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Analisi array-CGH target in diagnosi prenatale [centri esterni]

L'analisi convenzionale del cariotipo fetale permette la rilevazione di patologie cromosomiche causate da variazioni del numero dei
cromosomi o modificazioni della struttura cromosomica di dimensioni pit grandi di 10 megabasi. Ad integrazione del cariotipo fetale,
I'analisi array-CGH target, permette la rilevazione di anomalie cromosomiche di piccole dimensioni (inferiori a 1 megabase), a carico
di regioni cromosomiche associate a oltre 100 sindromi genetiche da microdelezione/microduplicazione (vedi retro).

TECNOLOGIA ARRAY-CGH

L'analisi array-CGH si basa su un‘ibridazione comparativa fra il DNA fetale e un DNA standard di controllo ottenuto da un insieme di
individui sani della popolazione e rileva variazioni di numero di copie del DNA.

L'analisi array-CGH target non permette di evidenziare: anomalie genetiche collegate a regioni non prese in considerazione con la
piattaforma; mutazioni puntiformi o altre cause determinanti le sindromi indagate; riarrangiamenti bilanciati; mosaicismi scarsamente
rappresentati, triploidie (poliploidie), regioni con perdita di eterozigosita (disomie uniparentali), difetti della metilazione.

L'errore diagnostico pud essere imputato a cause diverse: contaminazione del campione con cellule di origine materna, fenomeno del
“vanishing twin", mosaicismo feto-placentare, mosaici a bassa percentuale o presenza di anomalie cromosomiche di struttura di
dimensioni inferiori al potere risolutivo dell'indagine.

ESECUZIONE DELL'ANALISI ARRAY-CGH

L'analisi viene eseguita su DNA estratto da cellule fetali ottenute da biopsia di villi coriali o da coltura di villi coriali/famniociti.

Il tempo necessario per ottenere il risultato & di 10 giorni dall’estrazione del DNA dalle cellule fetali.

L'esito dell’esame viene comunicato alla gestante secondo le modalita previste dall’Azienda inviante.

L'esito scritto dell'esame viene spedito congiuntamente all’esito del cariotipo fetale.

Dall'esecuzione del test potrebbero essere ottenuti risultati inattesi (ad es. informazioni su rapporti di consanguineita) che vengono
comunicati al paziente nel rispetto della sua dichiarazione di volonta di conoscere o meno tali eventi.

Si precisa che:

= il trattamento dei dati genetici avviene nel rispetto dei diritti, delle liberta fondamentali e della dignita degli interessati

= il materiale biologico su cui viene eseguita l'indagine viene prelevato per le sole finalita di diagnosi, cura, prevenzione e ricerca
scientifica (in quest’ultimo caso tutti i dati sono trattati in forma anonima) e che per le medesime finalita pud essere conservato
anche dopo la conclusione dell'esame.

CONSENSO INFORMATO

1l sottoscritto madre

1l sottoscritto padre

Essendo stati compiutamente informati su significato, caratteristiche, utilita e limiti dell'analisi array-CGH target, danno il proprio
consenso all‘analisi sulle cellule fetali prelevate nella attuale gravidanza e autorizzano il prelievo di un loro campione di sangue periferico
da utilizzare, se necessario, nell’analisi comparativa (tali campioni saranno archiviati in laboratorio fino al completamento dell’analisi).

Data Firma madre
Firma padre

Firma del Sanitario che raccoglie il consenso

1l sottoscritto
dichiara di voler revocare il consenso

Data Firma
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