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Screening mirato delle emoglobinopatie per i neonati a rischio (P)

CASTAGNO M. *, GRIGOLLO B.", ROLLA R.", COLOMEO 5., ZAFFARONI Maura”, DeLLORA C.', DA RioL R. M.”, BELLO-
mo G.”, Bona G

*Clinica Pediatrica e Laboratorio Analisi, Sezione di Ematologia & Diagnostica Molecolare - Azienda Ospedaliero-
Universitaria di Novara** Centro di Coordinamente Regionale Malattie Rare - Azienda Ospedaliero-Universita-
ria SSMM di Udine: ® Gruppo di Lavoro Nazionale per il Bambino Immigrato della Societi Italiana i Peciatria

Obiettivi

Le emoglobinopatie, in particolare talassemnia e drepanocitosi, hanno assunto in Piemonte edin
Italia unimportanza sempre piu rilevante negli ultimi anni per sffetto dei flussi migratori di perso-
ne provenienti da aree endemiche.

Scopo del nostro studio & stato quello di identificare precocemente i bambini omozigoti affetti da
emoglobinopatie, individuare | soggetti eterozigoti portatori di anomalie dell'emoglobina e valu-
tare l'efficacia dello screening neonatalz nella nostra popolazione.

Metodi

Abbiamo incluso nello studio i neonati con almeno un genitore straniero proveniente da aree
endemiche e | neonati con anamngsi familiare positiva per emoglobinopatie.

Dal 1 Dicembre 2012 al 31 Gennaio 2014 presso il Punto Nascita di Novara sono nati 2447 bambi-

ni, dei quali 710 (29,0%) avevano almeno un genitore straniero. | neonat| inclusi nello studio sono
stati 338, pari al 13,8% del totale dei nati e al 47,6% dei neonati con almeno un genitore straniero.

Risultati

l'area geografica di provenienza dei genitori era cosi distribuita: Unione Europea 33 (9,8%), est
Europa 17 (5,0%), Asia 77 (22,8%), norc Africa 113 (33,4%), Africa sub-Sahariana 78 (23,19%], Am eri-
ca latina 20 (5,9%).

In nessun soggetto incluso nello studio & stata identificata una variante emoglobinica in omozigo-
si. Sono stati classificati come normali 233 soggetti (68,9%) e in 48 soggetti (14,2%) l'elettroforesi
ha escluso varianti emoglobiniche ma ha posto il sospetto di trait talassemico, per cui & stato con-
sigliate un controllo a 6 mesi. E stata formulata una diagnosi di HbS eterozigesi in 20 {59%)] e di
HbC in 2 (0,6%), ai quali & stata consigiiata comunque I'analisi molecolare del gene della beta-glo-
bina. In 35 casi (10,4%) il campione non & risultato idoneo all'analisi poiché coagulato o insufficien-
te.

La possibilita di uno screening neonatale mirato, di facile esecuzione e a basso costo permette la
diagnosi precoce delle emoglobinopztie nelle popolazioni a rischio e si & dimostrato un test vali-
do ed applicabile anche nella nostra raalta.

Conclusioni

L'utilita dello screening alle future mamme & ancora dibattuto, poiché in Piemonte esiste uno
screening materno nelle donne in stato di gravidanza, ma nostro obiettivo futuro & quelo di pro-
seguire guesto studio con un‘analisi costi-benefici, cosi da poter individuare una strategia che sia
efficace, sicura ed economicamente sostenibile per la diagnosi precoce di emoglobinopatie nei
neonati a rischio.
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