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CONSULENZA GENETICA



FASI DELLA CONSULENZA GENETICA

Diagnosi: si basa su anamnesi familiare, 
cartelle cliniche, indagini di laboratorio, 
accertamenti strumentali ecc..

Definizione del rischio

Comunicazione alla famiglia

Discussione delle scelte correlate alla 
diagnosi e al rischio

Follow-up e supporto



OBIETTIVI DELLA CONSULENZA 
GENETICA

Aiutare il consultando, la coppia o la famiglia a:

- comprendere le informazioniinformazioni mediche, inclusa la diagnosi, 
la prognosi e le terapie disponibili

- comprendere il contributo ereditario alla malattia e il 
rischio di ricorrenzarischio di ricorrenza

- prendere le decisionidecisioni che sembrano appropriate in 
rapporto ai rischi di ricorrenza, ai progetti familiari, agli 
standard etici e religiosi e ad agire in accordo con queste 
decisioni

- ottenere il miglior adattamentoadattamento possibile alla malattia in un 
soggetto affetto o al rischio di ricorrenza in famiglia

(Am. Soc. Hum. Genet., 1975)



ALCUNE OPINIONI ERRATE 
SULL’EREDITARIETA’ RIPORTATE 
DALLE COPPIE IN CORSO DI CG.

- Malattia congenita = Malattia ereditaria

- Se il I° figlio è affetto da malattia AR i 3 
successivi non saranno malati

- Un caso isolato (o sporadico) indica che non 
si tratta di malattia genetica 



CONSULENZA GENETICA:ALCUNE SITUAZIONI 
PARADIGMATICHE

-Consultando malato (probando, 
caso indice)

- Madre portatrice

- Fidanzati cugini

- Il malformato/nato morto

- Poliabortività

- La coppia infertile/sterile

- Madre “attempata”

- Malato futuro…



COPPIE CON ANAMNESI NEGATIVA

SI RACCOMANDA A TUTTE LE COPPIE DI SOTTOPORSI 
PRIMA DEL CONCEPIMENTO AD UNA ANALISI DEL SANGUE

(EMOCROMO) PER ESCLUDERE CONDIZIONI DI

PORTATORI DI BETABETA--TALASSEMIATALASSEMIA

ALTRI ESAMI: GRUPPOGRUPPO, TORCHTORCH*

(*Toxo, Rosolia, CMV, Herpes )

NON VI E’ INDICAZIONE ALL’ESECUZIONE 

DEL CARIOTIPO



ANAMNESI POSITIVA....

-Consanguineità

- Origini geografiche

- Teratogenesi (es. farmaci, 
RX)

-Malformazioni congenite

- Deficit sensoriali

- Morti ricorrenti

- Ritardo di crescita (pre e 
postnatale)

- Ritardo mentale

- Malattie neurologiche



CAUSE DI RICHIESTA DI CG

- Presenza in famiglia di un affetto (di solito un 
figlio) da m. genetica o malformativa

- Ritardo mentale in un familiare

- Rischio riproduttivo (età materna avanzata, 
aborti ripetuti, screening biochimico)

- Consanguineità parentale 

- Esposizione fetale a teratogeni

- Identificazione di portatori sani di m. 
recessiva

- Anomalia cromosomica in corso di DPN



COSTRUIRE UN PEDIGREE
La raccolta di informazioni genetiche rappresenta il primo e più
importante passo della CG

- Chiedere specificatamente di morti neonatali, perinatali e aborti

-Chiedere su possibile consaguineità

- Tenere a mente una possibile illegittimità

- Indagare entrambi i lati della coppia, anche in caso di malattia 
dominante (questo anche aiuta a ridurre i complessi di colpa di uno 
dei due partner)

- Scrivere nome e cognome e la data di nascita

- Cognome da signorina delle donne sposate (nelle malattie X-
linked il cognome degli affetti cambia)

- Indirizzo e telefono dei membri familiari importanti (ad esempio 
per ottenere cartelle cliniche ospedaliere, o per successivi 
contatti con parenti)



Es. Informazione medica in forma 
testuale

“La nonna della Sig.ra XX e 
2 zie sono decedute per 
ca. mammario”



Pedigree: strumento efficace e rapido per 
diagnosi genetica e stime di rischio

Es. Informazione 
medica in forma 
testuale

“La nonna della 
Sig.ra XX e 2 zie 
sono decedute per 
ca. mammario”



Pedigree (esteso) – rischi genetici e non genetici

C.M. 
Carcinoma 
mammario 
ereditario?

N.B.: Una anamnesi “negativa” può 
essere altrettanto importante di una 
“positiva”





A predigree of actress Elizabeth Taylor demonstrating how to illustrate multiple 
marriege partners, stepchildren, and half sibilings. (www.celebsite.com)



RISCHIO GENETICO  (Probabilità, “chance”)

R. di ricorrenzaricorrenza per patologia presente in una famiglia

NB: Probabilità: 1 su 4, 1 su 100
Percentulae: 25%, 1%

R. di occorrenzaoccorrenza per patologia assente in una famiglia



RISCHI GENETICI

Una probabilità (rischio) si può esprimere come:

- Percentuale es. 50%

- Proporzione es. 0.5

- Frazione es. 1/2

Scala arbitraria di 
rischio:

NB: il rischio non cambia con il n° dei figli



RISCHI GENETICI IN UNA MALATTIA DOMINANTE CLASSICARISCHI GENETICI IN UNA MALATTIA DOMINANTE CLASSICA



FIDANZATI CUGINI ...
-Circa 1 matrimonio su 100

-Ogni individuo è portatore (sano) di n mutazioni 
recessive mascherate rare

*n = ? 5-10-qc dozzina?

-I figli di consanguinei sono circa 2 volte più
spesso malformati rispetto ai figli di non 

consaguinei

-----------� 66--8%8%

* molti di qs alleli forse causano aborti precoci



FATTORI DI COMPLESSITA’ NELLA 
STIMA DEI RISCHI IN CG





Nanismo 
rizomelico

ACH Nanismo diastrofico

AD! AR!



Variation in expression for autosomal dominant ectrodactyly among various
related individuals. Note also the intraindividual asymmetry of expression

(arrow). (From Smith, D. W.: J.Pediatr., 69:1150, 1966).



CONSULENZA GENETICA

OPZIONI:

* LEGGE 40/2004!LEGGE 40/2004!





















No! Dopo 11a s.g.No! Dopo 11a s.g.











































NTD NTD 
Neural
Tube
Defects

NB: Folati!!!



NDT  Anencefalia













S.di Patau
47,XX,+13



S.di Edwards
47,XY,+18



S. di Wolf
46,XY,4p-
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