Informazioni sull'Analisi Genetica 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 dei 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 ostruzione 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 ed 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 ad 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. 

COME SI ESEGUE L'ANALISI GENETICA PER FIBROSI CISTICA 

-
Per eseguire l'analisi genetica è necessario il prelievo di un campione di sangue. 

Dalle cellule del sangue viene estratto il DNA. Sul DNA si esegue la ricerca del gene difettoso responsabile della fibrosi cistica. In particolare viene cercata l'alterazione contenuta nel gene, chiamata "mutazione". 

-
Le mutazioni sono numerosissime, molte di esse sono rare, molte altre ancora sconosciute: abitualmente l'analisi genetica ricerca le più frequenti; non è in grado di identificarle tutte. 

CHE RISULTATI  PUO' DARE L'ANALISI GENETICA PER FIBROSI CISTICA 

Si possono avere due tipi di risultati: 

-
L’analisi individua nel DNA del soggetto la presenza di una mutazione del gene della fibrosi cistica (si dice che il soggetto risulta “positivo”). Questo risultato significa che il soggetto è un portatore. 

-
L’analisi non individua nel DNA del soggetto la presenza di mutazioni del gene della fibrosi cistica (si dice che il soggetto risulta “negativo”). Questo risultato significa che il soggetto ha una probabilità diminuita, rispetto a prima dell'analisi, di essere un portatore. 

Non è possibile che l'analisi escluda in assoluto la probabilità di essere un portatore, perché non è possibile escludere la presenza di tutte le numerosissime mutazioni del gene della fibrosi cistica. 

E' importante ricordare che: 

-
la probabilità di essere un portatore di fibrosi cistica è maggiore per un soggetto che sia parente di un malato o di un portatore. In questo caso è necessario prima identificare la mutazione del malato o del portatore presente in famiglia (mutazione “familiare”) e poi ricercarla nel parente.

Se il parente risulta non avere nel suo DNA la mutazione familiare, la sua probabilità di essere portatore diventa estremamente bassa (anche se non zero).

-
la probabilità di essere portatore di fibrosi cistica è minore ma comunque presente anche nel soggetto che non è parente di un malato o di un portatore. In questo caso, per chi si sottopone alla ricerca delle più frequenti mutazioni del gene della fibrosi cistica e non risulta avere nel suo DNA nessuna di queste, la probabilità di essere portatore diventa bassa (anche se non zero). 

PROBLEMATICHE E LIMITI CONNESSI ALL’USO DELL’ANALISI GENETICA PER FIBROSI CISTICA 

-
In generale l'analisi genetica è un indagine di sviluppo recente, continuamente sottoposta a revisione e perfezionamento. E' raro ma possibile che per problemi tecnici il test vada ripetuto o fornisca un risultato sbagliato. 

-
Se un soggetto imparentato con un malato chiede l'analisi genetica e la mutazione familiare non viene identificata, è necessario ricorrere ad indagini più complesse che coinvolgono oltre al malato altri familiari, che comportano un moderato aumento di rischio di errore, e che non sempre possono fornire un risultato. 

-
Quando siano coinvolti più familiari, se i legami di parentela di coloro che si sottopongono al test sono diversi da quanto dichiarato, il test può identificare tale situazione (ad esempio quando il padre anagrafico non sia quello biologico) oppure può fornire un risultato sbagliato. Una diagnosi sbagliata in un membro di una famiglia può portare ad altri errori diagnostici per altri soggetti di quella famiglia. 

-
Il risultato dell'analisi genetica può condurre a considerare l'eventualità di diagnosi prenatale.

-
Il risultato dell'analisi genetica può condurre a fare diagnosi non solo di portatore, ma anche di malato di fibrosi cistica (qualora nel soggetto analizzato vengano individuate non una, ma due mutazioni del gene della fibrosi cistica). 

-
In considerazione delle problematiche sopra esposte in concomitanza all'esecuzione del test genetico viene sempre offerta una consulenza genetica. 

-
I risultati ottenuti con l'analisi del DNA sono strettamente confidenziali; potranno essere comunicati ad altre persone solo dopo autorizzazione dell'interessato. 

Consenso all'indagine genetica  per Fibrosi Cistica 
Ho preso visione delle informazioni sopra riportate che ho integrato con ulteriori precisazioni fornite dal Dott. __________________________________________________.

Avendo compreso le motivazioni e le implicazioni di questa procedura, accetto di sottopormi all'indagine genetica per la ricerca delle mutazioni associate alla fibrosi cistica. 

Inoltre: 

-Acconsento a che, una volta completata l'analisi, una parte del DNA possa essere utilizzata anonimamente, per motivi di ricerca. 

SI



NO

Il DNA estratto dal mio campione di sangue, se ancora disponibile, non verrà fornito ad altri Centri o Laboratori se non con il mio consenso. 

La mia richiesta di sottopormi al test è completamente volontaria. 

Una copia di questo consenso informato resterà in mio possesso.  

Firma:     _______________________________________________

Consulente Genetista:  ____________________________________

Data: __________________

