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PORTAD®RAS

Este folleto va destinado a mujeres que son o piensan
que pueden ser portadoras para la Distrofia Muscular de
Duchenne (DMD) o la Distrofia Muscular de Becker (DMB).

El objetivo es responder preguntas especificas a portadoras diag-
nosticadas o posibles portadoras, como por ejemplo hermanas,
sobrinas, etc., de un paciente con este tipo de distrofias.

Duchenne
noscer ESpPANA

Para mas informacion sobre sobre los sintomas, tratamientos
disponiblesy la investigacién que se esta llevando hoy en dia
en DMD o DMB, puede visitar la pagina web:

www.desafioduchenne.org



Herencia de la Distrofia
Muscular de Duchenne

y Becker

La informacién necesaria para que nues-
tro cuerpo pueda funcionar esta codifica-
da en nuestros genes, que estan forma-
dos por la famosa molécula de ADN (acido
desoxirribonucleico). El ADN y, por tanto,
los mismos genes, estan empaquetados
en cromosomas.

Todas las células de nuestro cuerpo
tienen una dotacién cromosémica que
consta de 46 cromosomas, organizados
en 23 parejas donde un cromosoma es de
origen paterno y otro de origen materno.

El par 23 esta formado por dos cromoso-
mas diferentes: X / Y, responsables de de-
terminar el sexo de la personay por este
motivo, se llaman cromosomas sexuales,
de tal manera que el hombre tiene las
copias XY mientras que las mujeres XX.
Tanto la DMD como la DMB estan causa-
das por mutaciones en el gen de la distro-
fina. Este gen se encuentra en el cromoso-
ma Xy este cromosoma es el responsable
de que la patologia pueda heredarse.

Esto significa que los varones sélo tienen
1 copia del gen de la distrofina mientras
que las mujeres tienen 2. Esto hace que
las nifias, aunque tengan una mutacion
en una copia del gen de la distrofina,
todavia tienen otra copia correcta del gen
en todas sus células, ya que tienen dos
cromosomas X (uno con la copia correcta
y otro con la mutada). La mujer con una
copia mutada se convierte en portadora
de la mutacién, y generalmente no desa-
rrollara la patologfa.

Como se explicard méas adelante, esto se
debe a un proceso llamado “inactivacién
del cromosoma X”, donde por azar, uno
de los dos cromosomas X se inactiva en
cada célula. De tal manera que si la mayo-
ria de células tienen inactivado el cromo-
soma X con la mutacién en la distrofina,
habra un equilibrio positivo y, por lo tan-
to, suficiente distrofina para que cumpla
su funcién correctamente. Aunque muy
raramente, las mujeres pueden presentar
los mismos sintomas que los varones
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X cromosoma X Normal X Cromosoma X Defectuoso Y Cromosomay

con DMD, y esto puede ser debido a una dientes. Al diagnosticar al niflo con DMD,
mala inactivacion del cromosoma X en las  se le examina cuidadosamente el gen de
mujeres, quedando activo el cromosoma X  la distrofina para encontrar la mutacion
con la mutacion en el gen de la distrofina,  particular que causa la enfermedad. Una
y como consecuencia la sintomatologia vez detectada la mutacién se ofrece una
clinica de la DMD aparece en mujeres. prueba para identificar esa misma muta-
cién en la madre y/o hermanas.
Si la madre es portadora, entonces una

hija puede heredar el cromosoma X con En el 30% de los casos la enfermedad se
el gen de la distrofina correcto o el X con debe a mutaciones espontaneas en el

la mutacién. Esto significa que tienen gen de la distrofina, llamadas también

un 50% de posibilidades de ser también mutaciones “de novo”. Ademas, incluso
portadoras. Si la portadora esta embara- en el caso de mutacién espontanea existe
zada, tiene una probabilidad de1de 4 (es  un 7% de posibilidad de mosaicismo o
decir, 25%) de que su bebé sea un niio lo que es lo mismo: la mutacién ha sido
afectado por DMD. Esto se llama herencia  heredada pero la madre solo la tiene en
ligada al cromosoma X. las células germinales y esto hace que no

se detecte en los test genéticos rutinarios.
Si en una familia se verifica que hay un
varén con DMD se recomienda consejo Los niflos u hombres de una misma fami-
genético para conocer el posible riesgo de  lia que tienen DMD o DMB tenderan a ser
transmisién de la patologia a sus descen-  afectados de una manera similar.
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Soy portadora?

Una de las primeras cosas que mucha gente después de un
diagné6stico de DMD o DMB hacen, es la prueba para determinar
si la madre es “portadora” (lo que significa que el gen

de la distrofina dafiado se transmite de la madre al nifio).
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Todo el mundo ectd en riesqo de entreqar

ecta mutacion genética a su descendencia.

0%

mutacién espontdnea

Aproximadamente el 70% de los resultados
del diagnéstico de las madres son portadoras
de Duchenne.

Las pruebas genéticas pueden determinar si una madre
es portadora, lo que puede ayudarle a tomar futuras
decisiones sobre la maternidad.

Es importante tener en cuenta que no todos los genes
mutados que causan la distrofia muscular de
Duchenne se pasan de madre a hijo.

Aproximadamente el 30% de los casos Duchenne
ocurren como resultado de una mutacién espontanea
(cuando un gen defectuoso se produce por primera
vez en un nifio sin que pase desde cualquiera

de los padres).

Los cientificos estiman que la mutacién se produce en
una probabilidad de 1: 10.000 en la fecundacién.



Para averiguar si es portadora de la enfer-
medad de DMD o DMB, su médico puede
remitirle a su Servicio de Genética local
para discutir la posibilidad de hacerse
una prueba con un consejero genético.
Para hacerse el analisis genético especi-
fico del gen de la distrofina basta con una
pequefia muestra de sangre de la posible
portadora.

Este procedimiento para saber si se es
portadora de la mutacion suele ser simple
y rapido, ya que se esta buscando una
mutacion conocida. El examen esta cu-
bierto por el servicio sanitario nacional.

La mutacién puede estar presente en el
arbol genealdgico de la familia en diversas

generaciones por lo que, una vez se ha iden-

tificado, se debe efectuar una blsqueda de
esa misma mutacién en la madre y realizar
una investigacion genética del resto de
miembros femeninos de la rama materna.

Puede discutir todos los aspectos

de ser una portadora de DMD o DMB
con su consejero genético, incluyendo
los posibles problemas de salud y las
posibilidades disponibles que hay
cuando se quiere crear una familia.

Tener una cita con un consejero
genético no significa que usted deba
hacerse la prueba. Su conversacion
es confidencial.

Los consejeros genéticos estan
disponibles en la mayoria de los
hospitales principales.

‘Ec bundamental establecer <i ce es portadora, para
caber ¢i existe la pocibilidad de trancmitiv la mutacion
a cus hijos, y para la propia salud de (& madre”

La prueba puede llevarse a cabo en los
grupos de edad que corren el riesgo de
ser portadoras, e incluso en menores si

tienen un alto valor de CPK (creatina fosfo-

quinasa). Si por el contrario, los menores
tienen un nivel de CPK estandar, no se
recomienda la prueba excepto para casos
especificos. En este caso, debe haber una
solicitud motivada precedida de aseso-
ramiento genéticoy acompafado de un
consenso firmado por ambos padres.

La CPK es una enzima que se localiza en
el misculo y un aumento de ésta en la

D s

sangre puede ser un indicativo de dafo
muscular. Los valores normales en general
son inferiores a 200 U/l. Se sabe que

los pacientes con DMD pueden llegar a
valores superiores a 10.000 U/l. La mujer
portadora puede tener niveles de CPK que
se encuentren aproximadamente entre
200y 1000 U/L.

Aunque no existe un tiempo fijado para
hacer una prueba genética, la adolescen-
cia tardia puede ser un buen momento,
ya que esto suele ser antes de planificar
formar una familia.



‘Realizarce vna prueba antes de planifigar
un embarazo permite dar el tiempo n
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Una mujer que haya tenido un hijo con
DMD/DMBy ha resultado ser no portado-
ra, tiene un 7% de probabilidades de que
tenga una mutacién localizada solamente
en las células reproductoras, por este mo-
tivo si se desea tener hijos es importante
recibir consejo genético y asi ser cons-
cientes de investigaciones genéticas que
se harén en el caso de futuros embarazos

para poder tomar las decisiones correctas.

Las directrices en estos casos para el
diagndstico de estas distrofias muscula-
res, se trata de un diagnéstico prenatal
en las madres de los nifios con DMD/
DMB, incluso si el test genético ha dado
negativo. Si una mujer con riesgo para ser
portadora se ha realizado el test genético,
y da como resultado que no es portadora,
y no es madre de un nifio con DMD/DMB,
no hay ninguna indicacién para hacer a
posteriori las pruebas genéticas y el diag-
néstico prenatal.

4
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Si el test genético efectuado ha identifica-
do mutaciones que causan DMD/DMB, la
mujer sera portadora. Por lo tanto, existe
un 50% de probabilidades de tener un
hijo varén afectado por la patologiay un
50% de probabilidades de tener una hija
portadora.

En este caso, es importante tener consejo
genético para conocer la probabilidad de
transmitir el gen mutado a su propio hijo
y asi poder tomar decisiones informadas
para la investigacion genética adicional
en la familia y para los futuros embarazos.
Es importante saber que el asesoramiento
y la investigacién genética no deben limi-
tarse al nlcleo familiar, sino que también
deben extenderse a otras mujeres miem-
bros de la familia materna: hermanas, tias
y primas.

‘€l consefo genético en el cuadro de lac distrofinopatiac
concicte en recibir a lac famifiac a fin de retomar la
historia del caso (ndice (a(/agudg’t/ca clinico, biopsia
muscular y genética molecular), ectablecer un drbol
genealdgico, identificar a las mujeres portadoras
explicando el modo de transmicion ligado al cromocoma X.”

9 @



Soy portadora,
Jpuede esto afectar

a mi salud?

Raramente, las mujeres portadoras mues-
tran signos de enfermedad muscular, lo que
se denomina una “portadora sintomatica”.

Se ha visto que un pequefio ndmero de
mujeres portadoras tienen problemas
cardiacos o cardiomiopatias. Aunque
raramente son graves, se recomienda
realizar exdmenes cardiacos especificos
(electrocardiogramay ecocardiograma)
al menos cada 5 anos o mas frecuente-
mente en caso de encontrar anomalias.
No todos los médicos creen que esta
prueba sea necesaria a menos que tenga
sintomas como falta de aliento, mareos o
palpitaciones, por lo que en caso de que
aparezcan es importante reportarlos al
médico de cabecera.

Hasta la fecha, todavia no hay directri-
ces reconocidas dedicadas a la gestién
clinica de portadoras de DMD o DMB, sin
embargo, se recomienda el monitoreo
periddico de la salud de la mujer, ya que
los diversos sintomas pueden aparecer a
cualquier edad.

Otro dato a tener en cuenta, es que la
anestesia general puede causar complica-
ciones en las mujeres portadoras, particu-
larmente en las sintomaticas. La anestesia
efectuada con anestésicos halogenados
porinhalacién o con succinilcolina puede,
de hecho, desarrollar una complicacién
grave llamada rabdomiélisis. Esto implica
dafiar las células del mdsculo esquelético
resultando en la liberacién de sustancias
en el torrente sanguineo.

@ 10

0%

portadora sintomdatica

Si es posible, debe elegir una anestesia
local. Si la anestesia general es necesaria,
debe hacerse usando solamente anesté-
sicos que se pueden administrar por via
intravenosa o eligiendo el curso correcto
de la atencién. Por lo tanto, el anestesista
y el cirujano siempre deben estar informa-
dos del estado de portadora antes de una
cirugia que requiere anestesia general.



9%

mialgias y calambres
sin debilidad

Finalmente, antes de la anestesia, siem-
pre es aconsejable realizar un electrocar-
diogramay un ecocardiograma, ya que
se requiere monitorear la cardiopatia
durante la cirugia y el postoperatorio.

En el caso de la “portadora asintomatica”,
la mujer no mostrara ningtn signo propio
de la DMD o DMB. Esto es porque las
mujeres tienen dos cromosomas Xy por lo
tanto dos copias del gen de la distrofina,
por lo que si existe una mutacién en una
copia del gen se compensa por la segunda
copia normal. Uno de los cromosomas X
que se inactiva, y lo hace completamente
al azar, por lo que la mitad de las células
tendran el cromosoma X con la copia
correcta del gen de la distrofina mien-
tras que la otra mitad no. En este caso

la cantidad total de distrofina producida
es suficiente para mantener una funcién
muscular adecuada.

En el caso de las “portadoras sintométicas”
existe un desequilibrio, de tal manera que
la mayor proporcion de células en las que
el cromosoma X esta inactivado es el que
tiene la copia correcta del gen de la distrofi-
na. La aparicién de los sintomas es debido
a que la cantidad de distrofina producida
ya no es suficiente para salvaguardar los
musculos. Aunque, hay que destacar que
existen estudios donde se da un papel a
otros factores (genéticos y moleculares) en
la determinaci6n del estado sintomatico de
algunas mujeres portadoras.

En funcién de los diferentes trabajos
publicados hasta el 19% de las mujeres
portadoras de DMD pueden presentar

mialgias y calambres sin debilidad mus-
cular, el 17% presentan una debilidad
minima a moderaday el 8% presentan
una cardiomiopatia dilatada con una edad
media de inicio de 33 afios (4). En casos
muy excepcionales las portadoras pueden
tener un fenotipo clasico de DMD (s,6). La
hiperckemia es constante en las mujeres
portadoras sintomaticas (7,8).

En las mujeres, la penetrancia de la enfer-
medad es por tanto variable y la hipétesis
principal para explicarlo es la inactivacién
preferencial del cromosoma X que no lleva
la mutacién (7). Algunos estudios no han
mostrado correlaciones claras entre el
perfil de inactivacién del cromosoma X en
leucocitos y los niveles de CK, los signos
clinicos o el nimero de fibras negativas
para distrofina en la biopsia muscular (8).

En las series de mujeres portadoras méas
grandes descritas, la proporcion de las
mujeres sintomaticas esta comprendida
entre 5 a 22% pero las formas debutantes
a la edad pediatrica son muy excepciona-
les (4,8,10,11).

Las recomendaciones americanas (12) re-
cuerdan la necesidad de tener presente el
riesgo de desarrollar una cardiomiopatia:
se deberd realizar un control cardiolégico
desde el final de la adolescencia. Igual-
mente proponen una evaluacion cardiaca
especifica antes de cualquier embarazo.
La proporcién de cardiomiopatia dilatada
en las mujeres portadoras aumenta con la
edad, de 15% antes de los 16 afos hasta
45% después de los 16 afos (13).

ne



< Como puedo
planificar mi embarazo
si soy portadora?

Conocer el genotipo de la persona facilita
mucho las intervenciones prenatalesy
reduce fuertemente el estrés emocional
vinculado a una via prenatal urgente. Las
Gltimas técnicas de diagnéstico genético
“next generation sequencing” o NGS,
facilitan la identificacién de mutaciones
en el gen de la distrofina incluso durante
la gestacion.

‘€l test genético para portadorac es cie
Factible, y hasta lo fecha wno tiene centi
recurrir a métodos como el diagudctico por
cexo 0 [a interrupcion del embarazo prematu
¢in diagndctico prenatal”

Obviamente si el test genético se realiza
pasada la decimosegunda semana de em-
barazo, puede ser complicado tener los
resultados del test en el tiempo previsto
para una interrupcién del embarazo.

Antes de planear un embarazo es impor-

tante realizar una consulta genética para
conocer todos los riesgos.

D 12



Etica

El cuadro legal en el que se ejercen el
Diagnostico Prenatal (DPN) y el Diag-
noéstico Preimplantacional (DGP) es el
mismo. La DMD se expresa precozmente,
es rapidamente progresiva con un indice
de supervivencia bajo después de los

20 afios; el fallecimiento se produce por
complicaciones respiratorias y cardiacas.
Por todo ello, y teniendo en cuenta su
gravedad y su frecuencia, la DMD es una
de las patologias que han dado lugar
frecuentemente a un DPN (1).

La DMB se caracteriza por una debilidad
muscular progresiva que aparece mas
tardiamente; la cardiomiopatia dilatada
es tanto una causa habitual de morbilidad
como la causa mas frecuente de falleci-
miento porinsuficiencia cardiaca después
de los 35 afios. Puede considerarse como
una patologia de aparicion tardia, con
expresividad variable segtn las familias.
Esta expresividad variable, asi como el
peso de la atencion a nivel cardiaco son
elementos que consideran a la DMB (2)
como una indicacién de DPN y DGP.

Una vez se ha iniciado el embarazo hay
que realizar un Diagnéstico prenatal, o lo
que es lo mismo: verificar la mutacion ge-
nética, identificarla en la portadora y ver
si la mutacién se ha transmitido al feto.
Se entiende por diagndstico prenatal

las practicas médicas que tienen como
objetivo detectar (en Gtero) en el embrion
o el feto una patologfa grave. Cualquier
gestante tras una consulta médica recibe
una informacion claray adaptada a la

situacion sobre la posibilidad de recurrir, a
demanda suya, a examenes que permitan
evaluar el riesgo de que el embridn o el
feto presenten una afectacion susceptible
de modificar el desarrollo del embarazo.

Consiste en explicar el desarrollo, los in-
convenientes (riesgo de una pérdida fetal)
de la toma de muestras ovulares, la posi-
bilidad de un fallo técnico, los diferentes
resultados de los analisis ofrecidos y sus
consecuencias. Cualquier prescripcién de
un examen con el objetivo de determinar
las caracteristicas genéticas debe recoger
el consentimiento escrito de la gestante.

La realizacién del DPN requiere en primer
lugar de la dataci6n ecogréfica del emba-
razo. Se trata de obtener el diagnostico
genotipico del sexo fetal en el suero
materno a las 10 semanas de amenorrea.
Si resultara ser de sexo femenino, el
control de la gestacién es el mismo que el
de cualquier gestacion. Para confirmar el
sexo fetal se recomienda una ecografia al-
rededor de las 16 semanas de amenorrea.

Si se trata de un embrién de sexo mascu-
lino se propone realizar una biopsia de
trofoblasto a las 12 semanas de ameno-
rrea con el fin de determinar si el embridn
es portador o no de la mutacién familiar.
Si el embarazo se descubre tardiamente,
la determinacion del estatus del embrion
para la mutacion familiar puede realizarse
por puncién del liquido amniético
(@amniocentesis).
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Tanto la técnica, como el tipo de informacién que se puede proporcionar
en un Diagnostico prenatal varia segin el periodo gestacional:

1. Examen prenatal no invasivo (TPNI):
es una técnica innovadora que se realiza a
través de una muestra sanguinea ma-
terna y esto permitird conocer el sexo
del feto. Este test se puede realizar a
partir de la novena semana de embara-
zo, y ademas de definir el sexo del feto,
permite predecir con precision el riesgo
de enfermedades genéticas vinculado a
grandes anomalias cromosdmicas (como
el sindrome de Down).

El uso de TPNI (no cubierto actualmente a
través de SSN) para la identificacién de mu-
taciones en genes individuales esta todavia
en curso, como en el caso de DMD/DMB.

- Si el examen revela que se trata de un
embarazo femenino, puede proceder sere-
namente y la decisidn de saber si la futura
nifia va a ser portadora de la mutacion se
puede posponer a cuando sea mas mayor.

- Si se trata de un embarazo masculino los
futuros padres pueden decidir si quieren o
no saber si el ADN del futuro nifio presen-
ta la mutacion genética responsable de
DMD/DMB. En caso de que quiera conti-
nuar con la investigacién debe utilizar un
diagndstico prenatal invasivo que difiere
en la metodologia seglin el periodo de
gestacion.

Sin embargo, la pareja puede decidir no realizar el TPNI y desarrollar
directamente métodos que puedan identificar mutaciones en el gen de la
distrofina en el feto como se describe a continuaciéon.

2. Villocentesis: es una prueba opcional,
que se realiza externamente preferible-
mente entre las 10-12 semanas de emba-
razo. El analisis se basa en la retirada de
vellosidades coridnicas que constituyen la
parte embrionaria de la placenta. El diag-
néstico molecular a través de villocentesis
es extremadamente fiable y rapido.

3. Amniocentesis: El test se realiza exter-
namente preferiblemente entre la 16-18

semana del embarazo. El anélisis se basa
en la retirada transabdominal del liquido

amni6tico. En este caso, el diagndstico
molecular es un poco mas complejoy
tarda mas tiempo que la villocentesis, por
lo que puede no ser compatible con la
decision de interrumpir el embarazo.

4. Cordocentesis: La prueba se realiza
externamente entre la 18 - 20 semana

de gestacion. El test se basa en extraer
sangre del cord6n umbilical pero no
proporciona un diagnéstico molecular a
tiempo para una posible interrupcion del
embarazo.

Estos tres Gltimos procedimientos permiten analizar el ADN aislado de
las células del feto y verificar la presencia de la mutacién en el gen de la
distrofina. Es importante saber que estos métodos tienen riesgo de abor-
to (del 0,2 al 2%) pero tienen la ventaja de proporcionar un diagndstico

mas o menos rapido.
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En el caso de saber la mutacion concreta,
la pareja podré discutir si quiere seguir
adelante con el embarazo. Por este motivo
es fundamental recurrir a consejo gené-
tico lo antes posible e idealmente en el
tiempo (til para efectuar la villocentesis.

En el caso de que se efectde la villocen-
tesis, si hay evidencia de la mutacion se
puede recurrir a la interrupcién voluntaria
del embarazo. La ley espafola (ley 2/2010)
prevé la posibilidad de que la mujer pueda
aplicar la interrupcién voluntaria del emba-
razo hasta la semana 14 de embarazo.

Si el diagnéstico llega en fases demasiado
tardias, se puede recurrir a una interrup-
cion terapéutica del embarazo, un tipo de
aborto poco traumatico para la mujer. El
aborto terapéutico es permitido segin la
ley organica 2/2010 hasta la semana 22
de gestacion, s6lo en caso de riesgo grave
para la salud materna o en caso de graves
condiciones documentadas del feto.

Las mujeres portadoras de enfermeda-
des genéticas, como DMD/DMB, pueden
evaluar la posibilidad de planificar un
embarazo minimizando la posibilidad de
transmitir la enfermedad a los nifios.
Esta posibilidad esta formada por el
Diagnostico Genético Pre-implantacional
(DGP), que permite evaluar la presencia de
mutacién en las primeras etapas de desarro-
llo de un embrién obtenido a través de la
Procreacion Médicamente Asistida (PMA).

El diagnéstico preimplantacional (DGP) es
el estudio de las caracteristicas genéti-
cas de un embridn a la edad de 3 dias.

Es una estrategia larga que implica una
fecundacion in vitro (FIV) con inyeccion
intracitoplasmatica del espermatozoide.
Son necesarias varias etapas antes de la
transferencia del embrién indemne de la
enfermedad (3). La realizacién de un DGP
necesita de un equipo multidisciplinar
con colaboracién estrecha de clinicos
(genetistas, ginecélogos, comadronas,
psic6logos) y laboratorios expertos en
fecundacion in vitro (FIV), citogenética

y genética molecular. Exige ademas una
cierta fortaleza a las parejas tanto a nivel
fisico como psicolégico.

Gracias a la ley 14/2006 sobre técnicas de
Reproduccién Humana Asistida, el diag-
nostico genético preimplantacional es una
técnica permitida en Espaiia. Ademas, el
DGP puede hacerse a través de la Segu-
ridad Social, aunque en algunos centros
publicos no disponen de los medios ade-
cuados y tienen que derivar a sus pacien-
tes a otro centro, ya sea un centro pUblico
de la misma Comunidad Auténoma u otra
diferente, 0 a un centro privado.

La reproduccién asistida se entiende como
el conjunto de todos aquellos tratamien-
tos de fertilidad en los que se tratan los
gametos, ya sean femeninos (ovocitos)

o masculinos (espermatozoides), para
determinar el proceso reproductivo. Esta
técnica consiste en tomar ovocitos de la
mujer, que luego se fertilizan in vitro (tubos
de ensayo), mediante técnicas especificas
(FIV-TE 0 ICSI), y posteriormente se rein-
tegran en el Gtero materno. Se trata de un
procedimiento complejo, que no carece de
riesgo, y por ello se realiza de acuerdo con
las directrices internacionales.

Dependiendo del caso, se pueden utilizar
diferentes técnicas, nombradas con el ni-
vel |l las mas simples y menos invasivas, y
los niveles Il y lll que son las mas comple-
jas e invasivas. Para los propdsitos de un
diagndstico pre-implantacional para DMD
y DMB, es aconsejable utilizar las técnicas
de segundo nivel: FIV-TE e ICSI.

El diagndstico genético pre-implantacio-
nal (DGP) se realiza en una o dos células
(blastdmeros) extraidas de los embriones
en las primeras etapas de desarrollo (3
dias). ELADN celular se analiza especifi-
camente para identificar la presencia o no
de la mutacién en cuestion, permitiendo
asi que solo los embriones no afectados
por patologia genética sean identificados
y transferidos al dtero.
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Soluciones alternativas:
Fecundacion in vitro:
transferencia embrionaria
(FIV-TE) y Microinyeccion
intracitoplasmatica del
espermatozoide (ICSI)

La transferencia embrionaria (FIV-TE) FIV-TE
se trata de una técnica PMA en la que los

gametos (ovocitos y espermatozoides) —
se colocan en el mismo tubo de ensayo. L
Los embriones obtenidos después de la O
fecundacion seran transferidos al dtero A
después del control de DGP. FIV-TE
requiere una fase preparatoria in vivo
para realizar una estimulacién hormonal
para estimular la produccién de mas ovo-
citos; éstos se obtienen transvaginalmen-
te (bajo control ecofracial, en anestesia
local y/o sedacién profunda) y finalmente
son seleccionados para la fertilizacion.

Cuando hablamos de Microinyeccion
intracitoplasmatica del espermatozoide
(ICSI) se trata de una metodologia que
se diferencia de la FIV-TE solo para los
modos a través de los cuales se produce
la fecundacién, que en este caso implica
la inyeccion de un solo espermatozoide
directamente en el ovocito. Esta técnica
se utiliza en caso de infertilidad mascu-
lina severa.

ICsI
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El aspecto
ologico

El proyecto de ser padres es un momento
clave en la vida familiar, a menudo lleno
de fantasias y expectaciones de futuro.
Recibir el diagnéstico de una enfermedad
como la Distrofia Muscular de Duchenney
Becker implica una reorganizacion de to-
dos los aspectos, tanto a nivel individual
como familiar.

En la situacion en la que la madre es
portadora de la enfermedad, aparecen
sentimientos de desorientacién, culpa, ira
y desesperacién comprensible, que puede
tener un impacto en el bienestar psico-
légico individualy de la pareja. Ademas,
con la decisién de iniciar un nuevo emba-
razo, se presenta un reto adicional con la
posibilidad de tomar decisiones dificiles
y dolorosas.

El apoyo psicolégico puede ser una he-
rramienta (til para poder expresar tanto
las experiencias individuales como para
beneficiarse de los recursos internos
para hacer frente a la carga emocional del
diagnéstico o para afrontar las opciones
posteriores que seguiran en el caso de un
embarazo de una portadora.

‘Wo e¢ colo importante el cuidado
médico y perconal de la mujer
portadora, cino que e esencial que
posea una buena calidad emocional
donde no encontremos centimientos
como: frustracion, culpabilidad, etc.”

Ponte en contacto con la Asociacion
Duchenne Parent Project Espaiia,
estamos aqui para ayudarte

psico@duchenne-spain.org
www.desafioduchenne.org
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