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ROMA - Diagnosticare
in maniera precisa se
esistono alterazioni in
eccesso nei cromosomi
degli embrioni, come le
trisomie nella sindrome
di Down, o in difetto co-
me le monosomie per la
sindrome di Turner.

È quanto permette la
nuova tecnica di diagno-
si molecolare, Microar-
ray CGH, che consente
di valutare se gli embrio-
ni di un programma di
fecondazione in vitro so-
no sani o malati. Con
questa metodica è possi-
bile studiare l’intero as-
setto cromosomico de-
gli embrioni, mentre pri-
ma si faceva uno scree-
ning di una decina di

cromosomi, che portava-
no a sani quegli embrio-
ni che invece erano ma-
lati. «Anomalie in ecces-
so o in difetto dei cro-
mosomi comportano un
mancato impianto nel-
l’utero degli embrioni
con una riduzione delle
percentuali di successo
delle tecniche di fecon-
dazione assistita o abor-
to spontaneo nel primo
trimestre di gravidanza
fino ad arrivare all’im-
pianto di feti anomali -
spiega Ermanno Greco,
direttore del Centro di
Medicina e biologia del-
la riproduzione dell’Eu-
ropean Hospital di Ro-
ma (grecoe@hotmail.it)
-. La tecnica permette in-
vece successi intorno al
70% e consiste nel prele-

vare 5-10 cellule dall’em-
brione sviluppato allo
stato di blastocisti da
una zona specifica chia-
mata trofoectoderma,
che darà origine agli an-
nessi placentari».

E poi ancora: «Si trat-
ta pertanto di una dia-
gnosi prenatale molto
precoce, che non com-
promette assolutamente
l’embrione o le sue capa-
cità d’impianto, perché
a differenza di quanto
avveniva precedente-
mente, le cellule di que-
st’ultimo non vengono
coinvolte nel processo
bioptico di prelievo. La
tecnica di diagnosi gene-
tica dell’embrione - ag-
giunge lo specialista -
deve essere applicata se-
condo la società della Ri-

produzione Europea
(ESHRE) a tutte quelle
coppie che presentano
tre falliti tentativi di im-
pianto embrionario,
abortività ripetuta in cui
non sono state riscontra-
te altre cause, età mater-
na avanzata cioè oltre i
36 anni compiuti».

Un’altra novità sono

gli studi che valutano se
questa tecnica si possa
utilizzare anche per le
coppie giovani che af-
frontano per la prima
volta la fecondazione in
vitro, per aumentare le
percentuali di successo
e diminuire le gravidan-
ze multiple.

leggocaperna@gmail.com

Diagnosi precisa
fecondazione ok
Con la nuova ed efficace tecnica Microrray
aumentano anche le percentuali di successo
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Sindrome Down, test prenatale in 
vendita: sperimentale e senza 
approvazione 
A comprarlo sono migliaia di gestanti, attratte dalla speranza di evitare un 
intervento invasivo come la villocentesi o l’amniocentesi – ma ignare dei 
potenziali rischi connessi con quello che sembra un test innocuo ed efficace. 
L'azienda interpellata: "Tutti i laboratori offrono questo tipo di test. Estenda 
l'inchiesta anche ad altri" 

di Redazione Il Fatto Quotidiano  

La sua attendibilità scientifica è ancora da dimostrare, è venduto in Europa senza 
contrassegno Ce, non ha l’approvazione di nessun ente regolatore o autorità sanitaria ed è, 
secondo quanto risulta al Fatto quotidiano, ancora parzialmente in fase di 
sperimentazione. È il test prenatale Harmony, prodotto dalla statunitense Ariosa 
Diagnostics e lanciato negli ultimi mesi – a un prezzo consigliato fra i 795 e i 900 dollari – in 
20 paesi del mondo fra cui Regno Unito, Spagna, Portogallo, Belgio, Austria e, dalla fine di 
marzo, anche in Italia (al Cam di Monza costa 695 euro più 50 di consulto medico). 

A comprarlo sono migliaia di gestanti, attratte dalla speranza di evitare un intervento invasivo 
come la villocentesi o l’amniocentesi, ma ignare dei potenziali rischi connessi con quello 
che sembra un test innocuo ed efficace. L’Harmony, spiega la brochure informativa, consiste 
nel prelievo di due provette di sangue materno da 10 ml. È praticabile fin dalla decima 
settimana di gestazione e, secondo i produttori, avrebbe un’attendibilità superiore al 99% nel 
determinare il rischio di trisomia 21 (Sindrome di Down) e rispettivamente del 98% e 80% 
per le trisomie 18 e 13 (Sindrome di Edwards e Sindrome di Patau), con un tasso di falsi 
positivi inferiore allo 0.1% in tutti e tre i casi. 

Questo su un campione complessivo di 6mila pazienti, di cui 4mila ad alto rischio e 2mila a 
rischio generico. Le provette vengono inviate negli Stati Uniti dove vengono analizzate. I 



risultati arrivano in due settimane. 

Un esame alternativo? “Esame del sangue al posto dell’amniocentesi” – “Niente più esami 
invasivi: ora c’è Harmony” – Harmony test o amnio?” Sono solo alcuni dei titoli di giornali o 
topic di forum per gestanti che abbiamo trovato con una semplice ricerca in rete. Lasciano 
intendere che un semplice prelievo del sangue come quello offerto da Harmony sia 
alternativo a procedure potenzialmente dolorose, fastidiose e rischiose per il feto che tuttora 
comportano un rischio di aborto intorno all’1%. Una strategia di comunicazione pericolosa e 
ingannevole, praticata anche da qualcuno dei laboratori che offrono il test. Eppure, una serie 
di verifiche traccia uno scenario molto diverso, e per niente rassicurante. 

L’attendibilità scientifica. In generale, la comunità scientifica internazionale considera 
questo tipo di test uno sviluppo potenzialmente positivo per la diagnosi prenatale. “I test 
prenatali non invasivi rappresentano uno straordinario progresso nel campo dello screening 
e della diagnosi prenatale. Hanno un grado di attendibilità molto alto e le potenzialità per 
ridurre il numero di procedure invasive come la villocentesi e l’amniocentesi” spiega a 
ilfattoquotidiano.it il dottore Peter Benn, direttore della International Society for Prenatal 

Diagnosis. “Ma i positivi risultati degli studi clinici su pazienti ad alto rischio devono essere 
ancora essere confermati in una popolazione più ampia, per il rischio di falsi positivi”.  In 
sintesi, gli studi clinici finora disponibili sono molto incoraggianti per gestanti ad alto rischio 

di trisomie e in contesti controllati come gli studi clinici; in questo caso, i test non invasivi 
fornirebbero risultati statisticamente più sicuri di quelli attualmente in uso e quindi 
ridurrebbero il ricorso alle procedure invasive. Ma i risultati non sembrano altrettanto buoni 
sulla platea più ampia di pazienti comuni, quelle a cui l’esame è venduto. 

Secondo una recente inchiesta del Wall Street Journal, i casi di risultati inaccurati per i 
diversi test prenatali oggi sul mercato, per quanto rari, sarebbero più frequenti del previsto, 
tanto che alcuni membri dell’American College of Medical Genetics and Genomics hanno 
proposto che questi esami vengano obbligatoriamente chiamati “screening” invece che test, 
perché si limitano a valutare il rischio di trisomie senza in nessun caso poter fornire diagnosi 
certe.  Ma nella maggior parte dei casi questo si scopre solo durante l’appuntamento per 
l’esame, al momento del colloquio informativo con il medico (spesso a pagamento) o della 
firma del consenso informato. Per tutelarsi legalmente, nel modulo di consenso informato 
Ariosa utilizza questa dicitura: Il test prenatale Harmony è un test di screening e non è 
concepito né validato per fare diagnosi. 

Eppure, esami analoghi sono considerati dalla Food and Drug Administration come 
“dispositivi medici per uso diagnostico”. “La finalità precisa è cruciale per determinare il livello 
di rischio di questo tipo di esami, ci spiega la portavoce della FDA Susan Laine. La FDA ha 
classificato altri test prenatali sulla base del rischio posto da eventuali falsi positivi o negativi: 
sono stati considerati a medio rischio (quelli che devono essere confermati da test non 
invasivi più accurati) o ad alto rischio (quando una controprova è possibile solo con una 



procedura invasiva)”. La logica è che falsi positivi, se non verificati con accertamenti 
successivi – e cioè proprio quelle procedure invasive che la paziente sperava di evitare – 
possano indurre ad abortire feti sani. Ma il test Harmony è un test di screening o 
diagnostico? Non è accertato visto che, come scoperto dal fattoquotidiano.it, non è fra quelli 

approvati dalla FDA. La cui approvazione è una garanzia di qualità ma non è obbligatoria 
perché l’Agenzia ha deciso, per carenza di risorse, di applicare all’intero settore la cosiddetta 
enforcement discretion: si accontenta di una generica certificazione di qualità dei laboratori, 
senza essere tenuta ad indagare sui singoli casi, nemmeno in caso di segnalazioni come la 
nostra. Se dal risultato di questi test può dipendere una decisione come quella di 
interrompere una gravidanza l’affidabilità scientifica diventa cruciale. E qual è, nel caso 
specifico dell’Harmony? Non siamo in grado di valutarlo. Ci limitiamo a riportare le 
informazioni che abbiamo raccolto sugli studi finora pubblicati. 

A fine marzo scorso, su otto pubblicazioni in riviste specializzate, sei erano stati finanziate da 
Ariosa (la fonte è il dottor Thomas Musci, vicepresidente di Ariosa, che ci ha inviato il link). In 
un caso su sei, lo studio era stato condotto esclusivamente da dipendenti di Ariosa. In 
quattro, i dipendenti di Ariosa erano la maggioranza dello staff di ricercatori. Solo due casi 
sugli otto citati sono definiti dallo stesso management di Ariosa “indipendenti”. Si tratta di 
pubblicazioni basate su studi clinici condotti dai ricercatori dell’Harris Birthright Center (un 
centro pubblico) del prestigioso King’s college di Londra, sotto la direzione scientifica del 
professor Kyprios Nykolaides, considerato un’autorità mondiale della diagnosi prenatale. La 
sperimentazione, su un campione di circa 2000 pazienti a è stata possibile grazie a un 
finanziamento della Fetal Medicine Foundation, fondazione caritatevole che fa formazione di 
alto livello e utilizza il ricavato di corsi e donazioni a fine di ricerca.  

In ogni caso, le provette utilizzate dai ricercatori del King’s college sono diverse da quelle 
del kit Harmony e il sangue prelevato alle gestanti, processato entro 15 minuti dalla raccolta, 
veniva comunque inviato e analizzato nei laboratori di Ariosa a spese della società. Il 
professor Nykolaides, a cui in due diverse occasioni abbiamo chiesto un’intervista, non ha 
finora trovato il tempo per rispondere alle nostre domande. 

La sicurezza. Come abbiamo già detto l’Harmony, negli Stati Uniti, non è approvato dalla 
Food and Drug Administration, l’Agenzia pubblica che vigila sulla sicurezza dei farmaci. E in 
Europa? Siccome l’analisi di fatto ha luogo in territorio statunitense (cioè nei laboratori di 
Ariosa dove le provette vengono inviate per essere esaminate) il test non è sottoposto alle 
procedure di controllo e autorizzazione previste in Unione Europea. Per il momento, quindi, 
l’Harmony (e altri test analoghi) viene messo in commercio senza nessun tipo di controllo 
indipendente. Quello che è utilizzato in Europa e quindi, per essere venduto, deve essere 

certificata CE la provetta. 

Come si ottiene la certificazione? Come ci hanno confermato il ministero della Salute italiano 
e l’MHRA britannico, secondo la direttiva europea del 1998 sui dispositivi medici, gli 



strumenti di questo tipo non sono soggetti all’approvazione dell’EMA, l’Agenzia Europea per 

il Farmaco. Il produttore deve, però, “autocertificarsi” presso un Ente notificatore nei singoli 
stati in cui il suo dispositivo viene venduto. La messa in commercio va poi notificata alle 
autorità sanitarie. È una normativa a maglie troppo larghe, tanto che agli enti regolatori è 
sfuggito il caso delle protesi PIP; e infatti a Bruxelles è in corso la revisione integrale della 
direttiva. 

Quando abbiamo chiesto al management di Ariosa, fino a quel momento estremamente 
sollecito e collaborativo, la prova che il kit Harmony fosse in regola con le disposizioni 
europee, ci siamo visti rispondere così dall’ufficio legale: “Non è nostra policy fornire 
informazioni sensibili a terzi”. Un’ambiguità incomprensibile, visto che qualsiasi produttore in 
regola dovrebbe essere ben felice di farlo sapere ai giornalisti. Da lì, non è stato difficile 
avere la conferma che il kit Ariosa non ha il contrassegno CE. Insomma, non è autorizzato 
alla vendita. È un modo per risparmiare sui costi (non proibitivi) ma soprattutto sui tempi 
necessari a ottenere l’autorizzazione? Lo abbiamo inutilmente chiesto ad Ariosa. 

Di certo, la guerra per conquistarsi un vantaggio competitivo sul mercato europeo è in 
pieno svolgimento. L’Harmony test di Ariosa Diagnostics è solo uno dei molti esami di questo 
tipo sviluppati in laboratori privati negli Stati Uniti, di solito in collaborazione con centri di 
ricerca di università prestigiose. Oltre ad Ariosa, i principali produttori attivi in Europa sono 5 
(Sequenom, Life Codexx, Verinata and Natera) che si contendono, anche a colpi di carte 
bollate, un mercato potenziale che un documento interno di Ariosa valuta, per i soli Stati 
Uniti, in più di un miliardo di dollari. Entrare rapidamente in un mercato promettente come 
quello europeo può rappresentare un enorme vantaggio competitivo. Insieme al costo, 
sensibilmente più basso di quello dei suoi concorrenti. Una corsa al profitto che potrebbe 
mettere a rischio la sicurezza di molte pazienti. 

I rischi per la sicurezza. Come ha potuto verificare ilfattoquotidiano.it, le provette utilizzate 
per Harmony non sono semplici contenitori sterili. Sono invece prodotti molto specifici, 
realizzati negli Stati Uniti dalla Streck, azienda leader nella produzione di dispositivi medici 
per laboratori clinici. Queste speciali provette devono, infatti, garantire la perfetta 
stabilizzazione e il trasporto sicuro dei frammenti di DNA fetale presenti nel sangue materno 
– una caratteristica produttiva coperta da brevetto depositato. E’ con una verifica sul sito 
della Streck che scopriamo un ulteriore tassello, che non appare sulla brochure 
dell’Harmony: questo tipo di provette sono “For research use only. Not to use in diagnostic 
procedures”. Significa che devono essere utilizzate esclusivamente a fini di ricerca. Mai per 
procedure diagnostiche che possano condurre a decisioni mediche, per le quali è necessaria 
un’autorizzazione specifica, molto difficile da ottenere. 

Ce lo ha confermato Susan Laine, portavoce del Dipartimento dei Dispositivi Medici della 
Food and Drug Admnistration: “La FDA non ammette né consiglia che prodotti così 
classificati siano usati come componenti di test utilizzati per prendere decisioni mediche”. 



Come un’interruzione di gravidanza. Abbiamo sottoposto la questione al management di 
Ariosa. La risposta, arrivata dopo settimane di attesa e solleciti, ci è parsa sconcertante: “Dal 
momento che tutti i laboratori che attualmente offrono questo tipo di test […] utilizzano le 
nostre stesse provette, riteniamo che estendere la Sua inchiesta ai dispositivi medici e alle 
attività di Sequenom, BGI, Life Codexx, Verinata and Natera (le aziende concorrenti in 
Europa e Cina) contribuirebbe a rendere il Suo articolo più equilibrato e corretto”.  

Non siamo per il momento in grado di verificare questa informazione. Quello che ci è stato 
confermato dalla Verinata è che il loro test verifi® è disponibile in alcune cliniche private a 
Milano e Bologna – la cui lista, per non meglio precisate ragioni di “concorrenza”, è top 
secret. 

di Sabrina Provenzani 

  

http://www.ilfattoquotidiano.it/2013/06/16/sindrome‐down‐in‐vendita‐test‐prenatale‐ma‐non‐e‐stato‐

approvato‐ed‐e‐ancora‐in/613075/ 
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A causa dell’artrite lavoro in crisi
Dati allarmanti: carriera a rischio per il 41% di chi è colpito dalla malattia

MADRID - Il 41% di chi è colpito
da artrite reumatoide afferma
che la propria carriera o capacità
di lavorare sono stati influenzati
in maniera negativa dalla malat-
tia, uno su tre dichiara di aver do-
vuto assentarsi dal lavoro (33%)
oppure lasciare l’impiego per un

certo periodo di tempo (32%). So-
no alcune risposte della più gran-
de indagine su questa patologia,
che colpisce le articolazioni e che
ha coinvolto 10.171 pazienti in
42 nazioni, presentata da AbbVie
a Madrid in occasione del con-
gresso annuale EULAR. I dati so-

no stati annunciati in occasione
dell’evento di lancio dell’iniziati-
va “RA: Join the Fight”.

«Ho trovato sorprendente che
nonostante più di quattro pazien-
ti cinque siano consapevoli della
natura grave e progressiva dell’ar-
trite reumatoide, un piano di ge-
stione della malattia sia disponi-
bile per solo il 56% dei soggetti»,
afferma Peter Nash, Professore
Associato, Department of Medici-
ne, Università del Queensland,
Australia. (A.Cap.)



quotidianosanità.it  

 
 
Mercoledì 19 GIUGNO 2013  

L'Assemblea Mondiale della Sanità. Duemila 
delegati da tutto il mondo. Ecco le 
risoluzioni 
 
Una settimana di discussione serrata dei principali attori dell’Oms. 
Principale argomento di discussione il nuovo corona-virus. Ma anche la 
copertura sanitaria universale, i vaccini, l’e-Health: 2000 delegati, 24 
ratificazioni, 5 decisioni. Ma quali sono le principali?  
 
Sono stati sette giorni di intensa discussione quelli della 66esima Assemblea Mondiale della Sanità, 
che si è tenuta come ogni anno a Ginevra. a fine maggio. Il meeting ha visto la partecipazione di 
quasi 2000 delegati da tutti gli stati membri dell’Organizzazione Mondiale della Sanità. Un’assemblea 
importante, il cui tema principale è stato – come prevedibile – quello del nuovo coronavirus, che per 
oltre un mese ha tenuto il mondo col fiato sospeso. 
  
“Guardando alla situazione globale della sanità, la mia più grande preoccupazione rimane il nuovo 
coronavirus”, ha detto Margaret Chan, direttore generale dell’Oms nel discorso conclusivo 
dell’Assemblea. “Sappiamo troppo poco del virus, se mettiamo a confronto con l’enormità del rischio 
che potrebbe rappresentare. Ogni nuova malattia che emerge più velocemente di quanto ci mettiamo 
noi a comprenderla è un incognita che potrebbe sfuggire al nostro controllo”. Chan ha poi aggiunto: “I 
casi sparsi nel mondo sono campanelli di allarme a cui dobbiamo rispondere. Il nuovo coronavirus 
non è un problema dei singoli stati colpiti, da ragionare e risolvere in autonomia. È un rischio per tutti 
e tutte”. 
  
Tuttavia, il nuovo coronavirus non è l’unico argomento discusso nel corso dell’Assemblea Mondiale. In 
tutto ha approvato 24 ratificazioni e 5 decisioni. Tra queste, alcune riguardano malattie e condizioni 
specifiche, altre strumenti e obiettivi. 
  
e-Health 
Una delle risoluzioni riguarda la standardizzazione e l’interoperabilità dei nuovi sistemi di e-Health. Gli 
obiettivi principali da raggiungere sono svariati: rilevazione di dati più accurati e 
registrazione/consultazione veloce, integrazione con i sistemi e i servizi sanitari standard, sicurezza e 
tutela della privacy nell’annotazione delle informazioni dei pazienti. 
  
Copertura sanitaria universale 
Altra risoluzione importante riguarda la decisione degli Stati Membri di impegnarsi per assicurare che 
tutti i cittadini ottengano i servizi sanitari di cui hanno bisogno senza il rischio di tracollo finanziario, 
specificando che non basta garantire il finanziamento alla sanità, ma che il servizio sanitario offerto 
sia di qualità ed economico a tutti i livelli. 
  
Prodotti salva-vita per donne e bambini 
Sono 13 le merci di cui gli Stati Membri si sono impegnati a garantire la qualità, la disponibilità e l’uso 
per le donne e i bambini di tutto il mondo, come ad esempio contraccettivi, antibiotici, terapie per 
combattere la disidratazione. Con la risoluzione i sistemi sanitari dell’Oms hanno inoltre stabilito di 
velocizzare il processo di registrazione per questi prodotti salva-vita e di sviluppare piani di lavoro per 
aumentarne la richiesta e facilitarne l’accesso. 
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Global Vaccine Action Plan 
Altra risoluzione cruciale riguarda i vaccini, con i quali dovrebbe essere possibile prevenire milioni di 
morti entro il 2020. L’idea è quella di garantire un accesso più equo all’immunizzazione per chiunque 
in ogni comunità, ma anche quella di iniziare un processo di revisione indipendente dei vaccini oggi 
disponibili, in modo da valutarne l’efficacia. 
  
Malattie non trasmissibili 
Argomento principe dell’Assemblea Mondiale della Sanità del 2012, non poteva mancare una 
risoluzione anche sul problema delle malattie non trasmissibili, che includono le patologie 
cardiocircolatorie e quelle croniche alle vie respiratorie, ictus, diabete e cancro. tra gli obiettivi 
prefissati dagli Stati Membri c’è quello di ridurre la mortalità per questo tipo di condizioni del 25% 
entro il 2025. Ma non solo: l’idea è anche quella mettere in piedi un sistema di monitoraggio che 
controlli 25 indicatori legati alla mortalità e alla morbidità, che valuti i progressi fatti nel diminuire i 
fattori di rischio e che giudichi se i piani di azione e le strategie nazionali funzionino. 
  
Malaria 
I tassi di mortalità per questa malattia nel mondo sono diminuiti del 25% dal 2000 al 2010. Tuttavia, il 
recente taglio al Fondo Globale potrebbe oggi mettere a repentaglio questi buoni risultati ottenuti. Tra 
i principali problemi quello di sorveglianza della malattia in particolare per le forme più resistenti. 
L’Assemblea Mondiale ha sottolineato che progressi nella lotta alla malattia potranno essere fatti solo 
se i prossimi interventi copriranno il 17 Stati più colpiti al mondo, che da soli vedono circa l’80% dei 
casi. 
  
Pandemia influenzale 
L’Assemblea Mondiale ha rilevato l’assenza di strutture di base utili per la lotta alla pandemia. In 
particolare, in molte nazioni mancano ancora laboratori di studio e sistemi di sorveglianza della 
malattia, nonché regolamentazione e disponibilità di vaccini. 
  
Altre risoluzioni e decisioni riguardavano il budget dell’Oms per il biennio 2014-15, la riforma 
dell’Organizzazione stessa, la regolamentazione sanitaria internazionale, il raggiungimento degli 
Obiettivi del Millennio, l’aumento dell’attenzione ai fattori sociali della salute, il metodo di trattamento 
della disabilità e delle malattie mentali, la prevenzione delle malattie agli occhi e della cecità, lo stato 
delle malattie tropicali trascurate, l’intensificazione del programma di eradicazione della poliomielite, 
l’eliminazione dal commercio di prodotti medici contraffatti o con etichette false, la salvaguardia delle 
condizioni di salute nei territori palestinesi occupati e infine il 12esimo programma di lavoro dell’Oms. 
  
Laura Berardi 
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