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QF-PCR  
(Quantative Fluorescent PCR)

Tecnica di biologia molecolare usata per identificare le 
aneuploidie dei cromosomi 13, 18, 21, X e Y 

• Rapida 

• Efficiente

• Accurata 



7 repeats

8 repeats

AATG

Eterozigote o diallelico = Due alleli di lunghezza differente 

Omozigote o monoallelico = Due alleli della stessa lunghezza

Trisomico = triallelico o diallelico (2:1- 1:2)

Amplificazione QF-PCR 

con Short Tandem Repeats (STRs) 

Materno

Patern

o



PROCEDURE ANALITICHE QF-PCR

• Estrazione DNA

• Amplificazione: 2 multiplex con almeno 15 STR 
(tetra e pentanucleotidi repeats) marcati in 5’
con FAM, HEX, TET 

• Elettroforesi capillare (Sequenziatore 
Automatico) ed elaborazione dati GeneScan 3.1.2 



Eterozigote 
1:1

Omozigote
Non informativo

Trisomico
Triallelico  1:1:1

Trisomico
Diallelico    2:1 o (1:2) 

Pattern  QF-PCR



ANEUFAST®

IVD/CE 98/79/CE – ISO 9001:2000, 13485:2003 

- 2 mix di screening S1 - S2 (+ 4  dedicate 21, 18, 13, XY)�

30 STR tetra e pentanucleotidi di cui:

9 per il cromosoma X ( 3 pseudoautosomici*)�
5 per il cromosoma Y* - SRY 

7 specifici per il cromosoma 21
7 specifici per il cromosoma 18
6 specifici per il cromosoma 13

www.aneufast.com
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STRs utilizzati nelle multiplex QFSTRs utilizzati nelle multiplex QF--PCRPCR

www.qfwww.qf--pcr.compcr.com
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AMLX

X22 (PAR2) 

DXS6803

DXS6809

SBMA

DXS8377

DXYS218 (PAR1) 

HPRT / D21S1411

X22 (PAR2) 

AMLY SRY

DXYS218 (PAR1) 
DXYS156 (PAR1) 

DXYS156 (PAR1) 

XX

YY

STRs utilizzati nelle multiplex QFSTRs utilizzati nelle multiplex QF--PCRPCR

6-FAM

VIC

NED

PET

www.qfwww.qf--pcr.compcr.com



I 17 marcatori di S1 e S2 sono sufficienti per un risultato definitivo 
in circa il 96% dei casi. 

Negli altri casi verranno usati i marcatori addizionali presenti nei pannelli 
cromosoma specifici dell’Aneufast QF-PCR Kit (M13, M18, M21 and MXY). 

La combinazione dei marcatori inclusi nell’Aneufast QF-PCR Kit consente di identificare 
le aneuploidie dei cromosomi 13, 18, 21, X e Y con il 100% di sensibilità e specificità.

S1 S2 MXY M21 M18 M13

AMXY SRY SRY D21S1411 D18S386 D13S631

D21S1411 X22 AMXY D21S1435 D18S391 D13S634

D21S1446 DXYS218 HPRT D21S1437 D18S858 D13S742

D13S631 HPRT SBMA D21S1412 D18S499 D13S628

D13S305 D21S1411 DXS6803 D21S1008 D18S1002

D18S535 D21S1435 DXS6809

D18S391 D13S634 DXS8377

D13S258

D18S386

D18S390



47,XY+21 ANEUFAST®



45, X Aneufast®



69,XXX Aneufast®



Evoluzione della diagnosi prenatale nel mondo

Dal maggio 2007 il Sistema sanitario inglese offre 

il solo test di QF-PCR alle gravide con aumento di rischio per s. di Down 
ai test non invasivi

riservando la QF-PCR seguita dal cariotipo a:

-feti con anomalie ecografiche compresa TN maggiore di 3mm 
(prima 14 sett.) o maggiore di 6 mm (tra 14 e 20)
- Feti con due o più soft markers
- genitore portatore di riarrangiamento
- altre gravidanze indicanti un aumento di rr per sbilanciamento cr. 

BARCELLONA 

ESHG 2008

Kathy Mann
London





Evoluzione della diagnosi prenatale nel mondo

Dal 2008 in Nijmegen e Stoccolma offrono

alternativamente il solo test QF-PCR oppure cariotipo 
dopo consulenza genetica

In Nijmegen il 66% delle donne hanno sclelto solo QF-PCR

In Stoccolma il 57% delle donne hanno scelto solo QF-PCR

VIENNA 

ESHG 2009

Nijmegen
and
Stockholm



Evoluzione della diagnosi prenatale nel mondo

Esperienza 
ITALO-SPAGNOLA



Utilizzo clinico della QF-PCR
Trisomie 13, 18, 21 e triploidie su 43.000 prenatali

Cirigliano, Voglino  et. al. (2008). 58th Am Soc Human Genetics, Philadelphia, 11-15 Nov.

1282100%Aneuploidie totali

10310369,XXX; 69,XXY; 69,XYY

12712747,XX,+13; 47,XY,+13

29929947,XX,+18; 47,XY,+18

75375347,XX,+21; 47,XY,+21

CitogeneticaQF-PCRCariotipo



1168,XX

1146,X,+21

7748,XXY,+21 – 48,XXY,+18

2248,XXYY

1170,XXY,+21

27499,2%Aneuploidie totali

2248,XXX,+18

5549, XXXXX – 49,XXXXY

32(+ 4 mos. X/XX) 36*47,XXX

484847,XYY

666647,XXY

107106*45,X

CitogeneticaQF-PCRCariotipo

Utilizzo clinico della QF-PCR
Aneuploidie dei cromosomi X Y



CASISTICA ANALIZZATA

Motivo di Accesso Sensibilità QF-PCR rispetto al cariotipo 

Età Materna

Test biochimici positivi

Storia familiare Positiva

Ansia materna

TN aumentata

Marcatori ecografici

97%

95%

100%



ALTRI VANTAGGI…..

Grazie alla QF-PCR  è possibile dare una risposta quando

Il campione è scarso per la messa in coltura

La crescita cellulare è scarsa o troppo lenta

La coltura risulta contaminata (batteri, funghi ec)



COMPLIANCE

- ansietà materna per test biochimici positivi

- ansietà per età materna (es. primipare > 40 aa) 

- pregresse gravidanze con aneuploidia



Non ci sono diagnosi incerte 

Consulenza più chiara

Decisione più serena per i genitori







Dati degli ultimi 12 mesi:

Donne che hanno scelto solo QF-PCR

• Nottola amnio 24/70 (35%)

• Siena amnio 71/159 (45%)

• Siena CVS 24/98 (25%)



In conclusione

Il servizio offerto a livello di 
laboratorio è in linea con i più moderni 

laboratori a livello europeo.





17451612Totale

5221Fallimenti totali

29352Contaminazioni materne

3215Traslocazioni sbilanciate

47-Traslocazioni bilanciate

39-Altre aneuploidie

2-92,XXXX

7243Mosaicismi

CitogeneticaQF-PCRCariotipo

Utilizzo clinico della QF-PCR
Trisomie 13, 18, 21 e triploidie su 43.000 prenatali



99,7%NPV

100%PPV

100%Specificità

95%Sensibilità vs significato clinico

92%Sensibilità

1612/1745Cariotipi anomali

Utilizzo clinico della QF-PCR
Trisomie 13, 18, 21 e triploidie su 43.000 prenatali


