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Il traguardo significativo è stato centrato 

dall’Unità operativa di Citologia e citogenetica
Fibrosi Cistica: messo a punto a Belcolle

un esame all’avanguardia 
E’ il test per la ricerca della mutazione genetica determinante l’insorgenza 

della patologia che, ogni anno, colpisce un bambino su 2500 nati
“Un traguardo veramente importante in quanto corona un percorso che ci porta alla copertura di tutte le esigenze, non solo delle coppie con problemi di sterilità, ma anche di tutti quegli utenti che presentavano dei casi dubbi che, fino a ieri, dovevano recarsi altrove per avere conferma”. 

E’ il commento entusiastico di Roberto Ottaviani, direttore dell’Unità operativa di Citologia e Citogenetica di Belcolle, in relazione al test per la ricerca della mutazione genetica determinante l’insorgenza della fibrosi cistica, recentemente messo a punto dalle biologhe molecolari Gloria Pessina e Federica Natoni. 

La fibrosi cistica (o mucoviscidosi) è una malattia genetica, il cui difetto di base consiste nella produzione di una proteina alterata chiamata CFTR. Questa proteina provoca una anomalia nelle secrezioni dell’organismo, che risultano più dense e viscose. La presenza di queste secrezioni anormali determina un danno progressivo degli organi coinvolti: insufficienza respiratoria, insufficienza pancreatica, epatopatia, diabete, azoospermia.

Dal punto di vista clinico, la fibrosi cistica è una malattia cronica: ciò significa che la persona che ne è affetta ha la malattia per tutta la vita.

Nasce un bambino malato di fibrosi cistica circa ogni 2500 nati. Dal numero dei nati malati si ricava, con una formula di statistica genetica, il numero dei portatori: una persona ogni 25 circa. 

Il portatore del gene fibrosi cistica è un individuo che non ha nessun sintomo di malattia e nella grande maggioranza dei casi non ha nessun parente malato di fibrosi cistica. 

Il portatore del gene fibrosi cistica, se ha per partner un altro portatore ha, ad ogni gravidanza, una probabilità su quattro di avere un figlio malato.

Insieme alla visita genetica, alla effettuazione del cariotipo (mappa cromosomica) ed al test per la microdelezione del cromosoma Y, il test per la fibrosi cistica completa l’offerta per quanto attiene la sterilità di coppia, con particolare attenzione alla sterilità maschile. Il test viene richiesto, inoltre, alle coppie interessate a pratiche di fecondazione assistita come ad esempio la FIVET (Fecondazione In Vitro ed Embryo Transfer) insieme alla determinazione dei test molecolari per le trombofilie e la poliabortività già disponibili presso il nostro servizio.

Tutte queste determinazioni potranno ora essere effettuate presso l’Unità di Citologia e Citogenetica con un semplice prelievo ematico. La risposta degli esami potrà essere inviata, su richiesta, direttamente a casa degli interessati.
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