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REZUMAT B

Prin utilizarea unei tehnologii moderne, multe malformatii congenitale si anomalii genetice pot fi diagnosticate

in prezent inainte de a 20-a saptamana de sarcina.

in lucrare sunt discutate:

1. Cuplurile la risc: situatii cu risc scazut (sub sau egal cu 1/100); situatii cu risc moderat (1/20-1/100) si
situatii cu risc crescut (1/20 sau mai mare)

2. Tehnicile utilizate in stabilirea diagnoticului prenatal: examenul radiologic; amniografia; fetoscopia;
ecografia; amniocenteza; studiul vilozitatilor chorionice (efectuat intre a 9-a si a 11-a saptamana de
gestatie)

3. Entitati ce beneficiaza de diagnosticul prenatal (anomaliile cromozomiale, anomaliile de inchidere ale
SNC, bolile metabolice, bolile recesive X-linkate, hemoglobinopatiile, alte entitati)

4. Conditii prealabile pentru diagnosticul prenatal

5. Reactia cuplurilor la diagnosticul prenatal

Cuvinte cheie: Diagnosticul prenatal; situatii ,la risc“; tehnici utilizate; entitati ce beneficiaza
de diagnosticul prenatal; conditii prealabile pentru diagnosticul prenatal; reactia cuplurilor la
diagnosticul prenatal

ABSTRACT —

Another reproductive option that is now available is prenatal diagnosis. By utilizing increasingly sophisticated

technology, many congenital malformations and genetic defects can now be diagnosed prior to twenty weeks

of pregnancy.

The authors present:

1. Couples at risk

2. Techniques used for prenatal diagnosis: X-rays; amniography; fetoscopy; echography; amniocentesis;
chorionic willi sampling (CVS);

3. Conditions amenable to prenatal diagnosis (chromosome abnormalities, CNS closure defects, metabolic
diseases, X-linked recessive diseases, hemoglobinopathies, miscelaneous);

4. Prerequisites for prenatal diagnosis;

5. Reaction of couple to prenatal diagnosis

Key words: Prenatal diagnosis; couplkes at risk; techniques used for prenatal diagnosis;
conditions amenable to prenatal diagnosis; prerequisites for prenatal diagnosis; reaction of —
couples to prenatal diagnosis

Prin utl'lilzarea unei tehpologu n}oderne.mulfe CUPLURI LA RISC*
malformatii congenitale si anomalii genetice, in
crestere, pot fi in prezent diagnosticate inainte de a Identificarea unui cuplu ,,la risc* de a avea un
20-a saptamana de sarcina. copil afectat de o boala genetica sau de o anomalie
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cromozomiald necesitd luarea in discutie a urma-
toarelor situatii (Galjaard H, 1980; Milunsky A,
1979):
e Situatii cu risc scazut (mai mic sau egal cu
1/100)
a. Femeie cu varsta de 38 de ani sau mai mica
b. Cupluri care au avut anterior un copil cu
trisomie primara (trisomie 13, trisomie 18,
trisomie 21 etc)
c. Cupluri cu grad primar de rudenie ce au avut
un defect al tubului neural.
* Situatii cu risc moderat (1/20-1/100)
a. Mame cu varsta de 39 de ani sau mai mare
b. Toti care sunt ,,purtdtori a unei translocatii
(ex: D/G sau G/G)
c. Copil anterior cu un defect de inchidere a
SNC
d. Cazuri in care fiecare parinte este purtator al
unei boli autozomal recesive.
* Situatii cu risc crescut (1/20 sau peste)
a. Ambii parinti sunt ,,purtdtori“ a unor boli
autozomal recesive
b. Unul din parinti are o boald autozomal do-
minanta
c. Mamele sunt ,,purtatoare* a unei boli recesive
X-linkate
d. Parintii au avut doi copii cu un defect de in-
chidere a SNC
e. Mama este ,,purtitoare™ a unei translocatii
(ex: D/G sai G/G)
f. Fiecare parinte este un ,,purtitor balansat
deletie-insertie

TEHNICI UTILIZATE PENTRU DIAGNOSTICUL
PRENATAL

Existd multe tehnici si proceduri disponibile
pentru diagnosticul prenatal al bolii genetice si
anomaliilor/deficitelkor la nastere.

a. Examenul radiologic. Aceastd investigatie
poate fi valoroasa in cazuri selectate, implicand ano-
maliile tubului neural, nanismul (dwarfismul) si
anomaliile de densitate osoasa cum ar fi osteogeneza
imperfectd (Dinna ND si colab, 1982). Examenul
radiologic nu este utilizat frecvent datoritd unei
posibile cresteri a riscului unui copil nenascut de a
dezvolta leucemie in perioada prescolara.

b. Amniografia. Este efectuatd prin injectarea
unui lipid solubil, colorat radio-opac, in cavitatea
uterind, urmat de evaluare prin examen radiologic.
Initial aceasta procedura a fost utilizata intre a 16-a
si a 20-a saptamana de gestatie, cand se punea 1n
discutie o anomalie a SNC la un copil inca nendscut,

pentru diagnostic: determinarea alfa-fetoproteinei
(Harger JH si colab, 1991) in lichidul amniotic
precum si a ecografiei. In prezent amniografia este
utilizata rar.

c. Fetoscopia consta 1n insertia unui instrument
fibroscopic in cavitatea uterind pentru examinarea
vizuald sau pentru recoltarea de esantioane de sange
sau tegument pentru studiu (Mahoney MJ, 1981;
Rodeck CH si colab, 1980). In cazuri selectate, feto-
scopia poate fi un instrument de diagnostic valoros.
Prin fetoscopie sau direct prin punctie placentara
poate fi efectuat diagnosticul prenatal al hemoglo-
binopatiilor, incluzand siclemia si beta-talasemia.
Aceasta tehnica este inca utilizatd in Europa pentru
diagnosticul prenatal al hemoglobinopatiilor.

Séangele fetal obtinut prin fetoscopie poate fi
utilizat In diagnosticul hemofiliei (factorii VIII,
IX), bolii von Willebrand, al deficientei de alfa-1-
antitripsind, bolii granulomaroase cronice, neutro-
peniei congenitale si antigenelor eritrocitare. Biop-
siille de tegumente la fat prin fetoscopie au facut
posbil diagnoticul prenatal al unor boli de piele,
incluzand ichtioza, eritrodermia ichtioziforma si
epidermoliza biuloasda (Mahoney MJ, 1981;
Rodedck CH, 1981).

d. Ecografia (ultrasonografia) ofera o vizualizare
a uterului, placentei si fatului (Hobbins JC si colab,
1979). Prin aceastd metoda se poate determina ma-
rimea craniului fetal, in scopul diagnosticarii
anencefaliei si evaludrii gradului de osificare a
craniului fetal in unele boli geentice ca osteogenesis
imperfecta, nanism si hipofosfatazia congenitala
(Robinson HP si colab, 1980). Ecografia a fost, de
asemenea, utilizata in diagnosticul prenatal al hidro-
cefaliei (Hobbins JC si colab, 1979). Ecografia
poate facilita diagnosticul altor anomalii congenitale
in primele 20 de saptamani de gestatie (Hobbins Jc
si colab, 1979). Aceste anomalii includ nanismul
(dwarfismul), rinichii polichistici, agenezia renala,
anomaliile mebrelor, malformatii congenitale de
cord, pulmonare si ale tubului digestiv.

In general, ecografia este efectuaqti anterior
amniocentezei pentru a indica pozitia fatului, lo-
calizarea placentei, prezenta a mai multor feti si
varsta gestationala

e. Amniocenteza este o procedura care se efec-
tueaza la aproximativ 16 saptamani dupa ultimul
ciclu menstrual. Metoda consta n insertia unui ac
steril prin peretele abdominal al mamei in cavitatea
uterind. Se extrag aproximativ 20 ml de lichid
amniotic. Lichidul amniotic contine celule ale fa-
tului, care sunt viabile in proportie de aproximativ
50% si care vor creste cand se realizeaza o cultura.
Este posibila examinarea cromozomilor (normali
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sau anormali in numar sau structurd), analiza
enzimelor, analiza celulelor prin utilizarea tehnicii
de restrictie a endonucleazelor.

f. Studiul vilozitatilor chorionice (Chorionic
villi sampling — CVS). Este indicat de a fi efectuat
intre a 9-a i a 11-a saptamana de gestatie. CVS
este utilizat pentru diagnosticul fetilor cu anomalii
cromozomiale, al bolilor genetice de metabolism §i
al sicklemiei.

ENTITATI CE BENEFICAZA DE DIAGNOSTICUL
PRENATAL

Entitatile ce beneficiaza de diagnosticul prenatal
sunt prezentate in tabelul 1.

Tabelul 1. Entitati ce beneficiaza de diagnostic prenatal

Anomalii cromozomiale
Anomaliile de inchidere ale SNC
Bolile metabolice

Bolile recesive X-linkate
Hemoglobinopatiile
Malformatiile cardiace
Malformatiile de tub digestiv
Malformatiile renale

Malformatiile pulmonare

Anomaliile cromnozomiale care beneficiaza de
diagnosticul prenatal sunt prezentate in tabelul 2.

Tabelul 2. Situatii la risc pentru anomalii cromozomiale
ce pot fi depistate prin diagnostic prenatal

Femeie care are 35 de ani sau peste

Cupluri care au un copil cu anomalii datorate unei non-
disjunctii cromozomiale (ex: trisomia primara sindromul
Down)

Fiecare parinte este un purtator de translocatii ,,balansate*
Copil anterior cu o translocatie anormala de novo

Fiecare parinte este un purtator ale unei deletii-insertii ,,ba-
lansate*

Femei ce prezinta mozaic cromozomial

Cel mai mare numar de amniocenteze se efec-
tueaza mamelor care sunt ,la risc“ de a avea un
copil cu o anomalie cromozomiald (Gobbus MS si
colab, 1979). Aproximativ 80% dintre amniocenteze
sunt efectuate la femeile care au varsta de 35 de ani
sau peste. Riscul de a avea un copil cu o anomalie
cromozomiald nondisjunctionald crette cu varsta
mamei (tabelul 3).

Date recente au demontrat ca ar putea fi vorba
de o crestere minima a riscului legat de varsta pa-
ternala (Stene J si colab, 1981).

Un al doilea grup larg de analizd cromozomiala
constd in studiul unor cupluri care au avut anterior
un copil cu o anomalie cromozomiald nondisjonc-
tionald si sunt la risc crescut pentru aparitia din nou
aacestei anomalii. Cele mai multe cupluri din aceasta
categorie au avut un copil cu sindrom Down.

Anomaliile de inchidere ale SNC (anencefalie si
spina bifida chisticd) reprezinta al doilea grup ca
frecventda de anomalii la nastere diagnosticate pre-
natal (Milunsky A, Alpert E, 1976; Kimball ME si
colab, 1977; Milunsky A si colab, 1980). Metoda
de diagnostic constad in o combinatie intre ecografie,
determinarea alfa-fetoproteinei in lichidul amniotic,
iar in cazurile echivoce determinarea prin electro-
foreza a acetilcolinesterazei (Wald NIJ si colab,
1981; Milunsky A si colab, 1982).

Mai mult de 80 de boli metabolice sunt in prezent
disponibile diagnosticului prenatal (Galjaard H, 1980;
Milunsky A, 1979, Grabowski GA si colab, 1982).
Diagnosticul este efectuat prin culturi ale celulelor din
lichidul amniotic cu evaluarea enzimelor specifice
(Wald NJ si colab, 1981; Milunsky A si colab, 1982).

Bolile metabolice care pot fi diagnosticate pre-
natal sunt prezentate in tabelele 4,5,6,7 si 8.

Bolile X-linkate pot fi clasificate in doua grupe
(Bernstein RE, 1980). O grupa poate fi diagnosticata
numai pe sexul fatului si include distrofia musculara
tip Duchenne. In aceasti situatie, 50% dintre cei de
sex masculin vor fi genetic si fenotipic normali si
50% vor fi afectati de o boalad particulara. Unele
date preliminare indica ca este posibil de a diagnos-
tica distrofia musuclara tip Duchenne in uftero prin
intermediul fetoscopiei si probei de sange fetal
pentru evaluarea nivelului creatin fosfokinazei
(Bernstein RE, 1980). Deoarece multe din aceste
probe sanguine sunt fals negative, aceasta abordare
nu este recomandata pentru uzul clinic.

Diagnosticul prenatal specific poate fi efectuat
pentru diverse boli recesiv X-linkate ce includ si
hemofilia, sindromul Hunter, boala Fabry si sin-
dromul Lesch-Nyhan (Bernstein RE, 1980). Inainte
de a efectua testele specifice de diagnostic, este
necesar de a efectua amniocenteza si cariotipul
pentru a detemina sexul fatului. Daca fatul este de
sex feminin nici un alt test nu este necesar.

Tabelul 3. Riscul de a avea un copil cu aberatie cromozomiala

Varsta mamei 15 20 30

35 40 45

Risc pentru sindrom Down 1/10.000 | 1/2.000 | 1/1.000

1/300 | 1/100 | 1/30

Risc pentrt_J orice aberatie 1/450 1/500 1/400
cromozomiala

1/200 | 1/70 | 1/20
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Tabelul 4. Diagnosticul prenatal al bolilor metaboslimului carbohidrailor

Afectiunea genetica Enzima deficitara MOdUI. de Diagnostic
’ - =i | transmitere prenatal
Aspartilglucozaminuria spartl gucoziiamine AR+ Posibil
amino hidrolaza
Fucosidoza Alfa-L-fucosidaza AR
Galactozemia Galactozo-1-fosfat uridil AR Efectuat
transferaza
Def|0|ent,_a deu Galaktokinaza AR Efectuat
galactokinaza
Deficitul de glucozo-6- Glucozo-6-fosfataza AR Efectuat
fosfataza (glicogenoza I)
Boala de stocare a . .
glicogenului (boala Alfa-1.4.glucozidaza (acid AR Efectuat
. maltaza)
Pompe) (tipul 11)
Boala de stocare a Enzima de debrangare
: S . . AR Efectuat
glicogenului (tipul 111) (amilo-1-6-glucozidaza
Bgala de stgcgre a Enzima de bransare AR Efectuat
|_glicogenului (tip 1V)
Boala de stocare a Fosforilaz kinaza AR Posibil
|_glicogenului
Deficitul de piruvat kinaza AR Potential posibil
Glucozofosfat isomeraza AR Potential posibil
Hexokinaza AR Potential posibil
Anemia hemolitica Fosfofructokinaza AR Potential posibil
ereditara Aldolaza AR Potential posibil
Izomeraza triazofosfat AR Potential posibil
Fosfoglicerat kinaza AR Potential posibil
2-3di AR Potential posibil |
Manosidoza Alpha-manosidaza AR Posibil
Mucolipidoza | Alpha-N-Acetil AR Posibil
neuraminidaza
Mucolipidoza Il Def|.0|ent,.e multiple de AR Efectuat
enzime lizozomale
Mucolipidoza Il (pseudo- Defl_cent,g multiple de AR Posibil
Hurler) enzime lizozomale
Mucolipidoza IV Deficit de mucolipin-1 AR Efectuat
Deficienta lzomerazel Izomeraza fosfohexozei AD Posibil
fosfohexozei
Def|C|ent,g pquvat Piruvat decarboxilaza AR Posibil
decarboxilazei
Def|.0|ent,a de E)lruvat Piruvat dehidrogenaza AR Potential posibil
dehidrogenaza ;
Deficienta de piruvat Piruvat carboxilaza AR Posibl
carboxilaza

In prezent este posibil diagnosticul prenatal al
sicklemiei (sickle cell anemia) si beta-talasemiei
(Little PFR si colab, 1980; Jones JR si colab, 1982;
Alter BP, 1981; Fletcher JC, 1979; Chang JC si
colab, 1982; Orkin SH si colab, 1982). Pentru
aceste studii au fost utilizate sangele fetal si celulele
din lichidul amniotic. Prima abordare utilizeaza san-
gele fetal obtinut prin fetoscopie sau prin aspiratie
placentara. Fetoscopia si aspiratia placentara sunt
asociate cu un risc de avort spontan de 3-5% dintre
cazuri. Au fost raportate rezultate fals pozitive si
fals negative.

O noud metoda implica harta genica prin restrictie
enzimatica (Little PFR si colab, 1980; Jones JR si
colab, 1982; Alter BP, 1981; Fletcher JC, 1979;

Chang JC si colab, 1982; Orkin SH si colab, 1982).
Siclemia poate fi identificatd intr-un fragment
particular de ADN. ADN-ul poate fi extras din
culturile de celule din lichidul amniotic sau din
celulele amniotice necultivate. Alfa si beta-tala-
semia pot fi, de asemenea, diagnosticate prenatal
prin restrictie enzimaticd (Hobbins JC si colab,
1979; Robinson HP si colab, 1980).

Un numar crescut de anomalii pot fi diagnosticate
prenatal prin ultrasonografie (ecografie). Acestea
includ nanismul (dwarfismul) anomaliile extremi-
tatilor, hidrocefalia, agenezia renala si alte aomalii ale
aparatului genito-urinar, bolile congenitale de cord,
anomaliile pulmonare si ale tubului digestiv (Hobbins
JC si colab, 1979; Robinson HP si colab, 1980).
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Tabelul 5. Diagnosticul prenatal al aminoacidopatiilor si bolilor de metabolism inrudite

. s . . . s Mod de Diagnosticul
Afectiunea genetica Deficienta enzimatica tr i 9 tal
Anomalii ale ciclului ureei
— Hiperamoniemia tip | Carbamil fosfat sintetaza AR Posibil potential
— Hiperamoniemia tip Il Ornitin carbamil transferaza XLD Efectuat
— Citrulinemia Arginin succinat sintetaza AR Posibil
— Aciduria arginino succinica Arginin succinat liaza AR Efectuat
— Hiperargininemia Arginaza AR Posibil potential
Hiperlizinemia persistenta Lizin-cetoglutarat reductaza AR Posibil
Leucmo;a (MSUD — Maple Cetoamql .decarboxnaza cu AR Efectuat
syrup urine disease) lant ramificat
Hipervalinemia Valin transaminaza AR Potential posibil
Acidemia izovalerica Izovaleril-CoA AR Efectuat

dehidrogenaza
Aciduria beta-metilcrotonica Beta-metil crotonil CoA AR Posibil
carboxilaza
Deficitul de beta-ketotiolaza Beta-ketotiolaza AR Potential posibil
Aciduria metilmalonica Metil-malonil-CoA racemaza, AR Efectuat
metil-malonil-CoA mutaza,
Acidemia propionica Propionil-CoA carboxilaza AR Efectuat
Homocistinuria Cistationin beta-sintaza AR Posibil
Sulfacistinuria Sulfit oxidaza AR Posibil
Histidinemia Histidaza AR Posibil
C,'F{/elrfe”"a'a”'”em'a tip L 1LV, Binidropteridin reductaza AR Posibil
Cistationinuria Gamma cistationaza AR Potential posibil
Hiperglicinemia non-cetotica Glicin decarboxilaza AR Efectuat
Acidemia glutarica
Tip | Glutaril-CoA dehidrogenaza AR Efectuat
Tip Il Electrotransfer flovoprotein AR Posibil
Hiperornitinemia
Tip | Ornitin decarboxilaza AR Posibil
Tip 1l Ornitin aminotransferaza AR Posibil

CONDITII PREALABILE PENTRU
DIAGNOSTICUL PRENATAL

Cea mai importantd conditie prealabild care
trebuie avutd in vedere n diagnosticul prenatal al
unor malformatii congenitale si boli genetice este
ca entitatea care trebuie si fie diagnosticata sa fie
disponibila investigatiilor (Golbus MS si colab,
1979; Bernstein RE, 1980; Stephenson SR si colab,
1981).

Multe publicatii au indicat in ultimii 20 de ani ca
prinutilizarea ultrasonografiei (ecografiei) siamnio-
centezei, un cuplu poate fi asigurat ca viitorul copil
vafi normal atat mental cit si somatic. Din nefericire,
unele tipuri de anomalii congenitale nu sunt inca
diagnosticate prenatal. Acestea includ entitati pre-
cum palatoschizis izolat, unele tipuri de retard
mental. Diangosticul prenatal se dezvolta insa rapid
si multe entititi au devenit diagnosticabile prin
tehnici variate.

O discutie amanuntita cu un cuplu trebuie sa
preceada diagnosticul prenatal (Garver KL, 1977 si
1979). In aceasta discutie cu cuplul trebuie sa fie

inclusa o ,,schitare* descriere a riscului pe care il
porezintd un copil cu o boald genetica sau cu o
malformatie congenitald prin o amanuntita descriere
a aspectelor medicale, sociale si economice ale unei
entitati patologice particulare. Amniocenteza si
riscurile sale asociate trebuie sa fie, de asemenea,
discutate. Problemele tehnice care pot aparea
trebuie sa fie prezentate cuplului.

Acestea includ:

* incapacitatea de a obtine lichid amniotic

necesar pentru culturi;

* posibilitatea ca celulele materne sa conta-

mineze lichidul amniotic;

 insuficienta celulelor din lichidul amniotic de

a ,,creste” in cultura.

Decizia privind diagnosticul prenatal trebuie sa
fie o decizie reciprocd/comuna, dupa o maturd
evaluare a tuturor factorilor, incluzand si situatia de
a avea un copil cu anomalii la nagtere. Trebuie luata
in discutie, de asemenea, posibilitatea unui avort
spontan sau unei ,,injurii* fetale.

Amniocenteza trebuie efectuatd la aproximativ
16 saptmani de gestatie. Este preferabil a efectua
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Tabelul 6. Diagnosticul prenatal al bolilor congenitale de metabolism al lipidelor

Afectiunea Enzima deficitara Mod _de Diagnostic
; transmitere prenatal

Boala de tezaurizare a esterilor de Hidrolaza esterului acid colesteril AR

colesterol

Boala Fabry Alfa-galactozidaza XLR
Absenta sau deficienta

Hipercoleserolemia familiala receptorilor de pe suprafata AD
celulara

Boala Farber Acid ceramidaza AR

Boala Gaucher

Tipul | (adult) Glucocerebrozidaza AR

Tipul 1l (infantil) Clucocerebrozidaza

Tipul Il (juvenil) Glucocerebrozidaza

Gangliozidoza GM,

Tipul I (infantil) Beta-galactozidaza AR

Tipul Il (juvenil) Beta-galactozidaza

Tipul Ill (adult) Beta-galactozidaza

Gangliozidoza GM, -

Tip | (boala Tay-Sachs) Hexozam!n!daza A .

) Hexozaminidaza A si B

Tip Il (boala Sandhoff) Hexozaminidaza A

Tip Il (boala Tay-Sachs juvenild) AR

Tip IV (boala Sandhoff) - .

) L “ Hexozaminidaza A si B

Tip V (vgangllomdoza adulta sau Hexozaminidaza A

cronica)

Sfingolipodistrofia GM, Transferaza acetilgalactoza aminil AR

Boala Krabbe Galactoqerebromd beta- AR
galactozidaza

Leucodistrofia metacromatica

Infantila Arilsulfataza A AR

Juvenila Arilsulfataza A

Adulta Aril sulfataza A

Mucosulfatidoza Aril sulfataza A, B si C si steroid AR
sulfataza

Boala Niemann-Pick

Tip A Sfingomielinaza

TipB Sfingomielinaza AR

TipC Sfingomielinaza

TipD Nesigur

Tip E Nesigur

Sindromul Refsum Alfa-hidrolaza acidului fitanic AR

Sialidoza | si ll Neuraminidaza AR

Boala Wolman Lipaza acida AR Efectuat

aceasta procedura precoce in cursul sarcinii. Cu toate
acestea, la 10 sdptamani de sarcind, de exemplu,
exista doar 30 ml de lichid amniotic in medie §i pro-
cedura este tehnic foarte dificila. La 16 saptamani de
sarcina exista in medie 160 ml de lichid amniotic iar
uterul este mai accesibil obstetricianului.

Procedura trebuie efectuata de un medic expe-
rimentat 1n tehnica amniocentezei transabdo-
minale.

Analizele de laborator, cum ar fi cultura celulelor
din lichidul amniotic, cariotiparea, evaluarea enzi-
melor, evaluarea alfa-fetoproteinei trebuie efectuate
intr-un laborator care este expert 1n aceste proceduri.

REACTIA CUPLURILOR LA DIAGNOSTICUL
PRENATAL

Chiar daca amniocenteza este o procedura
clinica usor disponibild, multe cupluri au o mare
dificultate de a decide utilizarea sa.

Trebuie evaluata valoarea morala si etica a
acestei proceduri.

Cuplurile care decid avortul produsului de
conceptie cand este vorba de o boala genetica sau o
anomalie congenitala prezintad mai multe probleme
de ,,vinovatie” si ,,depresie” decat cuplurile care au
decis avortul, in principal, pentru motive sociale
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Tabelul 7. Diagnosticul prenatal al dezordinilor/anomaliilor metabolismului mucopolizaharidelor

Mucopolizaharidoza Enzima deficitara MOdUI. de Diagnosticul
transmitere prenatal

MPZ (IH) Sindrom Hurler Alfa-l iduronidaza AR Efectuat

MPZ (I1S) Sindrom Sheie Alfa-l-iduronidaza AR Posibil

MPZ 1 HS . Aalfa-l-ioduronidaza AR Posibil

(complex Hurler-Scheie

M.PZ I « | Iduronat sulfataza XLR Efectuat

(sindromul Hunter) — severa

MPZ Il smdronj Hunter Iduronat sulfataza XLR Posibil

— forma ugoara

MPZ. I.” Slndrp m Heparan N-sulfataza AR Efectuat

Sanfilippo — tip A

MPZ. I_II Slndr_om N-acetll-a!fa}-D- AR Efectuat

Sanfilippo — tip B glucozaminidaza

MPZ Ill Sindrom Alfa-glucozaminidaza AR Posibil

Sanfilippo — tip C

MPZ IV sindrom Morquio Hexozamin-6-sulfataza AR Efedctuat

MPZ V — vacant - - -

. Avrilsulfataza B (N-
MPZ VI Sindromul acetilgalactozamin-4- AR Efectuat
Maroteaux-Lamy
sulfataza

MPZ VIl Deflcllent,av de Beta-glucuronidaza AR Efectuat

beta-glucuronidaza

MPZ VIll ~ Deficienta de Glucozamin-6-sulfataza AR Posibil

glucozamin-6-sulfataza

Tabelul 8. Diagnosticul prenatal al diverselor boli genetice biochimice

. L s . s Mod de Diagnosticul

Anomalia genetica Enzima deficitara tr i

Acatalzemie Catalaza AR Posibil

Deficienta de ade- nozin- Adenozin amino-hidroxilaza AR Posibil

deaminaza(ADA)

Sindromul Chediak-Higashi Necunoscut AR Potential posibil

Imunodeficienta combinata Adenozin deaminaza AR, XLR Efectuat

Hiperplazia congenitala a

medulosuprarenalei

Tipul | 21,22 desmolaza AR Potential posibil

Tipul Il 30 steroid dehidrogenaza AR Potentila posibil

Tipul 1l 21-hidroxilaza AR Efectuat

Tipul IV 0-11-hidroxilaza AR Posibil

Tipul V 17-hidroxilaza AR Potential posibil
Anomalii ale metabolismului colagenului

Sindromul Ehlers-Danlos

Tipurile I-1V Nesigur AR, AD Potential posibil

Tipul V Lizil oxidaza XLR Potential posibil

Tipul VI Hidroxilizina AR Potential posibil

Tipul VII Precolagen peptidaza AR Potential posibil

Cutis laxa Lizil oxidaza XLR Potential posibil

Osteogenesis imperfecta tip | | Necunoscut AR Efectuat

Sindromul Marfan Anomalii ultrastructurale AD Potential posibil

Cistinoza (nefropatica) ggﬁnméulare intracelulara de AR Efectuat
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Anomalii ale sintezei glutationului

Deficienta de glutation Glutation AR | Posibil
sintaza

Deficienta de alfa-glutamil Alfa glutamil-cisteina AR | Posibil
cisteina s!ntetlaza -

5-oxoprolinuria (aciduria Glutation AR | Posibil
piroglutamica)

Deficienta de prolidaza Prolidaza AR Posibil

Anomalii ale metabolismului floatului

Deficienta de metilen- .
tetrahidrofolat reductaza AR Posibil
Def|'0|ent,a de tetrahidrofolat Tetrahidrofolat metil transferaza AR Posibil
metiltransferaza

Alte anomalii biochimice

Hipofosfatazia Fosfataza alcalina AR sau AD Efectuat
I;)eﬁmentlavde fosfataza acida Fosfataza acida AR Efectuat
lizozomala
Distrofia musculara miotonica L_|nka1 locus-uri secretorii DM AD Efectuat
si ABH
Sindromul ,nail-patella” Linkaj ABO AD Posibil
Orotat fosforibozil trans-
Aciduria orotica Feraza si orotine-5-fosfat AR Posibil
decarboxilaza
Porfiriile
Porfiria .erltvrop0|et|ca Uroporf!r!nogen-1 -snntgtaza AD Efectuat
congenitala Uroporfirinogen-3-cosintetaza
Coproporfiria ereditara Coproporfirinogen oxidaza AD Posibil
Porfiria acuta intermitenta Porfobilinogen deaminaza AD Efectuat
Protoporfiria Hem sintetaza AD Posibil
Hemoglobinopatii
Sicklemie AR Efectuat
Beta-talasemia AR Efectuat
Alfa-talasemia AR Posibil

Diverse alte anomalii

Dehidrogenaza aminoadipica
semialdehid glutamat
Alfa-fetoproteina crescuta in
lichdul amniotic

Zaharopinuria AR Posibil

Sindromul nefrotic congenital AR Efectuat

Sindromul Lesch-Hyhan Hipoxantin-guanozin

(deficitul de HGPRT) fosforibozil transferaza XLR Efectuat

Maladia Menkes Anomallle a metabolismului XLR Efectuat
cuprului

Deficienta de steroid

M Steroid sulfataza XLR Efectuat
sulfataza

Disgenezie pituitara primara Evalua_refann|\{elqr|lor de - AR Efectuat
prolactina in lichidul amniotic

Anomalie de reparare a ADN-

Xeroderma pigmentosum ului AR Efectuat
Ataxia-telangiectazia ﬁlr:]?malu de reparare a ADN- AR Posibil
Anemia Fanconi AR Efectuat

Sindromul Bloom AR Posibil
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(Blumberg BD si colab, 1975). Cand un avort este
efectuat pentru ratiuni psiho-sociale, sarcina este,
de obicei, nedorita si neplanificata. Sfarsitul unei
sarcini, cand o boala genetica sau o anomalie con-
genitala a fost diagnosticata prenatal, se incheie cu
concluzia: sarcind dorita sau planificata.
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