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Allestimento del cariotipo in diagnosi prenatale: procedure tecniche =
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U.O.C Citogenetica e Citogenomica AOU Federico Il di Napoli, Dipartimento di Medicina di Laboratorio
e Trasfusionale A.O.U. Federico Il di Napoli.

INTRODUZIONE

La Citogenetica clinica & una branca della medicina di laboratorio che studia le alterazioni

cromosomiche associate ad anomalie fenotipiche.

Ogni specie ha un assetto cromosomico ben definito: nell’'uomo esso risulta costituito da 46

cromosomi, distinti in base alla dimensione/pattern di colorazione /posizione del centromero
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prenatale per evidenziare anomalie cromosomiche.

@dizioni di esecuzione del test :

e Eta materna avanzata; genitori portatori di alterazioni cromosomiche bilanciate; precedente figlio affetto da cromosomopatia;

e Malformazioni ecografiche evidenti (> NT), ipoplasia, idrope fetale; poliabortivita, ridotta fertilita

MATERIALI E METODI

1° CASO: VILLOCENTES! Coltura a breve termine: analisi citotrofoblasto

° Gestante di 36anni;

° 13 settimana di gestazione;
° NT=3,0 mm;
[ ]

Ipoplasia nasale EErm—— o
T21 (?)

* Soluzione ipotonica; * Fase di idratazione campione & Seriedis delalerate

* Fissativo (fissativo dissociato sul vetrino
Carnoy)
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L'obiettivo dello studio e descrivere da un punto di vista prettamente tecnico le fasi di allestimento di un cariotipo standard in amblto >

2° CASO:
. Gestante 39 anni; AMNIOCENTESI
° 16 settimana di gestazione; Q—“‘"‘
° DUO TEST alterato: W 0 .
B-HCG 1 e un PAPP-A leggermente | ==
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Sospetta 2 8 \ﬁ_‘ ./
cromosomopatia(?) iy, o Incubatore Cromosomi bandeggiati

visti al microscopio ottico
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‘( .«-3{ Y| )i" )( 1° CASO: il cariotipo ha CONCLUSIONI
x - b - . . . . . .ope . .o
3 ¢ ! > confermato la presenza Il cariotipo € il test diagnostico utilizzato per identificare
’,i ¥ ool It }E W di Trisomia 21 e/o escludere anomalie cromosomiche in presenza di un
LA BA S N LI B L S sospetto clinico.
oy b Come tutti i test diagnostici presenta dei limiti:
‘é’ " ‘ - . . . . .
3‘ g“ "2 B.l' e  Tempi di attesa dei risultati lunghi;
. ° Fallimento della coltura cellulare;
AR L ¥ 37*1 ) e  Crescita in coltura di cellule di origine materna;
° Possibili artefatti in vitro;
° Limite di risoluzione: le anomalie al di sotto

di 10 Mb non sono evidenziabili e sfuggono
all’analisi. l

2° CASO: il cariotipo non - == - : - =
]i ha confermato la positivit3 In casd di necessita di approfondimento diagnostico, non ci si
6, data dal sospetto diagnostico ferma al soloallestimento del cariotipo standard, ma si

prosegue con l'esecuzione di tecniche pil risolute, come_FISH
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Pt 1t 34 #* Quindifeto normale.
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