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MÓNICA L. FERRADO, Barcelona

E
l próximo mes de octu-
bre, una mujer catala-
na dará a luz dos ni-
ñas gemelas libres de
una enfermedad here-

ditaria extraña que padece el pa-
dre, la exostosis múltiple, que
afecta a las articulaciones y a los
huesos, y que comporta una vi-
da plagada de intervenciones
quirúrgicas.

Cuando uno de los progenito-
res es portador del gen que pro-
voca esta enfermedad, es cues-
tión de cara o cruz: hay un 50%
de posibilidades que el futuro
bebé la sufra. Sin embargo, esta
pareja ha logrado sortear las le-
yes de la genética gracias a la
intervención del Instituto Uni-
versitario Dexeus, que ha logra-
do seleccionar e implantar en la
madre embriones sanos, tras
aplicar la técnica de diagnóstico
genético preimplantacional
(DGP), que consiste en caracte-
rizar genéticamente los embrio-
nes de una pareja para transferir
al útero materno tan sólo aquel
o aquellos que hayan sido diag-
nosticados como sanos para la
patología diagnosticada.

Los futuros padres, que pre-
fieren mantenerse en el anonima-
to, acudieron a la Dexeus a prin-
cipios de año para iniciar el tra-
tamiento. Antes, habían acudi-
do a una clínica de Holanda
donde al padre, que padece la

enfermedad, se realizó un diag-
nóstico genético para determi-
nar exactamente la mutación ge-
nética que relacionada con el de-
sarrollo de la patología que pa-
dece.

“Puede venir de tres genes dis-
tintos, y por eso es importante
hacer antes un diagnóstico gené-
tico para ver en cuál de los tres
está localizada exactamente”, ex-
plica Monica Parriego, responsa-
ble del laboratori de Diagnósti-
co Genético Preimplantacional
del USP Instituto Universitario
Dexeus. En el análisis genético
se detectó que la mutación esta-
ba en el gen EXT2, y con este
informe acudió la pareja al Insti-
tuto Dexeus para conocer las po-
sibilidades de evitar que su des-
cendencia heredase este gen.

En el laboratorio de Dexeus,
en colaboración con la empresa
Sistemas Genómicos, realizaron
la puesta apunto del diagnóstico
genético preimplantacional pa-
ra adaptarlo a la detección de
exomatosis múltiple. Aunque la
técnica para practicar este tipo
de pruebas está desarrollada y
se aplica ya a más de un cente-
nar de enfermedades, cada pato-
logía requiere una serie de proto-
colos concretos y, en este caso,
por tratarse de una enfermedad
muy rara, no existía, por lo que
es la primera vez que se aplica
en todo el mundo.

Para llevar a cabo el diagnós-
tico, es necesaria la realización

de un ciclo de fecundación in
vitro para obtener embriones y
posteriormente realizar el análi-
sis genético de cada uno de
ellos. Esto significa que primero
se induce hormonalmente al ova-

rio para producir óvulos madu-
ros, que son inseminados con
una muestra de semen del cónyu-
ge. En este caso, la fecundación
ha sido por microinyección es-
permática, una técnica de alta

precisión que consiste en inyec-
tar un solo espermatozoide den-
tro del óvulo.

Cuando no se tiene que reali-
zar este tipo de diagnóstico, la
fecundación se realiza general-
mente con un mayor número de
espermatozoides. Los que no tie-
nen éxito con frecuencia perma-
necen alrededor del óvulo fecun-
dado, algo que, en algunos diag-
nósticos genéticos de este tipo,
“podría distorsionar los resulta-
dos”.

El siguiente paso consiste en
realizar una biopsia del embrión
al tercer día de la fecundación.
“En tres días, tienes un embrión
con seis u ocho células, de las
que sólo puedes extraer una o
dos para analizar su material ge-
nético”, explica Mónica Perrie-
go. Tras realizar el análisis gené-
tico de la célula biopsiada, se
detecta si el gen de la enferme-
dad analizada está presente o no
y se seleccionan los embriones
que no lo tienen para proceder a
la implantación.

Esta pareja tendrá dos niñas
gemelas porque, al igual que se
hace con todas las fecundacio-
nes in vitro, a la madre se le han
implantado dos embriones para
asegurar el éxito y, en este caso,
los dos han seguido adelante. Es
el primer embarazo de la pareja,
que también ha conservado con-
gelados otros tres embriones

que han pasado por el diagnósti-
co por si en un futuro quieren
tener más descendencia, explica
el doctor Pere Barri, director del
departamento de Obstetricia,
Ginecología y Reproducción del
USP Instituto Universitario
Dexeus.

Las técnicas de diagnóstico ge-
nético sobre el embrión tienen
unos doce años. En 1994, el Insti-
tuto Dexeus fue el primero en
España en aplicar este tipo de
diagnóstico, consiguiendo que
naciesen dos niñas sanas hijas de
una madre portadora de hemofi-
lia. Por aquel entonces existían
ciertas limitaciones. “Con hemo-
filia, que es una enfermedad que
afecta a los varones y que, en las
niñas, o no les afecta o sólo son
portadoras, se diagnosticaba ave-
riguando el sexo del embrión,
por lo que se seleccionaba por el
sexo del futuro bebé”, explica Pe-
re Barri. Hoy en día, estas técni-
cas han avanzado mucho, por lo
que “ya se puede diagnosticar el
gen afecto y transferir tanto em-
briones masculinos como femeni-
nos libres de enfermedad”.

Desde 1994, en el Instituto
Dexeus han nacido más de 100
bebés fruto de la aplicación de
este diagnóstico, que ha evitado
que naciesen afectados por enfer-
medades hereditarias monogéni-
cas como la hemofilia, la fibrosis
quística, el síndrome de X frágil,
la betatalasemia o el Síndrome
de Von Hippel-Lindau.

La exostosis
múltiple es
una

enfermedad
hereditaria rara del
cartílago de
crecimiento de los
huesos y las
articulaciones, que
afecta a 1 de cada
50.000-100.000
recién nacidos, con
mayor incidencia en
los varones.

Afecta sobre
todo a las
extremidades. Se
acostumbra a

diagnosticar a
edades tempranas, y
se caracteriza por el
acortamiento y
deformación de los
huesos, lo que
comporta
numerosas
intervenciones
quirúrgicas y, por
tanto, supone un
grave deterioro de la
calidad de vida del
paciente.

No existe ningún
tratamiento
curativo. El progreso
de la enfermedad es

mayor en las épocas
de mayor
crecimiento,
deteniéndose en la
edad adulta, con el
cierre de los
cartílagos.

La herencia de la
enfermedad es
autosómica
dominante, es decir,
que el riesgo de
tener un hijo con la
patología, estando
afectado uno de los
progenitores, en este
caso el padre, es de
un 50%.

Huesos cortos y deformes

Pere Barri, del Instituto Universitario Dexeus de Barcelona.

PÍLDORAS
V Equinácea y resfriado
El consumo de equinácea, una
planta conocida por sus propieda-
des beneficiosas sobre el sistema
inmune, podría reducir las posibili-
dades de pillar un resfriado en alre-
dedor de un 58%, según una revi-
sión de estudios de la Universidad
de Connecticut (EE UU) que se pu-
blica en la edición digital de la re-
vista The Lancet Infectious Disea-
ses. La revisión también afirma
que la equinácea podría reducir la
duración de los resfriados una me-
dia de 1,4 días. Los investigadores
realizaron una revisión de 14 estu-
dios previos sobre el uso de la
equinácea para aliviar o proteger
frente a la posibilidad de contraer
un resfriado. Sólo uno de los 14
estudios revisados combinó la
equinácea con vitamina C, que
mostró que en conjunto se reducía
la incidencia del resfriado en un
86%. Por ello, los autores no pu-
dieron concluir de forma definitiva
si los dos suplementos combina-
dos son más eficaces que la equi-
nácea en solitario.

V Residencias de ancianos
Problemas como el dolor oncológi-
co, el estreñimiento o un inadecua-
do manejo terapéutico son algu-
nas de las dificultades a las que
más habitualmente se enfrenta el
médico que cuida a los ancianos
ingresados en residencias geriátri-
cas. Para hacer más fácil su traba-
jo, la Sociedad Española de Médi-
cos de Residencias (Semer) ha ela-
borado un protocolo de actuación
“que ayude a los facultativos en la
toma de decisiones con más agili-
dad y eficacia”. Según Alberto Ló-
pez Rocha, presidente de Semer,
el protocolo se encuentra en la pá-
gina web www.semer.es, “con el
fin de que los propios médicos in-
teresados participen activamente,
compartan experiencias, mejoren
los planteamientos y vayan actuali-
zando sus conocimientos con el
paso del tiempo”.— M. S.

V Enfermedades oculares
Un aumento en el consumo de áci-
dos grasos poliinsaturados ome-
ga-3 podría prevenir enfermeda-
des oculares como las que sufren
los bebés prematuros o los enfer-
mos de diabetes, según un estu-
dio de la Escuela de Medicina de
Harvard (EE UU) que se publica en
la edición digital de Nature Medici-
ne. Muchas enfermedades que
afectan a la visión, como la retino-
patía de los prematuros y la retino-
patía diabética, que muestran un
crecimiento anormal de los vasos
sanguíneos del ojo, podrían preve-
nir estas alteraciones.

V Vacunación del adulto
Así como la vacunación pediátrica
está claramente sistematizada en
España y posee una cobertura de
las más altas del mundo (90%), no
sucede otro tanto con respecto a
la del adulto. La recién creada uni-
dad de vacunación del adulto en el
hospital Clínico San Carlos, de Ma-
drid, pretende ser un centro de re-
ferencia, de asesoramiento y de de-
sarrollo de implantación de progra-
mas específicos dirigidos a pacien-
tes pertenecientes a grupos de
riesgo (enfermos crónicos, pacien-
tes inmunodeprimidos, embarazo,
drogadicción, viajes internaciona-
les, etcétera). Las principales con-
secuencias de la baja protección
inmunológica en los adultos son la
presencia de patologías propias
de la infancia, brotes en colectivos
no inmunizados o deficiencias en
la tasa de vacunación y el aumento
de enfermedades inmunopreveni-
bles en adultos.— M. S.

Primer embarazo por selección genética
para evitar una rara enfermedad hereditaria
El diagnóstico genético preimplantacional librará a dos niñas de la exostosis múltiple paterna

Biopsia al tercer día de desarrollo del embrión.

Las técnicas de
diagnóstico genético
sobre el embrión
tienen unos 12 años

SALUD

El análisis del ADN de
una célula permite
seleccionar un embrión
sin la enfermedad




