Viernes, 19 de junio de 1992

Esta investigacion ha obtenido el premio de
la “Sociedad Valenciana de Pediatria 1992

Nuevos avances en la deteccion
prenatal de la distrofia muscular

La deteccion de portadoras
de distrofia muscular y el
diagnéstico prenatal de esta
enfermedad, es una realidad
en Valencia. La Unidad de Ge-
nética del hospital La Fe que
dirige el doctor Félix Prieto,
Premio Reina Sofia 1990, esta
realizando importantes inves-
tigaciones sobre diversas en-
fermedades hereditarias.

Uno de estos trabajos sobre
“Analisis molecular y genético
de las distrofias musculares,
su aplicacién al pronostico y a
la detecciobn de portadoras’,
ha obtenido el premio de la
“Sociedad Valenciana de Pe-
diatria 1992".

La investigacion ha sido
realizada y presentada al pre-
mio por el pediatra Francisco
Palau, en colaboraciéon con las
bidlogas Emilia Mateu y Euge-
nia Monros y el jefe de la Uni-
dad de Genética, Félix Prieto.
El trabajo sera leido el sdbado
en la “IX reunion anual de la
Sociedad Valenciana de Pe-
diatria”.

El doctor Palau explicé a
LAS PROVINCIAS que el trabajo
ganador forma parte de las investiga-
ciones realizadas en la Unidad de
Genética Molecular y Humana del
hospital La Fe, y se ha efectuado

_sobre las distrofias musculares tipo
Duchenne y Becker

Ambas distrofias tienen como parti-

cutanda!quewﬁmnmladﬂnbuia-

|oven en una !
bargo, la Ducnenne as mas gfave que
la denominada Becker, debido a que fa
primera provoca gue la persona afecta-
da tenga que empezar a valerse de
una silla de ruedas desde los 12 anos.

Ademas la Duchenne es diez veces
mas frecuente que la Becker, y ambas
se sabe que estan provocadas por
mutaciones distintas del mismo gen,
segun senald el doctor Palau.

La distrofia muscular es una enfer-
medad relativamente frecuente y afec-
ta a uno de cada tres mil quinientos
nacidos vivos. Son hereditarias con un
patrén ligado al cromosoma X. La ma-
dre es la portadora y la pasa a los
hijos varones con una probabilidad del
50 por 100 y en las hijas hay también
una posibilidad del 50 por 100 de que
sean portadoras sanas y lo transmitan

La distrofia muscular es muy fre-
cuente.

en la misma proporcién a sus posibles
hijos.

En la Unidad de Genética de La Fe
se han analizado a 18 familias con
antecedentes’ de distrofia muscular,
principalmente Duchenne, encontrando-
se la presencia de delecciones en un
60 por 100 de los estudiados. El doc-
tor Palau explicé la palabra deleccién
indicando que era una pérdida mayor 0
menor de un fragmento del gen —en
este caso- distrofina.

alizando esas deleccmnes se

ofrecerles un consejo genético. qual-
mente se puede realizar el diagndstico

prenatal, tomando |2 biopsia de 1a pla-
centa en la semana de ges-
tacion. —~F

De las 18 famrllasmhdmwmif
de ellas se-encontrd esas deleciones-e— |
gue supone un 38,8%. Este
es sensiblemente inferior al dado en
otros estudios extranjeros, aunque la
cantidad de familias estudiadas es to-
davia pequefo.

Entre las mujeres pertenecientes a
las familias analizadas se halld a 9
portadores sanas y 3 mujeres embara-
zadas que no eran portadoras, y que
por lo tanto no fue necesario efectuar-
les el diagnostico prenatal.
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