




















































































Screening neonatale

In Italia lo screening neonatale per le emoglobinopatie
è ancora un problema aperto

Considerando la distribuzione delle popolazioni a rischio e il fatto che in Italia 
4.36 x 106 immigrati (6,8% popolazione) sono particolarmente concentrati nelle 
Regioni Settentrionali (ISTAT: 35,2% nel Nord-ovest, 26,6% nel Nord-est, 24,2% 
nel Centro), sarebbe probabilmente più efficace istituire lo screening neonatale 
nelle regioni a maggior rischio

Si potrebbe prospettare un programma di screening neonatale nelle regioni in cui 
il numero dei migranti da aree endemiche per SCD è particolarmente elevato

Da Riol R. et al. Il bambino migrante. Prospettive in Pediatria 2015; 45:315-332



Screening neonatale

La regione Emilia Romagna ha già messo in atto un programma approvato dalla 
Giunta della Regione (delibera 1097/2011)

Lo screening neonatale per la SCD rappresenta il punto d’avvio ideale della 
“comprehensive care”, che comprende:

 la diagnosi precoce;
 l’instaurazione tempestiva di misure profilattiche (la profilassi con penicillina e 
le vaccinazioni);

 l’educazione sanitaria specifica;

 il monitoraggio delle funzioni d’organo.

Vichinsky E et al. Newborn Screening for Sickle Cell Disease: Effect on Mortality. Pediatrics 1988; 81:749 



CONCLUSIONI

 L’alta frequenza dei disordini della emoglobina riflette la relativa  resistenza 
dei portatori verso il P.falciparum.

 I cambiamenti demografici mondiali stanno modificando lo stato di  
salute dei popoli.

 Già oggi alcuni ematologi stanno affrontando questa nuova realtà  specie per 
malattie genetiche per lo più sconosciute alla maggioranza.

 Le emoglobinopatie rappresentano la principale forma di immigrazione  
ematologica.

 In alcune nazioni (Francia, Inghilterra) le emoglobinopatie hanno  superato le 
più frequenti malattie genetiche (Emofilia, Fibrosi Cistica).



 Fondamentale il TRIAGE:
• l’anamnesi  (gruppo etnico di appartenenza, provenienza geografica),

• l’esame obiettivo (pallore della cute/mucose, subittero o ittero franco, splenomegalia), 
• la presentazione clinica (iperpiressia, dolore alle estremità, dolore toracico con difficoltà 

respiratoria, improvvisa alterazione della sensibilità o del movimento, dolore addominale 
ingravescente con aumento di dimensioni della milza) 

Devono porre il sospetto e indirizzare il processo   diagnostico-terapeutico verso 
una manifestazione acuta di emoglobinopatia.

 L’istituzione di uno screening neonatale costituirebbe un grande successo sanitario. 

CONCLUSIONI
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