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ORIGINAL ARTICLE

Neonatal Screening for Sickle Cell Disease and
other Hemoglobinopathies in *The Changing Europe®™
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Progetto di screening mirato: scopo dello studio

IDENTIFICARE PRECOCEMENTE
- neonati omozigoti affetti da emoglobinopatie
- soggetti portatori di anomalie dell’emoglobina

VALUTARE

-razionale dell’esecuzione dello screening nella realta
novarese

-adesione e risultati dello screening materno delle donne

in stato di gravidanza

Analisi costi/benefici




Progetto di screening mirato: casistica

NEONATI presso il Punto Nascita
dell” AOU “Maggiore” di Novara
e degenti in Neonatologia-Nido

- EG 35-42 settimane
- Decorso fisiologico

Con anamnesi familiare positiva per Hb-patie
0 con genitori provenienti da aree a rischio:
Africa, America Latina, ASIA, Medio Oriente,
Bacino del Mediterraneo,
delta del PO, SICILIA, SARDEGNA




Materiali e Metodi

Analisi dell'’emoglobina

Cromatografia a
scambio ionico
(HPLC Varian IT, Biorad)

Provetta micrometodo
da emocromo (400 pL)

Prelievo ematico al
momento dello screening
endocrino metabolico su
cartoncino, previsto per

legge per tutti i neonati
a 48-96 ore di vita




Risultati Durata dello studio: 14 mesi

nel periodo dello studio su un totale di 2.447 neonati

1.737 (71,0 %) 710 (29 %) con
Genitori Italiani Genitori Stranieri

337 neonati

inclusi nello studio

pari al

13,8 % del totale dei nati
47,6 7% dei neonati con genitori stranieri




Risultati su 337 neonati arruolati:

35 campioni (10,4%) coagulati o insufficienti
(esecuzione in micrometodo non ottimale)

NESSUN caso di OMOZIGOSI per HbS e HbC
né altre varianti emoglobiniche anomale

B Normali
HbS eteroz
HbC eteroz

H Beta talass.

m Coagulati




Risultati

Totale Maschi Femmine

n. (%) n. (%) n. (%)

Numero di soggetti | 302 (100%) 153 (100%) 149 (100%)

x 232 (76,8%) 114 (745%) | 118 (79,2%)

HbS e’rer'ozigo@ 20 (6,6 %) BIOLOGIA MOLECOLARE

\__/
HbC eterozigote 2 (0,7%) 2 (1,3%) O (0,0%)

p talassemia

48 (15,9%) - P TS
eterozigote? ** g CONTROLLO a €|> MESI di eta

*nessuna variante emoglobinica presente, ** HbAO <15%: indicazione controllo a 6 mesi.




Risultati

Neonati Origine etnica

o A_frica‘ e Am. latina
1 Nord Africa
> Afr'ica,FAsia,_Am__e‘r}. e I’r_c_llia

North " 1 Eastern
population 1 Africa Adia i Italy Europa
Number of 337 116 94 4
infants (100%) ' (1.2%)
Number of 232 67 4
healthy infant: (68.8%) ' ) 73.4% (100%)
Number of 20 ; 0 0
mfant: with Hb S (5.9%) : (0.0%)
Number of 2 ' 0
mfants with Hb C (0.6%) L) (0.0%)
Number of request: for 48 17 0

recheclang after 6 months (14.2%) (18.1%) (0.0%)
Number of clotted or 35 ! 0
0 | 1% | aoe% (0%)

msufficient sample: (10.4%)




Risultati su 337 neonati arruolati:

MADRI PARTNER

Solo 101 madri = 29,9%
hanno esequito test dell’Hb
in corso di gravidanza

Solo 22 esami dsponibili:

S 18 normali
Integrando questi dati

con i risultati dell'emocromo: 1 eterozigote HbS

2 madri HbS eterozigoti

. 1 eterozigote per a talassemia
1 HbC eterozigote

2 possibile eterozigosi

80 possibile eterozigosi .
per beta talassemia per p talassemia

DIAGNOSI di ESCLUSIONE DI
OMOZIGOSI PER 4 NEONATI




Conclusioni
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LO SCREENING MIRATO E ' APPLICABILE
NELLA_REALTA NOVARESE

' STUDIO PILOTA COME PUNTO DI PARTENZA |
PER PORRE L'ATTENZIONE SULLE Hb-patie

DISPONIBILITA' del TEST SU SPOT
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Conclusioni -
DISPONIBILITA del TEST SU SPOT
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Permette di mvuar'lo faculmem'e a Novara

'rr'aml're fa1'1'or'mo o) per' pos'ra ordmama

Anche da Ospedall 0 regioni lontane
per screening mirato dei neonati a rischio
e per i Minori adottati in Aree endemiche







