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[ Medicina scienza e ricerca

Screening prenatale: il G-test di Bioscience
Genomics si espande

Oltre alle trisomie 13,18 e 21, il test &€ orain grado di identificare anche altre tre
importanti sindromi da delezione cromosomica: Cridu Chat, 1p36 e 2p33.1

di Redazione Aboutpharma Online = 28 gennaio 2016
Siarricchisce il range di malattie
cromosomiche del feto identificate con il test
di screening prenatale made in Italy, G-Test.
Partendo da un prelievo di sangue materno,
I’analisi, sviluppata dallo spin-off Bioscience
Genomics dell’'Universita di Roma Tor Vergata,
oltre a diagnosticare le trisomie 13,18 e 21
(Down), € orain grado identificare altre tre
importanti sindromi da delezione
cromosomica: Cri du Chat (il cui nome deriva da un tipico modo di piangere del neonato),
1p36 (in cui manca una parte del cromosoma 1) e 2p33.1 (che colpisce il cromosoma 2).

Si stima che solo le trisomie 13, 18 e 21 contano circa 779 casi nel nostro Paese a cui vanno
aggiunte circa 474 casi di neonati affetti da delezioni e microdelezioni (ne sono state prese in
considerazione otto: sindrome Cri du Chat, Jacobson, Van der Woude, Prader- Willy,
delezione 1p36 delezione 16p12 e trisomie).

“Sapere se il feto presenta delle anomalie gravi permette di impostare un percorso di
sostegno prima della nascita - ha dichiarato Giuseppe Novelli, Rettore dell’'Universita e
Specialista in Genetica Umana - ma anche di decidere se portarla a termine nel caso che la
malattia del bambino abbia una prognosi infausta, basti pensare alla trisomia 22 in cui i nati
vivi sono una rarita, ai neonati con Sindrome di Van der Woude che nascono con gravi
alterazioni dello sviluppo di testa e volto e con labio-palatoschisi, sino alla Trisomia 13 in cui
la meta dei neonati muore entro il primo mese e solo il 10% sopravvive sino a un anno. Nella
maggior parte dei casi si tratta di malattie associate a disabilita mentale o fisica,
immunodeficienze, anomalie cardiache, convulsioni, disturbi ormonali ecc”.
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