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1. Introduzione

Il Convegno e il rapporto annuale rappresentanmmenti in cui il Registro IMER
presenta i dati di attivita, condivide con i nunsgn@ferenti le valutazioni sui risultati raggiunti
e le principali collaborazioni in atto e definisgerogetti di formazione, informazione e ricerca.

Nell’anno intercorso si sono ulteriormente cordatii i rapporti con altri flussi informativi
regionali. Oltre al gid collaudato collegamento cibnflusso CedAP, con quello delle
interruzioni di gravidanza e con quello della facenatica, € stato istituito un rapporto con il
registro regionale delle malattie rare e con is$lo delle SDO nel primo anno di vita. Il flusso
regionale SDO é stato utilizzato per l'individuamodei casi con malformazioni congenite alla
nascita o in ricoveri entro il primo anno di vitd.e SDO del neonato sono state in seguito
linkate e integrate con gli altri flussi informdti le SDO della madre, il Certificato di
Assistenza al Parto (CedAP) e il registro IMER. Beesti collegamenti si € reso necessario
costruire un algoritmo che, analizzando le sing®l2O, esegue un’operazione di ricerca e
identificazione dei casi malformati

L'analisi condivisa con il Servizio Sistema Infortiva Sanita e Politiche Sociali Regionale
e il Servizio Statistica Sanitaria dell’Azienda @dpliero — Universitaria di Ferrara ha portato
a una nuova organizzazione del Registro per larizakzione dei diversi flussi regionali con
un’ottimizzazione delle risorse impiegate.

Il confronto con il registro delle malattie raren®lto rilevante perché le malformazioni
congenite rappresentano uno dei gruppi piu frequiirpatologie per le quali viene richiesta
I'esenzione con rilevanti implicazioni di sanitdgtlica. La collaborazione che si e instaurata si
e concretizzata con un contributo IMER al rappartauale sulle malattie rare

Il collegamento con il Servizio Politica del Farmacappresenta un’importante
occasione di confronto e una possibilita di stygiio approfondito sull’esposizione a
farmaci in gravidanza. La collaborazione con qusstwizio ha reso possibile anche la
partecipazione a studi collaborativi nazionali ®inazionali su farmaci specifici come
ad esempio i farmaci antiepilettici.

Le collaborazione del Registro IMER con altri régisuropei (EUROCAT) e I'adesione del
Registro IMER e allnternational Clearinghouse f8irth Defects Monitoring System
(ICBDMS), ha reso possibile la partecipazione degigtro IMER a molti lavori scientifici. La
collaborazione internazionale &€ elemento cardine l@evalutazione della qualita dei dati
raccolti dal Registro e per il confronto e la caislbne di problematiche cliniche, diagnostiche
ed assistenziali correlate alle anomalie congenitanalisi condivisa dei risultati ottenuti
inoltre indirizza la ricerca e I'identificazionefustazione di possibili fattori eziologici.

Il Report 2011 presenta, oltre ai consueti tegubulla epidemiologia delle malformazioni
congenite in Regione, anche approfondimenti su iiplee tematiche correlate alle
malformazioni congenite. In particolare in questepBrt si € inteso porre I'attenzione al
contributo del registro delle Malattie Rare.

Il convegno 2013, il XXVI della storia del Registitwa dato I'opportunita di approfondire la
tematiche specifica delle cardiopatie congenite contributi di professionisti di diverse
discipline. Come negli altri anni & stata organiaaana tavola rotonda per esaminare specifici
problemi assistenziali dei pazienti con cardiopatirgenite.
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Il Coordinamento Scientifico del Registro IMER d¥=sia ringraziare tutti coloro che hanno
contribuito a raccogliere i dati che sono oggettb presente Report mantenendo vivo nel
tempo lo spirito di collaborazione e amicizia chens alla base della attivita piu che
trentennale del registro.

Assessore alle politiche per la salute
Carlo Lusenti
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2. Risultati 2011

L’integrazione del flusso IMER con il Certificata Assistenza al Parto (CedAP) e dal 2011 con le
schede di dimissione ospedaliere (SDO), ha peondssttenere la completa copertura dei 30 punti
nascita della Regione Emilia-Romagna, per un tet@ld87 nati sorvegliati (Tabella 1).

In questo report il periodo di riferimento utilizmaper i confronti con il database IMER é il peod
2004-2007.

Tabella 1: Denominatori 2011 (fonte CedAP)

Denominatori

(2011) N.

Totale nati 40.487

Nati vivi 40.383
Nati morti 104 (2,6 %0)

La natimortalita registrata tra i nati sorvegligtD4/40.487 fonte CedAP) é risultata pari al 2,6 pe
1.000 (Tabella 1). Tra i 104 nati morti & statansdgta la presenza di malformazioni congenite aagi
(4/104; 3,8%).

| casi con malformazioni congenite registrati neiedsi flussi sono stati 1.088 (953 nati vivi, 4tina
morti e 131 interruzioni di gravidanza) (TabellacBh una prevalenza alla nascita pari al 26,9 901
Nel 37,0% dei 135 casi nati morti/interrotti & stagégnalato un riscontro autoptico.

Tabella 2: Natimortalitd e mortalitd neonatale preoce nei casi malformati

Casi malformati N
953

| 4 |
131

Totale 1088
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Nei 1.088 casi sono stati rilevati 1.530 difettinccapporto malformazioni/malformati pari a 1,41
(Tabella 3).

Tabella 3: Caratteristiche principali dei casi regstrati nel 2011

Totalecasi 1088 269 1530 14

801 19,8 975 1,2
287 7,1 555 1,9
89 2,2 236 2,7
133 3,3 198 15
65 1,6 121 1,9

* Inquadramento nosologico noto

2.1 Contributo dei flussi CedAP e SDO al registroMER

In Figura 1 viene mostrato il contributo dei diveftassi regionali SDO, CedAP e Registro Malattie
Rare per l'integrazione al Registro .

L’analisi condivisa con il Servizio Sistema Infortiva Sanitd e Politiche Sociali e il Servizio
Statistica Sanitaria dell’Azienda Ospedaliero —wgnsitaria di Ferrara ha portato all’'ottimizzaziatedle
risorse per I'analisi dei flussi.

Figura 1: Contributo esclusivo dei flussi CedAP e BO al registro IMER

Cedap

Contributo dei flussi SDO7+ 2.8%

15,1%

SDO

27,2% Imer

53,9%

R. Rare
1,0%

SDO7+ : Casi identificati oltre la prima settimanadi vita
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Le malformazioni identificate dalle SDO oltre larpa settimana di vita rappresentano il 15, 1 %
(164/1088) e sono prevalentemente rappresentatotafruppo cardiovascolare, seguite da arti-
muscolo scheletrico e dall’'urinario (Tabella 4).

Per alcune cardiopatie o patologie oculari comglalcoma, € possibile che Il'identificazione sia
sfuggita alla nascita, per altre, come ad esempi@dlidattilie, si tratta di mancata notificazione.
L'utilizzo di piu flussi contribuisce quindi ad iegrare la rilevazione.

Tabella 4: Casi SDO identificati oltre la prima setimana di vita, suddivisione in sottogruppi
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2.2 Caratteristiche principali dei casi registratinel 2011

In accordo a quanto € definito dal manuale IMERp(Htvww.registroimer.it/), i 1.088 casi identifita
sono stati classificati in isolati (773; 19,1 pedd0) e associati ad altre anomalie congenite (287per
1.000). | casi associati sono stati ulteriormenteldévisi in condizioni riconducibili a patologia
cromosomica (133; 3,3 per 1.000), a condizioni fét& 1,6 per 1.000) e soggetti con malformazioni
multiple non altrimenti classificabili (89; 2,2 p£1000) (Tabella 3).

L'integrazione dei dati IMER con il flusso informatt regionale sulla rilevazione delle interruziati
gravidanza ha permesso di individuare 131 casirriotte (131/1088; 12,0%) a seguito di diagnosi
prenatale di malformazione congenita (Tabella B).103 interruzioni € stata rilevata la presenza di
anomalie associate la maggior parte delle quapgresentata da anomalie cromosomiche

Tabella 5: Casi isolati e associati per tipo di naita

Tipo

773 80,8 184 19,2
28 21,4 8 12 103 78,6 131

Nei 39.799parti rilevati in Regione, vi sono state 671 gravidagemellari (16,9 per 1.000 parti), di
cui 654 bigemine e 17 trigemine; nei gemelli sotadi $dentificati 46 casi malformati (Tabella 6)rcana
prevalenza di malformati pari al 33,8 x 1.000 (859).

Tabella 6: Distribuzione dei malformati per sesso genere del parto (singolo/gemello)

623
415

Sesso

47
15

Gemellarita

1042
46

* Tutte interruzioni di gravidanza
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Commento:

La prevalenza delle malformazioni congenite pe2Gl1l @6,9 %o) €
superiore a quanto rilevato negli anni precedevdiofe di riferimento
2004-2207; 20,0% ed é riconducibile all'integrazione dei flussngari
regionali. In particolare le SDO hanno identificdi®4 casi (15,1%) oltre
la prima settimana di vita.

\14

Si conferma il problema della sottonotificazione malformazioni
congenite nei nati morti e nel flusso delle IVG.

2.3 Casi ad inquadramento nosologico noto
Le patologie ad inquadramento nosologico noto spustate nelle Tabelle 7-12.

Tra i 1.088 casi identificati, 133 (12,2%) preseateo un’anomalia cromosomica (Tabella 7). In
accordo con le indicazioni EUROCAT, le condizionalformative riconducibuili a microdelezioni
cromosomiche sono considerate tra le condizioré sstdromiche e non tra quelle cromosomiche.

Tabella 7: Casi con anomalia cromosomica
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In 101 casi (101/133; 75,9%) lI'anomalia cromosomicatata rilevata in corso di gravidanza. A
seguito della diagnosi prenatale, in 83 casi (8B/82,2%) la gravidanza € stata interrotta e icds (8
Trisomia 21, 2 Monosomie X, 1 XXY, 1 Trisomie 18XXX, 5 Altre) la gravidanza e proseguita.

Tra i 133 casi di patologia cromosomica (3,3 pdl0Q), sono stati identificati 81 casi (60,9%) di
Trisomia 21 con una prevalenza del 20,0 per 10.Qa@sto dato di prevalenza € in linea con i valori
riportati da Eurocat nel periodo 2006-2010 (Tabg)la

Tabella 8: Down Syndrome (per 10,000 births) for tke following registries: All Registries (2006-

2010)
Total LB FD TOPFA

Registry / Country (Proportion LB FD | TOPFA | Total | Prevalence | Prevalence | Prevalence | Prevalence
Covered) N N N N (95% Cl) (95% Cl) (95% Cl) (95% Cl)
Styria - Austria 35 0 58 93 22.65 8.56 0.00 14.13
Antwerp - Belgium 72 2 86 160 15.59 7.05 0.19 8.38
Hainaut - Belgium 33 1 99 133 20.84 5.19 0.16 15.51
Zagreb - Croatia 27 0 17 44 10.95 6.74 0.00 4.23
Odense - Denmark 21 2 48 71 26.75 7.95 0.75 18.08
French West Indies - France 21 0 36 57 26.58 9.98 0.00 16.79
Isle de la Reunion - France 56 6 88 150 20.43 9.63 0.82 11.99
Paris - France 114 7 465 586 43.55 8.58 0.52 34.56
Strasbourg - France 19 2 50 71 26.96 7.27 0.76 18.99
Mainz - Germany 22 4 29 55 34.30 22.54 2.49 18.08
Saxony-Anhalt - Germany 67 1 83 151 17.40 7.75 0.12 9.56
Hungary 368 9 419 796 16.39 7.61 0.19 8.63
Cork and Kerry - Ireland 138 9 9 156 30.69 27.24 1.77 1.77
Dublin - Ireland 283 26 0 309 23.51 21.63 1.98 0.00
SE Ireland 96 0 0 96 25.02 25.02 0.00 0.00
Emilia Romagna - Italy 132 0 288 420 20.21 6.37 0.00 13.86
Tuscany - Italy 89 4 218 311 20.24 5.81 0.26 14.19
Malta 37 2 0 39 19.27 18.38 0.99 0.00
N Netherlands - NL 89 6 68 163 18.21 9.99 0.67 7.60
Norway 370 13 203 586 19.12 12.15 0.42 6.62
Wielkopolska - Poland 274 3 - 277 13.98 13.89 0.15 -
S Portugal 37 0 23 60 6.23 9.41 0.00 2.39
Barcelona - Spain 19 0 58 77 25.93 6.42 0.00 19.53
Basque Country - Spain 71 0 289 360 34.45 6.82 0.00 27.66
Valencia Region - Spain 140 1 327 468 21.51 6.46 0.05 15.03
Vaud - Switzerland 36 2 112 150 38.64 9.32 0.52 28.85
East Midlands & South Yorkshire - UK 324 14 332 670 18.26 8.88 0.38 9.05
Northern England - UK 195 21 175 391 23.36 11.71 1.25 10.46
South West England - UK 278 38 384 700 28.38 11.32 1.54 15.57
Thames Valley - UK 154 14 250 418 27.71 10.26 0.93 16.57
Wales - UK 184 11 194 389 22.17 10.54 0.63 11.06
Wessex - UK 163 20 228 411 27.84 13.95 1.35 15.45
Ukraine 174 3 24 201 13.28 11.56 0.20 1.59

LB = Live Births
FD = Fetal Deaths / Still Births from 20 weeks géish
TOPFA = Termination of pregnancy for fetal anonmfaljowing prenatal diagnosis

10
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Nei casi di Trisomia 21 I'eta media materna € spatid a 36,7 anni con un minimo di 22 anni e un
massimo di 46 (Tabella 9).

Tabella 9: Casi con Trisomia 21 per tipo di nascitad eta materna

*In 2 casi non ¢ stata rilevata I'eta materna

In Tabella 10 é riportata la distribuzione dei casi Trisomia 21 tra le madri con cittadinanzaatsed
e straniera.

Il 20,3% (15/74) dei casi con Trisomia 21 hanno reacbn cittadinanza straniera di cui 10 (10/15;
66,7%) con eta pari o superiore a 35 anni confr@,2% (44/57) per le madri italiane.

Tabella 10: Casi con Trisomia 21 - Cittadinanza dé& madri ed esito della gravidanza

*In 7 casi non é stata rilevata la cittadinanza

11
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Tabella 11: Distribuzione per residenza materna detasi con Trisomia 21

Materna
5 5 25,4 1.968 28,7
5 3 8 23,1 3.467 36,4
1 2 3 5,7 5.297 30,3
7 11 18 27,4 6.573 33,1
4 19 23 27,7 8.293 38,8
1 3 4 16,6 2.414 35,9
4 2 6 18,3 3.278 35,0
2 2 5,6 3.594 33,6
5 5 17,6 2.846 33,2
Totale Regione 29 45 74 196 37730 344
Extra Regione 3 3 6 22,0 2.730 30,4
32 49 81 20 40487

** Fonte CedAP 2011; in 27 casi non é stata rilavatresidenza materna

Commento:

La patologia cromosomica rappresenta il 12,2% (GRI) della casistica IMER,.
In particolare la prevalenza della Sindrome di Dawostra nel periodo 2005-2009
un valore comparabile a quello europeo.

Il rilievo di patologia cromosomica in donne di étderiore ai 35 anni (32,3%;;
43/133), ha confermato l'importanza dell'offertativat della diagnosi prenatale
come predisposto nella delibera regionale n.533Agfdle 2008), nel programmj
percorso nascita.

174

o2

I1 30,2% (13/43) delle donne con eta inferiore &ia®ni che hanno avuto bambini
con patologia cromosomica erano straniere. Questhica limportanza de
monitoraggio delle gravidanze delle donne stran@re possono avere difficolta
all'accesso ai servizi.

12
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In 65 casi € stata riconosciuta una condizionendagibile a sindromi, sequenze, condizioni notel o a
eziologia ambientale (Tabella 12).

Tra questi casi, 53 sono nati (81,5%) e 12 saaubisterrotti (18,5%).

Tabella 12: Casi ad inquadramento nosologico noto

Condizione nota Nati VG Totale
Craniosinostcsi 15 (*1) 15
Digeorge- Velocardiofacial Syndrome 1

Displasia Sceletrica Na 1

Acondroplasia 3(*2)

Poland 3*

Sindrome del neonato di madre iabetica 3

Artrogriposi multipla congenita 1

Beckwith Wiedeman 2(*2)

N

Infezione Congenitada Citomegalovirus
Nanismo tanatoforc

Prader-Willi

Appel Pee

Barth

Branchi oto-renale

Cantrell

Catch 2z

Charge

Goldenhar's Syndrome (Oculoauriculovertebré)
Incisivo centrale mascellar:

Ittiosi

Meier Gorlinh short stature

Mowat Wilson

Noonar

Osteogenesi imperfett

Potter

Prune Belly

Rett

Sirenomelia sequenc

Situs viscerum inversu

Sturge Weber

Infezione Congenita deToxoplasmos
Cornelia de Lange

PR R PRPORPROORRRRPRRPRPRRRERRERRERRERRERNDO
OO0ORPROO0OO0OO0ORORRPROOOODOODODODODODOOO0OO0OO0OONOOROOOWNO

PR PP RPRPRRPRRPRRPRRPRPPRPRPRRPRRPRRPRPRPRPREPRERPRPRENNNNNDW®WWDDN®W

Trap sequenc 0

Wan der Woude 1(*1)

Williams 1

Totale 53 12 65

* casi identificati nel Registro delle Rare (6 ¢asi

13
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Si segnala che molte delle patologie ad inquadrésnmassologico noto hanno un’eziologia genetica ad
elevato rischio di ricorrenza.

Commento:

Le condizioni ad inquadramento nosologico noto repgntano il 6,0% di tutti i casi
registrati (65/1088).

Il riconoscimento di specifiche sindromi € una taréstica della capacita clinica
diagnostica dei referenti IMER e dei certificatdel registro delle Malattie Rare.

Il rilievo di una condizione a possibile eziologigenetica pone il problema della
ricorrenza del/i difetti in gravidanze successivejendi la necessita di una adeguata
consulenza genetica.

14
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2.4 Casi con malformazioni multiple (polimalformati)
Nell’'anno 2011 sono stati individuati 89 sogge,200; 89/1.088) che presentavano due o piu
malformazioni non riconducibili ad una patologiaiaquadramento nosologico noto (polimalformati).

La Tabella 15 presenta il numero dei difetti riscath negli 89 casi nei quali sono state rilevadé 2
malformazioni con un rapporto malformazioni/malfatirpari a 2,6. In particolare 37 casi pari al 44,6
presentavano 3 o piu malformazioni associate

Tabella 15: Numero dei difetti nei casi con malformazioni multiple

Numero difetti

51 1 52 58,5
16 4 20 22,4
12 1 13 14,7
2 2 4 4,4

Gli apparati piu rappresentati sono: cardiovaseolé30,5%), arti-muscolo scheletrico (18,6%),
apparato urinario (10,1%) e apparato digerenté4®,7

8 casi (9,0%) con 26 malformazioni sono stagfirotti a seguito di diagnosi prenatale.

Commento:

Le malformazioni multiple ad inquadramento nosaoginon noto
rappresentano il 8,2% di tutti i casi registraB/@88), con una prevalenza
del 2,2 per 1.000.

Lo studio delle anomalie multiple € un elemento an@gnte per &
sorveglianza delle malformazioni congenite dal moioe che la
maggioranza dei teratogeni noti ha un effetto raiskiemico.
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,2.5 Distribuzione dei casi in sottogruppi di malfomazione per provincia di nascita e di residenza

Nella Tabella 16 e presentata la distribuzionecdsi registrati nel 2011 per provincia di nasciéa d
casi.

Nei diversi sottogruppi sono inclusi casi che pné@eo la malformazione come condizione isolata,
mentre malformati con piu difetti associati sonamgiderati, in rapporto all’eziologia, tra i sottagpi
cromosomici, polimalformati o condizioni note.

La prevalenza dei malformati nella regione &€ pa2@&9 per 1.000 nati. L’analisi per provincia di
nascita evidenzia un valore massimo (39,6 per0).@(Piacenza ed un valore minimo (14,8 per 1.@00)
Rimini.

Prev.

Tabella 16: Casi identificati - Distribuzione in sdtogruppi per provincia di nascita
%0
2004

-_ 2007

0,98
0,12
0,30
4,20
0,14
0,67
0,61
1,38
1,59
3,16
0,17
0,52
1,49
3,63
1,71

154.681
20,7

Prevalenza %0
2004-2007 18,9 254 184 17,7 32,3 257 7,4 13,7 11,3
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La Figura 2 presenta le prevalenze provinciali’aefio 2011 dei casi nati malformati con relativi
limiti di confidenza (95%) rispetto alla prevalennadia regionale nel medesimo periodo.

Figura 2: Confronto tra le prevalenze nelle provine di nascita e media regionale nel 2011
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In Tabella 17 & presentata la distribuzione dei paisprovincia di residenza materna.

Tabella 17: Casi identificati - Distribuzione in satogruppi per provincia di residenza

* In 11 casi non é stata rilevata la residenzeemat

In 64 casi la residenza materna era extra Region una prevalenza del 23,4 x 1.000 (64/2730emtenti extra Regione nel 2011) contro il
30,4 x 1.000 del periodo di riferimento (2004-2007)
" Regione Emilia Romagna

Figura 3: Confronto tra le prevalenze nelle provine di residenza e media regionale nel 2011
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L'analisi della mobilitd regionale attiva delle madTabella 18 e 19) evidenzia come Bologna e
Parma rappresentino due poli di attrazione pesikasnza di patologie malformative per madri reside
in regione (24,6% e 17,4%) e che Bologna rappresenpolo di attrazione anche per madri residenti

fuori regione (12,6%).

Tabella 18: Mobilita attiva (regionale e extra regonale) e passiva (regionale)

" Regione Emilia Romagna

Tabella 19: Percentuali di mobilita attiva e passia
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Figura 4: Percentuali di mobilita dei nati nelle provincie della Regione
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Commento:

Il confronto dei dati 2011 con il baseline di rifeento (2004-2007) mostr3,
come atteso dall'utilizzo di un’ulteriore fonte altcertamento e dal prolungamer
del periodo di osservazione postnatale, un numeraadi significativamente
superiore all'atteso. Si registra una variabilitptvalenza all’interno delle diverse
provincie con una significativa sottonotifica disca Rimini e un significativg
prevalenza di casi a Piacenza, riconducibile abgoippo cardiovascolare.

—

(0]

Dati del rapporto nascita (CedAP 2010) riportane circa il 6,7% di donne
residenti partoriscono al di fuori della nostraioeg
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3. Sorveglianza delle malformazioni congenite

Nella Tabella 20 e 21 e riportato il rapporto ogaw/atteso per 15 malformazioni selezionate
nell'anno 2011 e confrontato con il periodo di Biase2004-2007.

Nei nati, & stato osservato un incremento sigrifiog P<=0,01) rispetto all'atteso per il numerdtaie
dei casi malformati a dimostrazione di una migliaapacita di rilevazione del Registro dei casi con
malformazioni congenite, rispetto al periodo dérifnento.

Nei residenti, € stato osservato un incrementoifgigtivo rispetto all’atteso sia per il numero at
dei casi malformati (P<=0,01) sia per le labio-padahisi (P<=0,01), per ipospadia e osteo-displasia
(P<=0,05). La valutazione dei casi rilevati daiBO oltre la prima settimana di vita ci consente di
annullare la significativita per l'ipospadia e @urre al 5% la significativita per la labiopalatbssi.

Il Registro partecipa attivamente alla sorvegliammmdotta da EUROCAT (http://www.eurocat-
network.eu/). EUROCAT ha un’esperienza di oltreaB@i di sorveglianza delle malformazioni congenite
in Europa nella identificazione di trends tempgrellister spaziali e nella valutazione di eventieasi da
esposizione ambientale. In questi anni il regigwoopeo ha condotto annualmente la sorveglianza dei
Registri promuovendo la valutazione locale deilt&uottenuti.

Particolare attenzione € stata posta allo studia delazione tra esposizione ambientale a inceméri
e anomalie congenite (progetto EUROHAZCON). Sessiotedicate alla sorveglianza delle
malformazioni congenite sono organizzate nell’mco annuale dei registri con valutazioni condivies
risultati.

Recentemente € stato deciso di pubblicare repotaindedicate all’analisi statistica dei trendded
clusters con I'obiettivo di:

- Rendere disponibili dati epidemiologici sulle andimaongenite in europa

- Coordinare a livello locale (singoli registri) ilievo e la risposta a variazioni temporali e spézi
di anomalie congenite

- Rispondere ad eventuali esposizioni ambientali

Il monitoraggio statistico consente la regolareésgematica valutazione dei dati raccolti. | repamnuali
di EUROCAT e le metodologie statistiche utilizzadeno disponibili sul sito (http://www.eurocat-
network.eu/).
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Tabella 20: Sorveglianza delle malformazioni congete nel 2011 nei nati in Regione

22
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Tabella 21: Sorveglianza delle malformazioni congete nel 2011 nei nati da madre residente in

Regione
Provincia di residenza
Prev
2004 Attesi PC PR RE MO BO FE RA FC RN N. Tassi Z P
2007

Tot. Malformati 192,50 726,3 88 89 157 199 194 82 76 79 49 1013 268,49 10,6 P<=0,01

Malformazioni

Anencefalia 1,68 6,3 0 1 0 2 0 1 o0 0 O 4 1,06 -0,92 ===
Spina Bifida 2,86 08 2 0 2 1 3 3 0 0 0 11 292 6,36 S
Idrocefalo 4,40 66 1 2 2 5 3 0 0 2 2 17 451 978 ===
Palatoschisi 4,54 74 2 1 2 0 3 3 6 1 1 19 504 045 S
Labio-Palato 5,73 226 3 2 5 8 3 3 2 4 4 34 901 266 P<=0,01

Atres Esofagea 3,00 11,3 0 0 4 0 1 1 0 2 2 10 2,65 -0,39 ===

Atres Ano-Ret. 2,58 9,7 0 2 3 0 2 1 1 0 0 9 2,39 -0,23 ---

Ipospadia 1446 546 4 6 14 19 6 3 8 9 1 70 1855 2,09 P<=0,05
Polidattilia 9,57 %1 1 3 8 8 5 1 6 6 3 4 1087 081 ===
Sindattilia 5,45 206 0 2 0 2 2 1 3 1 2 13 345 -166 —=-
Ass. Rid. Arti 5,80 229 3 3 1 3 1 1 3 0 0 15 398 -147 e

Osteo-Displasia 1,47 515 1 1 2 2 4 0 0 0 1 11 2,92 2,31 P<=0,05

Onfalocele 1,54 58 0O 0 O 1 0 1 0 0 O 2 0,53 -1,58 e

Gastroschisi 0,91 3.4 0O 0 O 1 0 0O 0 O0 O 1 0,27 -1,31 soc

Trisomia 21 1753 661 5 8 3 18 23 4 6 2 5 74 1961 0,9 e
Commento:

(http://www.eurocat-network.eu/).

I Registro partecipa attivamente alla sorveglianzeondotta da EUROCAT

EUROCAT ha un’esperienza di oltre 30 anni di soliaega delle malformazioni congenite
Europa nella identificazione di trends temporalyster spaziali e nella valutazione di eve

nti

avversi da esposizione ambientale. In questi drmeigistro europeo ha condotto annualmente la

sorveglianza dei Registri promuovendo la valutagidocale dei risultati ottenuti. Particola
attenzione e stata posta allo studio della rel&iba esposizione ambientale a inceneritori

e

anomalie congenite (progetto MONITER e RISCRIPRSgssione dedicate alla sorveglianza

della malformazioni congenite sono organizzatéinebntro annuale dei registri con valutazio
condivise dei risultati.

ni

Nel periodo in studio I'analisi dei dati del RegisiMER non ha rilevato nessuna situazigne

che abbia richiesto interventi specifici.
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4. Diagnosi prenatale e malformazioni congenite

Il registro IMER, in accordo con le linee guidaEWROCAT, pone attenzione alla diagnosi delle
malformazioni congenite in epoca prenatale.

Con il termine diagnosi prenatale viene intesadpacita di individuare patologie malformative con
I'utilizzo di indagini strumentali e di laboratorizel corso dell’intera gravidanza. | metodi peretffare
la diagnosi prenatale includono I'ecografia fetdée,indagini biochimiche, citogenetiche e molecolar
effettuate su materiale fetale (ottenuto mediamédigyvo di villi coriali, amniocentesi, funicoloctssi o
altri tessuti). Su indicazioni di EUROCAT, il Retyis IMER pone attenzione all'epoca in cui é avvenut
il riconoscimento delle anomalie congenite, alltato (positivo 0 negativo) delle metodiche diagiase
utilizzate e all'esito della gravidanza.

| registri di malformazioni congenite italiani, sichiesta di EUROCAT, hanno fornito informazioni
sulle linee di condotta ufficiali in Italia relagvai protocolli di accesso agli esami di laboratagi di
diagnostica strumentale per le donne in statoaliiganza ed a tutela della maternita, indicatiDedreto
Ministeriale del 10 Settembre 1998 pubblicato n€lézzetta Ufficiale n. 245 del 20-10-1998.

Nei 1088 casi rilevati nel 2011, in 339 (31,1%)nbanalia congenita e' stata rilevata in corso di
gravidanza. In 208 casi (61,3%) la gravidanza & giartata a termine e in 131 (38,7%) la gravidaiz
stata interrotta (Tabella 22).

In 105 casi (50,5%) dei 208 nati vivi la malfornm®e & stata accertata prima dell gdttimana di
gravidanza.

Tabella 22: Nati e interrotti con malformazione rilevata in corso di gravidanza

Tipo di

Nascita A i

Nati 208 61,3
VG 131 38,7
Totale 339 100

Di seguito vengono riportate alcune tabelle elaisoda EUROCAT, basate sui dati forniti dai registri
europei nel periodo 2007-2011, nei quali l'inforneene relativa alla diagnosi prenatale era nota abme
nell’80% dei casi (Tabelle 23-33). Le tabelle EURKICriportate sono aggiornate al Gennaio 2013. In
particolare vengono confrontati i dati del RegiStkER e quelli del Registro RTDC (Toscana), con il
resto dei registri europei.
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Malformazioni selezionate, esclusi i casi in cuimalformazione é stata riscontrata in soggetti con
anomalia cromosomica:

- Anencefalia
- Spina bifida
- Idrocefalo
- Trasposizione delle grosse arterie -TGA
- Cuore sinistro ipoplasico
- Labiopalatoschisi
- Gastroschisi
- Onfalocele
- Agenesia renale bilaterale
Casi cromosomici:

- Trisomia 21

Tabella 23: Diagnosi prenatale dnalformazioni selezionateneiregistri EUROCAT (2007-2011)

* Trasposizione grosse arterie
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Tabella 24: Diagnosi prenatale dipina bifida neiregistri EUROCAT (2006-2011)

** Esclusi i cromosomici * Valore non visibile pdré <5 casi

Tabella 25: Diagnosi prenatale dilrocefalo neiregistri EUROCAT (2006-2011)

** Esclusi i cromosomici * Valore non visibile pdré <5 casi

Tabella 26: Diagnosi prenatale diasposizione grossi vasineiregistri EUROCAT (2006-2011)

** Esclusi i cromosomici * Valore non visibile pdré <5 casi

26



Rapporto IMER 2011

Tabella 27: Diagnosi prenatale diuore sinistro ipoplasiconeiregistri EUROCAT (2006-2011)

** Esclusi i cromosomici * Valore non visibile pdré <5 casi

Tabella 28: Diagnosi prenatale dbiopalatoschisineiregistri EUROCAT (2006-2011)

** Esclusi i cromosomici * Valore non visibile pdré <5 casi

Tabella 29: Diagnosi prenatale djastroschisineiregistri EUROCAT (2006-2011)

** Esclusi i cromosomici * Valore non visibile pdré <5 casi
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Tabella 30: Diagnosi prenatale dinfaloceleneiregistri EUROCAT (2006-2011)

** Esclusi i cromosomici * Valore non visibile pdré <5 casi

Tabella 31: Diagnosi prenatale @digenesia renale bilateralaeiregistri EUROCAT (2006-2011)

** Esclusi i cromosomici * Valore non visibile péré <5 casi

Tabella 32: Diagnosi prenatale diromosomineiregistri EUROCAT (2006-2011)

* Valore non visibile perché <5 casi
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Tabella 33: Diagnosi prenatale diisomia 21 neiregistri EUROCAT (2006-2011)

* Valore non visibile perché <5 casi

Commento

| dati IMER che si riferiscono alle diagnosi prealatdi malformazioni congenit
selezionate sono paragonabili ai dati del Registysecano e rientrano nella media
dei registri EUROCAT.

Questo dato conferma la capacita diagnostica dairicdi diagnosi prenatal
della nostra Regione e d e un utile indicatorelgpenlutazione dei servizi.
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5. Caratteristiche della popolazione in studio eanfronto con la popolazione regionale
(fonte CedAP)

Nel 2011 i nati in Regione sono stati 40.487 di%&il nati con almeno una malformazione; a questi si
sono aggiunti 131 casi di interruzioni di gravidamer malformazione per un totale di 1.088 malfdrma
una prevelenza del 26/&.

Le successive caratteristiche dei malformati ngilsteo IMER sono state confrontate con le
equivalenti variabili del flusso regionale CedAP:

» Dopo oltre 15 anni di incremento nel numero del mategione, si assiste negli ultimi due anni
ad un decremento (da 42.426 nel 2009 a 41.83301€] a 40.487 nel 2011) e il tasso di natalita
(dato provvisorio fonte ISTAT) scende a 9.4 nati p000 abitanti (era 9.7 nel 2009). Nello
stesso periodo il registro IMER ha registrato rispamente 792, 897 e 957 casi malformati;
I'aumento dei casi, in controtendenza rispettoadi, ® dovuto ad una miglioramento della tecnica
di rilevazione dei casi dai flussi informativi regili (SDO, CedAp e registro malattie Rare)

» Lafrequenza di madri con cittadinanza straniéragontinuo aumento, secondo i dati CedAP,
dal 17.1% del 2003 al 29.8% del 2011; se si camnaid Paese di origine della donna, le nate
all’'estero costituiscono nel 2011 il 33.0% dehtetdelle madri. Nel Registro, 299 madri
straniere (31,2%;299/957) nel 2011 hanno partanitdiglio con malformazione.

* Trale donne che hanno partorito in Emilia-Romagele2011, il 93.2% risiede in regione, il
4,3% in altre regioni e il 2,5% risiede all' esteNel registro IMER il 93.9% delle madri sono
residenti in regione.

» L’eta media delle madri al momento del parto € @aB1.8 anni (in lieve ulteriore aumento), con
una discreta differenza tra italiane (media 381@)ee straniere (media 28.9). Nel registro IMER
le 957 madri hanno un’eta media di 31,7 anni; leninigaliane hanno un’eta media di 33,4 anni
mentre nelle straniere I'eta media si abbassaz 29,

» Lafrequenza di donne che partoriscono ad un'gteale o superiore ai 35 anni € passata dal
25.5% nel 2003 al 33.8% nel 2011; la quota di ménai € lo 0.3%, pressoché costante negli
anni analizzati. Nel Registro il 36,4% delle mauiun’eta superiore o uguale a 35 anni.

» Lafrequenza di madri non coniugate (nubili, sefmaralivorziate o vedove) e il 34.1% e in
particolare si osserva un incremento, negli ul®nainni, delle madri nubili con una frequenza
che passa dal 19.7% al 31.7%. Nel registro IMER&€ri non coniugate risultano essere nel
2011 il 31,7%.

* 11 27.9% delle madri ha una scolarita medio-baksar(za elementare o di scuola media
inferiore) mentre il 28.0% risulta laureata o cploma universitario. Nel registro IMER la
bassa scolarita & osservata nel 30,2% delle maahireil 26,7% risulta laureata.

» La scolarita dei padri risulta, nel complesso, litie a quella delle madri; nel 19.9% dei casi
entrambi i genitori hanno una scolarita medio-baNehregistro IMER i padri hanno scolarita
bassa nel 36,2% dei casi e il 19,4% di laureati.

* 1168.4% delle madri ha un’attivita lavorativa eib% risulta disoccupata o in cerca di prima
occupazione mentre nel Registro le madri che lanmsmno il 65,9%.
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Le donne alla prima gravidanza rappresentano 1%2del totale, nel registro IMER sono |l
42,0%.

Il 17% delle donne che hanno partorito nel 201driste di essere stata fumatrice nei 5 anni
precedenti la gravidanza. Nel Registro le mammaatuci prima della gravidanza sono il 27,3%

Le donne che sono ricorse a tecniche di procreazagssistita sono 779 (2% del totale dei parti),
dato raddoppiato nel giro di 5 anni (erano I'1%2@06). La procreazione assistita nel registro
IMER ¢ stata utilizzata dal 3,4% delle mamme.

Nel Registro il 21,7% (208/957) delle madri soratestsottoposte ad un’indagine prenatale
invasiva (amniocentesi, villo centesi o funicolowsn), percentuale comparabile con il 24.7%
della Regione. Il 42,3% delle madri sottoposterathgine prenatale invasiva aveva un’eta uguale
0 superiore ai 35 anni.

Il tasso di gravidanze pretermine é il 7.3%, qudilgravidanze post-termine é '1.5%. Nel
registro IMER le gravidanze pretermine sono il 26810 0,3% di post-termine

Il tasso di parti plurimi € del 1.7% (in ulterideggero aumento) mentre nel registro IMER é del
4,7%.

Il tasso di neonati (vivi) di peso inferiore ai Z6rammi & 6.8% (lievemente in calo rispetto al
2010), quello dei neonati di peso inferiore aid§Pammi & 1.1%; la frequenza dei macrosomi
(peso> 4 kg) e del 7.0%. Nel registro IMER i nati con pésferiore a 2500 grammi sono |l
16,2%, quelli inferiori a 1500 grammi sono il 4,@b macrosomi sono il 6,2%.
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6. Confronto IMER-EUROCAT

Il network EUROCAT ha iniziato I'attivita dal 197® sorveglia piu di 1,5 milioni di nati per anno con
una copertura del 29% dell’Europa. Attualmente g@apano al network 41 registri di malformazioni
congenite da 20 paesi europei.

EUROCAT ha tra gli obiettivi di:

fornire dati epidemiologici essenziali sulle maif@zioni congenite in Europa
facilitare una segnalazione tempestiva dell’espaiseza nuovi teratogeni
valutare I'efficacia della prevenzione primaria

determinare I'impatto degli screening prenatali

rappresentare un centro di riferimento per I'infazmone della patologia malformativa rivolta al
personale sanitario e alla popolazione riguard@esmbsizioni ambientali od a fattori di rischio
delle malformazioni congenite

sviluppare collaborazioni per la ricerca mirate atudio delle cause delle anomalie congenite,
alla loro prevenzione e al trattamento dei bamdiffatti

agire da catalizzatore per lo sviluppo dei regidiranomalie congenite in Europa attraverso la
raccolta di dati standardizzati e comparabili, ¢eid@éndo le competenze e collaborando con un
approccio congiunto alle problematiche della Safutieblica europea.

Nel sito web di EUROCAT (http://www.eurocat-netwarl/), sono disponibili tabelle con dati di
prevalenza, aggiornate semestralmente, di 80 safipgdi malformazioni congenite di ogni registro
partecipante, con il numero dei casi malformatidsudi per tipo di nascita (nati vivi, nati morti e
interruzioni di gravidanza a seguito di diagnosinatale) dal 1980.
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6.1 Confronto tra gruppi di malformazioni

La Tabella 34 riporta il confronto per alcuni grugpmalformazioni, distribuiti per tipo di nascjtdei
casi rilevati nel network europeo EUROCAT e nel Beg IMER nel 2011.

Tabella 34: Confronto EUROCAT e IMER tra gruppi di malformazioni (2011)
Nati sorvegliati: EUROCAT 747.965 IMER 40.487

944 1923 2439 52 74 18,14
201 577 778 9,87 8 12 20 4,9 (--)
325 13 338 4,29 20 1 21 5,15
125 14 139 1,76 5 0 5 1,23

5984 603 6587 8354 359 19 378 9267 (%)
2568 155 2723 3454 168 5 173 4241 (+4)
465 135 600 761 22 1 23 564
983 96 1079 1368 54 1 55 13,48
1314 180 1494 1895 85 1 86 21,08
302 211 513 651 2 2 4 098 ()
2378 351 2729 3461 125 7 132 32,36
1619 55 1674 2123 80 1 81 19,86
1345 10 1355 17,19 72 0 72 17,65
2911 287 3198 4056 152 6 158 38,73
91 14 105 133 8 0 8 196
303 57 360 457 15 2 17 4,17
1296 1801 3097 39,28 49 82 131 3211 ()
840 1027 1867 2368 32 49 81 19,86

* (-) (+) P<0,05
(+) (++) P<0,01

Commento:

Il confronto delle prevalenze di alcuni gruppi dalfiormazioni osservate ne
registro IMER e in EUROCAT mostra differenze sigrative.
Alcune di queste significativita possono essengbaite ad una nota differenza di
prevalenza di alcune condizioni (DTN) in Europairealrappresentano una
variabilitd di prevalenza riscontrabile anche itrialegistri europei ed oggett
della sorveglianza periodica di EUROCAfitp://www.eurocat-network.e)/

La partecipazione del Registro IMER al Coding Cottemi da I'opportunita d
omegeneizzare le codifiche e la conseguente dlzssdne.

|®)
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7. Presentazione di condizioni malformative seleanate dal 2007 al 2011-Confronto con il
registro Toscano (RTDC) e Eurocat

Per difetti selezionati viene presentata la casistilel Registro IMER nel periodo 2007-2011
confrontata con il Registro Toscano (RTDC) e coméalia dei Registri europei (EUROCAT), calcolata
nello stesso periodo.

Un’analisi dettagliata dei dati sara oggetto digsime pubblicazioni.

Difetti del Tubo Neurale (DTN)

Difetti del tubo neurale:
» anencefalia, craniorachischisi, iniencefalo,
» encefalocele,
» spina bifida.

Anencefalia

assenza completa o parziale delle ossa della eodtaica, della cute sovrastante e del parenchima
cerebrale. Puo essere distinta in una forma com@#b-anencefalia) o parziale (mero-anencefage).
associata a rachischisi viene denominata cranigiabrsi.

Iniencefalo

malformazione congenita dell'occipitale e della acola vertebrale con conseguente marcata
retroflessione della testa ed assenza del colloari@malie dell’occipitale possono riguardare laasol
squama o l'intero osso; il forame magno risultargifto. Le vertebre cervicali sono assenti o mailfbe;
le anomalie vertebrali solitamente interessano @raltre regioni della colonna. Attraverso il forame
occipitale le strutture cerebrali e/o cerebellai@bgiscono un contatto con le vertebre toraciche.
Solitamente é presente una estesa rachischisiuthegsere coperta da cute (iniencefalo chiusoposés
(iniencefalo aperto).

Encefalocele

Protrusione di meningi e/o parenchima cerebratenatso soluzioni di continuita delle ossa craniche
Nella maggioranza dei casi € interessata la linediana della volta cranica (encefalocele occipitale
parietale, frontale). L’encefalocele puo inoltres&® localizzato nelle fessure orbitarie, nellaifam
cribriforme (encefalocele nasale) o nell’etmoidadefalocele nasofaringeo).

Spina Bifida

Malformazione congenita dovuta alla mancata satdatdegli archi posteriori vertebrali con
conseguente protrusione di un involucro contenerggringi (meningocele) o meningi e tessuto nervoso
(meningomielocele). Con mieloschisi si intende &iwne di tessuto nervoso senza alcun involucro.

In base alla sede del difetto la spina bifida vidiginta in: spina bifida cervicale, toracica,aoo-
lombare, lombare, lombo-sacrale e sacrale.

La spina bifida occulta (difetto osseo coperto gt éntegra) non rientra nella casistica.
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Difetti del tubo neurale (DTN) (ICD9: 740, 741, J42

Totali Isolate Associate
N 10000 N |1000d N | 10000 M2 | ore | Crom:
20 4,92 15 3,69 5 1,23 3 1 1
24 5,66 22 5,19 2 0,47 1 1 0
30 7,01 30 7,01 0 0,00 0 0 0
17 4,03 13 3,08 4 0,95 2 2 0
20 | 494| 17 | 420 3 | 074| 1 1 1
111 | 532 97 | 465| 14 | 067| 7 5 2

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 9,66
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 6,38

Difetti del tubo neurale
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Difetti del tubo neurale
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Idrocefalo

Per idrocefalo si intende la dilatazione del sisterantricolare dovuto ad alterata circolazione e/o
assorbimento del fluido cerebrospinale non ricoitdlecad una primitiva atrofia del cervello conenza
macrocefalia. L'aumento di volume puo interessare ai tutti i ventricoli cerebrali, le cisterne é gpazi
corticali.

L'idranencefalo, una condizione in cui gli emisfegrebrali sono praticamente assenti e sostitaiti d
una massa fluida non & compreso nel sistema dtadsib. Per questa condizione la patogenesi vaseol
e la piu probabile

Nella maggioranza dei casi I'idrocefalo risultag®ete come anomalia isolata; tra le forme associate
piu della meta dei casi € costituito da soggetti @oomalie multiple (I'idrocefalo associato a spiféda
non viene considerato in quanto conseguenza dellformmazione principale). In 6 casi (4% del totdée)
causa e risultata essere una infezione connatale.
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Idrocefalo (ICD9: 7423 escluso 74232)

Totali Isolate Associate

N 10?(000 N 10?(000 N 10?(000 (A %%Tg' érr](())rrnn ..
16 3,93 13 3,20 3 0,74 1 1 1
20 4,72 10 2,36 | 10 2,36 5 0 5
15 3,51 10 2,34 5 1,17 3 1 1
25 5,93 14 3,32 | 11 2,61 4 1 6
18 4,45 9 2,22 9 2,22 7 1 1
94 4,51 56 269 38 1,82 20 4 14

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 5,77
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 3,19

Idrocefalo
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Cardiopatie congenite

Malformazioni cardiache congenite:

» tronco comune

» trasposizione dei grossi vasi

» Fallot

» ventricolo unico

« difetti interventricolari

« difetti interatriali

« difetti dei cuscinetti endocardici

* cuore biloculare

» anomalie della valvola polmonare

» anomalie della tricuspide

» anomalie della valvola aortica

» anomalie della mitrale

* cuore sinistro ipoplasico

» altre anomalie di posizione, morfologia e condugidiB NO
* pervieta del dotto arterioso

» coartazione dell’aorta

+ altre anomalie dell'aorta

» anomalie dell’arteria polmonare

» altre anomalie delle grandi vene (cava inferioseigeriore, polmonari)

Difetti cardiaci severi hanno mortalita perinat@ievata e spesso sono rilevati nelle interruzioni
terapeutiche di gravidanza. Molti nati vivi rich@t interventi chirurgici complessi.

| difetti cardiaci severi comprendono: ventricoloiao, atresia della tricuspide anomalia di Ebsti#in,
cuore sinistro ipoplastico cuore destro ipoplasticanco comune , la trasposizione dei grossi vedetti
atrioventricolari, tetralogia di Fallot, atresialdevalvola polmonare, atresia/stenosi della vavabrtica,
coartazione dell'aorta e il ritorno venosi polmananomalo (Codici ICD9 74500, 74510, 7452-7453,
7456, 74600, 7461-7463, 7467, 7471, 74742 codi@E00Q200, Q203-Q204, Q212-Q213, Q220, Q224-
Q226,Q230, Q234, Q251, Q262)

La prevalenza delle cardiopatie rilevata dal regit¥ER nel periodo in esame mostra un andamento
crescente riconducibile all'inclusione nel Registie casi rilevati nelle SDO oltre la prima settiraadi
vita e alla diagnostica di cardiopatie severe.

La maggioranza delle cardiopatie congenite e stit@ata come malformazione isolata, intendendo
come isolata la cardiopatia che non si accompagnalté difetti in altri distretti corporei ma chauo
essere associata ad altri difetti cardiaci (egtwifinterventricolare piu difetto interatriale).
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Cardiovascolare (ICD9: 745, 746, 7470-7474)

Totali Isolate Associate
o X o X o X Cond. | Anom.
N 10.000 N 10.000 N 10.000 (A note | Crom.
192 | 47,22 143 | 35,17 49 | 12,05 19 9 21
218 | 51,42| 177 | 41,75| 41 9,67 20 9 12
272 | 63,59 207 | 48,40 65 | 15,20f 24 13 28
322 | 76,39 246 | 58,36 76 | 18,03] 28 23 25
382 | 94,35| 298 | 73,60 84 | 20,75 53 10 21
1386 | 66,48 1071 | 51,37 315 | 15,11| 144 64 107
Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 81,13
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 68,96
Cardiovascolare
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Cardiovascolare
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Cardiopatie severe (ICD9: 74500,74510, 7452-74886774600,7461-7463, 7467, 7471, 74742)

Total Isolate Associate
N 10000 N |1000d N 10,000 MCA C;gtlg o,
66 | 16,23| 47 | 1156 19 | 467| 7 3 9
65 | 1533| 52 | 1227 13 | 307| 8 1 4
o1 | 2128] 72 | 1683 19 | 444| 9 3 7
87 | 2064| 70 | 1661 17 | 403| 5 6 6
102 | 2519] 79 | 1951 23 | 568| 13 | 3 7
411 | 1971 320 | 1535 91 | 437| 42 | 16 | 33

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 21,17
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 16,20

Cardiopatie severe
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Cardiopatie severe
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Labio-palatoschisi

La labioschisi & un difetto congenito caratteriazd incompleta 0 mancata saldatura delle diverse
strutture embriologiche che danno origine al labB&iodistingue una forma completa con interessament
del pavimento nasale ed una forma incompleta inl @davimento nasale non e coinvolto. L'espressione
fenotipica puo variare da un ispessimento cutarsallplo alle pieghe del filtro, alla schisi debbao
con coinvolgimento dei processi alveolari, alladalohisi con palatoschisi (labiopalatoschisi).

Tipicamente € interessato il labbro superiore edde della lesione & solitamente laterale (mono o
bilaterale). Molto rare sono le schisi medianeldiebro superiore o quelle del labbro inferiore.

La prevalenza alla nascita € aumentata negli anaid risultare comparabile a quanto riportato da
EUROCAT e dai dati di letteratura.
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Labio-palatoschisi (ICD9: 7490, 7491, 7492)

Totali Isolate Associate

o X o X o X Cond. | Anom.
N 10.000 N 10.000 N 10.000 e note | Crom.
50 12,30 38 9,35 12 2,95 4 7 1
48 11,32 34 8,02 14 3,30 6 4 4
52 12,16 39 9,12 | 13 3,04 8 3 2
65 15,42 39 9,25 26 6,17 5 19 2
55 13,58 40 9,88 15 3,70 12 2 1
270 12,95] 190 9,11 80 3,84 35 35 10

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 14,54
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 8,00

Labiopapaltoschisi
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Labiopalatoschisi
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Stenosi/atresie esofagee con o0 senza fistola traokesofagea

Si definisce con stenosi esofagea un restringimentmenito del lume dell’esofago; solitamente
risulta interessato il terzo distale.

L'atresia esofagea € una interruzione completaldamle dell’esofago con conseguente divisione
dell’'esofago stesso in due monconi variamente mlise&a non comunicanti tra di loro ma che possono
comunicare con la trachea formando cosi una fistattheo-esofagea, oppure con un bronco dando luogo
ad una fistola bronco-esofagea.

L'atresia esofagea e/o la fistola tracheoesofagsadélivisa in cinque tipi in base alla disposizione
anatomica ed alla presenza o meno di fistola taelsefagea. Il primo tipo é caratterizzato da assein
fistola, il quinto da assenza di atresia.

La registrazione delle stenosi o atresie esofagae tonto della presenza o assenza di fistola.
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Atresia esofagea con o senza fistola (ICD9: 75C&1BT)

Totali Isolate Associate
N 10?(000 N 10?(000 N 10?(000 (A (mg' érr](())rrnn ..
9 2,21 6 1,48 3 0,74 2 1 0
6 1,42 3 0,71 3 0,71 1 1 1
15 3,51 10 2,34 5 1,17 3 1 1
17 4,03 12 2,85 5 1,19 4 1 0
11 2,72 5 1,23 6 1,48 6 0 0
58 2,78 36 1,73 | 22 1,06 16 4 2

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 2,50
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 2,21
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Ernia diaframmatica

Dislocamento dei visceri addominali nel toraceaattrso una soluzione di continuo del diaframma
con associata ipoplasia del polmone di vario grafo.una malformazione che da grave distress
respiratorio dopo poche ore o giorni dalla nasciégache richiede diagnosi tempestiva e correzione
chirurgica del difetto.
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Ernia diaframmatica (ICD9: 75661)

Total Isolate Associate
o X o X o X Cond. | Anom.
A 10.000 A 10.000 A 10.000 A note | Crom.
8 1,97 6 1,48 2 0,49 2 0 0
15 3,54 13 3,07 2 0,47 1 0 1
13 3,04 11 2,57 2 0,47 1 1 0
10 2,37 8 1,90 2 0,47 2 0 0
19 4,69 12 2,96 7 1,73 6 1 0
65 3,12 50 2,40 | 15 0,72 12 2 1
Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 2,76
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 2,08
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Ernia diaframmatica
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Ipospadia

L'ipospadia € una malformazione congenita caratata dall'anomala localizzazione del meato
uretrale che risulta situato in posizione ventsf@ossimale rispetto all’apice del glande.

In considerazione della posizione del meato l'igoba viene suddivisa in:

» ipospadia di | gradguando il meato uretrale si apre nel terzo distalgpene (include le forme
glandulari e coronali),

» ipospadia di Il gradguando il meato € situato nel terzo medio (illcnite prossimale € costituito
dalla giunzione penoscrotale),

» ipospadia di lll gradse I'apertura uretrale € situata in posizionetadea perineale.
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Ipospadia (ICD9: 75260)

Totali Isolate Associate
N 10?(000 N 10?(000 N 10?(000 (A (mg' érr](())rrnn ..
63 15,49 54 13,28 9 2,21 7 0 2
68 16,04 62 14,62 6 1,42 6 0 0
67 15,66 59 13,79 8 1,87 6 1 1
72 17,08 66 15,66] 6 1,42 4 1 1
72 17,78 58 14,33| 14 3,46 11 2 1
342 16,41 299 | 14,34| 43 2,06 34 4 5

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 18,10
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 18,67
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Ipospadia
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Onfalocele

L'onfalocele e un difetto congenito caratterizzat® erniazione dei visceri addominali attraverso
'anello ombelicale. La membrana di rivestimentad dsceri, costituita dal peritoneo all'interno allh
membrana amniotica all’esterno, € sempre presepi® essere integra o lacerata

L’onfalocele deve quindi essere considerato congernalformazione dell’ombelico attraverso il quale
possono fuoriuscire una o piu anse intestinalitasokente malrotate e/o atresiche, il fegato, lazaiil
pancreas.

La diagnosi differenziale con la gastroschisi pualcuni casi risultare difficoltosa.
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Onfalocele (ICD9: 75670)

Totali Isolate Associate
N 10?(000 N 10?(000 N 10?(000 (A %%Tg' érr](())rrnn ..
8 1,97 0 0,00 8 1,97 1 1 6
9 2,12 5 1,18 4 0,94 2 0 2
12 2,81 7 1,64 5 1,17 4 0 1
9 2,14 2 0,47 7 1,66 2 2 3
3 0,74 0 0,00 3 0,74 2 0 1
41 1,97 14 0,67 | 27 1,30 11 3 13

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 3,00
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 2,34
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Onfalocele
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Gastroschisi

La gastroschisi € un difetto laterale della pasgtdominale, piu frequentemente localizzato alldrees
di un cordone ombelicale integro, attraverso illgugssono fuoriuscire dei visceri privi di membaati
rivestimento sia integra che lacerata. Le dimendgi@h difetto solitamente sono inferiori a 4 cmle g
organi che possono estrudere sono, oltre all'imesto stomaco, la vescica, I'utero e gli annessi.
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Gastroschisi (ICD9: 75671)

Totali Isolate Associate
N 10000 N |1000d N | 10000 M2 | ore | Crom:
3 0,74 3 0,74 0 0,00 0 0 0
5 1,18 5 1,18 0 0,00 0 0 0
2 0,47 2 0,47 0 0,00 0 0 0
6 142 4 | 09| 2 | 047| 1 1 0
1 0,25 1 0,25 0 0,00 0 0 0
17 0,82 15 0,72 2 0,10 1 1 0

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 2,85
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 1,04
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Registro Emilia Romagna (IMER)
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Anomalie cromosomiche

Per anomalie cromosomiche si intendono le anordalemero o di struttura dei cromosomi.

Viene presentata la prevalenza alla nascita dsiéme delle anomalie cromosomiche rilevate dal
registro e di alcune particolari aneuploidie gualitrisomie 21, 13, 18 e le anomalie dei cromosomi
sessuali. Nelllambito delle trisomie sono inclusetlisomie libere, le trisomie da traslocazioneee |

trisomie in mosaico.
Le prevalenze alla nascita della totalita deller@eomopatie e della trisomia 21 risultano compérabi
a quanto riportato da EUROCAT
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Registro Emilia Romagna (IMER)

Cromosomi (ICD9: 7580-7583, 7585-7589 Escluseitzadelezioni 7584)

Totali Isolate Associate
N 10000 N |1000d N | 10000 MCA | Neter | Crom:
140 34,43 0 0 140 | 34,43 0 1 139
153 36,09 0 0 153 | 36,09 0 0 153
164 38,34 0 0 164 | 38,34 0 4 160
143 33,92 0 0 143 | 33,92 0 4 139
135 33,34 0 0 135 | 33,34 0 3 132
735 35,26 0 0 735 | 35,26 0 12 723

* Sindromi microdelettive

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 37,79
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 36,63

Cromosomici
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Registro Emilia Romagna (IMER)

Cromosomici
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Registro Emilia Romagna (IMER)

Sindrome di Down (ICD9: 7580)

Totali Isolate Associate

N 10?(000 N 10?(000 N 10?(000 (A (mg' érr](())rrnn ..
82 20,17 0 0 82 | 20,17 0 0 82
84 19,81 0 0 84 | 19,81 0 0 84
98 22,91 0 0 98 | 22,91 0 0 98
85 20,16 0 0 85 | 20,16 0 0 85
81 20,01 0 0 81 | 20,01 0 0 81
430 20,63 O 0 430 | 20,63 0 0 430

Periodo in esame: 2007-2011
Prevalenza Eurocat (x 10.000): 22,10
Prevalenza Registro Toscana (x 10.000): 21,73

Sindrome di Down
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Registro Emilia Romagna (IMER)

Sindrole di Down
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8. Contributo del Registro regionale malattie rareal Registro IMER

Il Registro IMER é riconosciuto e finanziato ddRagione Emilia-Romagna con la finalita di produrre
dati sulla prevalenza delle malformazioni congerdtecontribuire alla sorveglianza spaziale e teraf®
di condurre studi di valutazione su interventi sami(screening prenatali e neonatali), di costituin
centro di riferimento epidemiologico e clinico pelifetti congeniti (www.registroimer.it ).

Dal 1980 il Registro, costituito dai referenti @ine da un coordinamento scientifico ed un
coordinamento organizzativo, fa parte del Netwodkdpeo dei Registri delle Malformazioni congenite
(EUROCAT) e dal 1995 dell'International Clearinglseuor Birth Defects Monitoring System (ICBD). Il
Registro partecipa inoltre al coordinamento deiiegtaliani delle malformazioni congenite costtbsi
presso I'lstituto Superiore di Sanita allo scopaaindividere le esperienze dei vari Registri, digarre
linee di ricerca comuni, di produrre dati epider@ti sulle malformazioni congenite a livello nazide.

La partecipazione a network nazionali ed internmaadiogarantisce la possibilita di confronto, e
I'analisi condivisa dei risultati ottenuti indiriada ricerca e la valutazione di possibili fatteziologici.

| collegamenti con la rete regionale dei ServiziGgdinetica Medica (www.geneter.it ) e con la rete
delle malattie rare si sono consolidati negli arom I'intento di completare i dati sul rilevamerdella
patologia malformativa genetica/sindromica e/ creomica.

L'integrazione tra i vari flussi potra contribuirepn una rilevazione piu completa, a delineare i
bisogni assistenziali di questi pazienti precisando solo la numerosita della casistica ma le reé@em
funzione delle diverse condizioni diagnosticate.

Nella tabella successiva viene presentato il douttoi del Registro delle Malattie Rare al registro
IMER nel periodo 2009-2011 (Tabella 35 e 36). Ettavia da rilevare che vi & una differente
classificazione nei due flussi e che nel RegiseitedMalattie Rare non sono comprese tutte le coiii
malformative possibilmente diagnosticabili. Pur apreste considerazioni il contributo del flussolalel
malattie rare al Registro IMER risulta rilevante gaantita ma soprattutto per qualita.

Tabella 35: Casi IMER identificati nel periodo 20092011

Registro IMER

350 456 1.232
137 131 464
500 460 1.168
39 30 203
24 8 11 43
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Nel periodo in studio, il Registro delle Malatti@® ha identificato 214 soggetti con anomalie di cu
158 (73,8%) in comune con il Registro IMER e 43i edantificati esclusivamente dal Registro Malattie
Rare.

L'analisi dei casi ha permesso di cambiare la diagulella condizione mal formativa nel Registro
IMER in 13 casi.

Tabella 36: Casi con condizioni malformative raredentificati nei due flussi (IMER-Malattie Rare)

Casi integrati

24 8 11 43
45 65 48 158
4 3 6 13

La possibilita di integrare il Registro IMER cordati del Registro delle Malattie Rare consente di
validare e completare i dati del Registro IMER nmhe di migliorarne la qualita consentendo la
precisazione di diagnostiche complesse non ricobitisalla nascita.

Contributo del registro Malattie Rare al registro IMER

6%

O Esclusivi Registro Rare
® In comune tra i due Regisfri
O Cambio diagno:
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9. Registro regionale malattie rare: dati 2007-2013
E. Rozzi, E. Calzolari, M. Volta

In occasione della quinta edizione del convegnorrtiézione, informazione ed ascolto in Emilia-
Romagna”, organizzato nell’ambito della Giornatandiale delle malattie rare, & stato presentato il
nuovo report di analisi dei dati desunti dal Sisiemformativo malattie rare, confrontati con i dati
provenienti da altre fonti (flusso esenzioni, R&gismalformazioni congenite, flusso Assistenza
Farmaceutica Ospedaliera AFO).

Il Sistema Informativo per le malattie rare (SIMRRgttivo nella Regione Emilia-Romagna dal giugno
2007, e stato sviluppato in collaborazione con &iBne Veneto ed é attualmente condiviso con le
Province autonome di Trento e Bolzano, la Regiogeria, la Regione Puglia, la Regione Campania e la
Regione Umbria. L'implementazione del Sistema Infativo ha dato origine al Registro regionale delle
malattie rare, fondamentale strumento di analiglepiologica il cui flusso di dati, oltre ad alintare il
Registro nazionale presso [lstituto Superiore dinit, permette di effettuare una corretta
programmazione sanitaria e di valutare le piu affi@zioni future relativamente ad un tema di edtsi
complessita.

Il Sistema Informativo dellEmilia-Romagna ha messo rete gli attori principali coinvolti
nell'assistenza al paziente, ovvero i centri climatorizzati alla diagnosi e i servizi prepostirgdscio
del certificato di esenzione dal pagamento deletigler le prestazioni ritenute correlabili alla @pea
patologia.

Dal 2011 il sistema é stato integrato con un nuaaaulo che ha coinvolto i Servizi Farmaceutici
delle Aziende sanitarie, permettendo la compléefarinatizzazione delle prescrizioni farmaceuticheipe
pazienti.

La Regione Emilia-Romagna, nellambito della retx & Malattie Rare, ha istituito inoltre diverse
reti secondo il modello Hub & Spoke dedicate a gliegpatologie 0 a gruppi di patologie, in accorda c
guanto stabilito nel Piano Sanitario Regionale 12091 e dalle delibere di Giunta n. 556/2000 e
n.1267/2002.

Il Piano Sanitario Regionale prevede la concentrezidell’assistenza di maggiore complessita in
centri di eccellenza (Hub) e centri periferici (8gp Il livello di attivita dei centri Hub e dei o&i Spoke
e periodicamente monitorato da gruppi di lavoroagitamente istituiti.

Complessivamente le reti Hub & Spoke gia istitiigano in carico oltre il 40% dei pazienti residenti
in Regione Emilia-Romagna.

Le reti attivate hanno promosso la definizione ditpcolli diagnostico-assistenziali condivisi tra i
professionisti al fine di uniformare i comportamiesut tutto il territorio regionale.

Dal 2011 e stato awviato il progetto regionale ltirgamento dello screening neonatale per malattie
metaboliche ereditarie. Tale progetto non si linaitatrutturare esclusivamente il percorso diagoosti
ma prevede |'organizzazione della rete assistemzei pazienti e delle loro famiglie.

| dati presentati nel report si riferiscono al pdo giugno 2007-dicembre 2013.

| casi di malattia rara registrati dai centri aigpati del’Emilia-Romagna e dai Dipartimenti delle
Cure Primarie (questi ultimi per i certificati diagnosi rilasciati da altre Regioni) sono 15.540.
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| pazienti residenti in Regione Emilia-Romagna owalattia rara sono 13.182.
L’analisi ha evidenziato che:

- i129,42% delle certificazioni di malattia rara meeffettuata in eta pediatrica (da 0 a 14 anni);

- quattro gruppi di patologie rare (sangue, sisteexaso, malattie delle ghiandole endocrine e
malformazioni congenite) rappresentano il 56,04%atale delle diagnosi;

- il 18,24% dei pazienti certificati dai Centri delRegione Emilia-Romagna é residente in altre
Regioni, a dimostrazione di una forte attrattivd& centri dell’Emilia-Romagna, all'interno della
guale la mobilita attiva prevale nettamente su lqupassiva; le Regioni di provenienza sono
principalmente quelle limitrofe e la Puglia;

- la maggior parte delle certificazioni (62,47%) weeffettuata dalle Aziende Ospedaliere e
Ospedaliero-Universitarie.

Le patologie piu certificate sono riassunte nellaetla seguente:

CONNETTIVITI INDIFFERENZIATE 742
CHERATOCONO 708
PUBERTA' PRECOCE IDIOPATICA 610
SCLEROSI LATERALE AMIOTROFICA 438
LICHEN SCLEROSUS ET ATROPHICUS 409
NEUROFIBROMATOSI 400
TALASSEMIE 381
EMOCROMATOSI EREDITARIA 353
POLINEUROPATIA CRONICA INFIAMMATORIA DEMIELINIZZANT E 219
SINDROME DI KLINEFELTER 212

Dall'introduzione del piano terapeutico nel Sistemmiormativo, sono stati inseriti 6.522 piani
terapeutici individuali, di cui 1.898 attivi.

I medici dei centri redigono il Piano Terapeuticersdnalizzato (PTP) direttamente sul SIMR e le
farmacie ospedaliere, collegate allo stesso sistpossono visualizzare il PTP in tempo reale eda®
i prodotti prescritti al paziente.

Anche la procedura di autorizzazione da parte d&@MB di erogazione in esenzione dalla
partecipazione al costo di farmaci, parafarmacntegratori € stata automatizzata e il GTMR puo
visualizzare le richieste dei Centri ed esprimepaiere direttamente sul sistema.

| 6.522 PTP si riferiscono a 2.744 pazienti e cangono un totale di 16.885 prescrizioni.

Dall’inserimento nel SIMR del PTP (aprile 2011)341.12.2013, il GTMR ha valutato 4.410 richieste,
di cui il 57% hanno riguardato farmaci, il 30% gdaranaci, il 7% dispositivi medici e il 6% galenici,
come illustrato nel grafico.
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PARAFARMACO USO UMANO
30%

FARMACO

GALENICO MAGISTRALE 57%

6%

DISPOSITIVO MEDICO
7%

Il monitoraggio dell'utilizzo e della spesa cort@lai farmaci per gli assistiti con malattia rarane
attuato utilizzando la modalita prevista dalla Giace Regionale n. 12/2003 e dalla sua integrazoome
specifica nota dell’l1 aprile 2005 che prevedoitardduzione di un campo specifico (flag R) nelBo
AFO - che rileva i farmaci distribuiti in regime diogazione diretta - per il riconoscimento speoifilei
farmaci per i pazienti con malattia rara.

L'analisi dei dati desunti dal suddetto flusso evidia che il maggior numero di DDD di farmaci per
malattia rara viene utilizzato per il trattamenedlel malattie rare neurologiche.

Lo stesso flusso evidenzia che la spesa totaléapmaci per malattia rara (comunque sottostimata pe
motivi di disomogeneita nella compilazione del §ay ammonta a piu di 87 milioni di euro nel periodo
2005-2013.

Le spese maggiori riguardano i farmaci per il tnaitnto delle malattie emorragiche congenite e delle
anemie emolitiche ereditarie: questo conferma lonignza dell'identificazione delle reti Hub & Spoke
dedicate e dei relativi documenti di pianificazidriennale.

Anche i farmaci per le malattie lisosomiali rap@nesno una importante voce di spesa per il Servizio
Sanitario Regionale e a questo proposito 'utilidza@uesti farmaci viene monitorato attraversolMR
per garantire la sicurezza e I'appropriatezza gescrizioni.

Il report rappresenta uno strumento fondamentateupa riflessione condivisa tra i professionisti
coinvolti nei percorsi di diagnosi e cura delle atté rare riguardo ai dati raccolti e costituiscepunto
di partenza per l'attivita futura, la cui progranzinae € gia in atto e il cui fine continua ad esser
diagnosi precoce e la migliore assistenza posgieitda persona con malattia rara.

Le malattie rare, in quanto particolarmente diffida riconoscere e trattare, sono un complessodan
di prova per verificare la qualita e le migliorimpetenze del Servizio sanitario regionale; per igues
motivo la Regione Emilia-Romagna sostiene con geantpegno lo sviluppo e il potenziamento di tale
settore.
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10. Diagnosi prenatale nel registro IMER

Gianluigi Pilu e Eva Pompili

UO Clinica Ostetrica e Medicina dell’Eta Prena@lgO Genetica Medica
Universita degli Studi di Bologna

Per coloro che si occupano in prima persona dindisigprenatale la lettura del rapporto IMER,
specialmente se confrontato con i dati EUROCAT,uhaenorme interesse. La maggior parte della
letteratura scientifica proviene da centri di iifleento per la diagnosi prenatale. | dati IMER
rappresentano I'occasione di verificare i risultiglla nostra attivita su un ampio studio di popae.

Naturalmente, le statistiche sono come i bikini @elep che rivelano e interessante, quello che
nascondono vitale. La lettura di questo rapportieea, dal nostro punto di vista, diversi interroga

Una discussione dei principali potrebbe essete pér i futuri rilevamenti.

1) Frequenza della diagnosi prenataleg confortante notare come una proporzione tangdlecasi
di malformazione nella regione Emilia-Romagna vemggg riconosciuta prima della nascita,
soprattutto a fronte del considerevole investimeméd sistema sanitario (ecografie per tutte le
pazienti, percorsi per I'inquadramento del risctii@nomalie cromosomiche, diagnosi invasive). Ed
e anche confortante notare come i risultati siaostasmizialmente sovrapponibili alla maggior
partedegli altri paesi della comunita europea. kla@l dati sono sorprendenti. Nel complesso,
soltanto il 30% delle malformazioni sono riconoseiin epoca prenatale. Stupiscono i dati relativi
ad alcuni specifici quadri malformativi. Nonostailtgrande numero di diagnosi prenatali invasive
inltalia, che in termini percentuali sembra coll@tal primo o al secondo posto in Europa e forse
nel mondo, e nonostante siano ampiamente dispomiégini non invasive per I'inquadramento del
rischio (con una sensibilita stimata intorno al 9G%itanto poco meno del 70% dei casi di trisomia
21 viene riconosciuto prima della nascita, e natesgsariamente nelle fasi precoci della gravidanza.
Il dato & sovrapponibile rispetto alla maggior pategli altri paesi europei, ma inferiore rispettb
alcune aree che hanno notoriamente standard el@®atigi, Barcellona). Sorprende poi che il
ricorso alla interruzione di gravidanza dimostrifetienze statisticamente significative in rapporto
alla residenza materna (Tabella 11, pagina 113ultati finali della diagnosi prenatale naturali@en
non dipendono soltanto dalla disponibilita delletodéche, ma anche dalla accessibilita, e dalla
adesione delle pazienti. La diagnosi prenatale drapcensibili risvoltietici e morali, € non viene
richiesta da tutte le coppie. La frequenza deliermzioni di gravidanza per trisomia 21 e 6 vlie
elevata (IC 95% 1,7-21,8) nelle pazienti italiaispetto alla straniere. Sarebbe interessante capire
guesto sia legato a diversi orientamenti cultugateligiosi, 0 a uno svantaggio nell’accesso alle
metodiche di diagnosi prenatale. E’ abbastanzaghitdche entrambi i fattori giochino un ruolo. La
sensazione di chi lavora in un grande punto nagcgamunqgue che siano davvero poche le pazienti
che non hanno eseguito ecografie nel corso delsidanza, e anche che la qualita media delle
ecografie ostetriche, sia in generale che piu itiguare nell’ambito del servizio sanitario regéade,
sia molto aumentata in questi ultimi anni. In dffetna delle malformazioni di piu difficile
riconoscimento, vale a dire la trasposizione dandr vasi, viene riconosciuta in piu della meta dei
casi, una proporzione sicuramente ragguardevolee Méficile spiegare per quale ragione solo il
75% circa dei casi di spina bifida aperta e dei cadspoplasia del cuore sinistro (condizioni
entrambi caratterizzate da una prognosi severasemplice identificazione gia da epoche molto
precoci della gravidanza) sia stato riconosciutepoca prenatale. Sarebbe interessante sapere se la
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2)

3)

mancata diagnosi prenatale sia da attribuire adallmento tecnico o piuttosto alla mancata
effettuazione dell'indagine.

Tempestivitd della diagnosi prenatale:e utilissimo conoscere in quale proporzione di cas
malformazione venga diagnosticata in epoca premabdh sarebbe utile anche conoscere quante
diagnosi siano state poste entro la 23° settimtarajine ultimo per linterruzione di gravidanza
nella maggior parte degli ospedali del’Emilia R@na. Le diagnosi poste successivamente sono in
effetti prive di utilita clinica, e rappresentanaipun fallimento che un successo. Un problema
particolare € poi rappresentato dalle diagnosi anptecoci. In diversi ospedali della regione le
villocentesi superano ormai numericamente le anemt@si. Inoltre, si vanno sempre piu
diffondendo le ecografie a 11-13 settimane, chee dt consentire di valutare il rischio di molte
anomalie cromosomiche permettono di identificaneetthmente una proporzione non piccola di
malformazioni gravi, come anencefalia, oloproseai@@f onfalocele, gastroschisi. La diretta
conseguenza € lo spostamento dell’epoca di diaghiosiolte malformazioni al primo trimestre.
Molte di queste gravidanze vengono interrotte enmami 90 giorni, con una certificazione relativa
all'articolo 5 della legge 194/78 piuttosto cheaticolo 6, mediante isterosuzione e quindi senza
riscontro autoptico. E’ probabile che questi casie(rappresentano la maggior parte degli aborti di
feti malformati effettuati nella nostra Clinica eopabilmente in altri ospedali della regione) siano
difficili da rilevare per il gruppo IMER.

Aumento della prevalenza delle malformazioni:rispetto agli anni precedenti I' incremento &
cospicuo (30% circa), e viene attribuito all'intagione dei flussi sanitari regionali. Suggeriame ch
almenoin parte sia legato alla inclusione dei dafia diagnosi prenatale, e che questo potrebbe
portare a risultati spuri. Molte delle malformazignavi riconosciute in epoca prenatale (anencefalo
oloprosencefalo, cardiopatie severe) hanno unta#iso di selezione intrauterina, e si traducono in
aborti spontanei, che altrimentinon sarebbero segfistrate.

In conclusione, linclusione dei dati della diaghpsenatale nel registro IMER é di straordinario

interesse, sotto numerosi punti di vista. Ma liptetazione dei dati non €& univoca, e alcuni
aggiustamenti nei rilevamenti futuri potrebbereetarsi utili.
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