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Diagnosi genetica pre­impianto. A Cortona la
prima volta in Italia in una struttura pubblica
E' stata eseguita ieri nella struttura di PMA (Procreazione medicalmente assistita)
dell'ospedale Santa Margherita di Cortona la biopsia su tre embrioni di una coppia
il cui partner maschile è affetto da "aniridia congenita". E' una malattia genetica
rara che colpisce la vista ed è caratterizzata dalla formazione incompleta
dell'iride. Si tratta di una tecnica fino a poco tempo fa vietata dalla legge 40. 

E' stata eseguita ieri nella struttura di PMA (Procreazione medicalmente assistita) dell'ospedale Santa
Margherita di Cortona la biopsia su tre embrioni di una coppia il cui partner maschile è affetto da "aniridia
congenita". E' una malattia genetica rara che colpisce la vista ed è caratterizzata dalla formazione incompleta
dell'iride (la parte colorata dell'occhio che circonda la pupilla). L'aniridia è a trasmissione autosomica
dominante.
 
La PMA dell'ospedale Santa Margherita di Cortona è così il primo centro pubblico in Italia ad adottare ed
eseguire la Diagnosi Genetica Pre­impianto (PGD) , una vera e propria "amniocentesi anticipata", non eseguita
sul feto, ma ancor prima sull'embrione. Si tratta di una tecnica fino a poco tempo fa vietata dalla legge 40.
 
"Nel campo della procreazione medicalmente assistita la Toscana ha fatto da apripista, essendo stata la prima
Regione a dotarsi di un regolamento sulla Pma e offrendola alle coppie che la desideravano, con il solo
pagamento del ticket, ben prima di tutte le altre Regioni ­ dichiara l'assessore al diritto alla salute Stefania
Saccardi ­ Anche in questo caso, la Toscana è la prima a realizzare in una struttura pubblica la "diagnosi
genetica pre­impianto": un esame che ha lo scopo di verificare la presenza di eventuali patologie ereditarie
prima dell'impianto in utero. E anche in questo caso si tratta di una sinergia, una collaborazione tra la struttura
di PMA dell'ospedale Santa Margherita di Cortona e il laboratorio di genetica medica delle Scotte di Siena. Un
grazie e i miei complimenti ad entrambe le équipe, quella del professor Luca Mencaglia e quella della
professoressa Alessandra Renieri".
 
Oggi non è più reato compiere la scelta, nei casi in cui questa è finalizzata ad evitare l'impianto di embrioni
affetti da gravi malattie trasmissibili che possono determinare gravi pericoli per la salute fisica e psichica della
donna e non si tratta di eugenetica, ma di tutela della salute della donna stessa. La struttura cortonese, diretta
dal professor Luca Mencaglia e il laboratorio di genetica medica delle Scotte, diretto dalla professoressa
Alessandra Renieri professore ordinario di genetica medica all'Università di Siena, hanno attivato un percorso
di stretta collaborazione per la esecuzione di questa diagnosi: per adesso è un esame a cui vengono
sottoposte le sole coppie portatrici di patologie genetiche, ma in un secondo momento andrà a sostituire quasi
totalmente l'amniocentesi tradizionale.
 
La diagnosi genetica pre­impianto
Sono oltre 10.000 le mutazioni genetiche responsabili di altrettante malattie, trasmissibili dai genitori portatori
ai propri figli. L'applicazione della diagnosi pre­impianto è rivolta in particolare a coppie portatrici di malattie
monogeniche in cui la PGD permette di verificare lo stato dell'embrione in merito alla specifica patologia.
 
La diagnosi genetica pre­impianto è una procedura, complementare alle tecniche di diagnosi prenatale, che
permette di identificare la presenza di malattie genetiche mendeliane o di alterazioni cromosomiche di tipo
numerico (aneuploidie) o strutturali (traslocazioni, delezioni, duplicazioni, inversioni), in embrioni generati in
vitro da coppie a elevato rischio riproduttivo. Viene così garantita una diagnosi genetica sia alle coppie infertili,
sia a quelle che non hanno problemi di fertilità ma che hanno parenti con malattie genetiche o che sono
comunque a rischio.
 
La PGD è indicata in presenza di malattie monogeniche, alterazioni cromosomiche strutturali, mosaicismo
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cromosomico. Si procede a questo esame in seguito ad un ciclo di fecondazione in vitro, attraverso una
biopsia embrionale, che non produce alcun danno all'embrione. Sulle cellule prelevate dalla biopsia viene
eseguita un'indagine genetica, grazie alla quale potranno essere identificati gli embrioni idonei al trasferimento.
 
Fino all'avvio di questa tecnica presso la Pma dell'Ospedale della Fratta di Cortona, questo esame era
possibile solo in poche strutture italiane private con costi elevatissimi. 
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una sorta di amniocentesi anticipata 

Diagnosi pre-impianto a Cortona 
La prima in un ospedale pubblico 
Biopsia	su	tre	embrioni	per	identificare	la	presenza	di	patologie	ereditarie	o	
cromosomiche	prima	dell’impianto	in	utero.	Il	futuro	padre	è	affetto	da	una	
malattia	
rara	che	colpisce	la	vista,	l’aniridia	congenita.	La	pratica	era	vietata	dalla	
legge	40	

di L. Cu.  

 (Getty Images)  

È stata eseguita per la prima volta, in un ospedale pubblico italiano (quello di Cortona, 
in provincia di Arezzo), la diagnosi genetica pre-impianto di embrioni. Il futuro padre è 
affetto da una malattia rara che colpisce la vista, l’aniridia congenita: quindi è stata 
effettuata la biopsia su tre embrioni per identificare la presenza di patologie ereditarie o 
cromosomiche prima dell’impianto in utero. «Il centro di procreazione medicalmente 
assistita dell’Ospedale di Cortona è così la prima struttura pubblica in Italia ad adottare 
ed eseguire la diagnosi genetica pre-impianto, una vera e propria amniocentesi 
anticipata, non eseguita sul feto, ma ancor prima sull’embrione, senza che produca alcun 
danno» si legge in una nota della Regione Toscana. 

http://www.corriere.it/salute/16_luglio_20/diagnosi-pre-impianto-cortona-prima-un-ospedale-pubblico-cf18bb7e-4e84-11e6-8e8b-1212ced41b8e.shtml


Era vietata dalla legge 40 

L’aniridia congenita è una malattia genetica rara, che colpisce la vista ed è caratterizzata 
dalla formazione incompleta dell’iride. La diagnosi genetica pre-impianto era appunto 
vietata dalla legge 40/2004 sulla fecondazione assistita, ma oggi non è più reato (grazie 
a una sentenza della Corte Costituzionale del maggio 2015), se finalizzata a evitare 
l’impianto di embrioni affetti da gravi malattie trasmissibili che possono determinare 
gravi pericoli per la salute fisica e psichica della donna. 

Toscana apripista 

«Nel campo della procreazione medicalmente assistita la Toscana ha fatto da apripista, 
essendo stata la prima regione a dotarsi di un regolamento e offrendola alle coppie che la 
desideravano, con il solo pagamento del ticket, ben prima di tutte le altre regioni - ha 
affermato l’assessore toscano alla Salute, Stefania Saccardi -. Anche in questo caso, la 
Toscana è la prima a realizzare in una struttura pubblica la diagnosi genetica pre-
impianto». Per questa diagnosi è stata attivata una collaborazione tra il centro Pma di 
Cortona e il laboratorio di genetica medica dell’Ospedale Santa Maria alle Scotte di 
Siena. 
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Fecondazione:prima analisi pre-
impianto in ospedale pubblico 
A Pma Cortona, 'amniocentesi anticipata' embrioni 

 

(ANSA) - CORTONA (AREZZO), 20 LUG - Eseguita per la prima volta in Italia in un ospedale pubblico la 

'diagnosi genetica pre-impianto' di embrioni. L'analisi è stata effettuata all'ospedale di Cortona (Arezzo) 

nel centro di procreazione medicalmente assistita. Il partner maschile della coppia, si spiega, è affetto da 

una malattia rara, la 'aniridia congenita', ed è stata così effettuata la biopsia su 3 embrioni per 

identificare la presenza di patologie ereditarie o cromosomiche prima dell'impianto in utero. 

 

"La Pma dell'ospedale di Cortona - si spiega dalla Regione Toscana e dalla Asl - è il primo centro 

pubblico in Italia ad adottare ed eseguire la diagnosi genetica pre-impianto (Pgd), una vera e propria 

'amniocentesi anticipata', non eseguita sul feto, ma ancor prima sull'embrione. Si tratta di una tecnica 

fino a poco tempo fa vietata dalla legge 40". L'aniridia congenita è una malattia genetica rara, che 

colpisce la vista ed è caratterizzata dalla formazione incompleta dell'iride ed è "a trasmissione 

autosomica dominante". La diagnosi genetica pre-impianto era appunto vietata dalla legge 40 ma oggi, 

spiegano Asl e Regione, "non è più reato" effettuarla quando "è finalizzata a evitare l'impianto di 

embrioni affetti da gravi malattie trasmissibili che possono determinare gravi pericoli per la salute fisica e 

psichica della donna e non si tratta di eugenetica ma di tutela della salute della donna stessa". Per 

questa diagnosi è stata attivata una collaborazione tra la Pma di Cortona, diretta da Luca Mencaglia e il 

laboratorio di genetica medica delle Scotte, diretto da Alessandra Renieri, docente di genetica medica 

all'Università di Siena. Per adesso, si spiega ancora, è un esame a cui vengono sottoposte le sole 

coppie portatrici di patologie genetiche, ma in un secondo momento andrà a sostituire quasi totalmente 

l'amniocentesi tradizionale. Sono oltre 10.000, si osserva poi, le mutazioni genetiche responsabili di 

altrettante malattie, trasmissibili dai genitori portatori ai figli.  

 

http://www.ansa.it/saluteebenessere/notizie/rubriche/medicina/2016/07/20/fecondazioneprima-analisi-pre-impianto-in-ospedale-pubblico_45f08efc-d2b9-420e-8ac4-7e261abba154.html
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Usa, mamma record partorisce 3 
coppie di gemelli in 2 anni 

 

Mamma dei record negli Stati Uniti: una giovane di soli 20 anni, Danesha Couch, ha dato 
alla luce tre coppie di gemelli in poco più di due anni. La ragazza, di Kansas City, ha 
partorito le ultime sue due femminucce, Delanie e Darla, il 17 giugno scorso, 26 mesi 
dopo il primo il primo 'set' di gemellini maschi Danarius e Desmond, nati il 13 aprile 
2014. Nel mezzo, Delilah e Davina, arrivate il 29 maggio 2015. Tutte e tre le coppie di 
gemelli sono state concepite senza trattamenti per la fertilità e nate con taglio cesareo. 

Purtroppo il piccolo Desmond non è sopravvissuto dopo la nascita. "E' stato molto 
difficile perderlo" ha detto Danesha alla Abc news. "Piango ancora molto per questo e 
spero che un giorno Danarius non mi dica che si sente vuoto e solo senza suo fratello". 
Pochi mesi dopo la giovane ha incontrato il suo attuale compagno, Jeffrey Pressler, con il 
quale ha generato i quattro fratelli più piccoli di Danarius. "E' stata una benedizione", ha 
detto, "e mia madre ha iniziato a chiamarmi 'double trouble'", ossia 'problema doppio'.

Marjorie Greenfield, responsabile di Ostetricia e ginecologia presso l'Università di 
Cleveland, Ohio, ha spiegato che, sebbene sia un caso molto raro, avere più coppie di 
gemelli si verifica in parte per ragioni genetiche. "E' in parte statistica e in parte 
genetica", ha precisato. "Probabilmente ci sono donne geneticamente inclini a produrre 
sempre due ovociti ogni mese e non solo uno come avviene di solito". 

 

 

http://www.adnkronos.com/salute/sanita/2016/07/20/usa-mamma-record-partorisce-coppie-gemelli-anni_8ElTeU1wsyUQVfy91mkgqM.html
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Grazie a ovociti crioconservati speranza per gli
8mila under 40 colpiti da tumore ogni anno
Il Policlinico  Sa n  Ma tteo  di Pa via  è uno  dei centr o  di eccellenza  m ultidisciplina r e
con  un  pr og r a m m a  di r icer ca  dedica to  a llo  studio  delle m ig lior i str a teg ie e
m etodolog ie di cr ioconser va zione dei g a m eti fem m inili e m a schili a l fine di
pr eser va r li fino  a lla  com pleta  g ua r ig ione dei pa zienti P.er  r ea lizza r e il pr og etto  è
sta ta  a vvia ta  una  r a ccolta  di fondi necessa r i a d  im plem enta r e la  str um enta zione, le
tecnolog ie e le a ttiv ità  del Policlinico. 

Avere un figlio dopo aver superato una diagnosi di tumore oggi è possibile e si può fare in piena sicurezza per
mamma, papà e bambino. Sempre più donne giovani sconfiggono malattie che un tempo avrebbero spezzato
ogni sogno di genitorialità: i tassi di guarigione da alcuni tumori raggiungono addirittura il 90%. I chemioterapici
compromettono, spesso, la possibilità di una gravidanza in quanto provocano una menopausa precoce
riducendo il numero di follicoli nelle ovaie. È quindi necessario intervenire congelando gli ovuli prima dell’inizio
della terapia per poi procedere, a guarigione avvenuta, alla fecondazione in vitro. Ogni anno nel nostro Paese
vi sono circa 8.000 cittadini under 40 (5.000 donne e 3.000 uomini) colpiti da tumore e, per far fronte a queste
richieste, sono oltre 170 i centri di Procreazione Medicalmente Assistita che applicano non solo la
fecondazione in vitro ma anche la crioconservazione.
 
Il Policlinico San Matteo di Pavia è uno dei centro di eccellenza multidisciplinare con un programma di ricerca
dedicato allo studio delle migliori strategie e metodologie di crioconservazione dei gameti femminili e maschili
al fine di preservarli fino alla completa guarigione dei pazienti. Con l’obiettivo di potenziare l’assistenza a
pazienti oncologici o affetti da patologie severe che interferiscono con la fertilità futura nasce il progetto “Madri
oltre il tempo della malattia” che si propone di fare ricerca e di mettere a disposizione le migliori competenze,
le attrezzature e spazi dedicati. E, per realizzare il progetto ha avviato una raccolta di fondi necessari ad
implementare la strumentazione, le tecnologie e le attività del Policlinico.
 
“La procreazione medicalmente assistita permette di prelevare in modo rapido e sicuro le cellule uovo e di
conservarle intatte fino a quando la donna avrà superato la malattia e sentirà il desiderio di diventare madre -
spiega Rossella Nappi, professore associato e responsabile del Centro di Ricerca per la Procreazione
Medicalmente Assistita della Clinica Ostetrica e Ginecologica del San Matteo di Pavia -. Inoltre, non si deve
dimenticare che anche i partner maschili si possono trovare a dover affrontare patologie i cui trattamenti
mettono a rischio la fertilità futura e, pertanto, è possibile crioconservare il liquido seminale. Dare informazioni
e creare consapevolezza su un tema così importante è un dovere del medico specialista in tema di fertilità per
preservare la capacità riproduttiva in un Paese dove si programma di avere un figlio sempre più tardi e,
dunque, con potenziali maggiori rischi e difficoltà”.
 
È possibile contribuire al progetto accedendo alla piattaforma Universitiamo attraverso cui si possono
sostenere, anche con un piccolo importo, progetti e attività di ricerca scientifica.
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Mercato farmaci chiude semestre in calo, 
solo integratori in crescita 

 

Il primo semestre dell'anno si chiude con un valore di mercato in farmacia pari a 12,7 miliardi di 
euro in calo dell'1,7% rispetto al 2015, e a fronte di un trend negativo dei farmaci a prescrizione 
e di libera vendita, il comparto degli integratori registra un +7,1%. A delineare il quadro dei primi 
sei mesi del 2016 rispetto al precedente anno sono i dati diffusi da Ims Health Italia raccolti su 
un campione di 8.000 farmacie distribuite su tutto il territorio nazionale. 
 
Il totale dei farmaci etici, di autocura e il segmento commerciale avevano registrato a maggio 
segno positivo di un punto percentuale ma nel complesso ora risulta in decrescita rispetto al 1° 
semestre 2015. In particolare, i farmaci a prescrizione perdono il 2,7% mentre resta stabile in 
termini di giro d'affari il comparto di libera vendita (5,1 miliardi di euro, -0,2% a valori) - che 
comprende farmaci di autocura e segmento commerciale (cosmetici, integratori e parafarmaci) - 
pur registrando un calo marcato dei consumi (-1,4%). Secondo i dati raccolti a pesare sul 
mercato dei farmaci di autocura, che perdono il 4,1%, «particolarmente negativo» è stata la 
debole stagionalità. Gli integratori segnano un trend positivo (+7,1%), con «risultati superiori 
all'andamento generale per vitamine, ginecologici-urologici e apparato circolatorio». Si registra 
una leggera flessione, nei consumi e nel fatturato, anche per i prodotti di bellezza (-0,6%); in 
questo mercato sono in controtendenza i prodotti femminili, con fatturati stabili (0,1%) grazie al 
contributo delle creme viso in volumi (4,2%) e valori (4,5%). Risultati positivi anche per i prodotti 
per l'igiene e la cura della persona, con trend in crescita sia in volumi (+2%) che in valori (+2,5), 

 

http://www.farmacista33.it/mercato-farmaci-chiude-semestre-in-calo-solo-integratori-in-crescita/politica-e-sanita/news--36727.html?xrtd=
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