






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 realtà      novarese-adesione e risultati dello screening materno delle donne in stato di gravidanza
     Analisi costi/benefici



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 o  con  genitori provenienti da aree a rischio:Africa, America Latina, ASIA, Medio Oriente,  Bacino del Mediterraneo,delta del PO, SICILIA, SARDEGNA 

Progetto di screening mirato: casistica



Materiali e Metodi

Provetta micrometodo da emocromo (400 µL)

Cromatografia a scambio ionico (HPLC Varian II, Biorad) 

Prelievo ematico al momento dello screening endocrino metabolico su cartoncino, previsto per legge per tutti i neonati a 48-96 ore di vita

Analisi dell’emoglobina







 Totale Maschi Femmine
 n.  (%) n.  (%) n.  (%)
Numero di soggetti 302 (100%) 153 (100%) 149 (100%)
Hb normale* 232 (76,8%) 114 (74,5%) 118 (79,2%)
HbS eterozigote 20 (6,6%) 12 (7,9%) 8 (5,4%)
HbC eterozigote 2 (0,7%) 2 (1,3%) 0  (0,0%)
β talassemia 
eterozigote? ** 48 (15,9%) 25 (16,3%) 23 (15,4%)
Legenda: 
*nessuna variante emoglobinica presente, ** HbA0 <15%: indicazione controllo a 6 mesi. 

 BIOLOGIA MOLECOLARE

CONTROLLO a 6 MESI di età

Risultati





Risultati
MADRI

Solo 101 madri = 29,9% hanno eseguito test dell’Hb in corso di gravidanza 
Integrando questi dati con i risultati dell’emocromo:
2 madri HbS eterozigoti

1 HbC eterozigote
80 possibile eterozigosi per beta talassemia

PARTNER
Solo 22 esami dsponibili:

 18 normali
1  eterozigote HbS 

1 eterozigote per α talassemia  2 possibile eterozigosiper β talassemia
DIAGNOSI di ESCLUSIONE DI DIAGNOSI di ESCLUSIONE DI OMOZIGOSI  PER 4 NEONATIOMOZIGOSI  PER 4 NEONATI

Risultati                      su 337 neonati arruolati:







Grazie  per 
l’attenzione


