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• Introdotto test di  QF-PCR (dal 
10 giugno 2008)

• Implementato il servizio di 

consulenza genetica

• Avviato progetto di ricerca 

clinico-assistenziale su analisi 

di frontiera: array-CGH
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• Introdotto test di  QF-PCR (dal 
10 giugno 2008)
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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

riservando la QF-PCR seguita dal cariotipo a

- feti con anomalie ecografiche

- TN maggiore di 3mm (prima 14 sett.) o maggiore di 6 mm (tra 14 e 20)

- due soft markers

- genitore portatore di riarrangiamento

- altre gravidanze indicanti un aumento di rr per sbilanciamento cr. 
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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
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Dati degli ultimi 6 mesi:

Donne che hanno scelto solo QF-

PCR

• Nottola amnio 11/26 (42%)

• Siena amnio 43/92 (47%)

• Siena CVS 21/83 (25%)



• Avviato progetto di ricerca 

clinico-assistenziale su analisi 

di frontiera: array-CGH
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Evoluzione della diagnosi prenatale nel mondo

Negli USA dove non esiste un sistema sanitario viene favorito 

il metodo a maggiore risoluzione di array-CGH

In USA il problema corrente è quello di convincere le assicurazioni a coprire 

il costo dell’array-CGH invece che cariotipo.
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riarrangiamenti cromosomici de novo apparentemente bilanciati

piccoli cromosomi marcatori soprannumerari

translucenza nucale >4mm in presenza di un cariotipo standard normale;

associazione, in varia combinazione, tra più marcatori ecografici minori 
(cisti dei plessi coroidei, iperecogenicità intestinale, 
pielectasia renale, arteria ombelicale unica, 
foci cardiaci ipoerecogeni); 

alterazioni del volume del liquido amniotico e/o 
ritardo dell’accrescimento fetale in associazione con marcatori ecografici minori; 

cardiopatie congenite; 

ernia diaframmatica;

anomalie del sistema nervoso centrale (esclusa anencefalia). 

CRITERI per analisi array-CGH
in gravidanza

PROPOSTA DI STUDIO
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