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ITER DIAGNOSTICO

Valutazione di:

▪ quesito clinico presente nella richiesta

▪ variabili individuali (età, stato di 
gravidanza, assunzione farmaci, altro)

▪ %HbA2 e %HbF e presenza di varianti

▪ parametri eritrocitari (MCV, Hb, HCT)

▪ stato marziale



ITER DIAGNOSTICO

Valutazione di:

▪ quesito clinico presente nella richiesta

▪ variabili individuali (età, stato di 
gravidanza, assunzione farmaci, altro)

▪ %HbA2 e %HbF e presenza di varianti

▪ parametri eritrocitari (MCV, Hb, HCT)

▪ stato marziale















ITER DIAGNOSTICO

Valutazione di:

▪ quesito clinico presente nella richiesta

▪ variabili individuali (età, stato di 
gravidanza, assunzione farmaci, altro)

▪ %HbA2 e %HbF e presenza di varianti

▪ parametri eritrocitari (MCV, Hb, HCT)

▪ stato marziale



1° LIVELLO

▪ Emocromo e stato 
marziale

▪ HPLC 
(Premier Hb 9210 Resolution)

▪ Migrazione 
elettroforetica

(capillarys 2 flex-piercing)

3° LIVELLO2° LIVELLO

▪ Estrazione DNA 
(Maxwell RSC 48)

▪ Multiplex PCR

▪ Reverse dot blot 
hybridation

     (Profiblot T30)

▪ NGS

▪ MLPA 

Centro 
regionale di 
riferimento 

per le 
microcitemie

CONSULENZA
GENETICA



ITER DIAGNOSTICO

Valutazione di:

▪ quesito clinico presente nella richiesta

▪ variabili individuali (età, stato di 
gravidanza, assunzione farmaci, altro)

▪ %HbA2 e %HbF e presenza di varianti

▪ parametri eritrocitari (MCV, Hb, HCT)

▪ stato marziale



ALGORITMO PER LA GESTIONE ED INTERPRETAZIONE DEL 

VALORE DI HbA2 IN DIVERSE E PIU’ FREQUENTI SITUAZIONI
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Modificato da «Algoritmo Diagnostico in un Laboratorio Centralizzato» Dr Giovanni Ivaldi 2019

* HbF>3%
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ALGORITMO PER L’INTERPRETAZIONE DELL’HbF IN 

DIVERSE E PIÙ FREQUENTI CONDIZIONI



Assetto emoglobinico 

Parametri eritrocitari (Emoglobina totale, MCV, HCT) 

ESCLUDERE EVENTUALE STATO DI PORTATORE DI TALASSEMIA

MICROCITOSI 

Informazioni su assetto marziale (Sideremia, Transferrina, Ferritina) 

eventuale STATO DI PORTATORE DI TALASSEMIA

in ASSENZA di queste informazioni

nel referto viene scritto un commento specifico e il consiglio ad 
estendere l’analisi dell’assetto emoglobinico ed emocromocitometrico al 
partner e poi, se partner portatore di emoglobinopatia, consiglio per la 
consulenza di coppia



Se il percorso diagnostico prevede in modo esplicito la definizione del 
RISCHIO RIPRODUTTIVO DI COPPIA (ad esempio in caso di agende di 
gravidanza, analisi preconcezionali, PMA)

nel commento all’esito viene rammentato che:

per effettuare tale valutazione è necessaria la contestuale analisi 
dell’assetto emoglobinico ed emocromocitometrico nel/nella partner

ai PARTNER DI PORTATORI DI β TALASSEMIA
(raccolta del consenso informato)

per meglio valutare il rischio riproduttivo

eseguita la ricerca del triplicatoα (ααα) 
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Consulenze Genetiche: 16
portatori α tal: ≈ 0,8%
portatori β tal: ≈ 4%

portatori Variante: ≈ 1,4%



HPLC 

CONFERMA DI PRESENZA DI VARIANTE HbS in ETEROZIGOSI



Migrazione elettroforetica

CONFERMA DI PRESENZA DI VARIANTE HbS in ETEROZIGOSI



Test di Sickling
(deossigenazione con
ditionito di sodio)
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▪ Riduzione tempi diagnostici

▪ Appropriatezza dei test di 2° livello

▪ Ottimizzazione della prosecuzione alle 

indagine di 3° livello

▪ Attenzione nella valutazione del rischio 

riproduttivo della coppia

GENERARE UN  
REFERTO 

CONCLUSIVO

CONCLUSIONI



GRAZIE PER L’ATTENZIONE
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