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Comunicato della Societa Italiana di Genetica Umana (SIGU) in relazione a
comportamenti difformi dal Position Statement del Gruppo di Lavoro in
Citogenetica della SIGU sull’utilizzo di microarray genomici in diagnosi prenatale
(Ultrasound Obstet Gynecol 2012; 384-388)

La Societa Italiana di Genetica Umana (SIGU), che rappresenta oltre il 90%
dei genetisti italiani che svolgono sia attivita clinica sia attivitd diagnostica di
laboratorio, ribadisce le proprie linee di indirizzo sullimpiego delle tecniche di
Chromosomal Microarray (CMA) o array-CGH/SNP nella diagnosi prenatale,
peraltro sottoposte a verifiche ed aggiornamenti periodici, e riafferma che la
loro utilizzazione deve avvenire nel contesto di un approccio clinico-medico
complessivo e non solo di laboratorio.

Ritiene che una posizione difforme su questo argomento, come quella
formulata da un laboratorio privato attraverso una newsletter inviata ai
professionisti del settore, sia in contrasto con la professionalita di tutti i soci
della SIGU, in quanto non veritiera e non in sintonia con la pratica del
confronto scientifico che dovrebbe guidare il dibattito su ogni tipo di
avanzamento delle conoscenze.

Pur non avendo né I'intenzione né la volonta di alimentare inutili polemiche, la
SIGU riafferma la propria posizione sul’impiego delle tecniche di
Chromosomal Microarray (CMA) in diagnostica prenatale e invita coloro che
non si riconoscono nelle posizioni della nostra Societa Scientifica ad utilizzare
strumenti di confronto e non di propaganda.

Si precisa comunque che le ‘linee-guida” sulluso della tecnica di array-
CGH/SNP o del cosiddetto cariotipo molecolare (termine impropriamente
utilizzato dalla pubblicizzazione commerciale) in tutte le gravidanze
monitorizzate con tecniche invasive, a cui altri hanno fatto riferimento, di fatto
non sono da considerarsi delle “linee guida”, ma “un’opinione” (Committee
Opinion) espressa sul bollettino del’ACOG (American College Obstetricians
and Gynecologists), che si basa su un articolo del gruppo di R. Wapner,
pubblicato lo scorso dicembre 2012 sul New England Journal of Medicine. |
dati pubblicati indicano che la Detection Rate aggiuntiva, rispetto al cariotipo
convenzionale, nei feti con patologia eco-evidenziata, € del 6%. Pur
promuovendo l'utilizzo delle tecniche di Chromosomal Microarray (CMA) in
tutte le gravidanze in sostituzione del cariotipo, Wapner correttamente
segnala un conflitto di interessi, essendo il direttore scientifico di
Combimatrix, una azienda americana quotata in borsa che produce
microarray genomici.

Wapner inoltre raccomanda che il test sia eseguito dopo la consulenza
genetica, a cura di specialisti del settore, per informare circa la possibilita che
dall’analisi emergano risultati di incerto significato (VOUS o incidental
findings), e comunque dopo essersi accertato che la coppia o la gestante
abbia compreso i contenuti della consulenza. Questi concetti sono anche stati
ripresi dal bollettino del’lACOG, ma mai menzionati nella pubblicizzazione
commerciale.
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Si precisa inoltre che la SIGU, in quanto organo ufficiale scientifico della
genetica umana e medica Italiana, non solo non ha creato dubbi o confusione
tra i ginecologi ed i genetisti, ma piuttosto ha definito e chiarito, mediante il
Position Statement, un percorso condiviso e non autoreferenziale al quale
dovrebbero attenersi le gestanti nelle gravidanze monitorizzate con metodiche
invasive.

Tutto cid a differenza di quanto altri stanno cercando di fare, sostituendo un
metodo che da 40 anni é il Gold standard della diagnosi prenatale, senza
prima accertare la validita clinica, analitica, sociale ed etica del nuovo test
(http://www.cdc.gov/genomics/gtesting/ACCE/index.htm).

Da ultimo, la SIGU, in accordo con le raccomandazioni internazionali,
ribadisce che ogni test genetico non & un’analisi da banco di laboratorio, ma si
inserisce all'interno di un percorso complesso ed esaustivo, che comprende la
consulenza genetica. Di fatto, un test non & di per sé necessariamente
migliore di un altro, ma certamente un test puo essere piu appropriato di un
altro e ad esso si deve fare riferimento, nell'interesse prioritario del paziente.

Il Consiglio Direttivo della SIGU
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