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• La malattia Drepanocitica (MD) ha elevata mortalità nei 
primi anni di vita 
• La diagnosi precoce, attraverso lo screening neonatale 
(SN), consente l'attuazione tempestiva di misure preventive 
salvavita 
• In Italia non esiste un programma nazionale di SN per la 
MD e sono necessari ulteriori dati per influenzare le 
politiche sanitarie nazionali

INTRODUZIONE



Vichinsky et al, Pediatr 1988;81;749-755

Diagnosed clinically

Newborns screened



Quinn et al,Blood 2010; 115(17):3447-52



Costi annuali assistenza sanitaria
[fascia di età 1-9 anni; anno di riferimento 2009]

In assenza 
di 

patologie

Spesa aggiuntiva 
correlata alla SCD 

[screening 
neonatale e 

comprehensive 
care]

In presenza di Sickle 
Cell Disease 

diagnosticata alla 
nascita [con 

comprehensive care]

Spesa aggiuntiva 
calcolata senza 
programmazione 
in base alla 
patologia

€ 1.113,75 € 6.834,71 € 7.948,46 € 25.442,51

L’assistenza sanitaria di un bambino affetto da Sickle Cell Disease
non diagnosticata alla nascita e non inserito in un programma di comprehensive
care può venire a costare ogni anno al SSN una media di € 18.607,80.

VANTAGGI ECONOMICI DI UN PROGRAMMA DI
SCREENING NEONATALE E COMPREHENSIVE CARE

Am J Prev Med 2010;(4S):S550-S556



• Valutare la fattibilità e l'efficacia di uno SN universale 
multicentrico – multiregionale in Italia; 
• Determinare l'epidemiologia della MDnelle aree di Padova 
(Veneto) e Monza (Lombardia)
• Fornire dati a supporto di uno screening neonatale universale 
nazionale per la MDin Italia

OBIETTIVI

• Identificare precocemente i pazienti nel nostro contesto e 
reclutarli in tempi corretti in un programma di presa in carico
• Identificare i portatori
• Offrire consulenza alle famiglie dei portatori

SALUTE PUBBLICA

CLINICA e CURA



METODI (1): Arruolamento ed Esecuzione

MONZA (9/2016-8/2017)
• Nido – TIN
• Stesso personale degli 
Screening Neonatali
• 7/7

PADOVA (05/2016-10/2017)
• Nido
• Research Nurse (colloquio 
dedicato, raccolta consensi, esecuzione 
test)
• esclusione neonati nati giovedi e 
venerdi

ANALISI - centralizzate a Padova
1° Test- HPLC: NBS BioRad
2° Test- Biologia Molecolare (bglobina)

Raccolta di campione di sangue su Guthrie Card

Screening Universale – Informativa e Consenso Specifici



Affetti da SCD:
appuntamento presso i rispettivi DHematologici entro i 2 mesi
di vita per presa in carico (telefonata infermiera/medico)

Portatori di trait S : appuntamento presso i rispettivi DH
ematologici entro i 5-6 mesi per colloquio e consulenza genetica
(telefonata infermiera/medico)

Altre emoglobine anomale: invio lettera alla famiglia (uguale
modello PD-MZ).

METODI (2): Risposte e Presa in carico

Risposte inviate da PD a MZ con file criptato e lettere 
cartacee per i positivi



RISULTATI

• 5466 neonati arruolati
• 5439/5466(99.5%) neonati con consenso informato: 

2821/2826 (99.8%) Padova 
2618/2640 (99.1%) Monza

• 27/5466(0.5%) neonati senza consenso*

* Non richiesto perchè madre in condizioni critiche (2) o neonato non 
riconosciuto (1)(Padova); non ottenuto(n.° 23, 22 Monza,1 Padova). 

• 221 neonati a Monza screenati in TIN perchè prematuri

Manuscript in preparation



NEONATI figli di genitori immigrati da 
zone a rischio di emoglobinopatia

ALTO MEDIO BASSO NN
Stranieri 

totali
MZ 47 294 263 5 609
PD 141 226 459 14 840
Mz + PD 188 520 722 19 1449

Piel FB. Hematol Oncol Clin North Am. 2016;30(2):327-41

1449/5439 figli di genitori stranieri (26,6%)



Neonati Analisi + HbSS HbSA Altre Hbpatie

Padova
(PD)

2821 37 
(1.27%)

3 
(0.10%)

28 
(0.99%)

6 

(0.21%)

Monza 
(MZ)

2618 23 
(0.88%)

1 
(0.038%)

9 
(0.34%)

13 

(0.5%)

MZ + PD 5439 60
(1.1%)

4  
(0.07%)

37 
(0.68%)

19 

(0.34%)

Risultati Screening

Tutti i pazienti HbSS/SA richiamati sono venuti ai colloqui
Tutti hanno accettato l’analisi ai fratelli/genitori



Pazienti con MD: 
PD-MZ Vs programmi screening universale in Europa e in USA



Portatori di HbS:
PD MZ Vsprogrammi screening universale in Europa e in USA.



Progetti Pilota in Italia Conclusi



Progetti Pilota In Atto in Italia 



0

10

20

30

40

50

60

70

Carrier of other
anomalies
HBS carrier

SCD patient







• Alto consenso allo screening; totale aderenza al programma di 
presa in carico e counselling genetico
• I risultati dimostrano la fattibilità dello SN universale  
multicentrico - interregionale per la MD; 
• Forniscono dati epidemiologici per due aree dell'Italia 
settentrionale; 
• Confermano la raccomandazione europea di uno SN universale 
per la MD in Italia (“real-world evidence”)per:

• alta incidenza di pazienti/portatori, 
• alta percentuale di portatori caucasici/non dell’Africa sub-
sahariana, non altrimenti identificabili in screening mirati 

CONCLUSIONI

Come proseguire?



Allison Streetly, UK NHS National Haemoglobinopathy Screening Program



-Multicentrico Europeo:  Germania (Berlino-Charitè), United 
Kingdom (London-St.Thomas’-Evelina’s), Italia (Monza - San 
Gerardo, Padova - AOP)

-Screening Universale Multicentrico con progetto per la validazione 
della tecnica di Ms/Ms verso l’attuale gold standard (HPLC)

-Progetto finanziato per la parte tecnica (Ms/Ms) da SpOtOn 
Clinical Diagnostics

-Cercando finanziamento per parte clinica
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