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Processo di comunicazione che affronta i
problemi umani associati allinsorgenza, o al
rischio di insorgenza, di un disordine genetico
nella famiglia.

American Society of Human Genetics, 1975
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Obiettivo: mettere il paziente in condizione di
compiere scelte informate e consapevoli




.%:-:—--_f

Tndicazioni

0 Eta materna > 35 aa

o Positivita dei test di screening

o Precedente figlio con patologia cromosomica
0 Genitore con riarrangiamento cromosomico
0 Malformazioni fetali ecoevidenziabili

0 Malattia genetica diagnosticabile

o Prec. Plurimalformato

o MEF
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Fasi della consulenza genetica

a Definizione del rischio

o Comunicazione

o Discussione delle scelte correlate alla diagnosi
ed al rischio

o Comunicazione del risultato, follow-up e
supporto




Albero
genealogico




it e = = T
Rischio di difetti cromosomici
in funzione dell'eta materna

Rischio (%)
10 1

Trizomia 21

1 4 OO 1YY

.-~ Trisomia 18

0.4 Trizsomia 13
45X0
0.0 -
.00
___________________________ Triploidia
0.0004 } I
20 25 30 i5 40 44
Eta" materna (anmni)




3%
rischio di un difetto
congenito e/o RM alla
nascita

" Rischio di specie

L

L

:Anomalie cromosomiche 4-26% ]
LSindromi note 3-7% ,
‘Malattie mendeliane 3-9% |
'\Malfor‘mazioni SNC 7-17% |
;Sindr‘omi "private” 1-5% |
‘Malattie endocrine/metaboliche 1-5%

iCause culturali/familiari 3-12% ,
;Complicanze della prematurita 07,
'\ Fattori ambientali/teratogeni 5-13% ,
LCause sconosciute 30-50%
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“Women need to understand that there is a decision to
be taken, that prenatal diagnosis is not part of
routine maternity care, and that the main aim of
prenatal diagnosis is to enable the pregnant woman
to decide wheather to live with an impaired child or
to terminate the pregnancy”.

Nature Reviews Genelics, August 2009




Srowe

Necessita di rendere esplicito

ACCORDO tra il soggetto e il

consulente in armonia con i principi
di SCELTA AUTONOMA
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La Consulenza Genetica
Prenatale presso
I'Ospedale Valdelsa




ﬁInizio dell'attivita:
02 Luglio 2009

16 Consulenze genetiche:

12 presso |'ospedale Valdelsa
4 presso il policlinico Le Scotte




Motivazioni d'accesso

>11 EMA

»1 EMA + precedente figlio con CHARGE +
iperecogenicita intestinale

»1 familiarita per m. Gaucher

> 1 teratogeni in gravidanza

~1 sospetta infezione materna

»1 aumento del rischio al test non invasivo




Eta materna:
34 - 43 anni (mediana 37 anni)

Epoca gestazionale al momento della
consulenza:

6+2 - 16*> sg (mediana 14 sg)
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Outcome:

Diagnostica invasiva: 12/16

5 analisi di QF-PCR vs. 7 cariotipo







