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ü DI COPPIA (se possibile)
CONTEMPORANEAMENTE SE GRAVIDANZA
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CARRIER SCREENING

ESAME DI II LIVELLO

ü Soggetti affetti o sospetti portatori sani su indicazione dello 
specialista

ü Soggetti con esami di I livello non dirimenti
ü Nelle coppie con esami di I livello indicativi
ü Nelle coppie se un partner è portatore per valutare 

eventuali mutazioni silenti nel partner con esami di I 
livello normali

ü Con sideropenia in gravidanza può essere richiesto in urgenza 
senza attendere correzione dello stato marziale
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v DIAGNOSI PRE-IMPIANTO

v FECONDAZIONE ETEROLOGA

ASPETTI PSICOLOGICI e ASSISTENZA ALLE SCELTE
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RISCHI
0,2-0,3%
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carrier carrier

25% 
AFFETTO

carrieraffetto

50% 
AFFETTO



DIAGNOSI PRENATALE

Beta thal + 
triplo alfa

Non 
portatore



DIAGNOSI PRENATALE

Beta thal + 
triplo alfa

Non 
portatore



DIAGNOSI PRENATALE

v LA MALATTIA E’ SUFFICIENTEMENTE SEVERA DA CONSIDERARE 
L’INTERRUZIONE DI GRAVIDANZA?

v LA TERAPIA E’ ASSENTE O NON SODDISFACENTE?

v L’INTERRUZIONE DI GRAVIDANZA E’ ACCETTABILE DALLA 
COPPIA?

v E’ DISPONIBILE UN TEST GENETICO PRENATALE 
ACCURATO?

v C’E’ UN RISCHIO GENETICO SIGNIFICATIVO PER LA 
GRAVIDANZA?

L’accesso alla diagnosi prenatale si basa sulla risposta a 5 quesiti:

Harper’s Practical Genetic Counselling – 1998à2020



DIAGNOSI PRENATALE

v LA MALATTIA E’ SUFFICIENTEMENTE SEVERA DA CONSIDERARE 
L’INTERRUZIONE DI GRAVIDANZA?

v LA TERAPIA E’ ASSENTE O NON SODDISFACENTE?

v L’INTERRUZIONE DI GRAVIDANZA E’ ACCETTABILE DALLA 
COPPIA?

v E’ DISPONIBILE UN TEST GENETICO PRENATALE 
ACCURATO?

v C’E’ UN RISCHIO GENETICO SIGNIFICATIVO PER LA 
GRAVIDANZA?

L’accesso alla diagnosi prenatale si basa sulla risposta a 5 quesiti:

Harper’s Practical Genetic Counselling – 1998à2020



DIAGNOSI PRENATALE

TEST GENETICO PRENATALE PREVEDE 
LA RICERCA DELLE MUTAZIONI DELLA COPPIA



DIAGNOSI PRENATALE

TEST GENETICO PRENATALE PREVEDE 
LA RICERCA DELLE MUTAZIONI DELLA COPPIA

TEMPO
ESITI NEGATIVI

VARIANTI INCERTE



DIAGNOSI PRENATALE

TEST GENETICO PRENATALE PREVEDE 
LA RICERCA DELLE MUTAZIONI DELLA COPPIA

TEMPO
ESITI NEGATIVI

VARIANTI INCERTE

…tranquilli potete fare 
tutto in gravidanza…



DIAGNOSI PRENATALE

TEST GENETICO PRENATALE PREVEDE 
LA RICERCA DELLE MUTAZIONI DELLA COPPIA

TEMPO
ESITI NEGATIVI

VARIANTI INCERTE

…tranquilli potete fare 
tutto in gravidanza…



DIAGNOSI PRENATALE

TEST GENETICO PRENATALE PREVEDE 
LA RICERCA DELLE MUTAZIONI DELLA COPPIA

TEMPO
ESITI NEGATIVI

VARIANTI INCERTE

…tranquilli potete fare 
tutto in gravidanza… -TEMPO E CONSAPEVOLEZZA 

-PGT
-DIAGNOSI PRENATALE!!!
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Ø LEGGE 194/78
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Ø aspirazione di liquido celomatico 

Ø a partire dall’8^ settimana gestazionale

Ø analisi su DNA estratto da eritroblasti presenti nel liquido celomatico

Ø abortività naturale del primo trimestre

CRITICITA’

Ø cariotipo?

Ø praticata da un unico centro al mondo

Ø AD OGGI NON HA VALENZA DIAGNOSTICA
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TEST PRENATALE NON INVASIVO

Ø analisi del DNA fetale libero circolante (cffDNA) nel plasma materno

Ø origine placentare (citotrofoblasto)

Ø a partire dalla 9^ settimana gestazionale

Ø conferma/esclusione mutazione di origine paterna

CRITICITA’

Ø AD OGGI NON HA VALENZA DIAGNOSTICA

Ø sulle mutazioni di origine materna l’analisi è più complessa 

Ø bassa frazione fetale, vanishing twin, gravidanza gemellare, mosaicismi 
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13 (9,2%) E’ ARRIVATA IN 
EPOCA GESTAZIONALE 
TROPPO AVANZATA PER DP
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