Informazioni sulla Diagnosi Prenatale per Fibrosi Cistica
CHE COS’E’ LA FIBROSI CISTICA
-
La fibrosi cistica è una malattia ereditaria, cronica, evolutiva; un bambino ogni 2.700 circa nasce con questa malattia. E’ caratterizzata dalla produzione di un muco particolarmente denso, viscoso, che tende ad ostruire i bronchi ed i dotti del pancreas.

-
La malattia si manifesta per lo più entro i primi anni di vita, talora più tardivamente, danneggiando l’apparato respiratorio (con presenza di tosse persistente, bronchiti ricorrenti, sinusite, poliposi nasale) e disturbando la digestione (con difficoltà nella crescita). A volte possono essere presenti anche occlusione intestinale alla nascita, diabete ed alterazioni al fegato. 

-
La fibrosi cistica può esprimersi con maggiore o minore gravità in individui diversi, e viene pertanto trattata con terapie che variano da soggetto a soggetto, costituite per lo più da fisioterapia, antibiotici, aerosol-terapia, estratti pancreatici e vitamine.

-
Il decorso e la prognosi della fibrosi cistica sono notevolmente migliorati negli ultimi decenni, soprattutto per i pazienti diagnosticati precocemente. Nonostante ciò, allo stato attuale la guarigione non è possibile e la durata media della vita è comunque ancora ridotta rispetto a quella della popolazione generale.

COME SI TRASMETTE LA FIBROSI CISTICA

-
La fibrosi cistica è determinata da alterazioni a livello di una coppia di geni. I geni sono sequenze di una struttura complessa chiamata DNA, e vengono ereditati in coppie, derivando uno dal padre ed uno dalla madre.

-
In un malato di fibrosi cistica entrambi i geni sono difettosi. Viceversa, un portatore di fibrosi cistica è un individuo sano che possiede un gene difettoso oltre ad un gene normale. I portatori di fibrosi cistica sono circa il 4% della popolazione, cioè una persona ogni 25 è  portatrice.
-
Una coppia costituita da due portatori avrà per ogni gravidanza un rischio del 25% di generare figli malati (se vengono trasmessi entrambi i geni alterati), ed una probabilità del 75% di generare figli sani, che possono essere portatori o non portatori. 

CHE COS’E’ LA DIAGNOSI PRENATALE PER FIBROSI CISTICA

-
In corso di gravidanza una coppia costituita da due portatori può avere a disposizione un’indagine che permette di sapere se il feto ha ereditato entrambi i geni difettosi presenti nei genitori, e quindi se è malato di fibrosi cistica o meno. Tale indagine viene chiamata “Diagnosi Prenatale”.

-
Se il feto risultasse malato verranno discusse con la coppia le diverse opzioni disponibili: continuare la gravidanza nella consapevolezza della nascita di un bambino malato o scegliere di interromperla entro i termini di legge.

CHE COSA E’ NECESSARIO PER POTER ESEGUIRE LA DIAGNOSI PRENATALE

-
Per poter eseguire la diagnosi prenatale è necessario aver in precedenza individuato i geni difettosi presenti in entrambi i genitori.

-
Talora a questo scopo può essere necessaria un’analisi genetica in altri familiari. Nonostante ciò, raramente può accadere che non si riescano ad individuare in entrambi i genitori i geni difettosi: in questi casi non sempre si può escludere la malattia nel feto.

COME SI ESEGUE LA DIAGNOSI PRENATALE

-
Per eseguire la diagnosi prenatale è necessario un campione di DNA, che abitualmente viene ottenuto con “prelievo di villi coriali”. I villi coriali sono un tessuto placentare che, pur essendo separato dal feto, ne contiene lo stesso DNA. L’ostetrico, sotto controllo ecografico, preleva un piccolo campione di villi coriali tramite una puntura attraverso l’addome materno. 

-
Il prelievo di villi coriali viene di solito eseguito tra la decima e la dodicesima settimana di gravidanza, e comporta un rischio aggiuntivo di aborto inferiore al 2% (meno di un caso ogni cinquanta).

-
Più raramente, la diagnosi prenatale può essere effettuata con l’analisi del DNA estratto da cellule contenute nel liquido amniotico, ottenute tramite “amniocentesi”. Anche questa tecnica prevede un prelievo intrauterino con puntura addominale; viene di solito eseguita tra la sedicesima e la diciottesima settimana di gravidanza, e comporta un rischio aggiuntivo di aborto inferiore all’1% (meno di un caso ogni 100).

-
Il DNA fetale raccolto viene poi esaminato in laboratorio per stabilire se siano stati trasmessi entrambi i geni difettosi dei genitori, e quindi se il feto sia malato.

ALTRE INFORMAZIONI 

-
Raramente, a causa di problemi tecnici relativi al prelievo od alle procedure di laboratorio, la diagnosi prenatale può non dare risultato, ed eventualmente può essere ripetuta. Per motivi analoghi, in una percentuale molto bassa di casi, presumibilmente inferiore ad 1 su 100, il risultato fornito dalla diagnosi prenatale può essere sbagliato.

-
L’analisi eseguita sul DNA fetale fornisce informazioni relative specificamente alla fibrosi cistica, ed un risultato normale non esclude la possibile presenza di malformazioni od altre patologie ereditarie.

-
Il risultato della diagnosi prenatale è abitualmente disponibile entro una settimana dal giorno del prelievo.

-
La gestante ha assoluta libertà di cambiare la propria decisione successivamente alla firma, o di non voler conoscere il risultato dell’analisi una volta eseguito l’esame.

-
Gli esami potrebbero mettere in luce un’eventuale falsa paternità; in tal caso la conclusione diagnostica non è assicurata.

-
Una copia di questo consenso informato resterà in nostro possesso.

-
Il Servizio di Consulenza Genetica offre la propria disponibilità ad ulteriori colloqui o chiarimenti.

Consenso alla Diagnosi Prenatale per Fibrosi Cistica   

Avendo letto e compreso quanto sopra, i sottoscritti 

___________________________________                    __________________________________

richiedono  la diagnosi molecolare per fibrosi cistica previo prelievo di villi coriali / amniocentesi.

Il prelievo di villo coriale / amniocentesi verrà eseguito presso :

________________________________________________________________________________

L’analisi genetica verrà eseguita presso ________________________________________________

Firma:










___________________________________                    __________________________________

Consulente Genetista : _______________________________________________

Data: __________________________

