabili in epoca prenatale. Allo stato attuale, infatti, per le malattie congenite di cui si conosce la sequenza genica.qualsiasi mutazione genica embrio-fetale è potenzialmente individuabile la diagnosi attraverso un’analisi diretta o indiretta del DNA fetale, utilizzando specifiche sonde molecolari.

Attualmente le malattie genetiche dovute sia ad alterazione genica che cromosomica, diagnosticabili in epoca prenatale, sono circa 200, e costituiscono circa il 5% di tutte le patologie ereditarie conosciute (3).

Circa il 3% dei neonati risulta affetto da una patologia congenita: in molti casi questa può essere prevista e diagnosticata.

La diagnosi prenatale comprende quindi, un insieme di procedure che hanno lo scopo di riconoscere, od escludere, la presenza di anomalie congenite fetali. Tali procedure possono essere sostanzialmente catalogate in: 

- Tecniche di diagnosi prenatale invasiva, quali l’amniocentesi, la villocentesi, la funicolocentesi ed il prelievo di tessuti fetali, che permettono di acquisire campioni biologici relativi al feto o degli annessi (amniociti, villi coriali, sangue ed altri tessuti fetali), sui quali è possibile effettuare sia l’analisi citogenetica sia studi biochimici ed infettivologici; 

- Tecniche di diagnosi prenatale non invasiva, basate essenzialmente sulla diagnostica ultrasonografica per immagini (ecografia, velocimetria Doppler) che permettono l’identificazione, in epoche diverse della gestazione, di numerose anomalie strutturali ecorilevabili, delle alterazioni della crescita intrauterina nonché un giudizio globale circa lo stato di benessere del feto.

L’adeguata applicazione di queste tecniche diagnostiche ne prevede principalmente una corretta indicazione, al fine di commisurare i rischi ed i benefici connessi alle stesse, particolarmente quando gravate da un significativo grado di invasività.

All’uso oggi ormai consolidato degli approcci di diagnosi prenatale descritti, si sono recentemente affiancate, nei cicli di fecondazione assistita (FIVET, ICSI), innovative tecniche di diagnosi pre-impianto realizzabili direttamente sul prodotto del concepimento nei primissimi stadi di sviluppo.

Sulla base di tali acquisizioni, le tecniche di diagnosi prenatale permettono oggi l’identificazione di numerose patologie fetali ed in particolare: 1. anomalie cromosomiche – causate da alterazioni di numero (aneuploidie) o di struttura (anomalie strutturali) dei cromosomi;.

2. malattie geniche – tra cui rientrano gli errori congeniti del metabolismo e le emoglobinopatie: più di 7.000 malattie oggi conosciute sono legate ad alterazioni di un singolo gene, ma solo una parte di esse è diagnosticabile in epoca prenatale (4);

3. malformazioni congenite – circa il 2% dei neonati è affetto da un difetto morfologico, che può interessare un singolo organo o distretto corporeo, o presentarsi in associazione ad altre malformazioni, configurando talora vere e proprie sindromi. Molte delle più comuni malformazioni congenite, come i difetti del tubo neurale (anencefalia, spina bifida), la labiopalatoschisi, numerose cardiopatie congenite sono dovute ad una combinazione di fattori genetici predisponenti ed ambientali scatenanti, con un meccanismo di trasmissione che viene definito multifattoriale (5).

4. infezioni fetali – numerosi agenti infettivi (rosolia, toxoplasmosi, citomegalovirus, varicella, parvovirus B19) possono rendersi responsabili di infezioni del prodotto del concepimento ed essere causa, essi stessi, dell’insorgenza di alcune anomalie, di disfunzioni d’organo, di difetti dell’accrescimento e talora anche di morte endouterina del feto.

Nell’ambito delle tecniche di diagnosi prenatale, l’utilizzazione degli ultrasuoni e delle biotecnologie, cellulari e molecolari, ricoprono lo spazio più promettente ed in rapido sviluppo. In particolare, l’ecografia è diventata uno strumento di indagine insostituibile nella moderna ostetricia, utilizzata sia nel monitoraggio della gravidanza “a rischio” che come esame di screening della popolazione generale poiché permette di conoscere, sebbene indirettamente, “lo stato di benessere” fetale e di istituire, e/o programmare, interventi terapeutici post-natali mirati e tempestivi.

 Diversamente, l’impiego routinario ed indiscriminato delle procedure di diagnosi prenatale, particolarmente di quelle invasive gravate da significativi rischi per il feto, ha sollevato nel corso degli anni numerose problematiche di natura etica e morale, tuttora oggetto di discussione, anche incentrate alla corretta identificazione del momento in cui il prodotto del concepimento è da considerarsi vita umana.

Tale premesa appare indispensabile alla considerazione che il frutto della generazione umana, dal primo momento della sua esistenza, cioè a partire dal costituirsi dello zigote, esige il rispetto incondizionato, dovuto all'essere umano nella sua totalità sia del corpo che dello spirito.

L’embrione/feto dovrebbe essere rispettato e considerato come persona fin dal suo concepimento e, pertanto, da quello stesso momento gli si dovrebbero riconoscere tutti i diritti propri dell’essere umano.

Questo richiamo etico offre uno spunto fondamentale circa la soluzione delle diverse problematiche poste in tema di sviluppo delle scienze biomediche in questo settore: l'embrione dovrebbe essere difeso nella sua integrità, curato e guarito, quando possibile, come ogni altro essere umano.

L’atto procreativo che determina l’evento nascita è un fenomeno che coinvolge profondamente la responsabilità dei genitori, e pur essendo influenzato dalle variabili di un sistema culturale, sociale ed economico, richiede una particolare partecipazione sociale, giuridica e medica.

Il primo principio da applicare all'embrione è quello che riguarda il diritto fondamentale di ogni uomo alla vita. Sono così da estendere all'embrione le protezioni già riconosciute ai bambini, ai malati, ai portatori di handicaps fisici e/o mentali, non configurando pertanto un diritto speciale, quanto estendere il diritto comune a questo caso particolare.

Analogamente a quanto vale per l'uomo già nato, dovrebbe essere sancito anzitutto il diritto del nascituro alla vita ed alla salute ed il divieto codificato di ogni intervento che non sia compiuto a beneficio complessivo dell'embrione stesso.

In conclusione, la diffusione dell’informazione sulle possibilità ed i limiti delle diverse procedure diagnostiche e sulle prospettive terapeutiche che possono aprirsi a seguito delle molteplici diagnosi, si pone come premessa fondamentale per un corretto uso della diagnosi prenatale.

Il ricorso alla diagnosi prenatale deve essere motivato da specifiche indicazioni basate su criteri suggeriti prevalentemente dalle società medico-scientifiche, in relazione al continuo aumento delle malattie ereditarie diagnosticabili in utero, congenite o acquisite, a diversa gravità e momento di insorgenza. È inoltre fondamentale un’adeguata informazione della coppia su ogni possibile conseguenza del responso diagnostico in modo tale da garantire le condizioni per una consapevole e libera scelta procreativa che tenga conto anche delle possibili implicazioni emotive, razionali ed etiche che devono essere alla base di ogni scelta che comporti riflessi su altri individui. L’auspicio è che il lavoro del medico, mediato tra scienza e coscienza, sia di aiuto per una scelta matura, etica, civile e consapevole di ogni singola coppia che ricorre alle procedure di diagnosi prenatale.
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