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Prenatale non invasiva per trisomia 21.
da N. Wald, SURUSS, 2003

5952534261DR% a FPR = 5% 2°°°° trim

616161657960DR% a FPR = 5% 1°°°° trim
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PROCEDURE ANALITICHE QF-PCR

• Estrazione DNA. Bollitura in presenza di 
Chelex-100 (10’) �� ��

• Amplificazione controllata: 2 multiplex con 
almeno 15 STR (tetra e pentanucleotidi 
repeats) marcati in 5’ con FAM, HEX, TET (∼∼∼∼
1,5 h) �� ��

• Elettroforesi capillare (ABI PRISM 3100) ed 
elaborazione dati GeneScan 3.1.2 (15’) �� ��

www.promea.net/qfpcr/
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Fibrosi cistica

∆∆∆∆F-508

90 bp WILD TYPE

93 bp



CATCH 22
Assenza di microdelezione cromosoma 22 



CATCH 22 

Presenza di microdelezione cromosoma 22







CARATTERISTICHE QF-PCR.

•RAPIDITA’ DI ESECUZIONE: 3-12 ORE DAL PRELIEVO

•TEST POSSIBILE DALLA 11a ALLA 34a SETTIMANA

•RICHIEDE MINIME QUANTITA’ DI MATERIALE:

- 0,5 -1,5 ml di liquido amniotico

- 1-2 CVS (endocervicali o celomatiche)&

- 10 µl di sangue fetale

•STATO MICROSATELLITARE DEL CAMPIONE

•DIAGNOSI DI TRISOMIE CRIPTICHE

•POSSIBILITA’ DI LAVORARE SU MATERIALE INCLUSO

•100% SENSIBILITA’ PER I CROMOSOMI 21, 18, 13, X,Y 

•99,7% RISPETTO AL CARIOTIPO TRADIZIONALE
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Applicazione clinica della QF-PCR
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22.598 IPD (16.307 AF + 6.291 CVS)
(* 5+2 FALSE NEGATIVES)
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QF-PCR NEI CONFRONTI DEL 
CARIOTIPO COLTURALE (46 CROMOSOMI)

Molecular Human Reproduction, Vol. 10: 839-846, 2004

Annals New York Accademy of Sciences, Vol. 1075: 288-298, 2006

Prenatal Diagnosis, Vol. 29: 40–49, 2009.

SENSIBILITA’ 93,2%

SPECIFICITA’ 100%

PPV                          100%

NPV 99,7%



COMPLIANCE

�Cariotipo + QF-PCR (cariotipo patologico in 7-9 giorni).

- ansietà materna per test biochimici positivi

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

- dati ecografici

- pregresse gravidanze  con aneuploidia

- gravidanze multiple (mono/dizigotiche).

- indagini prenatali per malattie genetiche (FC, Hb, ….).



COSTI OPERATIVI E PERSONALE

(~10.000 ESAMI/ANNO)

� PCR MULTIPLEX + AMMORTAMENTO STRUMENTO € 35

� UN OPERATORE PUO’ ESEGUIRE:

- 10 CAMPIONI/GIORNO (ABI PRISM 310)→ 3 tecnici

- 50 CAMPIONI/GIORNO (ABI PRISM 3100) → 4444 tecnici

CARIOTIPO TRADIZIONALE:
• REATTIVI E STRUMENTI  € 80-100 ca /cariotipo
• Circa 13 tecnici
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